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1. Uvod

Piredmétem mé bakalarské prace je komplexni péce o dité s diagnozou
Downova syndromu. Snazim se v této prici ukdzat, jak je pro dité s uvedenou
diagnozou dulezita péce v rodiné a vzhledem k $iFi klinickych projevi,
pridanych onemocnéni a jinych obtizi a vad prospéSny komplexni pFistup

k FeSeni problému zdravotnich, socidlnich aj.

KdyZ se narodi dit€¢ s Downovym syndromem (dale DS), je tato vrozena vyvojova
vada velmi brzy diagnostikovéna a rodice jsou konfrontovani se situaci, na kterou
nebyli piipraveni (pokud neznali diagnézu z prenatalni poradny a rozhodli se, dité si
nechat). Je to pro né€ velkd psychicka zatéz. Misto zdravého miminka je na svété
tvorecek, ktery bude vyzadovat specialni péci. Ale je to dit€ svych rodica.

V neddvné minulosti velka ¢ast rodict, zejména pod vlivem obrovského psychického
stresu, doporuceni odbornikl a zdkladnich moralnich neznalosti fesit narocnou
zivotni situaci, umistovala narozené déti s DS ihned do tstavni péce. Neni pochyb o
tom, Ze mentalni vyvoj ditéte opusténého vlastni matkou a navic jesté
poznamenaného nemeénnou diagnézou, ma nesrovnatelné hor$i perspektivu
budouciho rozvoje, nez dit¢ obklopené laskou a kvalitni rodinnou péci.

Downiiv syndrom se neda 1éCit, ale cilenou zdravotnickou pééi se daji 1é€it n€ékteré
dasledky trisomie 21, jako napf. porucha imunity, snizend funkce S§titné Zlazy,
srdeni vady atd. Spravnou vychovou a vzdélavanim se daji tito lidé uspé3né
integrovat do spolec¢nosti. Dnes je jiz ovéfeno, Ze v€asnd, neboli rand péce o déti s
DS velmi vyrazn€ pozitivné ovliviiuje jejich vyvoj. Rodiny, které si pres vSechna
doporuceni ponechaly dité ve své vychové, jsou postaveny do tézké situace, nejen po
strance socialné-ekonomické, ale setkdvaji se s nepochopenim, jak ve svém okoli, tak
Casto 1 ze strany odbornikll, zejména zdravotnikd. V¢éasnd komplexni péce o déti s
DS je velice vyznamna také proto, Ze dle nejnovéjSich poznatkl se nervovy systém
novorozencl s DS, pokud jejich stav nekomplikuje pridruzeny zavazny zdravotni
problém (zejména tézkd vrozena srdecni porucha), velmi malo lisi od nervového
systému normalné vyvinutych déti. VEt§i zmény jejich neurologického nalezu se
zatinaji projevovat az ve vyS$im fyzickém véku. Pokud se zacne pracovat s ditétem

jiz brzy po narozeni, vyuZije se jeho vrozeny potencidl a dosahne se s ditétem



mnohem vice. Predpokladem je laskyplnd rodinnd péce, kterou sebelepsi péce
Gstavni nemize nahradit, zvlast¢ kdyz stav sou€asné mediciny pomaha détem s DS

pouze omezene.

2. Downiiv syndrom - Trisomie 21

Downiv syndrom je vrozena a nejcastéji se vyskytujici chromozomalni vada.
Jedinci s DS maji o jeden chromozom, oznaceny &islem 21, vice. Termin syndrom
znamena soubor priznaki, které se u dané¢ho stavu vyskytuji opakovang. Klinicke
projevy popsal jako prvni Seguin vroce 1844. DS pojmenovany podle anglického
lékate Johna Langdona Downa, ktery uz vroce 1866 presné vymezil tuto formu
oligofrenie (lidi s podobnymi fenotypovymi znaky a opozdénim ve vyvoji). Na
zéklad¢ urcité podobnosti s mongolskou rasou se oznacovali lidé s DS v minulosti
jako ,,mongoloidni*. Podstatu DS objasnil v roce 1959 francouzsky genetik profesor
Jerome Lejeune, ktery se svymi spolupracovniky zjistil, Ze lidé sdg. DS maji

nadbyteény chromozom (popsal klasicky karyotyp).

2.1. Genetika

Z genetického hlediska se lidé s DS 1isi od ostatni populace stavbou bunék.
Lidsky organizmus se skladd z velkého mnozZstvi bunek. V kazdé bunce je jadro,
ve kterém je soustfedéna genetickd vybava jedince. Geneticky material tvoti geny,
které¢ se nachézeji v tyCinkove uspotradanych strukturdch — chromozomech. Geny
jsou nositelé vSech deédi¢nych znakd. Kazdy cloveék je nositelem celé sbirky
genovych variant zodpovédnych za bézny polymorfismus. Zdravéd lidska bunka
obsahuje 46 chromozomu, které jsou usporddany ve 23 parech.Ve dvojici
chromozomi kazdy pochazi od jednoho zrodi¢d. Jen pohlavni bunky — vajicka a
spermie — obsahuji polovicni pofet chromozomi. Po oplodnéni vznika spojenim
spermic a vajicka kompletni bunka se 46 chromozomy, ze kterych polovina pochdzi
od matky a polovina od otce.

Lidé s DS maji misto dvojice 21. chromozomu trojici. Chromozom 21 je nejmensi
ze vSech chromozomd, ale je nejlépe prozkouman. V roce 2000 se podatilo odhalit

vSechny geny nachdzejici se vném — je jich 225. Lidé s DS maji svoji ,extra



genetickou davku®. ZvySena geneticka davka mé za nasledek zvySenou tvorbu jejich
urcitych produktil (bilkovin, enzym). Napriklad gen pro bilkovinu — dilezity enzym
Cu/Zn superoxidaza se nachazi na 21. chromozomu. Jeho produkt enzym Cu/Zn
superoxidaza se bude nachézet v kazdé buiice ve zvySené davce o 50%. ZvySena
davka nékterych latek — bilkovin zplisobuje zmény v metabolismu téchto lidi.

V kazdé burce se tedy nachazi o 50% z 225 latek navic. Presto tyto bunky funguji
celkem normalné.

Vajicka a spermie vznikaji ze zarode¢nych bunék — vajicka z oocytl a spermie ze
semenotvornych bunék. Tésné€ po oplodnéni dochazi k déleni pohlavnich bunék. Pii
tomto déleni mize dojit k chybnému presunu nékter¢ho z chromozomi (u DS je to
21. chromozom). Kdyz se 21. par chromozom z nezndmého diivodu neoddéli (v
prvnim déleni) a ztstane slepeny (chybné déleni - nondisjunkce), tak po oplodnéni
vajicka vznikne zarodecnd burika, kterd neobsahuje 46, ale 47 chromozom?. V kazdé
dalsi butice sc pit délent tato chyba opakuje a vysledkem je, ze kazda bunka ¢loveka
s DS obsahuje 47 chromozom®.

* nondisjunkce je pticinou asi 92% pripadll DS a oznacuje se jako volna
trisomie 21

* 1 3% lidi s DS se nachazi nadbyte¢ny volny chromozom 21, ktery je
navazany na jiny chromozom (nejcastéji na chromozom 14)

e asive 4% jde o translokacni formu, kdy je nositelem a pfenaSecem této
chromozomalni aberace jeden z rodi¢l, aniz by sdm mél jakékoliv znaky DS

¢ mozaikova forma se nachaziv 1-2% DS. Tady dochazi ke zménénému
délent az po spojeni pohlavnich bunék s normalnim poctem chromozomi, tj.
v pribéhu druhého déleni uz vzniklé bunky; vysledkem je, Ze jedinci s touto
formou DS maji uréité procento bunek s normalnim poctem chromozomu a

urcité procento bunek s 21. chromozomem navic



2.2. Pri¢ina vzniku

Pric¢ina vzniku trisomie neni znama. Zatim se nenaslo vysvétleni pro¢ se parové
chromozomy v prvnim/druhém déleni od sebe neodd¢lily. Je znama genova mapa 21.
chromozomu a dokazeme rozlisit vSechny geny nachéazejici se v ném. Predpoklada
se, ze k chybnému déleni dochazi ndhodné.

