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Pri¢inou Downovho syndromu (DS) je nadpoéetny 21. chromozém. Vyskytuje sa s frekvenciou 1 na 750 zivonarodenych novorodencov.
Na Slovensku sa narodi ro¢ne priemerne 64 deti s DS. Downov syndrém, fenotypové vyjadrenie fudskej trizémie 21 (pritomnost 3
chromozémov 21) je najéastejSou a najznamejSou chromozémovou aberaciou. DS je asociovany s mentalnou retardaciou, s naruSenym
imunitnym systémom, s ¢astymi vrodenymi chybami srdca a gastrointestinalneho traktu, s poruchami funkcie Stitnej zfazy a inymi me-
tabolickymi poruchami. Podstatu Downovho syndrému nemozno vyliecit, avSak cielenou starostlivostou mozno pozitivne ovplyviiovat
kognitivne funkcie (mentélnu urovei) fudi s DS. Optimalna zdravotna starostlivost a vychova st naro€né nielen pre rodicov, ale aj pre
profesionélov, avSak vdaka nim sa mnohé z deti integruju do normélneho prudu zivota.
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DOWN SYNDROME AT THE PRESENT TIME

Down syndrome is caused by extra chromosome 21. The incidence is 1 to 750 of newborns. In average 64 infants with DS are born annu-
ally in Slovakia . Down syndrome, phenotypic expression of trisomy 21 (the presence of 3 copies of chromosome 21 in all cells), is the
more frequent and more known chromosomal abnormality in human beings. DS is associated with mental retardation, impair inmune
system, congenital heart and gastrointestinal anomalies, impaired thyroid function and other metabolic disorders. Down syndrome’s
essence is anable to treat, but by suitable stimulating program we can improve the cognitive function of children with DS. The optimal
health care and education are exacting not only for parents, but also for professionals, but thanks to them the majority of children are

integrated in normal life stream.
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Starostlivost o deti a dospelych
s Downovym syndrémom

Na dlhom ramienku 21. chromozdmu identifi-
kovali Hattori a spol. 225 génov, pozname kore-
laciu genotyp/fenotyp. Délezitou sucastou zivota
pre fudi s DS a ich rodiny je deinstitucionalizacia,
umoznenie chirurgickej liecby vrodenych anomalii,
reforma vo vzdelavani, zlep$enie prenatalnej dia-
gnostiky. Napriek uvedenym tspechom nam stale
chyba efektivna lieCba na zlepSenie kognitivnych
funkcii, zlepSenie imunitnych funkcii, prevencia
Alzheimerovej choroby a leukémii ako aj redukcia
vyskytu nondisjunkcie (11).

Historia starostlivosti o deti s Downovym syn-
drémom na Slovensku sa spéja s troma vyznam-
nymi lekdrmi — pediatrom docentom Jozefom
Cernayom, CSc., profesorom Andrejom Getlikom,
CSc. a s genetikom profesorom Viliamom Izako-
viéom, DrSc. Docent Cernay dispenzarizoval viac
ako 600 detskych pacientov s DS na I. detskej kli-
nike Detskej fakultnej nemocnice na Uprkovej ulici
v Bratislave. Venoval sa prevazne socialnej pedi-
atrii, dispenzarizoval deti s vrodenymi srdcovymi
chybami a v spolupréci so Specialnymi pedagdg-
mi a reGovymi terapeutmi organizoval prvé nie-
kolkotyzdiové sustredenia matiek a ich deti s DS
z celého Slovenska. Profesor Getlik sa pri svojom
Sirokom z&bere venoval aj detom s Downovym
syndrémom, najmd z hfadiska prevencie imuno-
deficiencii a inych zévaznych stavov. Navyse sa
podielal na vychove mladych lekarov, kde okrem
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odbornosti vyzadoval aj kladny pristup k pacien-
tom so zdravotnym postihnutim. Zakladatef klinic-
kej genetiky na Slovensku profesor Izakovi¢ patril
k preciznym diagnostikom trizémie 21. Pochopil,
Ze deti s DS su také isté fudské bytosti ako vSetky
iné. Svojim etickym pristupom a podporou rodi-
¢om zdravotne postihnutych deti dal zaklad pre
ich inkluziu do spolo¢nosti.

