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Souhrn

Tato bakalskd prace se zabyva tématem Dawnsyndrom- informovanost
ve spolénosti a je rozélena natast teoretickou a vyzkumnou.

Teoretick&ast pojednava obe¢m tomto onemocami, zabyva se jehoriginami, projevy,
prenatélni diagnostikou, psychologickou problenmitikgijeti takto postizeného die.
V piiloze jsou zahrnuty statistiky vyskytu DS u naszihrandi.

V praktické¢asti bylo pomoci anonymnich dotaziikjiSttno, jaka je informovanost
0 této vrozené vyvojové vadre spolénosti a jak by se tito lidé prayplodobré zachovali,
jestlize by se takto postizené ditn¢lo narodit do jejich rodiny. Cilem vyzkumu je také
porovnat nazory zdravotnika laické véejnosti ohledd této problematiky. Dotaznik také
zahrnuje specifické otazky pro réditakto postizenycheti.

Vysledkem vyzkumu je grafické zpracovani zigkdn dat z dotaznik jejich rozbor a

doporweni, kter4 z toho vyplyvaji.

Kli ¢ova slova

Downav syndrom
Prenatélni diagnostika
Mentalni retardace

Vrozena vyvojova vada

Summary

The theme of this bachelor thesis is the Dewsyndrome — social awareness, and it is
divided in a theoretical and a research part.

The theoretical part provides a general exgilan of this disease, it explains its causes,
symptoms, prenatal diagnostics and psychologicathlpm of the social acceptance of a so
handicapped child. Enclosed, you can find statisticthe Down’s syndrome occurrence both
in the Czech Republic and abroad.

In the practical part, there was ascertainedhbans of anonymous questionnaires, how is
the social awareness about this congenital gedefiect, and how the people would act, if

such a handicapped child was born in their familiedse aim of the research was also to



compare opinions of medics and a lay public regardiis problem. The questionnaire also
contains specific questions for parents of so leaapped children.
A result of the research is a graphics prongssf data obtained from questionnaires, their

analysis and reccommendations, which result from it
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Uvod

.Jestlize se vam pravnarodilo dit s Downovym syndromem, mohu s vami sdilet hlubbkiast,
kterou pociujete v kazdém kou&l svéhoda, toto trpké zklamani, zranou hrdost, hrozivy strach
z neznama. Mohu vam ale také z vlastni zkuSeficistte vam proZiti této svrchované bolesti pben
rychle a Iépe se vyrovnat s kazdou Zivotni situéase budete moci byfaStni a vaSe détvam ginese
lasku, radost a uspokojeni v takovéenjakou byste ani néekavali.”

Claire D. Canningov&

Dowriv syndrom je jednou z ngsgjSich vrozenych vyvojovych vad. Iigs dnes
uz pongrné vyspilou prenatalni diagnostiku se v3ak stale rodémhaelky patet ckti s timto
postizenim. Tato vada se vyskytuje vimeEru u jednoho ze 700 v narozenych
novorozeng.

Téma Downfiv syndrom — informovanost ve spéhesti jsem si vybrala, nebasi myslim,
Ze si dnesni spalaost neuvdomuje, jak Zivotni styl a pozi planovani rodiovstvi nize
ohrozit zdravotni stav jejich potorakaejen touto vyvojovou vadou. Je prokazano, Zékem
matky stoupa i riziko vyskytu Downova syndromu odqu. Vzhledem k tomu, Ze v dnesni
moderni spokénosti neni vyjimkou, Ze Zen&ka prvniho potomka po 30. roce, riziko
vrozenych vyvojovych vad se neustale zvysuje.

Cilem mého vyzkumu bylo zjistit, zda jsou lid@nesSni spolaosti informovani o této
VVV a jak by se pravépodobrt zachovali, kdyby &d¢li, Ze se jim di& s Downovym
syndromem narodi. (Pokiavali by v €hotenstvi, nebo by jej r&jl ukoncili?) Dale mg
zajimalo, zda by rode takové dit vychovavali sami, nebo by zvolili Gstavnicpé

Dotazniky jsem rozdavaladqvazri laické veejnosti, ale i zdravotnitkm. Mym zangrem
bylo nekteré z vybranych otazek mezitito dwma skupinami porovnat.

Touto bakaléskou praci bych chia oslovit nejen zdravotniky, alergmevsim laickou

verejnost.

SvarcovaMentalni retardaces. 177



Cile vyzkumu

1. Zjistit, jaka je dnes informovanost ve sgolesti ohleds problematiky DS.

2. Zjistit pimérny vk, ve kterém by mladi lidé akt pocit dite.

3. Zjistit, zda byla Zenam provéda geneticka vySgni, jestize oghotrsly
az po 30. roce a zda byly tyto Zeny informovagkalem o moznosti vysSiho vyskytu
VVV.

4. Zjistit, pra¢ se dnedni Zeny rozhoduji petotenstvi az v pozgsim wku.

5. Zjistit, jestli by se &hotné Zeny $ diagnostice DS u jejich plodu rozhodBhbtenstvi
umele ukortit, nebo by v 8m dale pokréovaly.

6. Zjistit, zda si lidé mysli, Zedi s Downovym syndromem dneglpyva i ubyva.

7. Zjistit, jestli by rodte vychovavali sami dits DS, nebo zda by rgdzvolili Gstavni
p&i.

8. U rodica déti s DS zjistit, zda diagnézu, Ze budeédiakto postizené, &déli jiz
béhem thotenstvi a jestli byloiEké se s timto faktem sfiti

9. Zjistit, zda se jednotlivé odpeéi rozchazeji mezi zdravotniky a laickour@gosti.



|. Teoreticka ¢ast

1 Downiv syndrom

Downiv syndrom je jednou z ngjsgjSich chromozomalnich abnormalit. Jeho vyskyt je
pramérné u jednoho ze 700 narozenycétidve vSech etnickych skupinach. (Viz. Tabulka 1
v piiloze A)

Jedna se o genetickou anomalii, kdy u tohettince dojde ke ztrojeni 21. chromozomu.
Pricina této abnormality nenifiiS znama. Bylo vSak zji§ho, Ze s fibyvajicim wkem
rodicky, stoupa i riziko vyskytu DS. Nést je obzvlast patrny po dovrSeni 35. roku ro#ly
jak ukazuje tabulka 2 vifloze B.

(5)
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2 Historie

Je vic nez pra¥godobné, Ze lidé s touto poruchou tu byli odjakZiZa prvni zminku
o Downo¥ syndromu nmiZeme povazovat rok 1505, kdy byla v Cachachémbicku
na olt& zaznamenana podoba osoby s charakteristickymipgs tuto VVV.

Syndrom poprvé popsal anglicky |ékdohn Langdon Down v roce 1866. V roce 1932
piiSel doktor Waardenburg s mySlenkou, Zécipou DS by mohla byt chromozomalni
abnormalita. Teprve az v roce 1959 potvrdil tutcSkagku v PE&Zi doktor Lejeune se svymi
kolegy.

Po zavedeni technik umagicich podrobnou analyzu lidskych chromoZoree stal
Downav syndrom jednou z prvnich poruch, ktera byla JBe&tna cytogeneticky.
V 60. letech bylo také zji&ho, Ze ¥tSina dti s DS ma ve svém karyotypu 47 chromozpm
kdy presp@etnym chromozomem je maly akrocentricky chromozommaen jako
chromozom 21.

(4, 5)
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3 P¥ic¢iny Downova syndromu

Downiv syndrom nastava ipad, Ze v genetickémetzci na 21. mist obsahuje lidska
buika jeden nadbytmy chromozom. Vytvieji se zde tak dité nadbyténé bilkoviny a tim
se naruSi normalniist €la plodu. Buiky v téle se pi rastu nedli takovou rychlosti jako
normalni, a to ma za nasledek nizSégiolovych burgk. Z tohoto divodu je novorozenec
mensSiho vaistu. Je také naruSena migrace diyrkteré se podileji na utkeéni iznychcasti
téla, a to zejména v mozku.

Ritomnost nadbytaného chromozomu negati&wovliviiuje Zivotnost plodu, proto az 80 %
téchto thotenstvi koti potratem. Dit, které se festo narodi ma peétSinou rgjakou dalSi
vrozenou vadu - n&astji to byva vada srdmi.

(4,5)

3.1 Déleni Downova syndromu

RozliSujemeit typy DS. 1. trisomie 21. chromozomu, 2. transhaka3. mozaicismus.

3.1.1 Trisomie 21. chromozomu

Jedna se o negjgjsi formu DS u dti narozenych matkamizného ¥ku, kterou ma
priblizn¢ 95 % vSech postizenych.

Trisomie vznika tak, Ze jeden z raiipreda ditti z vajicka ¢i spermie namisto jednoho
21. chromozomu chromozomy dva. Procesu, kdyckajinebo spermie obdrzi jeéSgeden
nadbytény chromozom séikd nondisjunkce. Zatimco gameta s 22 chromozonpiasti
zanikne, z gamety, jenZz ma 24 chromoapmtoho dva 21. chromozomy, vznikne
pii oplodreni zygota se 47 chromozomy. Plod ma trizonii 2htomozomu ve vSech
somatickych biikkach, nebo buiky se kopiruji pi kazdé mitdze.

V sowkasnosti je&t nebylo objaséno, pr@ k nondisjunkci dochazi. Aby k nondisjunkci
doslo, musi fisobit rekolik faktoni. NejvyznamgjSim z gchto faktoti je Zejmé vék matky.
(Viz. Tabulka 2 v piloze B) Nondisjunkcenema ale fivod vyhrad® u matky. Asi ve 20 %
piipadi pochazi nadbytmy chromozom ze spermie. Ulohaku otce je viéchto gipadech
vSak meés jasna.

(2,4,5)
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3.1.2 Translokace

Tuto formu maji asi 4 % postizenychkidhou Downova syndromu neni cely nadliyte
chromozom, ale pouzé&ast 21. chromozomu. Wdhto lidi je gitomno 46. chromozoitn
piicemz jeden chromozom vznika Robertsonskou transiakazi 21q a dlouhymi raménky
jiného akrocentrického chromozomu. BBgeji chromozomu 14, nebo 22.

Na rozdil od standardni trizomie 21 nebyl &ti d translokénimi formami DS prokéazan
vztah k ¥ku matky. V rodinach, kde je jeden Zkeni prenaSéem translokace vSak hrozi
velké riziko opakovaného porodu &é s timto postizenim.