Z vysledkt studii vyplyva, Ze na vznik DS nemé zadny vliv ani pfislu$nost rodiéa
k ur€itému etniku, ani jejich socialni postaveni nebo misto bydlisté. Vznik tohoto
onemocnéni neni zavisly ani na zdravotnim stavu rodict, kvalité stravy, znecisténi
prostedi, ani na zplisobu Zivota v t€¢hotenstvi. Kouteni, alkohol a drogy, které mohou
zplsobit rizna jina zédvazna poskozeni plodu, vznik DS neovliviuji. Jedina
souvislost s vyskytem DS se na$la v porovnani s vékem rodict.

Déti s DS se rodi ¢ast€ji matkdm nad 35 let a otclim nad 50 let. V literatute se uvadi
(Matulay,1986), Ze vyssi riziko se udava 1 u matek ve vé€ku 15-19 let. Riziko pro
zenu ve véku nad 20 let je 1: 2 500, ve v€koveé skupin€ nad 45 let 1: 55.

V soucasnosti se u nas rodi déti s DS nejvice matkam mezi 24 az 30 lety. Zenam v
tomto obdobi se rodi nejvic déti, ale tato skupina neni rizikovéa, proto se bézné nedéla
genetické vySetfeni. Procentuelné pocet déti s DS v této skupiné nenarista.

Té&hotné nad 35 let se podrobuji genetickému vySetfeni karyotypu plodu, coz
vyznamné snizuje procento vyskytu v této skuping.

Podle zahrani¢nich vyzkumi je incidence DS pomeérné vysoka pti poceti —
predpoklada se vyskyt az na trovni 5 promile, pfi spontannich potratech do tretiho
meésice az 12 promile a pii porodu jen néco pres 1,3 promile.

Asi v 60% je nondisjunkce matefského a ve 20% otcovského ptivodu (ve 20%
nelze puvod presné urit). U familidrnich translokaénich forem je riziko pro dité asi
16% je-li nosickou translokace matka a méné€ nez 5% je-li nosi¢em translokace otec.
Vyskyt v novorozenecké populaci je 1:600 — 1:800.

Nondisjunkéni typ trisomie 21 a chromozomalni mozaika nejsou dédi¢né. U
translokacniho typu vSak existuje uréita mira rizika narozeni ditéte s touto
chromozomalni odchylkou. Proto je pfi dalSim planovaném rodicovstvi zapotrebi
podstoupit genetické vySetfenti, které se provadi rozborem krve, jehoz analyza

prokaze typ DS.



2.3. Diagnosticka kriteria

Diagnosticka kriteria DS jsou:
e ploche zahlavi
¢ mongoloidni facies
e plochy obliéej
¢ mongoloidni zeSikmeni o¢nich $térbin
¢ malé udni boltce
o kratkeé prsty

e hypotonie

2.4. Klinické projevy

Hlava:

e mikrocefalie, brachycefalie, ploché zéhlavi, opozdény uzavér lebeénich Svi a
fontanel, hypoplazie 1 aplazie obli¢ejovych dutin, hypoplazie medialniho
skeletu obliceje, plochy oblice;

e nizky koten nosu, kratky nos

e mongoloidni zeSikmeni o€nich $t€rbin, mirny exoftalmus, zanéty ocnich
vicek a spojivek, epikanty, strabismus, nystagmus, hypoplazie duhovky,
keratokonus, ,,Brushfild spots®, katarakta, refrakéni vady

e mald oteviend Usta, ragady na rtech, velky a rozbrazdény jazyk vyénivajici
z ust, Uzke a klenuté patro, rozstép patra, anomalie dentice, postizeni
parodontu

e malé a dysplastické usni boltce, sluchova vada

o celkovy, dosti charakteristicky, dojem z vyrazu obliceje se oznacuje

,,mongoloidni facies*

Skelet:
¢ Siroky a kratky krk, anomalie Zeber a obratla, tvarové odchylky kli¢nich
kosti, anomalie hrudniku (pectus carinatum, pectus excavatum), hypoplazie
panve, kratké koncetiny, kratke prsty (akromikrie), klinodaktylie (5. prst),

syndaktylie, polydaktilie, $irokd mezera mezi 1. a 2. prstem na noze
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Kuze (adnexa):
e sucha a mramorova klZe, volna kizZe na krku
e jemné a ridké vlasy (i alopecie), fidké rasy
e abnormalni dermatoglyfy (pficna dlanova ryha, jedna flekéni ryha na 5.

prstu, distalni axialni triradius, pfevaha ulndrnich smycek).

Gastrointestinalni systém:
e atrézie jicnu, tracheoezofagealni pistél, stendza ¢i atrézie duodena, atrézie

anu, malrotace, megacolon, obstipace

Srdce a cévy:
¢ defekt septa sini, defekt septa komor, atrioventrikulami kanal, oteviena

Bottalova ducej

Jiné:

e hypogenitalismus (mikropenis, kryptorchismus)

e diastdza piicnych bfiSnich svall (pupeéni kyla), hypotonie, hyperflexibilita

¢ poruchy funkce §titné zlazy

e charakteristicky (hruby) hlas

e sklon k infekcim dychacich cest

¢ sklon k leukemii

¢ senilitas praecox — prenatalni i postnatalni ristova retardace (muzi dortstaji
vySky 147-162 cm a Zeny asil35-155cm)

e mentalni defekt v pdsmu od lehké mentalni retardace po tézkou az hlubokou
mentalni retardaci

e kieCove paroxysmy

Klinické projevy jsou dosti charakteristické. Pouze v novorozeneckém obdobi
mize nékdy diagnoza Cinit urcité obtize. Asi polovina déti umiréd v détském véku.
(V soucasnosti diky zdravotni péci toto procento kleséa a neékteti lidé s DS se dozivaji

1 véku okolo Sedesati let).
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2.5. Diferencialni diagnostika

e karyotyp 48, XXXX (197)
e karyotyp 49, XXXXY (203)

e kongenitalni hypotyredza

2.6. Prenatalni diagnostika

VySetreni karyotypu plodu.

Vysetteni je indikovédno u Zen v dobé koncepce starSich 35 let. Riziko narozeni
ditéte s Downovym syndromem stoupa vyrazng€ s vékem matky. Ve véku do 20 let je
riziko pro Zenu 1: 2 500, ve vékové skupin€ nad 45 let 1: 55. Diskutovana je otazka
snizenych hodnot AFP v séru matky. Izolované nejsou snizené hodnoty AFP
diagnostické, ale v kombinaci s dalSimi markery maji diagnostickou hodnotu.

T¢hotné Zeny podstupuji v prib&hu t€hotenstvi ¢etna vysetieni, ktera maji za cil
predchézet komplikacim t€hotenstvi a porodu. V poslednich letech byla tato
vySetteni doplnéna o testy, které mohou odhalit vrozené vady plodu a poskytnout tak
rodin€ moznost zvazit, zda si preji postizeny plod donosit, nebo t€hotenstvi ukonéit

(zpravidla do 24. tydne).

Pro vyhledavani (screening) plodu s vrozenymi vadami, specialné s Downovym
syndromem, se pouziva:
e ultrazvukové vysetieni nuchdlni translucence (v druhém trimestru)
e kvantitativni biochemické vySetfeni z krve matky - tzv. triple test:
o stanovent alfafetoproteinu (AFP)
o stanoveni choriového gonadotropinu (HCG) - totalniho, nebo jeho
dvou podjednotek
o urceni volného estriolu (E3)
Uvedené markery se vyhodnocuji v souvislosti s vékem matky, ktery je z hlediska
vyskytu DS zvIast’ vyznamny.
Tylo testy (neinvazivni prenatdlni diagnostika) by se mély provadét mezi
14.-16. (15. - 22.) tydnem te€hotenstvi a pravdépodobnost odhaleni vrozené
vyvojove vady se udava mezi 54-65 %. Pozitivita biochemickych testl jesté nemusi

znamenat onemocnéni plodu, ale upozornuje na toto riziko.
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e genetik pak mize doporudit odbér plodové vody (invazivai prenatalni
diagnostika) - amniocentézu - z které se vySetfenim chromozom? s vysokou
pravdépodobnosti (99,5 %) urci genetické postiZzeni plodu - napf. trizonie;

amniocentéza by se méla provést mezi 15. a 18. tydnem gravidity

3. Vyskyt DS

Podle nejnovéjsich udajl se na celém svété rodi kazdorocné priblizné 100 000
novorozencl s DS - tj. na kazdych 700 ziveé narozenych déti pripada jedno dité s DS .
V Ceské republice se v poslednich letech rodilo roéné piiblizng 70 déti s DS, coz
piedstavuje 1 dit€ s DS na 1500 zivé narozenych déti. Avsak pres znané Uspéchy
prenatalni diagnostiky, zejména vyvojem novych screeningovych vysetteni, je
béhem tehotenstvi odhalena pouze necelé polovina pfipadl této chromozomalni
aberace. V CR se napf. v roce 1995 narodilo 66 d&ti s DS a ve 46 piipadech bylo na
zékladé¢ prenatdlné diagnostikované anomalie DS teéhotenstvi ukonéeno.