Vlastné skusenosti a moznosti Studia pro-
blematiky Downovho syndrému na poprednych
klinikdch DS v Eurépe a v USA mi v roku 1994
umoznili pri Ustave preventivnej a klinickej medi-
ciny (UPKM) v Bratislave (dnes Slovenskd zdra-
votnicka univerzita — SZU) vytvorit prvy program
Downovho syndrému (ambulancia, neskor cent-
rum) a pripravit program optimalnej zdravotnickej
starostlivosti pre deti, dospievajucich a dospelych
s Downovym syndrémom. Prvy preventivny pro-
gram zdravotnickej starostlivosti bol publikovany
v roku 1996 v Cs. pediatrii (Optimaina zdravotnic-
ka starostlivost a pediatricky management), ino-
vovana verzia na zaklade novych poznatkov bola
uverejnend v roku 2004 v monografii Diagndza
Downov syndrém (Sustrova a kol. 2004). Ulohou
tychto programov nie je vymenovat vSetky zdra-
votné problémy fudi s DS, ale njst cestu ako im
predchadzat. K zlepSeniu podmienok starostlivosti
o fudi s DS na Slovensku ndm pomohla vedecko-
vyskumna zakladna pri UPKM, dnes SZU. Lepsie
poznavanie deti, ich rodin a vzajomnych vztahov
v rodine a moznosti dlhodobého sledovania zdra-

votného stavu umozuju letné rekondicné pobyty,
ktoré organizuje Spolo¢nost Downovho syndrému
na Slovensku (SDS). Pobyty sa navySe vyuzivaju
na uplatiovanie vhodnych vychovnych a vzdela-
vacich metéd.

V ambulancii DS SZU dispenzarizujeme vyse
600 fudi s Downovym syndrémom. Aktivni rodi-
Cia maju to Stastie, ze spoznaju zivot inych rodin
s dietatom s Downovym syndrémom, dostanu
vhodné odborné i laické informacie o perspek-
tivach a moznostiach vyvoja ich dietata. Miera
vyrovnanosti rodi¢ov s problémom narodenia die-
tata s Downovym syndrémom je priamo Umerna
moznostiam socializacie ¢i izolacie dietata a ich
rodicov, teda kontaktov so SirSou rodinou, kama-
ratmi, inymi rodiémi ako aj s pristupnostou odbor-
nych rad, osvojovania si vedomosti a zru¢nosti.
Priemerny vek fudi s DS je vo vyspelych krajinach
nad 50 rokov. Prispelo k tomu zlepSenie zivotnych
podmienok — kvality Zivota, zlepSenie zdravot-
nickej starostlivosti a predovSetkym zlepSenie
prevencie pridruzenych chordb v ranom veku deti
a v neposlednom rade vyznamné uspechy v kar-
diochirurgickej intervencii.

Tabufka 1. Cytogeneticky podklad Downovho

syndromu (9).

Cytogeneticky nalez %
Volna trizémia 87,9
Translokacna trizémia 47
Mozaikova trizémia 7,7
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Genetika trizémie 21

Podfa vysledkov chromozomovej analyzy mozno
rozlisit 3 formy Downovho syndromu (tabufka 1). Na za-
klade tdajov z literattry Epstein v roku 1995 uvadzal, ze
vofna trizémia 21 je pritomnd u 91-96 %, translokacna
trizémia u 2-5% a mozaikova trizémia u 2-4% vSet-
kych fudi s Downovym syndrémom. Jyothy a spol. (9)
pri vySetreni 1 000 0s6b s Downovym syndrémom dia-
gnostikovali v 87,9 % volnu trizémiu, v 4,7 % transloka¢nu
trizémiu a v 7,7 % trizémiu v mozaike (2).