(2,4,5)

3.1.3 Mozaicismus

Tento typ DS se vyztiaje tim, Ze postizeny jedinec ma nadibyte21. chromozom pouze
v nékterych €lovych buikach a ostatni biky jsou normalni. Takto postiZzeno je pouze jedno
procento dti s DS.

Buiky v téle tchto jedin@ jsou poskladany jako mozaika iznych kousk, z nichz
nekteré jsou normalni, jiné maji nadb§teg chromozom. Mozaicismus nema podiekavani
tak zjevné piznaky, neb® proti poruSe stoji i normalni klky. Tito lidé nemivaji tolik
napadné fyzickeé ffigznaky DS, jejich vyvoj a projevy se blizi fyzickanpriméru. Intelekt
vSak byva ve &sir¢ pripadu snizeny.

(2,4,5)

3.1.4 Ostatni chromozomalni aberace

Velmi vzacre Ize DS zjistit u pacieiit u nichZ je ve vSech kopiichiomna pouzeast
dlouhého raménka chromozomu 21.

Daleko vzac¥jSi byva nalez pacienta, jenz je sice postizend¥Sak jeho chromozomalni
nalez je zcela v norén Tito pacienti vyvolavaji u genetikzvlastni zajem, nelou nich Ize
zZjistit, kterd oblast chromozomu 21 je nejvice pgodobrk zodpowdna za konkrétni
fenotypické projevy DS, a které regiony naopak mohgt ztrojeny, aniz by doslo k expresi
zmirénych znak.

(2,4,5)
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4 Charakteristické znaky pro Downitv syndrom

Vrozeny syndrom, jako je Dowim syndrom, pat k porucham, které jsourgmé jiz
od narozeni a to na zakkatypického vzhledu ddte. U Downova syndromu bylo popsano
vice nez 120 charakteristickych zihak/¢tSina dti jich nema vic nez 7. S vyjimkou jistého
stupre mentalniho postizeni neexistuje ani jedaienqak, jenz by se musel vyskytovat
u vSech takto postizenych. Nenicemo, kolik musi mit dé typickych znak, aby mu byl
diagnostikovan Dowitv syndrom. Typicky celkovy vzhled dfe navede é&Sinou jiz
po narozeni pediatry k uskdténi genetického vyseni, které vyloti nebo potvrdi tento
stav. (Viz. Obrazek 1 a 2 \ifpze C)

(2,5)

4.1 Hlava

Hlava byva lehce oplaga - brachycefalicka. USni boltce nasedaji niZze un@brmalnich
déti. Oblicej mize byt zepedu kulaty, ze strany pak spiSe plochy.

Qi jsou casto mirg zeSikmené vairu. Horni vEko je klenudjsi, pri vnitinim koutku
byva wtSinou kolma koZznirasa, ktera probiha vertikélmmezi vnitnim koutkem oka a
korenem nosu. Nazyva se epikantri¢kaa, nebo-li epikantrus. (Viz. Obrazek 3tilqze D)
MuZe se vyskytovat i u zdravych novorozénd zdravych ¢ti i u diti s DS se péase ztraci
a mize vymizet docela. Pokud je epikantridk&a velk4, rize vyvolat mylny dojem Silhani.
Dale mohou mit & po okraji duhovky tzv. Bruschfieldovy skvrny. Jedse o bilé nebo lehce
nazloutlé teky, které ale &ak nebrani vidni. Tyto skvrny se vyskytuji gkdy take
u zdravych éti acasem mohou vymizet, pokud duhovka &itme.

Vlasy jsou udchto cti spiSe jemné a rovné. Jejich barva jecapku WtSinou s¥étla
(blond’ata, nebo lehce kda).

Usta mivaji koutky dél coZ je zvlast patrné pi mimice a plé&i. Jazyk niize uz
od novorozeneckéhaosku lehce vgnivat mezi rty. Eicinou byvaji mensi Usta a&téi jazyk,
ktery se proto do dutiny Ustni nevejde.

Novorozenci s DS mohou mit na zadni stralku volnou Kizi, jenz se obvykle sistem
vyhladi. Krk byva u ¥tSich dti a dosglych kratky a Siroky.

(2,5)
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4.2 Hrudnik a konéetiny

Kostra dlouhych kosti a hrudniku nefiiip napadna.

Ruce byvaji Siroké, prsty kratké. Mak ntkdy miva jeden kloub, namisto dvou.aké
byt také lehce ohnut sfrem k ostatnim prém.

Nohy jsou silné. Nejnapagii je veliky prostor mezi palcem a 2. ukazékém. Toto
muze souviset s kratkou ryhou na chodidle vychazejttimezery a tahnouci sekolik
centimetfi vzad.

(2,5)

4.3 Kize

KuZze je jakoby drs¥Si a suSSi a podle¢kterych ma trvaly sklon k dehydrataci.
Na ploskach nohou a na dlanicktidSkolniho ¥ku, vyjimené i diive, mizeme najit
tzv. tylosis plantae, coZz je zvlastni projev hymedtosy (nadgrné rohovaini kize).
Dermatoglify dlani, plosek a pfstmaji typické usptadani. Tyto &i maji velmi
charakteristickou kresbu. (Viz. Obrazek 4iilqze E)

Na dlani se vyskytuje jenom jedna ryha, angioo tam ryhy dé. Obs se tahnou rovh
nagi¢ dlani. Flekni dlaiova ryha byva oboustranna nebo jednostrannigenvSak chyét
zcela. Zadn& zthto abnormalit nejsobi ditti problémy.

(2, 9)

4.4 Svalové napti a klouby

Hypotonie (snizené svalové ®Hp a mirna hypoplazie (neuplné vyvinutgjakého
organu) je pro DS velmi typicka. Tonus svalovinyiviuje nejdive plastiku biSka, které je
objemrgjSi a jako by kulovité. Pozfl ma vliv na pohyblivost kojence a start lokomoce
u batolat. Jako somatickyipnak se projevi hypoplazie svalova rejd v diastaze ifimych
svali biiSnich, pozéji v pupe&ni kyle.

Kortetiny a krk malych &i byvaji ochablé. Aktivni svalova sila vSaksrava zachovana.
Svaly mohou byt ochablé, ale nebyvaji slabé.

Dosti giznainé je pterigium colli, Gtvar modelovanyi, podkozZim a svalovinou. Jednéa
se 0 dosti mohutnou, nigghlédnutelnou koZzniasu, ktera se tahne od dolni poloviny krku

k ramerim. Vznika tak typicka siluetarpchodu Sije v ramena, ktera seskem zvyrasuje.

15



Nejlépe je patrna zezadu, kdyze&d#itoji nebo je drzené ve visu. Tento znak ma nejmén
polovina vSech &i s DS.

Klouby jsou volgjsi, rekdy az velmi volné = hyperflexibilita kloub Casgji se vyskytuje
luxace kyelnich kloutii. K dalSim patologiim tento stav nevede.
(2,5)

4.5 Postava

Déti s DS vazi obvykle ip narozeni mé¥ nez jaky je pimér. Jsou i o Bco mensi.
V détstvi rostou rovnorrne, ale pomaleji, proto v dosgjosti doristaji mensSich vySek. Byva
to nekde na dolni hranici gmeéru, mezi 145 az 168 cm u mua 132 az 155 cm u Zen. Typ
postavy je pevazri astenicky.
(2,5)

4.6 Intelekt

Dalezité je také ¥dét, Ze stimto postizenim je vzdy viée mén: spojena porucha
intelektu. Obec# Ize o vyvoji intelektovych schopnostici, Zze odpovida pasmuistni
slabomyslnosti. 1Q je mezi 30 - 50, tedy imbecilit® u €chto lidi je vSak zn&é
individualni. Nekteré @ti s DS jsou schopné studovat specialni Skolu. §gkvmusi mit 1Q
alespa kolem 50 a vyse.iipady s IQ nad 70 jsou u Downova syndromu jen vgiimé.

Bylo prokazano, Zzeétd vychovavané odasného ¥ku v Ustavech vykazuji obeemizsi
arove intelektovych schopnosti, nez ty, o které soustgaiuje jejich rodina.

Longitudinalni studie shodn ukazuji, Ze vyvojovy a inteligéni kvocient ma
s pibyvajicim  wkem spiSe klesajici tendenciV dasledku nizsi inteligence je
psychomotoricky vyvoj uéchto jediné opozany. Vyvoj motoriky postupuje v typickém
sledu jako u ostatnichéd. Zvedani hlavy, otéeni se, sezeni, lezeni, stoj aizh. Pouze
nastup jednotlivych dovednosti je opeigl, jak ukazuji Tabulka 3 a 4 vilpze F.
(2,5, 6)
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4.7 DalSi onemocéni

Obecn plati, Ze u &i s Downovym syndromem se vyskytujasgji dalSi vrozené
Vyvojové vady.

U jedné fietiny Ziw narozenych &i s DS a u potkud vySSiho podilu spontahin
potracenych ploil se vyskytuje vrozena vada stdé Casgjsi jsou vrozené malformace,
nagiklad atrézie dvanactniku, nebo tracheoezofageplg€l. ZvySené je také riziko
leukémie.

Lidé s DS maji malou odolnostudr infekci, takze maji #Si sklon onemocit
respirg&nimi a usnimi infektyMaji také \¢tSi sklon k epileptickym zachwvan.

Castji nez u jinych dti se téZ objevuji smyslowéady. Porgrné velky paet z nich ma
problémy se zrakem.&8inou se jedna o kratkozrakost nebo Silhani. izalstou smyslovou
poruchou je sluchovy handicap. Nedoslychavost migkonce hluchota pakike nepiznivé
ovlivnit vyvoj feci.

V minulosti umiralo mnohodéti s DS do deseti leteku. (AZ 25 % z nich.) V dnesni déb
diky lepSi zdravotni @& a operé@nim zakrokm se tito lidé doZzivaji gmeérné okolo 50,
nekteri i 60 let.

(3,4, 6)
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5 Prenatalni diagnostika

5.1 Uvod

Pa@atky prenatalni diagnostiky se datuji do roku 1988, panové Steele a Breg ukazali,
Ze chromozomalni konstituci plodu Izeciiranalyzou kultivovanych butk z vody plodove.
V této dol jiz byla znama souvislost mezi pokilgm vékem matky a zvySenym rizikem
vyskytu DS. Proto vedla jejich prace k rychlémuwvajz prenatéini diagnostiky v |€kstvi.
Prenatalni diagnostika zahrnuje nezbytnou spolupvéze |ékdaskych obot. PredevSim
porodnictvi, ultrasonografie, specializované labmea a klinickd genetika slouzi
ke stanoveni diagndz a k odhadu rizika pro genétkadenstvi.