V soucasné dobe neexistuje Zadna spolehlivéd metoda, kterd by zabranila vyskytu
tohoto onemocnéeni. Screeningové (vyhledavaci) testy u t€hotnych Zen ukéazou, zda
existuje zvysena moznost narozeni ditéte s DS. Pro potvrzeni nebo vylouceni této
moznosti mize t€hotna Zena podstoupit amniocentézu nebo jiné diagnostické
vySetfeni, piicemz vysokou mirou pravdépodobnosti potvrdi, ¢i vylouci pfitomnost
chromozomalni odchylky.

V pozitivnim pripadé se rodi¢e mohou rozhodnout, zda si preji narozeni

postizeného ditéte nebo chteji tehotenstvi pred¢asné ukondit.
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4. Specifické rysy DS

Tyto specifické rysy nejsou nutné pritomny u vSech déti s DS a nejsou u viech
z nich vyjadreny ve stejné mife. Napt. by bylo mylné¢ domnivat se, Ze Grovern
rozumovych schopnosti vSech déti s DS je stejna nebo velmi podobna. Bylo
prokazano, Ze u vSech téchto déti se vyskytuje mentdlni retardace, ktera je vSak rizné
hluboka a ma rozmanité specifika. U nekterych jedinct je naméfen nadprimeérny
intelekt nepfili§ vzdalen od normy a naopak u nékterych z nich se miize pohybovat
v pasmu tézké a hluboké mentalni retardace. Primérna hodnota 1Q, na niZ se shoduje
vice autortl, odpovida urovni stredni mentalni retardace. Uvadi se, Ze u chlapcti jsou
tyto hodnoty o néco nizdi nez u divek. DéEti vychovavané v rodinach vykazuji obecné
vy$si urovedi intelektovych schopnosti nez déti vychovavané od ¢asného véku
v ustavech. Hypotézy o vlivu IQ rodi¢i na troven rozumovych schopnosti déti s DS

se zatim nepotvrdily, ani se je viak dosud nepodatilo vyvratit.

4.1. Neurologicky nalez u osob s DS

K nejcast€j$im neurologickym potiZzim u DS patfi hypotonie, atlanto-axialni
instabilita a v dospélosti zvySena pohotovost k (epileptickym) zachvatiim a
Alzheimerova nemoc.

» hypotonie - sniZzené svalové napéti je velmi €asté u déti s DS a je rizného
stupné - od mirné hypotonie po zavaznou; hypotonie se spontanné¢ zlepSuje s
vékem, ale vyraznou upravu symptomu snizeného svalového napéti je mozné
dosdhnout pomoci rehabilitaénich programt, zamétenych na motoricky vyvoj
ditéte a poskytovanych od 4.- 6. tydne Zivota ditéte

e atlanto-axialni dislokace sveéd¢i o oslabeni krénich svalt, kterym trpi
piiblizné 10 - 20 % déti s DS; ve vétsin€ pripadd se nevyskytuji dalsi
pfiznaky; jako prevence poSkozeni kréni patefe, resp. michy, slouZzi rentgen
kréni patere v raném détstvi (2. rok v&ku). Pfi potvrzeni instability se v
dals$im zivot€ omezuji vysoce rizikove t€lesné aktivity - skakéni, potapéni,
apod.; v téz§ich pripadech atlanto-axialni instability (s dalSimi doprovodnymi
symptomy - bolesti hlavy, sniZen4 ohebnost Sije, inkontinence moci a stolice)

se doporucuje chirurgicky zédkrok (umeély spoj mezi obéma obratly)

14



epileptické zachvaty se u déti s DS objevuji pfiblizné ve stejné Cetnosti jako
u ostatni populace stejného veku; po dvacatém az tficatém roce véku se ale
incidence k zachvatlim u lidi s DS v porovnani s ostatni populaci zvy3uje; pfi
vyskytu epileptickych zachvatl se uplatiuje béZznd terapie pomoci
antikonvulzivnich lekt

Alzheimerova nemoc, degenerativni neurologicka porucha, postihuje osoby
s [S v dospélosti 3-5 krat vice, nez dosp€lé v ostatni populaci; u osob s DS se
muze vyskytnout jiz kolem veéku 30 let, v porovnani s nastupem v 50-ti letech
u ostatni populace; nékteré ptfiznaky nemoci se zvladaji terapeuticky, obecné
se ale nemoc zatim povazuje za nevyléCitelnou; posledni vyzkumy naznacuji

pri¢innou souvislost trizomického genu 21 a Alzheimerovy nemoci.

4.2. Poruchy endokrinniho systému

Lidé s DS maji vétsi incidenci k porucham endokrinniho systému, nez ostatni

populace. Nej€astéj$i poruchy se vazou k ¢innosti §titné Zlazy.

Priblizne 10 % déti a 13 - 50 % dospélych lidi s DS trpi poruchami funkce §titné

7lazy, mezi kterymi je nejcastejsi:

hypotyreéza (sniZzena ¢innost Stitné zlazy);

o diagnostikuje se na zékladé krevniho vySetieni - stanoveni
koncentrace hormont §titné zlazy(13,T4, TSH); doporucuje se
vySetfeni v raném véku a pravidelné monitorovani v jedno - az
dvouletych intervalech;

o lécba hypotyredzy je pomérn€ snadnd podavanim prislusného
chybgjictho hormonu v syntetické formé, ale je osudové dileZita
zejmeéna pro malé déti, protoZe tyto hormony ovliviiuji vyvoj mozku;
hypotyredzy se mohou objevit v jakémkoliv veéku

hypertyreéza (nadmerné €innost Stitné z1azy)

o diagnostikuje se také na zaklade krevniho vysetient

o terapil je podavani hormont Stitné zlazy (blokada vlastni syntézy),
nebo inaktivace casti Stitné zlazy (chirurgicky nebo podavanim

radioaktivniho jodu)
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4.3. Abnormality kardio-vaskularniho systému

Tyto abnormality patfi k pomérné€ ¢etnym u déti s DS. Vrozené srde¢ni poruchy
(napt. defekt komorove-predsinove prepazky, defekt mezikomorové prepazky,
Fallotova tetralogie) se vyskytuji témet u 50% déti s DS. Proto je Zivotn¢ dilezita
vCasna diagnoza (echokardiogram) v prvnich dvou mésicich Zivota i v pfipadé, Ze se
nevyskytuji dalsi pfiznaky. Podstatna ¢ast srde¢nich vad se odstranuje chirurgicky,
coz umozni dlouhodobé zlepSeni zdravotniho stavu ditéte a prispiva k prodlouzeni

zivota lidi s DS.

4.4. Pohybovy vyvoj

Také v oblasti pohyboveého vyvoje existuji velké rozdily. Rozvoj hybnosti brzdi
jak mentalni retardace, tak i svalova ochablost, hypotonie, srde¢ni vady nebo 1 jind
postizeni. Vyvo] motoriky 1 jemné motoriky rukou obecné postupuje v typickém
sledu jako u ostatnich déti, ale vykazuje asi poloviéni zpozdéni ve srovnani

s vyvojem nepostizenych vrstevnika.