Pri¢inou Downovho syndrému v 87,9% pripadov je
pritomnost nadpocetného chromozému 21 vo vSetkych
bunkéch. Pritomnost nadpocetného 21. chromozému
sa oznaCuje v karyotype muza 47,XY+21 a v karyoty-
pe zeny 47,XX+21. Nadpocetny chromozém 21 vznika
nerozdelenim — nondisjunkciou homologickych chromo-
z0mov pocas meiotického, alebo vzécnejsie mitotického
delenia bunky. Volna trizémia 21 mdze tiez vzniknut 3:1
meiotickou disjunkciou vyvazenej familidmej transloka-
cie obsahujlicej chromozdém 21. Tieto pripady sa vysky-
tujui len u 0,3% vSetkych oséb s Downovym syndrémom.
Volna trizémia 21 moZe tiez vzniknut priamym prenosom
nadpocetného chromozému 21 od rodi¢a s trizémiou 21
(v&CSinou v mozaike) na jeho dieta (2).

Downov syndrém je v 4,7% pripadov vysledkom
nevyvazenej translokdacie. Nevyvazena translokdcia naj-
CastejSie vznika na podklade Robertsonskej translokacie
(fuzie), pri ktorej sa dlhé rameno 21. chromozému spéja
v mieste centroméry s dlhym ramenom iného akrocent-
rického chromozomu. Robertsonskd translokécia medzi
chromozémom 21 a akrocentrickymi chromozémami
skupiny D a G méze byt familidrma a prenasa sa vo
viacerych generacidch rodiny, alebo méze vznikndt na-
hodne, novou mutéciou pocas mitotickych deleni, ktoré
predchadzaju meidze. Nosi¢ vyvazenej translokécie je
zdravy, nema fenotypové prejavy Downovho syndromu.
Pocas gametogenézy v3ak s teoretickou 25 % pravdepo-
dobnostou produkuje nevyvazené gaméty s nadpoCet-
nym 21. chromozémom, z ktorych sa po oplodneni vyvija
embryo s translokacnou formou trizomie 21. Robertson-
ské translokdcie chromozému 21 a chromozémov 13, 14
a 15 sav40-45% vyskytuju familiarne. Pri novovzniknu-
tych translokéciach nadpoCetny 21. chromozém pochéd-
za od matky (2).

Priblizne 7,7% os6b s Downovym syndrémom ma
mozaiku trizdmie 21, ¢o znamena, Ze okrem bunkovej
linie s nadpocetnym chromozémom 21 maju bunkovd li-
niu s norméalnym po¢tom chromozomov. Pritomnost 60 %
mozaiky trizomickej linie u zeny sa oznaduje karyotypom
47 XX,+21/46,XX s pomerom bunkovych Iinii 60 %/40 %.
Mozaicizmus trizomie 21 je vysledkom meiotickej, alebo
mitotickej nondisjunkcie (8).

Pre fenotypové &rty Downovho syndrému je
najdolezitejsi distalny Usek 22 dlhého ramena chro-
mozomu 21. Tento Usek sa nazyva kritickou oblastou
pre Downov syndrém (Down Syndrome Critical Region

- DSCR). Prvym poznanym génom nachédzajlcim sa
na tomto useku je SOD-1 gén pre superoxiddizmutazu.
Spociatku bol oznaceny za ,molekulového markera*
pre Downov syndrém. Lahky retazec CD18 (alfa refa-
zec) LFA1 (lymphocyte function associated antigen)
je lokalizovany na 21. chromozéme a je asociovany
s B-retazcom — CD11a, ¢im tvori najddlezitejsi a najroz-
Sirenej8i komplex na leukocytoch a vytvéra adezivnu
molekulu, déleziti v imunologickom i neimunologickom
bunkovom kontakte. ZvySena expresia LFAT1 a interferd-
novych receptorov (at, B, y) znizuje schopnost produkcie
lymfokinov a podpisuje sa na perzistencii virusovych
infekcii a na poruSenej aktivite zabijadov (NK buniek).
ZvySena aktivita SOD1 sa podiefa na porusenej funkcii
neutrofilov, najma na znizenej baktericidnej aktivite, kto-
ré je pricinou sklonu k bakteridinym infekciam (5, 6, 11).