Kelem prenatalni diagnostiky neni pouze objevit gtkshve vyvoji plodu a umoznit tak

ukorteni €hotenstvi. Cil je mnohem vice a jsou to régad:

1. Poskytnout pdm, které maji vysSi riziko narozeni &é s rjakou vadou moznost
informovaného vybtru dalSiho postupu.

2. Uklidnit a zmirnit Gzkost ve skupinach, kde je kiziobzvlast vysoké.

3. Umoznit paim s rizikem narozeni diie s konkrétnim postizenim moznost z&po
teéhotenstvi s &omim, Ze to, zda plod jé€i neni postizen, lze @it jiz pied
narozenim. Prenatalni diagnostika tak mnohatrpars rizikem postizeni dite
zavaznym onemoenim umozZnila mit zdravést.

4. Poskytnou pam v situaci, kdy éekévaji narozeni postizenéhoétit optimalni volbu
postumi z hlediska psychologickétipravy, p€e o €hotenstvi, vedeni porodu a
postnatalni pee.

5. Umoznit prenatalni tbu postizeného plodu. Zatim je k dispozici pouze yelice
maly paet vrozenych onemoéni. S rozvojem mediciny a zdokonalenim iéka
techniky se pomalu roasta.

(1, 4)

5.2 Indikace pro prenatalni diagnostiku

.Zakladnim vSeobeeénprijimanym pravidlem zjsobilosti thotné Zeny k prenatalni diagnostice
pomoci amniocentézy nebo CVS je, Ze riziko pobstitedu by rdlo byt pinejmensim steghvysoké,
jako je riziko vyvolani potratu provedenym vykorterh.V dnedni dob je moZné pomoci

amniocentézy nebo CVS diagnostikovat prengtaloe nez 200 &licnych onemockni.

Nussbaum, Mclnnes, Willar&linicka genetikas. 346
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V souwtasnosti hlavni indikace pro prenatalni diagnostikiii nasledujici stavy:

1. VyS8Si Wk rodicky. Definice pokrgilého wku rodiky se mezi #iznymi centry
prenatalni diagnostiky trochu lisi, ale obvykletgenejméer 35 let @i ocekavaném
terminu porodu. Tento ¢k byl vybran proto, nehb riziko postizeni plodu
chromozomalni vadou v této dbje priblizné rovné potratu v souvislosti s AMC.

2. Predchozi&hotenstvi, B némz byla u plodu diagnostikovangkterd chromozomalni
vada. (Napklad pokud ma 30leta Zena &is Downovym syndromem, je riziko
rekurence jakékoliv chromozomalni vady asi 1/10@fitom normalni ¥kem dané
popul&ni riziko je 1/390.)

3. P¥itomnost strukturaini chromozomalni vady u jednahodica. V takovém pipac
riziko chromozomalni vady u die zavisi na typu chromozomalni aberace.
V nekterych gipadech zalezi také na tom, u kterého z&fode vada vyskytuje.

4. Rodinna anamnéza zatizen&idnym onemoc#nim, které Ize diagnostikovat nebo
vyloucit biochemickym nebo DNA vySgnim. \tSina chorob v této skupinje
zpisobena monogennimi defekty. K této skdpspadaji i pipady, kdy je jeden
z rodict odhalen jakozto no&ipii popul&nim screeningu a ne aZz po narozeni
postizeného dite. Red nastupem DNA analyzy bylo moziiégdu metabolickych
onemocgni detekovat prenatéinale tato metoda jejich mnozstvi Zn&azvysila.

5. Rodinna anamnéza X-vazaného onendogn pro které neexistuje specifické
prenatalni vyséeni. Rodée chlapce s X-vazanym onemeénim mohou pozadatiip
nasledujicim ghotenstvi o ufeni pohlavi plodu a podle toho se pak rozhodnaid, z
bude Zena whotenstvi pokréovat. (Prenatalni diagnostika vy&ati DNA je
dostupna naifklad u Duchenneovi muskularni dystroiehemofilie A a B.) Naged
se provadi vysétni pohlavi, a pokud je plod pohlavi muzského, adivse take
analyza DNA.

6. Riziko defektu neurdlni trubice. Vy$ehi se provadi uifbuznych prvniho stugn
(v nékterych centrech i druhého stupnTito lidé maji narok na amniocentézu, nébo
maji zvysene riziko dite s NTD.

7. Jestlize jsou rutinnim screeningem v éhdtenstvi s nizkym rizikem objeveny
pii ultrazvukovém vySdéeni nebo sérovém screeningu abnormality, oben
doporweno vy3ateni genetikem a provedenfipadnych dalSich ptgbnych test

(4)
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5.3 Metody prenatalni diagnostiky

Moderni medicina nabizihotné Zed metody, kterymi lze zjistit ¢které zavazné vrozené
vyvojové vady jedt pred narozenim pomoci prenatalniho vi@et VySetovacimi postupy
lze stanovit, zda se v {dichu €hotenstvi vyviji plod normain (fyziologicky) nebo ne.
Existuje celdrada &chto postup. VySeteni se provadi v prubéhu celé gravidity s hlavnim
darazem na prvni a druhotetinu €hotenstvi. ProtoZze&tSina ipadi Downova syndromu
vznik& sporadicky (tedy u ro#li bez gedchoziho vyskytu této poruchy rodinmusime se
zantfit predevSim na Zeny, kde hrozi ob&aenysené riziko.

NegastjSi indikaci pro prenatalni diagnostiku je protkgmgily veék matky. | gres Sirokou
dostupnost prenatélniho vyfti u starSich Zen neni vice jak polovina pledS prenatath
identifikovana, nebi vétSina se jich rodi matkam, jenz jsou mladsi ne2zeB5U &chto Zen
totiz neni tolik vhodné prové&tl amniocentézu nebo o&b choriovych klki, které jsou
presrEjsi.

Dnes se u vSech matek, ktei@dou do prenatalni poradnygldji tzv. screeningova
vySefeni, jenz maji uit jisté riziko pro rkterou vyvojovou vadu detre DS. Teémi
z&kladnimi, které by thi byt nabidnuty kazdé Zene, jsou biochemicky nelicazvukovy
screening. Jedna se o metody neinvazivni, protageom spojeny sifmym zasahem
na ghotné déloze.

Ostatni metody slouZi k vlastnimu prokazadia plod méaci nema Dowiiv syndrom.
Jednd se o invazivni vy$ehi, které se matce doporuje-li neinvazivni screening pozitivni
pro danou patologii. Invazivni vy$ehi jsou doportovany také matkam sditym rizikem
vyssiho vyskytu DS jako je n#iglad wk nad 35 let, nebo vyskytéjaké genetické vady
v rodirg. Tyto invazivni vySdeni vSak nesou ¢ité riziko pro plod, pedevsim potrat.

(4, 8)
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5.3.1 Neinvazivni metody

5.3.1.1 Triple test

Triple test neboli screening materialniho sgéeazéal odebirat vroce 1980. Spiea
ve stanoveni it zakladnich markér v krvi matky. Jsou to alfafetoprotein (AFP),
nekonjugovany estriol (UE3) a thoriovy gonadotroffi€G). Test se provadi mezi 15.-20.
tydnem €hotenstvi. Nevyhodou tohoto vyEeni je relativi pozdni doba odioi.

Hi tehotenstvi s DS jsou hladiny AFP a uE3 v &mat séru sniZzené. Koncentrace UE3
byva snizena také u Zen, jenz Ko obecs v piipadech nezralosti plodu. Hladina hCG je
naopak pi vyskytu DS daleko vySSi nez je norma.

Screening na zakladpouhého wku matky zachyti asi 30 procenthbtenstvi s DS,
zatimco screening provéuy u vSech matek zachyti az 60 procent. Nevyhodple ttestu je
vSak porndrné vysoka faleSna pozitivita. Prototipjakékoli patologii tohoto vySégni
provadime dalSi invazivni postupy, které tuto dé@npotvrdi nebo vyvrati.

(4, 8)

5.3.1.2 Ultrazvukové vySateni

diagnostiky v hodnoceni vyvoje plodu. Uniiofe pesné ufeni stéi plodu, identifikaci
vicetetného &hotenstvi a zachytu morfologickych anomadlii. Teadi metoda
transabdominalniho ultrazvuku i§s stnu kriSni) je stale vice dopbvana vySeenim
transvaginalnim (®@s stnu pochvy) za &lem zhodnoceni Zivotaschopnosti plodu a
gest&niho stéi v prvnim trimestru.

Pro diagnostiku Downova syndromu jézsini zvySené Sijové projasn, tzv. nuchalni
translucence (NT), meziuki a nekkymi tkanémi prekryvajicimi keni paté. Nuchalni
translucence i¥e byt Bhem prvniho trimestru zesilena @vddu abnormalni akumulace
tekutiny za krkem plodu. VyS&ni zwtSené NT vSak vyZaduje zkuSeného specialistu.

Pri spravném ré‘eni odhali tento screening az 80 procénbtenstvi s DS.

DalSi znamkou DS v 1. trimestruibe byt chyBni nosnich stek plodu. | toto vyS&tni
je velmi technicky nar&né a je teprve na patcich, takZze zatim s nim nejsatisf zkuSenosti.

Ve 2. trimestru mezi 18. — 22. tydnem, kdypmevadi vZzdy podrobny UZ zaffeny
na vrozené vady, mohou na DS upozornit tzv.rime$ UZ znamky. Je jich cel#ada.
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Napiklad relativni zkrdceni stehennich kosti, lokdiriosti, roz&eni m@&ovych cest, nalez
vrozené srdini vady atd.
(4, 8)

5.3.2 Invazivni metody

5.3.2.1 Amniocentéza- odér plodové vody

Jde o vykon, ip némz se jehlou fes sénu kiSni odebere vzorek plodové vody. Plodova
voda je tekutina obsahujici odkmné buky z povrchu adutin plodu a&které dalsi
substance. Amniocentézou ziskame tytonkyy které jsou vhodnym materidlem
pro laboratorni vySétni chromozomu plodu.i® amniocentézou je zas&dprovadno
vySeteni UZ, jenz potvrdi vitalitu plodu, gestd st&i, negitomnost malformaci a &ir
optimalni pozici vpichu podle polohy plodu a plaiger§Viz obrazek 5 v filoze G)

Cely vykon je kontrolovan ultrazvukem, kteryensledovan pohyb hrotu jehly. Odebira se
asi 20 ml tekutiny, coZ je mnozstvi, které se s@orit obnovi za #kolik hodin po vykonu.
Procedura je prov&da ambulant®y piicemz thotna Zenaistava jest priblizné dvé hodiny
v klidu a je sledovana, nethdlavni komplikaci spojenou s amniocentézou upedstiruhého
trimestru je vyvolani potratu, kdy riziko je o 0g& 1 procento nad zakladni Urdyétera
v tomto obdobgini pro vSechnathotenstvi piblizné dw az ti procenta.