4.5. Poruchy smyslovych organu

Poruchy sluchu jsou u déti s DS ¢asté vzhledem k odlisné anatomii lebky déti s
DS (zkraceny zvukovod) a z toho vyplyvajici zvySend incidence ke stfedouSnim
zanétiim, s ndslednym ovlivnénim kvality sluchu. Doporucuje se spoluprédce pediatra
a audiologa tak, aby se minimalizoval negativni dopad poruch sluchu na vyvoj reci.
Z poruch zraku se v raném véku vyskytuje strabismus, ale 1 poruchy refrakce, které

se Casto vyvinou 1 pozdéji - dalekozrakost a kratkozrakost.
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4.6. Vyvoj reci

Pri vyvoji feci probihaji dva soub&zné jevy:

e vyvoj mysleni a rozvijeni mluvy jako nastroje myslené rec¢i (Kuéera 1981)

e vyvoj mysleni predbihd moznosti artikulace, fonace a dalSich prvki; je nutna
spolupréce s logopedem, pro n€jz je tato prace velice ndro¢na, nebot’ porucha
leZi v mozeckovych funkcich, zajistujicich jemnou motoriku, koordinaci
pohybl a podobneé;

Obdobi mezi relativn€ dobrou lokomoci a skutecnou reci je dalezité. Tehdy se

formuji zakladni vlastnosti utvareni socidlni bytosti, védomi vlastniho byti (,,ja"),
uméni ucit se, podrizovat se a pracovat. Jiz v tomto obdobi se vytvareji pfedpoklady

pro jejich pristi integraci do spole¢nosti.

4.7. Obstrukéni spankova apnoe (OSA)

Apnoe je termin oznacujici kratkodobé, zpravidla deseti az dvacetisekundové
preruseni dychani. Obstrukénf znamena, Ze se jedinec dal snazi dychat, coz se
projevuje napiiklad pohyby hrudniku
U déti s DS je nebezpedi vzniku OSA vysoké (az u 45 % takto postizenych deti).
Pri¢inou maze byt né€kolik faktord pritomnych pii DS: zplostéld stredni ¢ast obliceje,
zuzeny nosohltan, nizky svalovy tonus v hornich cestach dychacich a zvétSen¢ nosni
¢1 kréni mandle.

Dit¢ s OSA trpi nedostatkem spanku, to negativné ovliviiuje chovani. Béhem
apnoe se nedostate¢né okysliCuje krev a zZivotné dulezité organy. Je-li u ditéte
podezieni na OSA, mélo by mu byt provedeno vySetien{ tzv. polysomnografie, které
spociva v nepretrzitém méteni hladiny kysliku v krvi, sledovani pohybt hrudni st€ny
a sledovani pruchodu vzduchu nosem. Nékdy se mefi 1 mnozstvi kysli€niku
uhti¢itého v krvi nebo ve vydechovaném vzduchu. VySetfeni provadi vét§inou
otorhinolaryngolog nebo neonatolog.

OSA se obvykle [€é¢i odstranénim nosnich ¢1 krénich mandli. Pokud chirurgicka
lécba selhala nebo nebyla indikovana, je mozna terapie ,,Jé¢ebnym dychanim pfi
trvalém pretlaku. To znamend, Ze nemocny spi s kyslikovou maskou vhanégjici
kyslik do nosu nebo s hadic¢kou zajistujici prisun vzduchu pod tlakem, ktery udrzuje

dychaci cesty oteviené.
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4.8. Chirurgické zakroky v obliceji za icelem zlepSeni

vzhledu

V nékterych zemich, zejména v Némecku, Austrélii, Izraeli, v mensi mite
v Kanad¢ a Americe, se provadeji chirurgické zakroky na obliceji lidi s DS za
acelem zlepSent jejich vzhledu (Pueschel, 1997). Zastanci plastické chirurgie
argumentuji tim, ze déti s DS po operaci byvaji spole¢nosti [épe akceptovani.
Uvadéji také, Ze normalizaci velikosti a tvaru jazyka lze dosahnout zlepSeni fe¢i a
komunikativnich dovednosti. Platnost tohoto argumentu vsak zatim nebyla
prokéazana. Uziti plastické chirurgie za ucelem ,,vylepsovani* zevnejsku ztstava stale
sporné. Dosud nebyly provedeny erudované vyzkumy, které by potvrdily nebo
vyvratily jeji prosp&snost pro dalsi vyvoj a budoucnost téchto déti. Odpirci téchto
metod se domnivaji, Ze lidé s DS musi byt akceptovani takovi jaci jsou a jako
takovym jim musi byt zajiSténa vSechna ob¢anska prava a respektovana jejich lidska

ddstojnost.
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5. Komplexni pristup v péci o déti s DS — €innost Centra

komplexni péce pro déti s poruchou vyvoje ve FN Motol

Centrum komplexni péce pro déti s poruchou vyvoje (CKP) ve FN Motol (vedené
MUDr M. Kasparovou) se zabyva krome jiného také pomoci a péci o déti s DS.
Pracovisté bylo zrizeno proto, aby poméhalo rodinam s détmi se zdravotnim
postizenim - s poruchou télesného, dusevniho a smyslového vyvoje. V zahraniéi se
vzil pojem ,,déti se zvlastnimi potfebami®. V CKP se snazi tyto zvlastni potreby déti
urlit a pomoci je naplnit. V péci o déti s DS je vzhledem k $iii klinickych projevi

komplexni pristup nutny.

Dulezita je vzdy ¢asna detekce a ¢asna terapie
e tim se rozumi rannd péce u déti kojeneckého a batoleciho véku
e pracovisté spolupracuje téz s odborniky FN Motol, specialnimi pedagogy a

rehabilitaénimi pracovniky

Cinnost CKP
e je zalozena na dlouhodobych programech péce o déti se zdvaznym
kombinovanym postizenim zamétreného na individualni feseni jejich potieb
zdravotnich, vychovnych, vzdéldvacich a socialnich
¢ hledani dalSich moZnosti pro déti s postizenim v miste jejich bydliste tak, aby
mohlo dojit k optimalnimu zarazeni do spole€nosti (umisténi do stacionart,

specialnich §kol apod.) véetné integrace déti do kol

Sluzby CKP :
* ambulantni socialné pediatrickd poradna

» poradna pro rizikové novorozence

= poradna pro nadmeérné plaéici déti

* program pohyb hrou a détské masaze
* program ergoterapie

* program mikroanalyza interakei matka — dite
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S oddélenim CKP spolupracuje:
« pediatr
e pediatr neonatolog
e détska sestra
e socialni pracovnice
¢ klinicky psycholog
» specialni pedagogové

e ergoterapeutka

Podarilo se dat dohromady tym specialistli, ktefi doké&zi spravné hodnotit a
pozitivné ovlivnit vyvoj ditéte s postizenim. Samoziejmé zalezi nejvice na rodi¢ich.
Ti pfedevsim musi chtit spolupracovat a nechat si poradit. Kazdy z odborniki ma
7kuSenosti ve svém oboru. Miize rodi¢im ukazat, jak s aitétem pracovat, jaké maji
pouzivat pomucky, aby se vyvoj ditéte posouval co nejvice kupfedu dle jeho
individualnich moznosti. Specialni pedagogové &i ergoterapeutka rodiné nékteré
pomiicky nebo hry muze pijcit i na del$i dobu domu. Jde o cennou pomoc, protoze
nekteré¢ pomucky jsou dost drahé a ne kazdému dostupné. Je zajimavé, jak se
v ur¢itém obdobi méni zdjem o urcité sluzby, trvale je velky zajem o poradenstvi a to
hlavné v oblasti medicinské se zamerenim na problematiku vyvoje ditéte, vzrista
zajem o spolupraci s psychologem, tradi¢né je nejvice obsazen program ergoterapie a
program specialnich pedagogli. Divodem bude pravdépodobné to, Ze pri kazdé
navstéve rodiCe 1 déti ziskdvaji inspiraci na nové hry a aktivity zaméfené pravé na

rozvo] dovednosti jemné motoriky, koordinace , soustfedéni, komunikace.
5.1. Ambulantni socialné pedagogicka poradna

Je poradna pro déti od 1 roku do 18. let. Prace s détmi a rodi¢i v ramci poradny
piispiva k jejich lepsi orientaci v moznostech lékarské, socidlni a specialni
pedagogicke péce a k lepSimu pristupu k ni. Na ¢innosti poradny se podili pediatr,
socialni pracovnice, spolupracujeme také s klinickym psychologem.

Nejcaste)si diagnosy u déti prichdzejicich do této ordinaci jsou: onemocnéni nervove
soustavy véetn¢ détské mozkové obrny ( DMO), DS, posledni dobou také poruchy

chovani, ¢i rizné typy vyvojoveho opozdéni. Casto se jedna o kombinované vady -
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s vadou zraku, sluchu, motoriky, epilepsii, srdeéni vadou a jinymi. Mira postizeni
déti se pohybuje na riizném stupni a to od nejleh&iho po nejtézsi. Tyto déti a jejich
rodiny proto potiebuji pomoc a poradu po strance nejen zdravotni a socialni, ale 1

psychickeé.