Zatial je zndmych pét z 225 génov nachadzajlcich
sa na dolnej, distalnej ¢asti dlhého ramena 21. chromo-
z0mu, ktoré su zodpovedné za vznik srdcovych defek-
tov. Prejavuju sa uz pocas intrauterinného vyvoja a patria
medzi ne DSCAM (gén, ktory kdduje bunkovu adezivnu
molekulu patriacu do rodiny imunoglobulinov; Ig super-
familia) DSCR2 (predpoklada sa, ze hra délezitd tlohu
pri bunkovej proliferécii), dalej SH3BGR, ktory kdduje
bielkovinu bohatt na kyselinu glutdmovu, WRB (kéduje
bielkovinu bohatu na tryptofan) a HEST (predpoklada sa
jeho ddlezité funkcia v bunkovom metabolizme). Nie je
doposial jasné, pre¢o sa defekt u jedného dietata vyvinie
a u iného nie. Pravdepodobne to zvisi aj od podmienok
pocas intrauterinného Zivota a umoznenia expresie tych-
to génov (7).

Vyskum v oblasti genetiky sa zameriava na:

* pdvod a etioldgiu Downovho syndrému,

* geneticky povod zmien v kognitivnych funkcidch (slu-
chové a zrakové priestorové spracovanie, kratkodo-
bé pamét, zrakovo-priestorova kratkodoba pamét),

* geneticky pdvod srdcovych vrodenych chyb,

* gendmovy projekt — ukoncenie sekvenovania 21.
chromozému.

Ako diagnostikovat Downov syndrém
udeti?

Podrfa vonkajsich fenotypovych ¢ft trizémie 21
mozno urcit klinicku diagnézu dietata s Downovym
syndromom hned po narodeni, avSak signifikant-
nym potvrdenim diagnézy je len cytogenetické vy-
Setrenie. Na zaklade typickych vonkajSich znakov
by nemalo robit problém urCenie diagndzy hned po
narodeni kazdému pediatrovi. Neistota by sa mohla
vyskytnut snad’ len v niektorych pripadoch, ked sa
jedna o parcidlnu trizémiu 21 a mozaikovd formu.
Frekvencia znakov je rozna, niektoré sa vyskytuju
CastejSie, preto su povazované za typické, iné sa vy-
skytuji v menSom pocte. Niektoré vonkajSie znaky,
napriklad nizSie polozené usnice, su pre deti s Dow-
novym syndrémom typické. Treba vSak zdoraznit, ze
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Obrazok 1. Mladi fudia s Downovym syndromom.

vSeobecne nenardsaju ani vyzor dietata, ani funkciu
a dokonca ho nerobia menej pritazlivym. Vonkaj-
Sie Crty su doleZité pre diagnostiku a nemali by sa
zneuzivat pre oznaCenie dietata, Ci opeciatkovanie
a zaradenie do kategdrie inych fudi.