DalSi komplikace jsou vzacnéiadi se mezi & Unik plodové vody, infekce a porar
plodu vpichem jehly.

Nevyhodou amniocentézy je jeji p&gEil provedeni, a to mezi 16.-20. tydnem, kdy
vysledky jsou znamy do 14 dni. igs to vSak ma ze vSech invazivnich metod nejmezkor
komplikaci a vysledky laboratorniho cytogenetickétymracovani jsou vysoce spolehlive.
Proto zatim nebyla nahrazena Zadnou jinou metodou.

(4, 8)

5.3.2.2 Odgr tkan & choriovych klki
Odtgr choriovych klki (CVS) je metoda, kterou lze ziskat material prcsergni
chromozomu plodu jiz v prvnim trimestru graviditycamezi 10. - 13. tydnem. Tenkou jehlou

se pronika transabdominélnebo transcervikatndo oblasti budouci placentarni tkgolodu
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a z toho mista se pak odsavd malé mnozstvi mateki@ré se dale zpracovava. Cely vykon
se opt provadi pod ultrazvukovou kontrolou. (Viz obraZzek piloze G)

Hlavni vyhodou oproti amniocentéze je, Ze egkly jsou znamy idve a v pipact
patologie jefeSeni snazSi. Ukodani €hotenstvi, jestlize je zvoleno, je pak pro¥aa jiz
VvV prvnim trimestru a jedna se jen o ambulantni wyko

Nevyhodou je naopak vySSi riziko potratu, taéolaboratorni cytogenetické zpracovani
a interpretace vysledk protoze tka tvorici se placenty GZe mit jinou genetickou vybavu
nez plod samotny. Vifpadc nalezu Spatného vysledku j&sinou jako oéreni nutné provést
klasickou amniocentézidimz celé toto vySéeni ztraci v podstatsvoji casovou vyhodu.
(4, 8)

5.3.2.3 Kordocentéza

Jedna se o vykon, kdy jéimo z pupéniku plodu odebran tenkou jehlou maly vzorek, asi
3 - 4 ml krve. Pupmikova krev je totiz z hlediska laboratorniho vy8et chromozomu plodu
idealnim biologickym materidlem. Kultivace hinz fetalni krve pro vySetni karyotypu
nebo hematologickou analyzu vyZzaduje pousehk dna.
kontrolou se zavedags sénu k¥isSni tenka jehla, ktera pronika az do ptngku plodu. Riziko
komplikaci je proto u této metody ¢eo vyssiCini tak asi d¥ aZ ti procenta.

Obvykle je kordocentéza uzivana jako nasledyg@eteni, pokud UZ ukazal &gakou
abnormalitu plodu, nebo kdyz kultivace kknz plodové vody selhal&i ukazala se byt
negesna. Toto vyS&eni je provadno nefastji mezi 19. - 21. tydnem &hotenstvi.
(Viz. Obrazek 6 v filoze G)

(4, 8)
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6 Riziko vyskytu Downova syndromu

Problémem této dobyustavd, jak stanovit riziko narozeni aé s DS. | pes velky
pokrok v prenatalni diagnostice se totiz rodibl¥gné stale stejny piet takto postizenych
déti. ( Viz. Tabulka 3 v filoze H)

Jak uz bylo zmimo DS Ize zjistit prenat&ncytogenetickou analyzou b&k z amniové
tekutiny. Otazkou, aletstava, v jakych fipadech amniocentézu dopéitua v jakych nikoli.
| ptes rozsahlou a €eské republice po#mng kvalitni prenatalni pg se nepodélo vzdy tyto
piipady was odhalit. Jednou Zipin je i to, Ze se &i s DS nerodi pouze starSim r&icam,
ale toto riziko spad& sditou prav@&podobnosti na vSechny budouci matky. Dalsi, i kdyz
v dnesni dobjen malou skupinou mohou byt rolly, které do prenatalni poradnyduibec
negijdou, nebo pijdou jen jednou nebo dvakrat.

Dle zahrarinich vyzkunti je i dnes incidence DS fip poceti pongrné vysoka.
Predpokladany vyskyt je kolem 5 % di gpontannich (samovolnych) potratech #@etiho
mesice je vyskyt az 12 %.

(5)
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7 Downiv syndrom a pFijeti diagndzy rodi¢i

7.1 Sdileni diagnozy

Mentalni postizeni dite je jeho nejblizSimi, tedy ra#lj prozivanozpravidla velmi &zce.
Downav syndrom Ize jako jedno z mala onemé&un provazenych mentalni retardaci
diagnostikovat jiz kratce po narozeaké pro jeho typicky vzhled.

Lékd, jenz jako prvni ufi diagndzu, zde stojitpd nelehkym Ukolem oznamit tuto
skute&nost rodig. O tom, Ze ma ditDS se rodie ¢casto dozvidaji ve chvili, kdy jsou nejvice
zranitelni. Zalezi zdeipdevsim také na apobu sdleni.

Pazkumy dokazuji, Ze &Sina rodéu preferuje doz#dét se tuto skutinost co nejtive a
to spolén¢. Optimalni je, kdyZ je postizené & tuto chvili s nimi. Velké mnoZstvi ragli
vyjadiilo nespokojenost se #pobem, jakym jim byla diagn6za &ena. \EtSinou se
informace doz¥dél jen jeden rodi a byl pozadan, aby tuto skdtest oznamil svému
partnerovi. Rodie si s€Zuji i na necitlivé zachazeni v tétizké chvili, nedostatek soukromi a
méloc¢asu na dotazy.

Snad dlezit¢jSi nez samotny Zob sdleni diagndzy je fakt, co vSechno se dimiv
0 tomto postiZzeni a co #pobi pozdjSi zklamani. Rodiaim déti s DS neni moznéresre fici,
jaké jejich di¢ bude, protoze @i stimto postizenim jsou velmiizné. Navic Dowiiv
syndrom se vyskytuje stale velicéidka na to, aby lIékameli v danou chvili dostataé
informace. Proto se Wie stat, Ze negativni obrazek, jenz &edimnohdy dostanou,
neodpovida skudeosti.

(5, 7)

7.2 Reakce rodti

Kazdy rodi piijima zpravu, Ze jeho ditma Dowriv syndrom individual&. VsSichni
rodice zazivaji pevazr podobné pocity. Kdyz jim je stbna tato skuinost, geviada
vétSinou hfiza a Sok. Svou reakci popisuji slovy ,zdrceni“,igst’ a ,zhrouceni®. Téeg¥
vSichni proZivaji zmatek a skénost.

Reakce rodihi obec® na postizeni dite maji své typické projevy. (Podobaji se sledu

reakci na séleni zavazného onemaari podle E. Kubler-Ross.)

(7)
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7.2.1 Faze Soku a pageni

Sok je prvni reakci na subjektignnepijatelnou traumatizujici udalost. Vsichni rodi
projdou touto fazi, ¥ktefi kratce, jini deldi dobu. Sokova reakce &di ¢asto zabrani, co
lekar dal fikd. Nejsou schopniipimat dalSi fakta, proto je dobré, aby |ékeSe jest
nékolikrat zopakoval.

Situace byva v tuto chvili natolik tiziva, Zenozi rodte tento fakt nejsou schopni
piijmout a proto dochazi gopieni. Jde o jeden z nejefekti®8ich obrannych mechanism
pokud jecloveék vystaven fjaké Spatné zpré&v Rodice mnohdy mivaji dojem, Ze jejich dit
vypada normakh a Ze se Iékazmylil. Tento ndzor v3ak trva jen do té doby, neait

podrobeno chromozomalnimu testu, jenz stanovi diagna sto procent.

(7)

7.2.2 Postupna akceptace reality a vyrovnani se zgblémem

V této fazi hodé zalezi na racionalnich a emocionélnich faktorégbdice ziskavaji
o handicapu dite podrobgjsi informace. Racionalnimu zpracovani vSak mnobdgni
emani stav rodia, jako je hrv, zoufalstvi¢i deprese. Rychlost, s jakou se kazdy ¢odi
stimto faktem vyrovna zavisi také na zralosti cjgjiosobnosti, na jejich Zivotnich
zkuSenostech, na vztahu meziéola rodéi, na individudlni frustréni toleranci a akutnim
psychickém i somatickém stavu. Podle tohd’ badice informaci pijmou, nebo nize byt
psychickych obran, jenz #ni chovani a prozivani daného rli NefastjSim a
nejbsznéjSim zpisobem obrany je Unik a utok.

(7)

7.2.2.1 Unik, Gtok a jiné obranné mechanismy

Utok vyjadtuje obecnou snahu jakymkoli igobem bojovat s ohroZujici a rigatelnou
situaci. Rodi nemiZe bojovat s fakty o néjatelné diagnoze jeho dfe a proto hleda vinika
jinde. Negastji mezi zdravotniky ¢i pedagogy, coz se projevujeiegevsim slovni
agresivitou. Velmi nezadouci je stav, kdy foduto agresi aplikuje ¢anewdomky a
nech&én¢) na takto postizeném dit (Napr. Az prehnand rehabilitace u &i¢ z dtskou
mozkovou obrnou.)

Opakem utoku jénik, kdy jednou z vyrazhunikovych variant je fetrvavajici popeni

dané situace. Rath se i nadale chovaiji tak, jako byeditylo zdrave, nebo #éhjeho handicap
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jen prechodny raz. Skutaym unikem se stava situace, kdy jeditllozeno do Ustavni peé,
nebo jeden rodiopusti zbytek rodiny.

Racionalizace je dalSi z moznych obran psychiky. Jde o igast @iliS traumatizujici
situace tak, Ze si ji rodivylozi prijatelnéjSim zpisobem, ktery ale nebyva uplipiesny.
Napiklad racionalizaceipumisgni potomka do Ustavni pé je tvrzenim, Ze bude o digpe
postarano kvalifikovagSimi pracovniky.

DalSi moznosti janik do fantazie, kde rod¢ Zije ve svych pedstavach mimo realitu.