5.2. Poradna pro rizikové novorozence

VétSinou se jednd o predCasné narozené deti, o déti s komplikacemi pii porodu,
nebo o déti s vrozenou vyvojovou vadou napf. prave s dg. DS. Déti jsou nejéastéji
posilany z neonatologického odd. FN Motol, poradna pro né€ pracuje jedno odpoledne
v tydnu. U vSech téchto déti by mohlo dojit k opoZdéni vyvoje, proto péci o né zde
zajistuje konsilium Ctyf [ékard (pediatr neonatolog, pediatr, neurolog a
fyzioterapeut). Poradna ma supervizni charakter. Prvni navstéva je stanovena vzdy
po uplynuti dvou mésictt po propusteni ditéte do domadci péce, sledovani je ukonéeno
somaticky 1 psychomotoricky. Pokud je vyvoj v potadku, je dité z péce vytazeno,

v opacném pripade¢ se naopak stane klientem CKP.

Vyznam poradny je v tom, Ze rodice jsou od samého zacatku seznamovani
s diagnosou svého ditéte 1 se v3im, co to s sebou pfindsi. Jsou vedeni tak, aby hned
od pottku nebylo nic podcefiovano. Setrnym zptisobem jsou upozorfiovani i na
takove nedostatky a odchylky ve vyvoji ditéte, které si Casto nechté;i pripustit. Jindy
je naopak potfeba podpofit samotné rodice, aby zbyteéné nespéchali. Klidnym
piistupem a vedenim dité vSe dohoni. Myslim si, Ze pro rodi¢e musi byt t€zké smifit
se s tim, 7c¢ jejich dit€ bude ,,jiné". Ja sama mam déti a diky této praci si dokazu asi
mnohem vic neZ ostatni vazit toho, ze jsou zdravi. Chéapu rodice, ktefi se ze stavem
sveho ditéte nechtéji smifit a tvrdosijné odmitaji nékteré véci si pfipustit. Nékdy do
poradny ani nechtéji dochazet. Problém je asi v tom, Ze rodi¢e maji pravo pln¢
rozhodovat o svém ditéti. Pokud ale nespolupracuji, mize se u ditéte zanedbat néco,
co se projevi az v pozdéjSim veéku a prave toto mize mit nedozirné nasledky.

Do téchto poraden pfichazejl kromé jinych i déti s Downovym syndromem, které
vyZzaduji rizny pristup k feSeni problému. Je sledovén jejich vyvoj, plnéni uréitych
doporuceni a kontrolnich vySetfeni. Ve spolupraci s externimi spolupracovniky i
odborniky ve FN Motol se kontroluje funkce zraku, sluchu, mentélni vyvoj déti,

eventuelné se provadéji nabéry ke zjisténi hladin hormoni thyreoidey, déti dochéazeji
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na RHB a ergoterapii vétSinou v rdmci ¢innosti centra. Spec. pedagogové poskytuji
ranou péci a pomahaji pri integraci téchto déti do MS a specialnich &i zékladnich
Skol.

Péce o tyto déti je diferencovanéd a na nize uvedenych kasuistikach bych chtéla

ukazat 1 rozdilnost ve vyvoji téchto déti i v pfistupu k feseni jejich problémi.

6. Kasuistika

Jako vzor pro diagnézu Downova syndromu jsem si vybrala dvé déti (hol¢icky)
klientky CKP. Prvni je prikladem téZké formy DS s mnoha komplikacemi a druha je

ukazkou leh¢i varanty postizeni s pozitivnim emo¢nim ladénim v povaze.

6.1. M.H.

Narozena 24.12.1998
1. kontakt v CKP 8.7.1999

Osobni anamnéza:

e porod 39. gestacni tyden, spontanni, zahlavim, porodni hmotnost 3400g /
porodni délka 52cm, nekfiSena, Apgar skére 9 - 9 - 10, hypotonie, DS,
ikterus, vrozena srdecni vada - defekt komorového septa (DKS)

e sestra 1996 - zdrava

* matka 1972 - alergik

e otec 1972 - polinosis, jinak zdrav

Nemocnost a hospitalizace:
e 1/1999 stenéza duodena — duodeno-duodeno-anastomdza, apendectomie
e 3/1999 bronchopneumonie l.dx
e 10/1999 operace DKS
e od 3/2000 snizené hodnoty hormont §titné Zlazy — kompenzovana medikaci
e 4/2001 operace strabismu

e 7/2002 operace - plastika hrudniku
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Specializovana péce

CKP: DS (volna trizomie)

DC Dité — Praha 8 Stirova; specialni pedagogické poradenstvi
kardiologie: vrozena srde¢ni vada (VCC)

neurologie: centralni hypotonicky syndrom

RHB: hypotonie

Centrum sluchovych vad: oto-akustické emise (OAE) v normé
endokrinologie: hypotyredza

geneticka ambulance: prikaz DS

kozni: ekzém

logopedie: orofacialni RHB pro hypotonii jazyka

Ockovaci centrum: o¢kovani v individualnim ockovacim kalendari
o¢ni: strabismus, oéni myopie (+4D)

ortopedie: abdukce v oblasti ky¢li

psychiatrie: poruchy chovani

psychologie: t&€Zka mentalni retardace (1Q 25-30 Imbecilita)

Stredisko ranné péce: specialni pedagogické vedeni

Psychomotoricky vyvoj

Celkove lze hure hodnotit, protoze je zmeénéna kvalita motoriky, tkoly plni, ale

v kvalitativné Sir§im rozmezi.

Vék 6 mésicn

(1.kontakt v CKP - rizikova poradna)

mensi spiSe asthenicka hol¢i¢ka, pomér hm/v na 3P (percentyl), vyrazna
axialni hypotonie, mikrocefalie, typicka facies, netiplné okluze ust, hypotonie
Jazyka

vyvojove vek lezeni a chiize odpovida 3.mées., veék percepce 4 mes, vek sedu a
feCi 5.mes., vék uchopu a socidlniho chovani 6. més.

vyvoj je nerovnomérny, opozdény v oblasti motoriky na urovni konce I. a
pocatku II. trimestru, v oblasti mentalnich schopnosti spise 2.poloving II.

trimestru
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Vék 12 mésicu
e somaticky zlepSena — hm/v pomér pod 25P
e vyvoj vyrazn€ opozdény, nerovnomérny
e percepce, socialni vyvoj, lokomoce, jemna motorika odpovida 6.més.,

e fec je naurovni 4-5.més.

Vék 24 mésicu
¢ psychomotoricky vyvoj odpovida 9-12 més.
e rlst pod 25P
e nosi pleny, je krmena
o celkové velmi €iléd az hyperaktivni, vesela, komunikativni, rada si hraje, je
v dobrém soc. kontaktu s okolim, mazli se, provadi nezbednosti, vyhovi
pozadavkiim, spiSe zakazu, pfizklidnéni se chvili soustfedi na ¢innost a

okoli

Vék 2,5 roku

e zlepSena hybnost jazyka a okluze rtd, ptesto pfetrvava na bradé a na tvafich
silny ekzém, az odlupujici se kize z nadmérného slinéni

e stoupd si bez opory, chodi nékolik krokl sama, 1 kdyZ drzi hracku, do schodi
jde za ruku, ze schodt se boji, vyleze na gauc

e (chop dlanovy, tuzku neuchopi

e roztékanost, neudrzi pozornost

e velmi dobry soc. kontakt s rodi¢i, kontakt s cizi osobou neni podporovén
zrakovym kontaktem

e Vyvoj trvale odpovida 12.més.