Mnohi autori sa pokusili pri Downovom syn-
dréme o vyhodnotenie frekvencie ur€itych znakov.
Podfa Halla (10) patria k diagnostickym kritériam
u novorodencov Sikmé o¢né Strbiny, dysplazia celej
usnice, nadbytok krénej koznej riasy, plochy facialny
profil, Stvorprstovd ryha na oboch dlaniach alebo
aspon jednej, dysplazia stredného ¢&lanku malicka
na rukdach (brachymesofalangia), hyperflexibilita
kibov, znizeny svalovy tonus, dysplazia panvovych
kosti a chybanie Morovho reflexu. Uvedené znaky
variruju od 22 do 90 % vyskytu u deti s Downovym
syndromom. Medzi najfrekventovanejSie znaky pat-
ria Sikmé o¢né Strbiny, nadbytok krénej koznej riasy,
plochy vzhlad tvére, hyperflexibilita kibov, hypoténia
a nepritomnost Morovho reflexu. VacSina deti ma
mensi obvod hlavicky a nizSiu pérodnu hmotnost.
Podfa niektorych autorov Downov syndrom nema
jednoznaéné patognomické znaky. Mnohé uvedené
znaky sa nachadzaju aj u fudi bez tohto syndrému.
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Vonkajsie Crty sa lidia podfa veku fudi s Downovym
syndrémom, niektoré sa vekom zvyrazhuju, iné sa
oslabuju.

Hrudnik byva CastejSie deformovany, a to
v zmysle vpacenia hrudnika — Pectus excavatum
alebo vyklenutia — Pectus carinatum. Vrodené chyby
srdca ma okolo 40 % deti s Downovym syndrémom,
najCastejSim je A-V kanal a defekt komorového sep-
ta. Pfica su u niektorych deti vyvinuté dobre, uinych
nedostatoéne. V oblasti brucha je najéastejSou Cr-
tou znizeny svalovy tonus priamych brusnych svalov
a pupocéna hernia, ktora sa nachadza az u 90 % deti
a zvacSa nevyzaduije chirurgické rieSenie. Vnutorné
organy (pecen, slezina, oblicky) nevykazuju zmeny
oproti inym defom. Casté s zmeny na genitalidch
u chlapcov. Vagsina chlapcov nemd zostlipené
varlata v miedku, takmer 50% ma fimdzu. Typickou
znémkou su ochabnuté $fachy (Ligamenta laxativa),
ktoré st pricinou Gastejsich luxécii kibov, najma bed-
rovych a kolennych. Vela deti ma znizeny svalovy
tonus, mensiu svalovu silu a obmedzent svalovu ko-
ordinaciu (11). V tabulke 2 su uvedené naj¢astejSie
patognomické znaky Downovho syndrému.

Optimdina zdravotnicka
starostlivost o deti a dospelych
s Downovym syndrémom

Odbornu intervenciu a pomoc musia zabezpegit
odbornici v su¢innosti s podporou pomocnych skupin
—zdruzeni na pomoc detom s Downovym syndrémom.
Tyka sa to predovSetkym vhodného pristupu k novym
rodi¢om, korektného ozndmeniu diagnézy ako sme
zddraznovali neraz, vzdy v pritomnosti oboch rodi¢ov
aichdietata s DS. Lekér—pediater by mal v prvom rade
podat tofko informécii, kofko su rodiCia schopni v tom
dase akceptovat. Casto je milé slovo viac ako odborna
rada. Prvé kroky rodi¢ov treba usmernit tak, aby sa ich
pozornost upriamila na stravovanie (dojcenie), nutné
vySetrenia a stimulacné programy. Potrebna je spo-
lupraca so socidlnymi pracovnikmi, ktori mézu podaf
dalSie cenné rady. Z odbornych vySetreni je na prvom
mieste genetickd konzultacia a odber krvi na cytoge-
netické vySetrenie. Uz lekar by ma naznacit, ze dietatu
bude najlepsie v rodine, kde bude obklopené laskou.
Vychova dietata sa musi zacat v rodine, v ktorej sa
zabezpedi zdravy, optimélny vyvin a socidlne vztahy.
Je to prvy krok k integracii dietata do spolo¢nosti.