Nahrada jednoho zdroje uspokojeni jinym s mazmubstituce ktera ovSem nemusi byt
jednoznéné pozitivni, nap. alkohol.

Rezignaceje velmi pesimisticky z@sob obrany, kdy rodiunikd od nefijemné situace
tak, Ze se vzdava svychiciasto byva rezignace doprovazena depfiempatii.

Regrese je formou obrany, kdy rodi chce byt zbaven odp&sdnosti. Projevuje se
piedevSim snahou ragi najit si rjakou autoritu, neépsgji |ékare, ktéi prebiraji
zodpowdnost za dalSi vyvoj situace.

Unik do izolacemiva podobu skut®ého distancovani se odgiho swta. Rodée se

casto boji nefiznivé reakce okoli a proto dischovavaji a izoluji se tak od spaiesti.

(7)

7.2.3 Obdobi smlouvani a koninéa faze realistického postoje

Faze postupné akceptace reality byd#nd dlouha dle individualniho vyvoje osobnosti
rodice. Rechodnou fazi se stava obdailouvani Jde o tendenci rotfi ziskat aspd malé
zlepSeni a lepsi vyhlidky do budoucna.

Ve tSirg pripadi dojde na konci vicéi mére k realistickému postoji pro danou situaci.

Rodie akceptuji ditakove, jaké je a jsou ochotni ho rozvijet v mkezého moznosti.

(7)
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1. VYZKUMNA CAST

8 Pracovni hypotézy

8.1 Hypotézy
1. VétSina laické veejnosti pojem DS nezna nebo nevi, cdéegm® znamena.
Zdravotnicky persondl zna tento pojem ve 100 %.
2. Pramérny vék, ve kterém by dnes mladi lidé e&htpocit dité, se bude blizit
ke 30. roku.
3. Zenam, které bylyhotné a chodily do prenatélni poradny byla po 86emrovadna
alesp@ amniocentéza.
4. Zeny dnes rodi v po#Bim wku, nebd davaji gednost karige a nejsou finame
dostaten¢ zabezpéené.
5. P¥i prenatélni diagnostice tohoto onemétinu vyvijejiciho se plodu by vice jak 50 %
Zen ukowilo tehotenstvi.
Dité s DS by v dnesni deébme¢lo alespd 50 % rodin ve své gé
Vice jak 50 % respondanse domniva, Ze vyskyetd s DS klesa.
Smitit se s postizenim své dcery nebo syna bié pro ¥tSinu respondefit
Vice jak 50 % rodiu déti s DS newdélo, Ze bude jejich ddtpostizené.

© © N O

8.2 Metodika vyzkumu

8.2.1 Metoda vyzkumu
Vyzkum byl provaén pomoci dotaznikové metody. Pouzity byly dva draoyazniki
z nichz jeden byl wen pro Sirokou vie&jnost a druhy pouze pro radi dti s Downovym

syndromem. Oba typy dotaziiikyly zcela anonymni.
8.2.2 Dotaznik

Dotaznik ma celkem 18. otazek. Prvnich 12 otadzekojeznych pro ob skupiny

responderit, a proto byly vyhodnocovany spote.
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Prvni ¢ast dotazniku zjifije obecné informace, podle kterych byli respondeate
roz¢lergéni. Jedna se o otazky typutky pohlavi, vzdlani, zdravotnicka profesefdmi mit
do budoucna potomka a zda maji jgakeé dit. Otazky 7, 8, 9, 11, 17 jsou specifické pouze
pro vybrané respondenty. (Ni@dad otazka pro zeny, jenz rodily sveedigo 30. roku.)
Na ostatni otazky odpovidaji &pvSichni dotdzani.

V dotazniku jsem pouzila otazky identiféka, uzavené a polouzaené. U otazek. 11 a
12 bylo mozné vybrat z vice moznosti.

Dotaznik weny pro rodie cti sDS obsahuje prvnich 12 otazek identickych

s hlavnim dotaznikem a 6 specifickych otazek.

8.2.3 Zkoumany vzorek

Dotaznik je ufen osobam vedku od 20 let. Horni hranice nebyl@egré stanovena. Byl
rozdan laické viejnosti, zdravotnikm, studenim VS (zdravotnich i nezdravotnich) a také
do specialnich zdravotnickych izzeni (Svitani, kojenecky ustav Veska).iSet prokhlo
na jae r. 2007. Asi polovina dotaznrilbyla rozdana v tigshé forn€, zbytek rozeslan formou
emailu.

Celkem jsem rozdala 110 dotazniku lidemiiktemaji di¢ s DS, z toho jsem jich do své
prace pouzila 90. &které se mi nevréatily nebo nebyly vyphry sprave. Dotazniki
pro rodite ckti DS bylo rozdano celkem 10, z nichZz se mi vogtibuze 6. Pro jejich rozdani
jsem pozadala jednu asistentku ze specialni Skelyaid, aby cileéd rozdala dotazniky
rodicaim téchto dti. VSechny dotazniky jsou zahrnuty do mého vyzkur@hgla bych
upozornit na to, Ze vysledky v mé praci mohou bgregleny, nebd jsme néla pouze maly
vzorek respondett (Toto se tyka fedevsim druhéasti dotazniku, kdy jsem oslovila rédi
déti s DS. VSichni maji déts DS ve své @)

8.2.4 Vys\étlivky absolutni a relativni ¢etnosti
i, symbol pro vyjageni absolutnéetnosti

symbol pro vyjageni relativnic¢etnosti

Sumal)....cooiiiiii celkovy sodet

Vzorec pro vypoet relativnicetnosti vyjadené v procentech:

fi (%) = paset N * 100 / vyzkumny vzorek
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9 Vysledky vyzkumu a jejich analyza

Otazka¢. 1. Kolik je Vam let?

Prosim uvdte &Kk ....

Tabulka 1 Vék

Odpowd |n fi (%)
20-25 let 38 39
26-30 let 15 16
31-35 let 17 18
nad 35 let 26 27
> 96 100
Vék respondenti
38
40
357 26
301
257 17
20- 15
151
104
5,
0,
20-25 let 26-30 let 31-35 let nad 35 let

Obrazek 1Graf- wk responderit

Prvni otazka dotazniku zjigje Wk oslovenych respondentProtoze byly dotazniky
rozdany nahodf)y nebylo pedem znamo, kolik respondéntbude v jednotlivych
kategoriich zastoupeno.

Na dotaznik odpaisdélo 38 (39 %) respondeintve wku 20 — 25 let, 15 (15 %)
responderii ve Wku 26 — 30 let, 17 (17 %) respondiént wku 31 — 35 let a 28 (27 %)

responderii ve wku nad 35 let. (viz obr. 1)
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Otazka ¢&. 2. Pohlavi
a, Zzena

b, muz

Tabulka 2 Pohlavi

Odpowd’ | fi (%)

muz 30 31

zena 64 69
> 96 100

Pohlavi

Zeny muzi

Obrazek 2 Graf - pohlavi

Celkem bylo osloveno 96 respondert nichz ¥tSinu tvaily Zeny. Celkem 66 (69 %) Zen
a 30 (31 %) muk
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Otazka ¢. 3. Vzdélani

a, ZS

b, SS

c, VOS

d, VS

Tabulka 3 Vzdglani

Odpowd’ | fi (%)

ZS 6 6

SS 68 71

VOS 2 2

VS 20 21
y 96 100

Vzdélani

68

707

60

507

40

30

20

107

z8 sS \eS VS

Obrazek Graf - vzdlani

Nejvice zastoupeno bylofetioSkolské vz&lani. Tuto moznost ozido 68 (71 %)
responderit. Druhou nejpdetrgjSi skupinu tvei vysokoskolsky vzélani lidé, celkem 20 (21
%) odpowdi, dale 6 (6 %) respondénma dokokenou zakladni Skolu a pouze 2 (2 %)

dotazovanych dosahlo vyssSiho odbornéha:hrd.
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Otazka ¢. 4. Pracujete ve zdravotnictvi?
a, ano

b, ne

Tabulka 4 Paset zdravotnik a nezdravotnik

Odpovéd n; fi (%)

Zdravotnik 34 35

Nezdravotnik 62 65
> 96 100

Prace ve zdravotnictvi

62

Zdravotnik Nezdravotnik

Obrazek Graf — prace ve zdravotnictvi

Z celkového p#iu 96 dotazovanych pracuje ve zdravotnictvi 34 ¥g5responderita 62

(65 %) dotazovanych se Zivi jinym povolanim.

33



Otazka ¢. 5. Mate jiz néjaké dité?
a, ano (uvéte paet)

b, ne

Tabulka 5 Dit& v roding

Odpovéd | n; fi (%)

Ano 42 44

Ne 54 56
5 96 100

Dité v rodin é

mam potomka nemam potomka

Obrazek %raf — dit v rodins

V této otdzce jsem se zajimala o to, zda spawedenti maji &aké dit. Ti kteri
odpowdéli kladne, meli uvést i jejich péet. Pouze ti respondenti, kieodpowdéli kladng,
celkem 42 (44 %) dotazanych, odpovidali také daevybirovou otazkuc. 9. Narodilo se
vaSe di zdravé? Zbylych 54 (56 %) dotazovanych zadnedtiposud nema.

Nasledujici graf ukazuje zastoupeni resporiglgenz maji nebo nemajéjakého potomka
a chtji do budoucna dalSi ditoproti €m, ktai Zadné dit nechtji. Responderit jenZz maji
dit¢ a planuji jest dalSiho potomka je 8 (8 %}ch co je&t Zadné dit nemaji je 50 (53 %).
Dotazovanych, ki uz maji potomka a dalSiho negjhie 34 (35 %). Ti, co Zadné dihemaji

a ani neplanuji jsou 4 (4 %).
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Tabulka 6 Prani mit do budoucna potomka

Odpovéd n; fi (%)
Chci potomka a mam jiz dité 8 8
Chci potomka a neméam dité 50 53
Nechci potomka a mam dité 34 35
Nechci potomka a nemam dité 4 4
2 96 100

50

Chci potomka

Dité v rodin &

Nechci potomka

O Maji potomka
B Nemaji potomka

Obrazek 6Graf — dit v roding
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Otazka ¢. 6. Chtél/a byste mit do budoucna potomka?
a, ano, v kolika letech........

b, ne

Tabulka 7 Prani mit potomka

Odpovéd | n; fi (%)

Ano 58 60

Ne 38 40
> 96 100

Prani mit potomka

58

Ano Ne

Obrazek Graf — Rani mit potomka

V této otazce jsem se zajimala, zda by do@xpwna chil/a mit do budoucna potomka.
V piipact, Ze respondenti odpésli kladne, meli vyplnit vék, ve kterém potomka planuji.
Na otazku odpasdélo kladns 58 (60 %) respondeint zaporg 38 (40 %) dotazovanych.