Vék 3,5 roku
e néapadny typicky vzhled pro DS, trva vyrazna hypotonie, zhorSena okluze ust,
hypotonie jazyka, plazi ho ven, ekzém cirkumolérné
¢ beéha, chodi sama do schodd, se schodil se boji, sejde drzena za ruku
e sklada kostky, obrdzky si neprohlizi, vSe primarné strka do ust a olizuje

e objevuje se agresivita, kouSe, Skrabe, ale na napomenuti celkem reaguje

24



mluvi v ojedinéle ve slovech: mama, tata, ham, papat...., kdyz néco chce,
spi$ s1 ukaze nebo se po veci sape

na no¢nik chodi, ale sama si nefekne, signalizuje az ex post

VEk 5 let

Caste¢né krmena

asi 3x byla v MS na zvykani, je tfeba mit asistenta

vyvoj postupuje pomérn€ pomalu, ale uréité pokroky udélala, je zralejsi,
soustiedenéjsi, ale veci strkd stale do ust, s mensi frekvenci, vice manipuluje
hra¢kami, chvilemi i dost konstruktivné, zahraje si cilené

reC se vice nevyvinula, spise vokalizuje, vydava zvuky, fekne mama — tata

Vik 6 let

Vék 71

v

¢asteCné krmena, ma specialni 1Zicky a vidli¢ku, rozkrajené jidlo sama,
chvili, rukou ji, pije z lahvicky

Cistotu udrzuje jen ¢asteéne

stale hodné neklidna, kdyz se zaujme, vydrzi sama ptt ¢innosti, max. 10 min.
pouzivé ojedinéla slova — pa, tata, d4 — nespojuje

3x tydné navStévovala MS, specialni tridu s osobnim asistentem, nyni MS
odmitla pobyt, rodina se odvolava

vyvoj trvale opozdén odp. cce 15-18 més.

et

schopna sebeobsluhy, ji dobfe, sama si nabir4, ale jidlo v ruce trh4 na malé
kousky, sama se napije, sedne si ke stolu nebo si prostfe ubrousek, kdyz chce
jist

Cistotu udrzuje, v noci bez plen, sama si dojde na WC nebo si stahne kalhoty
a tim signalizuje, Ze chce vysadit, jinde nez na mise se nevyprazdni

pti oblékani aktivné poméhd, ¢astecné se oblékd sama

mluvi jen v ojedin€lych slabikach a velmi zfidka

v novém prostredi je neklidna, mivéa zachvaty vzteku, ojedinéle kousne nebo

boucha do lidi - spiSe tim chce navézat kontakt, jeji prudké reakce souviseji
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zfejme 1 se snizenou moznosti aktivni komunikace, v prostiedi které zna a
kde ji rozuméji je klidng;jsi

obcas automatismy

je tlumena léky, vyhledove nabidnut pobyt na psychiatrické klinice

po dlouhych a netispésnych pokusech o umoZnéni dochazky do MS nebo
SMS v mist& bydli§té zacala M. dochazet do pfipravného stupné pomocné
Skoly v blizkém mést€¢ - dochazka 3x tydné na 3 hodiny, ale je dano urcité
ultimatum, vzhledem k nezvladatelnosti, dle rodict si celkem zvykla, nyni vi,

ze jde do Skoly, dava i najevo, Ze se tesi

Vék 8 let

vyvoj zlepSen, je klidnéjsi, schopnost sebeobsluhy s dopomoci trva

zachvaty vzteku trvaji, kdyz je néjaka napjata situace nebo, kdyz ma z néceho
strach

vyuka v pomocné tfid€ pro déti s kombinovanymi vadami ve Specialni $kole
— 3 dny v tydnu 4 hodiny, dlouho si zvykala, nyni pokracuje v dalsim ro¢niku
prace podle osnov dle specialniho planu

trvale nutny doprovod druhé osoby

VEk 9 let

na zakladé vysetieni ve SPC v misté prislusném - vyvoj rozumovych
schopnosti hodnocen na trovni 24 més.; odpovida trvale pasmu tézké
mentélni retardace

vzdélavana podle osnov piipravného stupné ZS speciélni

na zakladé vysetieni spec. psychologem zabyvajicim se problémy autismu
osobnostni problematika uzaviena jako pervazivni vyvojova porucha —
atypicky autismus, lehky az stfedné tézky, nizkofunkéni, z pohledu socidlni

interakce smiSeny; doporuc¢eny vhodné aktivity a specifické vedent
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6.2. A.H.

Narozena 5.4.2001
1. kontakt v CKP 17.4.2001

Osobni anamnéza:

e porod v 38. gestatnim tydnu, spontanni, zahlavim, porodni hmotnost 2570g /
porodni délka 46¢cm, nekfiSena, pro podezieni na DS provedeno genetické
vys., které toto potvrdilo; z dalSich vySetfeni provedeno sono bricha, ledvin,
srdce, vSe v normé

e sestra 1995 - zdrava

e Dbratr 2005 - zdrav

e rodice - zdravi

Nemocnost a hospitalizace:

e bézné détské nemoci

Specializovana péce
e CKP: DS
e DC Stibrova
» kardiologie: drobny nélez - nevyznamny
e neurologie: Lehky centralni hypotonicky syndrom
e RHB: hypotonie
e Centru sluchovych vad: OAE velmi t€zka nedoslychavost vpravo
e crgoterapie
e geneticka ambulance: DS
o logopedické péce v MS
e ofni: strabismus, o¢ni myopie +5D na obou o¢ich

¢ psychologickd ambulance: lehka mentéalni retardace (IQ 50-70)
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Psychomotoricky vyvoj

Veék 12 dni

hybnost spontanni, svalova hypotonie t.¢. potladena, normalni novorozenecké
reflexy

Gista uzaviena, jazyk pfiméreny, motilita jazyka normalni

epikanty nejsou napadné

14t1 denni novorozenec s uvedenou dg. t.€. bez vétSich ndpadnosti

fyziognomie

Vék 2 mésice

bez vetsi stigmatizace, v dobrém somatickém stavu, prospivajici

vyvoj odpovida véku ditéte

Vék 5 mésicu

trochu vyrazn€jsi svalova hypotonie

sleduje okoli, fixuje hracku i pohled

vokalizuje

vyvoj t.¢. zralej$i, motorika je na urovni 5-6 mésice, (kvalitativni nedostatky)
percepce, fe¢ a socialni chovéani odpovida 4-5 mésici

dnes suspektni podezieni na poruchu sluchu

Vék 8 mésic

pomérne eutroficka (hm.6910g - v.64cm) pod 3P
mirmné opozdéni vyvoje v oblasti chiize, jinak odpovida vé€ku

zjisténa vada zraku a sluchu

vyhledové lze predpoklédat dalsi ptiznivy vyvoj

VEék 12 mésicn

velmi dobry socialni kontakt
jesté neleze, premist'uje se prekulovanim
hracky bere, na panence sahé na detatly, pfitéhne auti¢ko za provazek

reaguje na podnéty — udélej paci, paci, papa, dej
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Vék 18 mésicu

eutroficka (8,5kg / 72¢m)

ma bryle, ale nechce je nosit, sundavé je a odhazuje

zaCina chodit, chlize okolo nabytku, chodi vedena za dvé ruce

fe€ — pojmenovavéa osoby, rekne za sebou tfi smysluplna slova, zpiva

ukazuje na panence ¢asti t€la na pozadani

Vék 2 roky

somaticky vyrostla (9,75kg / 79cm)

chiize na stejné trovni jako v 18ti mésicich

drzi tuzku, ¢méard po papire

rozumi pokynlim, fekne si, kdyZ chce jist, pit

v oblasti facies celkem dobra okluze st, kterd se podili na celkové méné

napadném vzhledu

Vék 2,5 roku

byla v MS v misté bydlité, pozitivni jednani, mohla by nastoupit ve tiech
letech

leze hbité po kolenou, chlize stale na stejné drovni jako v 18ti mésicich
rozumi viem pokynim

udrzuje Cistotu

PM vyvoj odpovida lehké mentalni retardaci

Vek 3 roky

nastup do MS

chlize jistéjsi, samostatna, za ruku chodi do a se schodii

ji sama nebo s dopomoci, pije z hrmku s pomoci

dokaze se sama zabavit, sama si hrat s panenkou, s nadobickem, stavét lego,

prohlizZi s1 obrazky
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Vék 4 roky

bratr 9 mésicti —zdrav

chodi do specialni tiidy MS Duha 4x tydné na 4 hodiny, je dobfe adaptovana
mluvi ve vétach

ukaze kolik ji je let

pozna asi osm barev

dokéaze se obléknout, ve Skolce s1 pozna své véci

chodi a béha sama, skace, poskakuje, vyleze na Zidli a sleze dold

mirné stigmatizace obliceje — epikanty, kratsi DK bez deformit, svalovy tonus

jen lehce snizen

Vek 5 let

chodi do MS, je s ni pracovano podle individualniho vzdélavaciho planu
kontakt navazuje bez obtizi, je usmévava a mila

klidny projev, spoluprace €asto vybérove, snadno se unavi

chodi, béha, skace bez opory (ale nerada, ¢asto se neché nosit)

graficky projev neodpovida véku — kresba postavy ve stadiu ¢marani,
napodobi kruh, svislou ¢aru, upfednostiiuje levou ruku

re€ opozdéna, pasivni zésoba je rozvinutéjsi

plni tkoly pro vék 2 roky a 11 mésicti

socialni vyvoj uspokojivy

do kolektivu déti je velmi dobfe zaclenéna, je oblibena a ma kamaradky
osobnostni vyvoj smétuje spis k extroverzi, pozitivni emoéni ladéni
uroven kognitivnich schopnosti se pohybuje v pasmu lehké mentalni
retardace

rozloZeni schopnosti je nerovnomérné, ale vyvoj postupuje pomalu dopredu
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7. Diskuze