NajcastejSie zdravotné problémy u deti s Dow-
novym syndrémom su spojené:

* s neadekvatnou vyzivou a problémami s kime-
nim v doésledku inych zdravotnych problémov
ako st vrodené srdcové chyby, chyby zazivacie-
ho traku a neprospievanie z inych dévodov;

* 5 Gastymi infekciami dychacich ciest spojenymi
S0 zmenami v imunitnom systéme;

* 50 znizenou funkciou Stitnej Zfazy (30 %);
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Tabulka 2. Frekvencia vonkajSich znakov v % u fudi s DS podfa jednotlivych autorov.

Charakteristika Oster (1953) Singh (1976) Kucera (1978) Pueschel (1984)
Hlava - brachycefalia 74 98 80,6 75
O¢i - epikantus 28 76 = 57

— §ikmé palpebraine 75 85 86,1 98
fisliry
- Brushfieldove 70 59 69,5 75
Skvrny
Nos - plochy nosny 59 - 61,6 83
mostik
USi - prehnuté/helix 49 91 28,9 34
usnice
Usta — otvorené Usta 67 40 59,1 65
— makrog|dsia 49 38 38 58
- rozbrazdeny jazyk 59 22 43,6 -
- gotické podnebie 67 68 75,5 85
- anomalie chrupu 4l 31 64,8
Krk — Pterygium colli = 60 62 85
— krétky Siroky krk 39 70 - -
Srdce - vrodené = 25 19 39
chyby srdca
Kongatiny, kiby, svaly
- Siroka dlan, kratke 69 61 74,7 38
prsty
- priecna palmarna 43 60 60,2 57
ryha
— kratky malicek 57 51 52 51
— rohlickovity malicek 48 43 52 51
- abdukcia palca na 97 64 874 96
nohe
— hyperflexibilita kibov 47 60 84,8 92
- svalova hypoténia 21 40 874 85

* 50 zrakovym a sluchovym postihnutim (60 %);

* s ki¢ovymi stavmi deti (3—5 %);

* s ortopedickymi chybami (viac ako 70 %);

* s poruchami spankového dychania (10 %);

* s neurologickymi a psychiatrickymi problémami
u dospievajucich a dospelych (50 %);

* 50 stomatologickymi problémami.

Preventivne programy

Eurépska asocidcia pre Downov syndrém (Euro-
pean Down Syndrome Association) odporu¢a v ram-
ci preventivnych opatreni $pecializované vySetrenia
v danych vekovych obdobiach (3):

1. VySetrenie v novorodeneckom obdobi

U novorodencov s Downovym syndrémom moz-
no pozorovaf pomerne vefa vrodenych anomalii.
Niektoré z nich su Zivot ohrozujuce a vyzaduju si
okamzity zasah po narodeni, iné sa prejavia v prie-
behu niekofkych dni ¢i tyzdiov. NajCastejSie su vro-
dena katarakta (3 %), vrodené anomélie zazivacieho
traktu (5—12 %) a vrodené chyby srdca (35-40 %).

2. Predpisané vysetrenia v prvom roku Zivota
V' zékladnom pediatrickom sledovani v poradni
je zahrnuté aj pravidelné ocCkovanie neliSiace sa

od bezného vakcinaéného programu, poradenstvo
0 vyZzive, monitorovanie rastu a hmotnosti, neurolo-
gické vySetrenie minimalne dvakrat rocne, fyziote-
rapeutické vySetrenie podfa planu (rodi¢ia navste-
vuju rehabilitacné oddelenie podfa potreby a cvicia
s dietatom doma alebo v zariadeni), oftalmologické
vySetrenie minimdalne jedenkrat rocne, usné vyset-
renie a vySetrenie sluchu, kardiologické vySetrenie
vratane echokardiologického (sonografického) vy-
Setrenia, vySetrenie funkcie Stitnej Zlazy TSH a FT4
(tyroxin stimulujuceho horménu a vofného tyroxinu)
jedenkrat rocne, imunologické vySetrenie — jeden-
krat rocne, biochemické a hematologické vySetrenie,
najmé sledovanie hladiny Zeleza, glukdzy, chloridov,
sodika, draslika a krvny obraz s diferencidlom. Dieta
je potrebné zaradit do programu véasnej starostli-
vosti, pripravit edukaény plan, ktorého sucastou je
stimulécia re€i, jemnej a hrubej motoriky, socidlnych
vztahov a komunikacie.