Nasledujiciit grafy znazofiuji praimérny vk, ve kterém by si respondentigti mit dig.

Primeérny vek, ve kterém planuji respondenti potomka vychazZ28,83 let.
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Vék, ve kterém planuji respondenti potomka

@ soucasny ek respondent m &k, kdy planuji potomka

31
30
29
28
27 A
26 A
25
24
23 A
22
21
20
19
18
17
16
15 -

vék

| |
= ||
H

=
N
w
al
»

7 8 9 10 11 12 13

respondenti

Obrazek 8 Graf — &k, ve kterém planuji respondenti potomk&ast

Vék, ve kterém planuji respondenti potomka

@ soucasny &k respondentd m vk, kdy planuji potomka

vé

N

N
L

respondenti

Obrazek 9 Graf — &k, ve kterém planuji respondenti potomk&a2t
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Vék, ve kterém planuji respondenti potomka

O soucasny &k respondent( m vek, kdy planuji potomka

Veék
w
]

1 2 3 4 5 6 7 8§ 9 10 11 12 13 14 15 16 17

respondenti

Obrazek 10Graf — &k, ve kterém planuji respondenti potomk&A3t
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Otazka ¢. 7. Byla Vam kEhem téhotenstvi provadina néjakd genetickd vySefeni?

(Napriklad amniocentéza= odir plodové vody, nebo jiné...)

a, ano, a jaka

b, ne

Na tuto otdzku odpovidaly pouze respondentiiyonpartn& respondentek, jenz rodily

n¢které ze svychdai po 30 letech.

Tabulka 8 Genetické vySéeni lEhem ghotenstvi

Absolutni | Relativni
Odpoveéd | Eetnost | Cetnost
Ano 11 58%
Ne 8 42%
> 19 100%

Geneticka vySet feni béhem téhotensvi

Ano Ne

Obrazek 1Graf — genetické vys&tni lEhem €hotenstvi

Na tuto vybrovou otazku tedy odpovidalo celkem 19 respongentichz 11 (58 %)
dotazovanych odp@délo, Ze jim kEhem €hotenstvi bylo provedenoéjaké genetické
vySeteni a 8 (42% ) respondérniuto skuténost popelo. Jako ne&astjSi genetické vységni

tazani uvedli amniocentézu.
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Otazka ¢. 8. Byly jste informovani (spol€né s partnerem) Vasim gynekologem

N 1

0 moznosti vysSiho rizika vrozenych vyvojovych vad ditéte, nebo o moznych

komplikacich béhem &€hotenstvi?

a, ano

b, ne

Cc, nevzpominam si

Na tuto otazku odpovidaly taktéZ pouze respatidy nebo partrierespondentek, jenz

rodily nekteré ze svychdi po 30 letech.

Tabulka 9 Informovanost rodiky od Iék&e

Absolutni | Relativni
Odpovéd | Cetnost | Cetnost
Ano 11 58%
Ne 7 37%
Nevim 1 5%
2 19 100%

Informovanost rodi  €ky od Iéka Fe

11

Ano

Ne Nevim

Obrazek 1Zraf — Informovanost rotky od |ékae

Z celkového p&iu 19 respondeiit odpowdéla kladre veétSina, kteroucini 11 (58 %)
dotazovanych, 7 (37 %)

respondent nevi.

tazanych nebylo o této eskotsti informovano a 1 (5 %)
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Otéazka ¢. 9. Narodilo se vaSe détzdravé? (Bez vrozené vyvojové vady)

Na tuto otazku odpovidali pouze respondentiikiz maji nsjakého potomka.
a, ano

b, ne, uvd’te druh postizeni

Tabulka 10 Narodilo se vaSe ditzdravé?

Odpovéd | N fi (%)

Ano 34 81

Ne 8 19
2 42 100

Narodilo se vaSe dit é zdravé?

Obrazek 1Graf — Narodilo se vaSe dizdravé?

Z celkového ptiu 42 tdzanych odpedélo kladre 34 (81 %) dotazovanych a 8 (19 %)
responderit zaporr. Dotazovani, jenz odpeeli zaporre, meli uvést druh postiZeni jejich
potomka. V 6 (75 %)ifjpadech se jednd o Dodmnsyndrom a ve 2 (25 %) o hemiparézu, jak
znazotiuje nasledujici graf.
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Tabulka 11 Typ postizeni

Odpovéd N fi (%)

Down(v

syndrom 6 75

Hemiparéza 2 25
> 8 100

Typ postizeni

Down(v syndrom hemiparéza

Obrazek 1Graf — Typ postizeni
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Otazka ¢. 10. Domnivate se, Ze je rizikové mit potomka pd3roce Zivota?
a, ano
b, ne

c, hevim

Tabulka 12 Je rizikové mit potomka po 30 roce?

Odpovéd | h; fi (%)
Ano 35 36
Ne 44 46
Nevim 17 18
2 96 100

Je rizikové mit potomka po 30. roce?

Ano Ne Nevim

Obrazek 155raf - Je rizikové mit potomka po 30 roce?

Z celkového piiu 96 respondefitnebere 44 (46 %) dotazovanyehdtenstvi po 30. roce
jako rizikové, 35 (36 %) respondérdi mysli opak a 17 (18 %) tdzanych nevi.

V této otazce mzajimal také nazor zdravotriila nezdravotnik

Tabulka 13 Zdravotnici

Odpovéd | N fi (%)

Ano 14 41

Ne 18 53

Nevim 2 6
2 34 100
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Zdravotnici

18

Ano Ne Nevim

Obrazek 16Graf — zdravotnici

Kladré odpowdélo 14 (41 %) tazanych zdravotfitkzaporg 18 (53 %) respondeinta

nerozhodnuti byli 2 (6 %) dotazovani

Tabulka 14 Nezdravotnici

Odpovéd | N fi (%)

Ano 21 34

Ne 26 42

Nevim 15 24
2 62 100

Nezdravotnici

Ano Ne Nevim

Obrézek 1Graf - nezdravotnici

Kladre odpovdélo 21 (34 %) nezdravotnik 26 (42 %) odpoidélo zapork a
nerozhodnutych bylo 15 (24 %) dotazovanych.
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Otazka¢. 11. Pra si myslite, Ze je riziko¥jSi téhotenstvi po 30 letech?

a, horsi schopnostdatotnét

b, vysSi riziko vrozenych vyvojovych vad
c, VySSi riziko potratu

d, ,Stai rodice”, spolé&éenské pedsudky

e, komplikace Bhem €hotenstvi a p porodu
f, jiné, uvelte...................

Tabulka 15 Prct je tthotenstvi po 30 roce rizike&jsi?

Odpovéd | N; fi (%)

A 21 25
B 28 33
C 13 15
D 5 6
E 18 21

Pro¢€ je téhotenstvi po 30. roce rizikov &js$i?

O celkovy pocet respondentt B pocet jednotlivych odpovédi

Odpovéd A Odpovéd B Odpovéd C Odpovéd D Odpovéd E

Obrazek 18Graf - Prat je €hotenstvi po 30 roce rizik&)si?

Tato otazka je @p vybérova a odpovidali na ni respondenti, jenz v otazce0 ozndili
odpowd ANO. Celkem tedy na tuto otazku odpovidalo 35 dovanych.
Respondenti mohli uvést vice odgdy, z nich nejastjSi byla odpoed’ B. VysSi riziko
VVV, kterou oznaili téméi vSichni dotazani, coZini 28 (33 %) vSech odpédi, druha
negasgjSi byla odpo¥d A. HorSi schopnost &botnét, kterou oznélo 21 (25 %) vSech
responderit, dale odpo¥d’ E. Komplikace Bhem thotenstvi a  porodu, jenZini 18 (21
%) veSkerych odpadi, odpoed C. VySSi riziko potratu, je zastoupena ve 13 (1» %

s

oznailo pouze 5 (6 %) dotazovanych. Moznost F. Jinéaikezvolil.
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Otazka¢. 12. Pra si myslite, Ze dnesni Zeny rodi v po#gim véku?

a, nejsou finaén¢ dostaténe zabezpeené
b, davaji pednost karige
c, chgji dit¢ aZz po svatb
d, mysli si, Ze maji na maggvi dosttasu

e, jiné, uvd'te

Tabulka 16 Priciny pozdjsiho planovani rodbvstvi

Odpovéd | N fi (%)

A 40 25
B 56 35
C 5 3
D 41 26
E 18 11

PFi¢iny pozd éjSiho planovani rodi €ovstvi

= celkovy pocet respondentl

m pocet jednotlivych odpovédi

100

90
80
70
60
50
40
30
20
10
0

A

odpoved Odpoved Odpoved Odpoved Odpoved

A

B C D E

Obrazek 19Graf - giciny pozdjSiho planovani rodovstvi

Na tuto otazku odpovidali vSichni dotazov&dspondenti mohli @ uvést vice moznych
odpowdi. NegastjSi byla odpo¥d’ B. Davaji gednost karige, kterd je zastoupena 56 (35 %)
odpowd'mi, druhou nejastjsi se stala odp@d’ D. Mysli si, Ze maji na mat&tvi dostcasu,
kterou zvolilo 44 (26 %) respondéntv €sném zaw¥su byla odpo¥d” A. nejsou finatné
dostatén¢ zabezpeéené se 40 (25 %) odp&¥mi, 18 (11 %) respondeituvedlo jinou
odpowd a pouze 5 (3% ) dotazovanych o&i@mmoznost C. CR§i mit ditt az po svath

Moznost E. jiné zvolilo 18 (11 %). N&jstjSi odpowdi byly:
,Chtéji si jeSt uzit Zivota.”
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.Na téhotenstvi nesfchaji, protoZze v dneSni débneni na Zeny takovy natlak, jako
v minulosti, aby nily dit¢ co nejdive."

»,Rozhodre vice Zen dnes studuje a&mdi nesgcha. Takeé vice cestuji, odjedou na delSi dobu
mimo republiku.”

»~Je to [irozeny vyvoj v dnedni spalrosti.”