Na prikladu kasuistik se ukazalo, jak je diagnéza Downova syndromu $iroka. Obé
hol€icky jsou v péci milujici rodiny, kterd se jim snazi poskytnou vSechny mozné
podnéty, potfeby a pomticky pro co nejlepsi rozvoj osobnosti. Obé tedy maji dobré
rodinné zazemi, jsou dispenzarizovany v CKP, jsou v pé¢i odbornikl a specialistd
zabyvajicich se konkrétnimi obtiZzemi spojenych s touto diagndézou. Obé rodiny
spolupracuji se Stiediskem ranné péce, DC Stibrova, se specialnimi pedagogy,

s ergoterapeutkou, psychologem aj.

a jak se ukazuje, je jen malo z mozZnych pridruzenych onemocnéni, které by neméla.
K tomu se ptidavaji potize s integraci. V Centru komplexni péée pomahaji rodi¢im i
s timto problémem. Rodic¢e do dokumentace ditéte dodévaji vSechny zpravy a
vysledky z vysetreni, které dit¢ absolvovalo. Diky tomu se da dat dohromady
komplexni lékarska zprava, ukazujici celkovy stav dit€. Zprava je prehledna a
usnadni komunikaci mezi rodinou a vzdélavacim, socidlnim nebo jinym odborem
(jde napriklad o socialni davky, poZzadavek na pomucky nebo na asistenci). U této
divenky se ukazalo, Ze s ohledem na zdravotni stav a rozumové schopnosti neni
mozny pobyt v kolektivnim zarizeni bez asistence. I diky intervenci centra, je tento
pozadavek splnén.

Druha divenka je vesel€, pozitivné ladéné povahy. M4 pfidanou vadu sluchu a
zraku, ale ani to ji nebrani v zaclenéni se do kolektivu, do spole¢nosti. Je integrovana
do MS mezi zdravé déti, bez osobniho asistenta a je tam spokojena. Ukolem CKP je
pribézné, treba v ro¢nich intervalech, zkontrolovat stav ditéte a zabréanit pfehlédnuti
vzniku nové komplikace onemocnéni nebo zhorSeni jiz stavajici vady. Prognéza
jejiho onemocnéni je velmi dobrd. Bude vyzZadovat lasku a trpélivost rodict
(ale, které dite ji nepotrebuje), specialni péci, specialni vzdélavaci program, ale pak
treba jednou napiSe knihu, namaluje obrazy a bude mit vystavu, bude fidit auto nebo

,.Jen bude nékde zaméstnana......
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8. Zavér

V minulosti déti s D.S. staly na okraji zajmu spole€nosti, po jejich narozeni
vétsinou prvni informace rodi¢im byla doprovéazena i doporucenim k umisténi ditéte
do kojeneckého ustavu. Dit€ se dal vétSinou piili§ nevysetiovalo a podminky v téchto
zalizenich neddvaly pfili§ Sanci k individualnimu optimalnimu rozvoji ditéte.

Détem s D.S. se posledni dobou 1 u nas vénuje vétsi pozornost. Jejich rodice jsou
J1Z na porodnicich informovani o problematice postiZzeni a moznostech
specializované péce. Take genetické pracovisté provadeji prvni konzultace a
poradenstvi v duchu pozitivnich doporuceni a nabidky pomoci. A tak v soucasné
dobé 1 diky vetsi informovanosti zdravotnikl (neplati pro vSechny) a tim i rodiéu,
zlstava vetSina déti v péci rodiny.

Rodice brzy odhali, ze dit¢ ma vétSinou dobry socialni kontakt, jeho vyvoj
postupuje, a tak dit€ 1épe prijimaji. Rodice ditéti zprostredkovavaji bézné podnéty
z okoli a ono pak muize lépe rozvinout svij potencial. Napfiklad zapojenim
rehabilitace zlepSuji motoricky vyvoj, reflexni Vojtovo cviceni zvysuje svalové
napéti a dochazi k celkovému zlepSeni pohybového vyvoje. S pomoci péce
specialnich pedagogli podporuji vice cilenou hru, jemnou motoriku, koordinaci a
komunikacl.

Specialnimi pedagogové prebiraji tyto déti do systému ran€ péce, v predskolnim
véku aktivné pomahaji fesit otazku nasledné §kolni dochazky a to jak do MS, tak i
intergrace do zakladni Skoly.

Snaha umistit dit€ do Skolky mezi tzv. zdravé deti je viak stale problémem.

Aspekty vyvoje které ovliviiuji integraci do spolecnosti:

e nizké reCové dovednosti

e vysoka socialni kompetentnost

e variabilita mentalnich schopnosti — IQ v prvnich letech Zivota stoupa,
priblizné do zacatku Skolni dochéazky, pak klesa v diisledku zhorSené
pfizptsobivosti. Déti s DS dosahnou v rozvoji inteligence inteligenéniho
veéku 5 az 12 let (rany Skolni vék), podle zdveéru 7. svetoveho kongresu o DS
v roce 2002 je praimérny mentélni vék lidi s DS 10-12 let

» lepsi vysledky maji déti v integrovanych tfidach — Ctou, pocitaji, pisi.....
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e velmi dobré socidlni schopnosti
e zhorSené zvladani zmén, neCekanych situaci, neschopnost fesit problém

e snizené svalové napéti vede k pohybové pomalosti, zhorSeni koordinace

Z klientu CKP se zatim podarilo
» jednomu ditéti integrace do normalni MS
e ostatni jsou zafazeny do specialnich MS
e dve déti Skolniho véku jsou v soucasné dob¢ integrovany do zékladni skoly
s individualnim pfistupem, ve Skole zatim vSe probihd bez problémi, jsou
zapojeni do Skolnich aktivit, ostatni déti je pfijimaji a poméhaji jim v jejich
vykonech

e pét déti dochézi do specialni skoly.

Také priklady ze zahrani¢i ukazuji, ze lidé s D.S. se nékdy dokéazi zapojit do
normalniho Zivota (absolvovani Skol, fidi¢sky prikaz, zaméstnani pecovatele
v détském zafizeni apod.). Proto je potieba vé€novat pozornost viem oblastem, které

se tykaji zdravého vyvoje ditéte s D.S.

Podle mého nédzoru je velmi dulezité, Zze ve FN Motol funguje oddéleni jako je
CKP. Do ambulance chodi déti s kombinovanym onemocnénim. Tady jim muZeme
poradit, kam se pravé s jejich urCitym problémem obratit. VE&tim, Ze svou praci miize
pomoci zabranit, aby dit€ zbytecné prochézelo nékolika ordinacemi nez se konec¢née
dostane k tém spravnym specialistim. Proto je také vidét, Zze zajem rodic¢t o CKP
neustdle naristd. Nejvice péce vyzaduji rodiny s malym ditétem. Pokud je zde dité
vedeno od kojeneckého veku, je zvano nekolikrat do roka. Postupné ale dité dortsta
a je zatazovano do Skolky, Skoly, integrac¢niho centra atd. Potom uz postaci kontroly
tfeba jen jednou do roka. Tyto kontroly by se moZn& mohli nékomu zdat i zbytecné.
Pro¢ dochazet na dal$i sezeni, kdyZ je dit€ integrovano a ma péci, kterou potiebuje?
Tady se podle mého ndzoru nejen rodice velice myli. Pii ndvstéveé projde lékat
dokumentaci o dosavadni a planované péci, dit€¢ podrobné prohlédne a objektivné
zhodnoti jeho momentéalni stav. Snizi se tak mozZnost, Ze by se cokoliv piehlédlo,

nebo zanedbalo.
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Pracovala jsem v tomto centru a tato préace je velmi zajimava. Rodiny, které jsou
klienty CKP, vyzaduji citlivy a trp€livy pristup. Rodice jsou rizni a na zdravotni stav
svych déti reaguji kazdy po svém. Setkévala jsem se s rodi¢i milujicimi a
pecujicimi, rodi€i, kteri se jeSté nedokazali smifit se stavem véci, ale také rodi¢i
upnutymi jen na jejich vlastni problém. Navs§tévuji nas manzelé, ktefi jsou si
vzajemnou oporou, ale i matky, které na vSechno zustaly samy. Musim uptimné
piiznat, Ze je vSechny obdivuji. Hlavné to, jak se dokazi se zivotem poprat, tfeba i v
déti koncily v tGstavni péci. Piikladem jsou praveé déti s Downovym syndromem:
drive byly povaZovany za nevzdélatelné a dnes neni vyjimkou jejich integrace
ve tiidach zakladnich Skol. V dospélosti se mohou uplatnit i v zamestnani, tiebaze
pod dozorem a pr1 pomocnych pracich. Jen Skoda, Ze jeSt€ neni dofeSena péce a

integrace u klienti po 18tém roce jejich veéku.