3. Predpisané vysetrenia v predskolskom a Skol-
skom veku Zivota

Od druhého do pétnasteho roku Zivota sa pokra-
Cuje v pravidelnom pediatrickom sledovani v porad-
ni, do vakcinatného programu je potrebné zaradit aj
hemofilovi a pneumokokovu vakcinu, dalej ockova-
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nie proti chripke a hepatitide B. Nadalej je potrebné
poradenstvo 0 vyzive, monitorovanie rastu a hmot-
nosti. Dalej sa odportiéa neurologické vysetrenie do
troch rokov jedenkrat roéne alebo CastejSie podfa
potreby, neskor jedenkrat za dva roky, rehabilita-
cia podra potreby, jedenkrat roéne vySetrenie TSH
a FT4 a minimalne jedenkrat roéne zakladné bioche-
mické a hematologickeé vySetrenie, jedenkrat za dva
roky imunologické vySetrenie, pravidelné vySetrenie
o¢né, usné a sluchu, ortopedické alebo podologické
vySetrenie aspon jedenkrat do 6. roku Zivota, vratane
radiologického vySetrenia krénej chrbtice. Potrebné
je pravidelné stomatologické vySetrenie (jedenkrat
rone) a zabezpeCovanie spravnej hygieny Ustnej
dutiny, sledovanie a prevencia portch spankového
dychania a podfa potreby iné odborné vySetrenia
(kozné, gastroenterologické, nefrologické a iné).
U deti s autistickymi ¢rtami a ADHD je potrebné
psychiatrické sledovanie. Odpori¢ame zabezpecit
pravidelné ndvstevy v centrach véasnej starostlivosti
av rehabilitaénych zariadeniach, lopedicku interven-
ciu, Specialne pedagogické a psychologické sledo-
vanie, ako aj Specidlne komunikacné programy.
Preventivny program pre deti s Downovym syn-
drémom zabezpec€uiju Specidlne pracoviska v Brati-
slave (SZU) a v KoSiciach (Detské centrum DFNsP).
V tychto zariadeniach mozno zabezpecit v priebehu
jednej navstevy v ambulancii vySetrenie TSH, FT4,
biochemickych, hematologickych, imunologickych
a inych parametrov, skrining celiakie a poskytnut aj
odborné poradenstvo a edukacny program (11).

Aky bol pristup k ludom s DS
v minulosti?

Vedomosti o 21. chromozéme sa posunuli dopre-
du, vieme stéle viac o dosledkoch zvySenej génovej
davky, vieme lie¢it mnohé choroby, ktoré sme este
pred 20 rokmi nevedeli riesit. Napriek tomu, ako som
spomenula v Uvode, pretrvavaju niektoré myty a fa-
lo8né informécie o detoch s Downovym syndrémom
nielen v laickej verejnosti, ale aj medzi niektorymi
odbornikmi. Z nich najcastejSie su:

¢ deti s DS sa rodia zvaésa star§im matkam, nad
35 rokov, rodicia su zva¢$a pasivni pri vychove,

o fudia s DS sU tazko mentdlne postihnuti, va¢sina
fudi s DS je umiestnend v Ustavoch,

e vacsina deti s DS sa nenauci chodit ani rozpra-
vaf.

Skutoc¢nost o Downovom syndréme
dnes
¢ Vacsina fudi s DS m& 1Q v pasme medzi mier-
nym a strednym stupfiom mentalnej retardéacie,
vetky deti s DS su vzdelavatelné.
*80% deti sa narodi matkdm vo veku pod
35 rokov.