.VSeobecr je vdnesSni dah kdy maji Zeny vySSi vzthni, sloZi€jSi skloubit profesni a
rodinny Zivot. Givodem je i to, Ze Zena chcéiyist potomka do hmo&nzabezpéenéeho
prostedi. Také je vice moznosti (studium, cestovaniinase i prodluZzuje doba dospivani a
dozravani do &ku odpowdnosti.”

Celkow jiny pohled na Zivot neZ za komunistické éry. Zengji vice moznosti- studovat,
cestovat.

»Je to trend dnesni doby.”
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Otazka ¢. 13. SlySel/a jste &kdy pojem Downiav syndrom?

a, ano, tento pojem znam
b, ano, ale nevim co si mam pod timto pojméedptavit
c, ne, nikdy jsem tento pojem neslysel/a

Na otazkw. 13. odpovidali vSichni dotazovani, krémodicu déti s DS. Celkem tedy

responderii.

Tabulka 17 Informovanost spolgosti o tom, co znamena pojem DS

Odpovéd n; fi (%)

Ano 80 89

Zna pojem 7 8

Ne 3 3
2 90 100

Informovanost spole  €nosti o tom, co znamena pojem DS

80

Ano Zné& pojem, ale Ne
nevico znamena

Obrazek 2@raf - informovanost spateosti o tom, co znamené DS

80 (89%) respondenuvedlo, Ze tento pojem zna, 7 (8 %) respondendipowvdélo, Ze
tento pojem jiz tkdy slySeli, ale nevi, coifpsré znamena a pouze 3 (3 %) respondeeanto
pojem nikdy neslyselo.

DalSi 2 grafy znazauji srovnani informovanosti mezi zdravotnickymi goaniky a laiky.
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Tabulka 18 Zdravotnici

Odpovéd | n; fi (%)

Ano 34 100

Ne 0 0
> 34 100

Zdravotnici

34

35

30

25

20

15

10

Obréazek 2Graf — zdravotnici

VSichni zdravotnici, 34 (100 %) dotazovanych, zéad pojem.
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Tabulka 19 Nezdravotnici

Odpovéd [N fi (%)
Ano 46 82
Znéa pojem 7 13
Ne 3 5
> 56 100

46

Nezdravotnici

Ano Zna pojem,ale nevico
znamena

Obrézek 22 Graf — nezdravotnici

46 (82 %) nezdravotnikna tento pojem, 7 respondeiit3 %) respondefittento pojem
nékdy slySelo, ale nevi co znamena a 3 (5 %) tazamykdy pojem Dowiv syndrom

neslyselo.
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Na nasledujici zbytek otazek odpovidali vSichni spondenti, kromg rodi¢a déti s DS.

Otazka ¢. 14. Kdyby Vam lekar v prubéhu téhotenstvi sdilil, Zze VaSe di€ bude mit

zirejmé tuto genetickou poruchu, jak byste se prav&podobné zachoval/a?

a, zeny. Ukortila bych ihned bez vahanihotenstvi muzi: Apeloval bych na partnerku,
aby €hotenstvi ukodila

b, nevim, zaleZi na konkrétni situactKvobou partnet, problémy s athotrgnim...)

c, Zeny: Jsem zasadrproti potraiim, €hotenstvi bych neukeéita / muzi: Jsem zasadrproti
potratim, chgl bych, aby partnerka&Hotenstvi neukatila

Tabulka 20 Co by uclali budouci rodie gi zjisténi DS v ghotenstvi?

Odpovéd n; fi (%)
Ukon¢ili by téhotenstvi 34 38
Nevi co by délali 49 54
Neukongili by téhotenstvi 7 8
2 90 100

Co by ud élali budoucirodi €e pfi zjiSt éni DS v t éhotenstvi

49

Ukongili by téhotenstvi Nevi co by udélali Neukongili by téhotensvi

Obrazek 23Graf - Co by udlali budouci rodie @i zjisténi DS v thotenstvi?

Na tuto otdzku odpovidali vSichni respondenélkem tedy 90 dotazovanych. Z grafu
vyplyva, Ze &hotenstvi by ihned uka@ilo 34 (38 %) respondeint 49 (54 %) dotazovanych
nevi, co by v danou chvili gthlo a 7 (8 %) tAzanych byhotenstvi neukatilo.

Nasledujici grafy znazauji, jak by se zachovali v této situaci zdravot@iciezdravotnici.
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Tabulka 21 Zdravotnici

Odpovéd n; fi (%)

Ukoncili by téhotenstvi 18 53

Nevi co by délali 14 41

Neukongili by téhotenstvi 2 6

> 34 100

Zdravotnici
18
18-
14
16
141
121
10
8,
6,
2
44
24
0,
Ukoncili by téhotensvi Nevico by délali Neukoncili by téhotensvi

Obréazek 245raf - zdravotnici

18 (53 %) zdravotnik by ukortilo teéhotenstvi, 14 (41 %) zdravotriiknevi, jak by se
zachovalo a 2 (6 %) by neuksio téhotenstvi.
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Tabulka 22 Nezdravotnici

Odpovéd n; fi (%)
Ukon¢ili by téhotenstvi 16 29
Nevi, co by délali 35 62
Neukongili by téhotenstvi 5 9
> 56 100
Nezdravotnici
35
35-
30
25
20+
15+
10+
5,
0,
Ukongili by téhotensvi Nevico by délali Neukoncili by t&hotensvi

Obrazek 25Graf - nezdravotnici

16 (29 %) nezdravotnikby ukortilo tehotenstvi , 35 (62 %) dotazovanych nevi, jak by se
v danou chvili zachovalo a 5 (9 %) @hotenstvi neukatilo.
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Otéazka ¢. 15. Jak byste se prav&podobné zachoval/a, jestlize by se Vam narodilo dit
s Downovym syndromem?

A. O di& bych se postaral/a sam/sama

B. Pe&oval/a bych o & s pomoci zdravotnického asistenta

C. Umistil/a bych di& do Ustavu socialni pé a nav&tvoval/a bych ho

D. Ziekl/a bych se dite

E. Nevim, nedokaZzu si tuto situad¢epstavit

F.Jiné,uvéte..................

Tabulka 23 Jak by se rodipravdpodobré zachoval g dg. DS?

Odpoveéd | fi (%)
A 20 22
B 22 24
C 5 6
D 0 0
E 41 46
F 2 2
> 90 100

Jak by se rodi € pravd épodibn & zachoval p Fi dg. DS?

45 41

22
25 20

Odpoved A Odpoved B Odpoveéd C Odpoveéd D Odpoved E Odpoved F

Obrazek 26 Graf -Jak by se rodipravd&podobré zachoval g dg. DS?

Na tuto otazku odpovidalo vSech 90 resporidedejvice byla zastoupena odgdvE.
Nevim, nedokazu si tuto situacteplistavit, kterou ozrdo 41 (46 %) respondeint Dale
odpovd B. P&ovala bych o &§ s pomoci zdravotnického asistenta s 22 (24 %pwsimi.
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Treti nefastjSi odpoed byla A. O di¢ bych se postaral/la sam/sama, jenz zvolilo 20%622
responderit. Dale pak odpoaxd C. Umistilla bych dé& do ustavu socialni pé a
navstvoval/a bych ho, kterou zvolilo 5 (6 %) dotazovamya odpo¥d” F. Jiné oznéli 2
(2 %) tazani. Jeden respondent uved|, Ze zale&tuyani postizeni dite a gidruzenych
onemocgnich a druhy, Ze by to psychicky neunesl. MoznostZEgkl/a bych se dite

nezvolil nikdo.

Tabulka 24 Zdravotnici

Odpovéd | N fi (%)
A 9 26
B 7 21
C 2 6
D 0 0
E 15 44
F 1 3

> 34 100

Zdravotnici

Odpovéd Odpoveéd Odpovéd OdpoveédOdpovéd Odpovéd
A B C D E F

Obrazek 27 Graf — zdravotnici

Z pohledu zdravotnikbyla nefasgjSi odpo¥d E zastoupend, jenz zvolilo 15 (44 %)
responderit, dale mozZnost A, kterou zvolilo 9 (26 %) dotazojeEn moZznost B ozido 7
(21 %) respondent odpowd’ C zvolili 2 (6 %) tazani a moznost F pouze 1 (3z4ravotnik.
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Tabulka 25 Nezdravotnici

Odpovéd | N fi (%)
A 11 20
B 15 27
C 3 5
D 0 0
E 26 46
F 1 2
> 56 100
Nezdravotnici
304 26
254
201
15
154 1
104
3
5 0 1
04
Odpovéd AOdpovéd BOdpovéd COdpovéd DOdpovéd EOdpovéd F

Obrazek 28raf — nezdravotnici

Z pohledu nezdravotnik byla nefasgjSi odpowdi také moznost E s26 (46 %)
odpowd’'mi, na druhém migtmoznost B, jenz ozido 15 (27 %) respondeint dale moznost
A, kterou zvolilo 11 (20 %) respondént3 (5 %) nezdravotnici ozt moznost C a
odpowd F zvolil 1 (2 %) tazany.
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Otazka ¢. 16. Znate rékoho ve vasSem okoli, kdo mé takto postizené éf
a, ano

b, ne

Tabulka 26 Znate #koho, kdo méa d&s DS?

Odpovéd | N; fi (%)

Znaji 35 39

Neznaji 55 61
2 90 100

Znate nékoho, kdo ma dit & s DS?

znaji neznaji

Obréazek 2@raf -Znate gkoho, kdo mé dés DS?
Na tuto otazku odpovidali vSichni respondentlkem 90. Odpad’, neznam nikoho

ve svém okoli, kdo méa dis DS, zvolilo 55 (61 %) respondénMoznost ano, znamékoho
ve svém okoli, ozrido 35 (39 %) dotazovanych.

Dale jsem se v této otdzce zajimala, jestiizrtkoho, kdo ma dés DS, spiSe zdravotnici
nebo lidé s jinou profesi.
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Tabulka 27 Zdravotnici

Odpoveéd | N; fi (%)

Znaji 20 59

Neznaji 14 41
2 34 100

Zdravotnici

20

20
18+
16+
14+

on oo

ano ne

Obréazek 3Graf - zdravotnici

20 (59 %) dotazovanych zdravotihibkdpowdélo kladrg, tedy Zze znadkoho, kdo ma dé
s DS. 14 (41 %) dotazovanych nikoho nezna.
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Tabulka 28 Nezdravotnici

Odpovéd | N, fi (%)

Znaji 15 27

Neznaji 41 73
> 56 100

Nezdravotnici

ano ne

Obrézek 3Graf — nezdravotnici

15 (27 %) nezdravotnikodpowdélo kladrs, Ze zna #koho, kdo ma dés DS a 41 (73 %)
responderit odpowdélo, Zze nikoho takového nezna.
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Otazka ¢. 17. Staraji se tito rodte o di# s Downovym syndromem sami?
a, ano

b, ne

Tabulka 29 Staraji se rode o dit s DS sami?