Komplexni pé€e o dité s poruchou vyvoje je predmétem oboru socidlni pediatrie,
ktery nabidkou podpory a rtiznych terapeutickych moznosti rodi¢iim déti s D.S.
pomaha fesit problém - problém smireni se s postizenim ditéte a jeho prijetim.

V tomto sméru je totiz problematika D.S. velmi specificka. Poslednf dobou méam

pocit, ze se to dafi.

Na tplny zavér mam piipravenou ukazku z knihy Olgy Struskové ,,Déti z planety

D.S.“ str. 104. Je to prepis rukopisu Denisy Stfihavkové, divky s dg. DS.

,»INa tom zaleZi

Na tom zalezi, na tom, Ze kazdy ¢lovék, at’ je postizeny nebo zdravy, je
schopen to zvladnout. Tak se musime na to divat. KaZzdy néco dokaze, ale musite
to brat tak, pratelé, ze pravda v tom je, ze kazdy se snazi délat to, co zmuize.
Takovy zZivot uz je. At je cloveék takovy, jaky je, tak si ho musime vazit, chapat
jeho pocity. Kdyz je treba postizeny, musime ho mit radi a snazit se mu pomoct
a pochopit jeho problémy. To, Ze je postizeny, za to nemuZe. A neni hezké od
druhych lidi, aby se mu posmivali. On za to nemuze, Ze je postizeny. A lidé,
kteri se posmivaji tomu ¢emu nerozumi, jsou to hloupi lidi, kteri nechapou nic a
rad$i by chapali sami sebe.

Denisa Strihavkova“
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9. Priloha - Statistické udaje

Priloha ¢. 1: Pocet zivé narozenych déti s DS

‘Rok | DS celkem | hosi ‘ divky
1965 1139 ]

11970 86 (

1975 145 J

1980 117

il

1985 66 |
1990 65

1991 |56

S | o=

1992 64

L ]

1993 58

1994 77 | ]
LEgE%” 66 35 31

) |

1996 48 32 16 |
1997 45 st 17

11998 61 T33 28

1999 63 36 J27

o L -
2000 49 20 29

2001 48 30 18

2002 44 20 24

L _ |
2003 61 29 32
v2004 52 24 28 |

Pres veSkera screeningova vysetreni je kazdoro¢n€ (od roku 1995) pocet nové

narozenych deti s touto vrozenou vadou priblizné stejny.
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Priloha ¢. 2: CKP — pocet klientu

Pocet déti DSv
pocet novych
rok DS v rizikové rizikové
klientu

poradné poradné
1994 3(od 11/94) 2 0 0
1995 26 1 0 0
1996 28 1 36 0
1997 36 7 27 0
1998 31 3 0 0
1999 50 8 39 3
2000 28 7 34 0
2001 40 7 29 3
2002 44 2 33 0
2003 42 0 43 0
2004 40 4 33 2
2005 56 5 57 1
2006 47 5 40 0

celkem klientd
DS

rizikova poradna

DS v rizikové poradné

471
42
371
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Priloha ¢. 3: Rizikova poradna

37

rok pocet déti DS

1996 36

1997 27 |
11998 nenasla jsem udaje

1999 39 3

2000 34

2001 29 3

2002 33

2003 43 |
2004 33 2 |

2005 57 1 i
12006 40 |
| |

celkem klient 371

celkem DS v rizikové poradné 9



Priloha ¢. 4:

Vék matek pri narozeni ditéte

Vék 17 -25 25-30 30 -35 35-40 Nad 40
7 15 6 7 2
Pocet
Pozn.: Neudano u Smatek, 2x otec mladS§i nezol2 a 15 let
Vzdélani matek pri narozeni ditéte
| Zakladni Vyudeni SS VS
Pocet 3 7 18 9
{_ |
Pozn: Neudano u 5 matek
Sourozenci v rodiné
‘—Sourozenci Pocet rodin | Sourozenci
Lv rodiné Starsi/ mladsi
Zadny 16
| : |
| Jeden 14 11/3 ‘
- ]
Dva 8 | 13/2 ‘
ﬁi‘-i 3 9/1
I’ Vice J'T 1 J 5/0
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10. Seznam zkratek

MS

OAE

OSA

pol.

PM vyvoj

pomér HM/V 3P
RHB

SMS
SPC
T3, T4, TSH
trim.

VCC

Centrum komplexni péce
Diagnostické centrum
diagnoza

dioptrie

dolni koncetina

Defekt komorového septa
Détskd mozkova obrna
Downtv syndrom

horni koncetina

mésic

Matetska Skola
Oto-akustické emise
Obstrukéni spankova apnoe
polovina

Psychomotoricky vyvoj
pomér hmotnost / vyska 3 Percenti
Rehabilitace

socialni

Specidlni matetska Skola
Specialni pedagogické centrum
hormony Stitné Zlazy
trimestr

Vrozena srdeéni vada

39



11. Seznam pojmiu

a-
Aberace
alopecie
amniocentéza

anomalie

antikonvulzivni léky

aplazie
astenie

atrézie

atrioventrikulami
brachycefalie
cirkumolarné
dentice
dermatoglyfy
diastaza

dispenzarizace

epikanthus

culroficky
cxoflalmus
hypolplazie
hypotonie
incidence
karyotyp
katarakta
kognati
konvulze
kryptorchismus

marker

predpona oznacujici opak, zapor, chybéni
odchylka

pleSatost

odbér plodové vody

odchylka od normy

léky proti kie¢im

nevyvinuti, chybéni organu

slabost, télesna slabost

6

vrozené zuzeni €1 nevyvinuti télnich otvort a

trubicovych organii

sinokomorovy

kratka a Sirokéa lebka

okoloust

chrup

dlariové ryhy

rozstoupeni, mezera

staly 1ékarsky dohled nad pacientem trpicim uréitou
chorobou

kozni fasa mezi hornim a dolnim vi¢kem v zevnim
koutku o¢nim

dobfte Ziveny

vystoupeni oka z o¢nice

neuplné ¢i nedokonalé vyvinuti organu, ¢asti téla
majici snizené napéti

pocet nove vzniklych pfipadl za jeden rok
soubor chromozomii

Sedy zékal

krevni ptibuzni

kre¢

nesestouplé varle

znak
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mikrocefalie

motilita
myopatie
neonatalni
nucha
nystagmus

obstipace

otolaryngologie

parodont
paroxysmus
percepce
plazie

polinosis

polydaktylie

polymorfie
postnatalni
prenatalni

Ragada

refrakéni vada

retardace
screening
septum
strabismus

stendza

stigmatizace

suspektni

syndaktylie

abnormalné mala hlava
hybnost

obecny nazev pro svalovou poruchu
novorozenecky

Stje

rychlé mimovolné pohyby o¢i
zacpa

usni, nosni, kréni

zavésny aparat zubu

zachvat

vnimani

vytvofeni, rast

senna ryma

vrozeny nadmérny pocet prstl
mnohotvarnost

po narozeni

pred narozenim

trhlina

vada oka pfi niZ se nevytvari ostry obraz na sitnici

zpomaleni

vyhledavéni osob postizenych urcitou chorobou

prepazka

Silhani

abnormalni zuzeni
viditelné znamky nemoci
podeziely

vrozeny srust prstd
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