4 /2007 PEDIATRIA PRE PRAX / www.solen.eu

PREHLADNE CLANKY

nutia moralne i pravne neospravedinitelnd. Clovek
s Downovym syndrdmom ma tie isté neodmysliteiné
prava ako iné fudské bytosti a tieto prava treba v ma-
ximélnej miere chranit.

Neposkytnutie lieCby novorodencovi s Downo-
vym syndrémom, lebo je postihnuty, je délezitym
problémom obcianskeho prava. NavySe, nepo-
skytnutie lieCby ignoruje poznatky o vyvine dietata
a 0 zmysle fudskych vztahov.

V ramci medzinarodnych a narodnych spolo¢-
nosti pre fudi s Downovym syndrémom a fudi s men-
talnym postihnutim sa presadzuju zmeny v ponimani
ddstojnosti a fudskych prav postihnutych fudi. Treba
najst a ocenit individualnu krasu kazdého dietata,
bez ohladu na to, ako vazne modze byt postihnuté.
Deti a dospelych s Downovym syndrémom treba po-
vazovat tak ako vSetkych ostatnych v prvom rade za
fudské bytosti s rovnakymi pravami (12).

Systém zabezpedenia starostlivosti o [fudi
s Downovym syndrémom od narodenia az do kon-
ca Zivota je u nds zo strany Statu nedostatocny. Na
viacerych stupfioch nahradzaju Stat nestatne orga-
nizécie, ktoré zabezpeCuju viaceré sluzby, napriklad
poradenstvo, v€asnu intervenciu v ramci dobrovol-
nych aktivit tretieho sektoru. Zékladné povinnosti
Statu, ako je zdravotnicka starostlivost, vzdeldvanie
a zamestnavanie fudi s Downovym syndrémom, by
mali byt zakotvené v legislativnych opatreniach. Ziaf
doposial sa nepodarilo v¢lenit problematiku Downo-
vho syndrému do lie¢ebného poriadku.

e Vac¢Sina deti s DS dnes zije v rodine, deti su
integrované do vzdeldvacieho a spolocenské-
ho Zivota, dospeli Ziju doma alebo v Ustavoch
a chranenych domovoch.

* VSade na svete a aj na Slovensku pracuiju rodi-
Covské podporné skupiny — zdruzenia, priamo
zainteresované pri uskutoCiiovani roznych fo-
riem pomoci rodinam — SDS, kluby Downovho
syndrému, Zdruzenie na pomoc fudom s men-
talnym postihnutim (ZPMP).

* Deti s DS st umiestiiované do Specialnych za-
kladnych 8kl alebo su integrované, mnohi do-
speli fudia pracuju s nad$enim a spofahlivo.

* ludia s DS maju rovnaké pocity ako ktorikolvek
ini fudia, pozitivne reaguju na prejavy priatelstva
a zrafuje ich bezohladné spravanie. Ludia s DS
sa schadzaju, prisposobuju sa, nadvézuju intim-
ne vztahy, zeny s DS st schopné mat deti (50 %
predpoklad dietata s DS), muzi s DS su neplodni
(zatial sa nepozna pri¢ina neplodnosti) (1).

o ludia s DS chcu viest nezavisly zivot, nechcu
sa lisit od inych ¢i uz obliekanim, u¢esmi alebo
zaujmami, politickymi nazormi &i ob&ianskymi
pravami. Chcu sami rozhodovat alebo spolu-
rozhodovat o svojom osude, 0 svojich planoch
a snoch (sebaobhajovanie).

* Kedze je identifikacia génov 21. chromozému
ukoncend, hfadaju sa moznosti zlepSenia zdra-
votného stavu a v koneénom désledku zlepSe-
nia kvality Zivota (4).

Etické aspekty a problémy
diskriminacie

V minulosti bola diskriminacia postihnutych deti
vratane deti s Downovym syndrémom beznd. V su-
Casnosti je diskriminacia akéhokolvek postihnutého
jedinca bez ohfadu na diagndzu a intenzitu postih-
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