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Uvod
= Geneticky podminéné onemocnéni zplisobené
chromozomalni aberaci

rememan nr B R N mn R N ee EE
= Karyotyp: 47, XX, +21 / 47, XY, +21 -

= 1:8000 novorozencl I 23 4 s 6 7 8 9
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Druhy

= Nondisjunkce (prosta trisomie) — nejcastéjsi (92 %)
= V jadre vSech bunék pacienta jsou pritomny samostatné kopie 21. chromozomu

=Robertsonovska translokace (8 %)
= FUze dvou 21. chromozom které se naddle chovaji jako jeden
= Balancovand — v karyotypu pouze 45 chromozomd, ale 21. chromosom je zdvojeny
= Neposkozuje nositele ale potomstvo

"Mozaika (3 %)
= Mirnéjsi forma — trisomii jsou postizeny jen nékteré bunky (postzygoticka mutace)
= Mira fenotypového projevu zavisi na podilu zdravych a postizenych bunék



Symptomy

=Telesné:
= Kraniofacialni dysmorfie

KoZni rasa na zatylku

Mongoloidni postaveni ocnich Stérbin

Epicanthus (kozni rasa ve vnitfnim koutku oka)

Malé a nizko posazené usi

Kratké prsty

Opici ryhy na dlani
= Velka mezera mezi palcem na nohou a ostatnimi prsty




Symptomy

sSkryté:
= Mentalni retardace
= ]Q 35-70
= Porucha motoriky

= Snizena plodnost
= Srdecni vady — defekt komorového septa, atrioventrikularni kanal
= Vyvojové anomalie v travicim traktu — atresie duodena, jicnu

Urogenitalni vady

Hypotonie

Zvysené riziko akutni lymfoblastické leukémie

NarusSena funkce stitné zlazy



Terapie a diagnostika

=Prenatalni diagnostika

"Pomoci biochemickych markera (zejména PAPP-A, hCG) a ultrazvukovych markeru (nuchalni
translucence, pritomnost nosni kosti, délka stehenni kosti apod.) jsou v souvislosti s vékem
matky (vyssi vék matky znamena vyssi populacni riziko chromozomalnich aberaci) vytipovana
téhotenstvi s vyssim rizikem Downova syndrom

=\/ySetfenim vzorku placenty/plodové vody (aminocentéza)
=\/ prfipadé potvrzeni trizomie 21 u plodu je téhotné nabidnuto umeélé ukonceni tehotenstuvi.

=\/ souCasné dobé neni mozné Downuv syndrom kauzalné |écit



