Downiiv syndrom

Poprvé popsan Anglicanem Johnem Downem roku 1866

Nejcastéjsi forma mentalniho postiZeni (10%)

Lidé s DS maji obvykle stredné tézké mentalni postiZeni (IQ 49 - 35). Mohou mit
vSak i téZké mentalni postiZeni nebo naopak lehké mentalni postiZeni ¢i témér
primérnou inteligenci.

Etiologie Downova syndromu

Vyskyt DS je v kazdé populaci zhruba stejny

Prokazanym rizikovym faktorem je vék rodic¢i (matky nad 35 let, matky mladsi
19 let, otcové nad 50 let)

Jedna se o vrozenou chromozomalni vadu

Vznik na zakladé tzv. numerickych chromozémovych aberaci (mutaci)
Dispozice pro vznik DS je na jednom z ramen chromozomu ¢. 21 (odtud pochazi
oznaceni ,trisomie 21. chromozomu®)

Kazda burika osoby s DS obsahuje 47 chromozom usporadanych ve 22 parech a
jedné trojici

Kazda burnika ¢lovéka bez DS obsahuje 46 chromozomt uspoiadanych ve 23
parech

Nondisjunkce
Nadbytec¢ny 21. chromozom v kazdé burtice
Vznik - jeden z rodica pireda ditéti z vajicka nebo spermie misto jednoho 21.
chromozomu chromozomy dva (21. parovy chromozom z plivodni bunky se
neoddéli a zlistane v jedné novych bunék cely - proto nondisjunkce (disjunkce =
déleni)
Chyba jiz pti prvnim déleni buriky - do buniky se dostavaji dva chromosomy ¢.
21, v nasledném déleni buriky se chyba stale opakuje
Nejedna se o dédi¢nou formu, zatim nenfi jasné, pro¢

k nondisjunkci dochazi
V 90% pripadi pochazi nadbytecny chromozom z vajicka matky

Translokace

Pticinou DS neni cely nadbytecny chromozom, ale nadbytecna ¢ast 21.
chromozomu

Odlomenti vrcholku chromozomu ¢. 21 a jiného chromozomu (13, 14, 15, 21, 22),
jejich spojeni a premisténi (translokace) na jiny chromozom

Jedna se o dédi¢nou formu:

V 1/3 pripadi je rodi¢ nositelem DS

Vék rodici nehraje roli

Mozaika

Nadbyte¢ny 21. chromozom je pouze v nékterych buiikach

K chromozomalni chybé dochazi aZ po spojeni chromozomd, tedy az pfti
nasledném déleni buiiky

Mozaika - ¢ast bunék ma 47 chromozomdij, ¢ast jich ma 46

Nejedna se o dédi¢nou formu



Méné napadné fyzické priznaky DS, vyvoj a projevy se bliZ{ obecnému priiméru
(ale normalni urovern intelektovych schopnosti pouze velmi ziidka)

Anatomie a fyziognomie

Hlava: vzadu lehce oplostéla

Oblicej: kulaty, pri pohledu ze strany plochy profil

Oci: mirné zesikmené vzhiiru

Bilateralni epikantus - mala koZni rasa

Brushfieldovy skvrny - bilé nebo naZloutlé tecky na okraji duhovky
Usta: mens3i tstni otvor (¢ast&j$i vyplazovani jazyka)

Vlasy: rovné a jemné

Krk: kratky a Siroky

Ruce: Siroké ruce, kratké prsty, na dlani jen jedna pri¢na ryha
Klinodaktylie - pouze jeden kloub na malicku

Svalové napéti: hypotonie (s pribyvajicim vékem se samovolné zlepSuje)
Vyska: postava malého vzristu

Zeny 132 a7 155 cm

Muzi 145 aZ 168 cm

Prenatalni diagnostika

Neinvazivni

Tzv. triple test

Po 16. tydnu téhotenstvi

Biochemické vysSetieni z krve matky

Ultrazvukové vySetieni

11. aZ 13. tyden téhotenstvi

Sijové projasnéni, pritomnost nosnich kiistek plodu
Invazivni

Amniocentéza (odbér plodové vody)

16. az 18. tyden téhotenstvi

Vysledky do 2 tydni

Biopsie choriovych klki (CVS)

Odbér vzorkil choria

Lze jiz od 6. tydne, ale obvykle v 9. az 11. tydnu téhotenstvi
Vysledky do 3 tydni