Odpovéd | N; fi (%)

Ano 26 74

Ne 9 26
2 35 100

Staraji se rodi €e o dité s DS sami?

Ano Ne

Obrazek 3Zraf - Staraji se rot o dit s DS sami?
Na otazkwislo 17 odpovidaji jen ti respondenti, iktea otazkut.16 odpo¥déli ANO.

Celkem tedy 35 respondéntKladre odpovdélo 26 (74 %) dotazovanych a z4pérn
9 (26 %).
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Otazka ¢. 18. Myslite si, Ze v dnesni da@piibyvéa déti s DS?
a, ano

b, ne

C, nevim

d, myslim, Ze je to zhruba stejné

Tabulka 30 Fribyva dnes &i s DS?

Odpovéd | N; fi (%)

Ano 26 29

Ne 15 17

Nevim 11 12

Stejné 38 42
> 90 100

Pribyva dnes d éti s DS?

Ano Ne Nevim Stejné

Obrézek 33Graf - Ribyva dnes &i s DS?

Na tuto posledni otdzku odpovidalicbwsSichni respondenti, celkem 90. Nejvice byla
zastoupena odped’ D. Myslim si, Zze je to zhruba stejné, kterou zweolB8 (42 %)
responderit, dale odpowd’ A. Déti s DS gibyva s 26 (29 %) odp@d’'mi, odpowd’ B. Déti
s DS nepbyva zvolilo 15 (17 %) dotazovanych a moznost @vish ozndilo 11 (12 % )

responderii.
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Otazky pro rodi¢e déti s Downovym syndromem.

Otazka¢. 13a. V kolika letech jste athotnéla (VaSe partnerka o€hotnéla) a poté
porodila dité s Downovym syndromem?
Uvedte prosim ¥k.........

Vék rodi ek, ve kterém ot éhotn ély

céetnost
@

Obrazek 34 Graf — ¥k rodicek, ve kterém ghotrely

Tento graf znazauje wk matek, ve kterém porodily dis DS. Pimérny vék tak vychazi
na 26,67 let.
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Otazka ¢. 14a. Byla vdm them t@hotenstvi provadna néjaka screeningova vysateni?
(Vasi partnerce)

a, ne, protoZe jsem nechodila do poradny

b, ne, v této dabtoto nebylo tolik Bzné

c, asi ano, ale nevzpominam si jak4

d, ano, uvéte prosim jaka...................

Tabulka 31 Byla Vam provadna réjaka screeningova vygeni?

Odpovéd n fi (%)
Nechodila do poradny 0 0
Nebylo to bézné vySetieni 5 83
Asi ano, ale nevim jaka 0 0
Ano, ale nevim jakéa 1 17
2 6 100

Byla VAm provad éna néjaka screeningova vyset feni?

5

Nechodilado Nebylo to bézné Ano, ale nevim Ano
poradny vySetieni jaka

Obrazek 35Graf -Byla Vam provaéna réjaka screeningova vygeni?
Na tuto otdzku odpeéuéla tSina, tedy 5 (83 %) respondénke jim Zadné screeningové

vySeteni nebylo provatho a 1 (17 %) respondent uvedl za screeningovowduet)Z

vySeteni.
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Otazka ¢. 15a. \Bdél/la jste jiz pFed narozenim dite, Ze bude takto postizené?
a, ano

b, ne

Tabulka 32 Vedél/la jste, Ze bude ditpostizené?

Odpovéd | N; fi (%)

Ano 0 0

Ne 6 100
> 6 100

Védélllajste, Ze bude dit & postizené?

6

Ano

Obrazek 36 Graf - \&d¢l/la jste, Ze bude ditpostizené?

Na tuto otazko odpéuélo vSech 6 (100 %), Zze n&kli predem o postizeni plodu

Downovym syndromem.
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Otazka¢. 16a. Pra jste neukortila téhotenstvi?/ Prat VaSe partnerka neukortila
téhotenstvi?

a, jsem zasadrproti potraim

b, byla to ma posledni Sance aadtenstvi

c, diagndzu jsem se dagmitla az pozdji a potrat by nebyl vhodny

d, jiné divody

Jestlize chcete, udie jake ............

Na tuto vyBrovou otadzku réli odpovidat respondenti, Kiev v predchozi otazce. 15
uvedli, Ze ¥déli o tom, Ze bude jejich dittakto postizené. Na otazku tedy nikdo neodpovidal.
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Otazka ¢. 17a. Bylo pro Vas &ké smiit se s faktem, Ze bude/ je VaSe dittakto
postizené?

a, ne, nebylo totbec tzke

b, bylo to €zké, ale byli jsme na tento faktas gipraveni

c, ano, bylo to velmigZke, ale dnes jsme s timto faktem &mni

d, ano a nikdy jsme se s timto faktem zcela newvatila

e, byl to pro nas Sok, protoze jsme tuto diagnaekali

Tabulka 33 Bylo t¢Zké smfit se s faktem, Ze je VaSe &fiostizené?

Odpovéd | N fi (%)

A 1 17

B 0 0

C 3 49

D 1 17

E 1 17
> 6 100

Bylot @zké smiFit se s faktem, Ze je VaSe dit & postizené?

3

Odpowed A Odpovéd B Odpowéd C Odpoved D Odpovéd E

Obrazek 37Graf - Bylo £zké smiit se s faktem, Ze je VaSe &dfiostizené?

Nejvice, tedy 3 (49 %) odp&admi, byla zastoupena moznost C. Ano, bylo to velibké,
ale dnes jsme s timto faktem $emi, odpo¥d” A. Nebylo to wibec £2ké oznéil jeden (17
%) respondent, moznost D. Ano a nikdy jsme sentotifaktem zcela nevyrovnal/lavolil
jeden (17 %) dotazovany, mozZnost Byl to pro nas 3ok, protoze jsme tuto diagndztéehali
oznail také jeden (17 %) respondent. Moznost B. Byldéfké, ale byli jsme na tento fakt

v¢as fipraveni nezvolil nikdo.
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Otazka ¢. 18a. Jste pro ustavni vychovu takto postizenycidi, nebo preferujete domaci
zazemi?

a, jsem pro ustavni vychovu

b, jsem pro domaci zazemi

Tabulka 34 K jaké vycho¥ lidi s DS se fiklanite?

Odpovéd n; fi (%)

Pro Gstavni vychovu 0 0

Pro domaci péci 6 100
> 6 100

Kjaké vychov é lidi s DS se p Fiklanite?

6

Pro Ustavnivychovu Pro domaci péci

Obrazek 3&raf -K jaké vycho¥ lidi s DS se piklanite?

Pro doméci @ je vSech 6 (100 %) respondéniTazani mili uvést divod, pra@ se takto

rozhodli.

1.
2.

~ProtoZe je to moje dita nikomu bych jej nesvila."

,V Ustavu nikdy nemiZou dat diti takovou péi, jakou ma v rodid. Doma se toho
mnohem vic nati v ramci @zného zivota.”

»Tyto déti potrebuji hodg lasky, bezpéd, jistotu. MysSlenka, Ze bych tehdycta dat
své di¢ do Ustavu ravlastré ani nenapadla.”

~Jsem zasadnproti Ustavni vycho¥.“

v

5. ,Domaci zazemi je pro postizené&irosgsnsjsi."

6. ,ProtoZe je to moje dit Ustav nemze dat diti takovou péi.”
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10 Diskuze

Hypotéza ¢. 1. VétSina laické veéejnosti pojem DS nezna, nebo nevi, ¢esg znamena.
Zdravotnicky personal zna tento pojem ve 100%.

Tato hypotéza se mi potvrdila jeast&né a to, Ze vSichni zdravotnici znaji tento pojem.
Prekvapilo n&, Ze respondenti z laické ignosti znaji tento pojem v 82 % a pouze 5 %
pojem DS nikdy neslySelo. Je mozné, Ze by totogmtmcbylo nizSi, kdyby respondentiin
Downiv syndrom sami definovat. Takto nevim, jestli dotzmi n&li nazev Dowriv
syndrom spojeny se spravnou VVV.

Tuto hypotézu jsem si &tovala otazkout. 13 z dotazniku.

Hypotézaé. 2: Prumerny wk, ve kterém by céit pocit dite, se bude blizit ke 30. roku.
Hypotézaislo dw nebyla potvrzena, neb@rimérny vk, ve kterém by mladi lidé kit
pocit dite vychazi na 28,93 let.

Tuto hypotézu jsem si &tovala otazkamé. 5 a 6.

Hypotéza&. 3: Zenam, které bylyehotné a chodily do prenatalni poradny byla po 3fcer
provadna alespa amniocentéza.

Tato hypotéza nebyla potvrzena. Pouze 58 %ekdehotnych po 30 roce, uvedlo, Ze jim
bylo provaédno rgjaké genetické vysini. Zbylych 42 % tuto skuteost popelo. OvSem
Z &ch respondeiit které podstoupili &§jaké genetické vySgtni, odpowdéla wtSina, Ze to
byla pra¥ amniocentéza.

Tuto hypotézu jsem ¢kovala otazkou. 7.

Hypotéza &. 4: Zeny dnes rodi v pogdim wku, nebd davaji pednost kariée a nejsou
finanche dostaténé zabezpéené.

Tato dom#inka se mi potvrdila, protoZze ®aptjSi uvad&nou moznosti na otazku: ,Rrgi
myslite, Zze dnesni Zzeny rodi v péEim wku?“ se stala odp@d’ ,Davaji prednost karige.",
jenz tvdaila 35% vSech odpadi. Tuto moznost zvolilo 56 respondé&niMoznost ,Nejsou
financn¢ dostaténé zabezpeené.” tvai 25 % vSech odpadi, coZ¢ini 40 dotazovanych.
Respondenti #i u této otazky také prostor své odgdv vice rozvést. fekvapilo n¢, Ze
nikdo z dotazovanych neuved! jakagvidd pozdjSiho thotenstvi planované radivstvi a
antikoncepci.

Tuto hypotézu jsem ¢kovala v otazce. 12 z dotazniku.
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Hypotéza¢. 5: Pri prenatalni diagnostice tohoto onemeénnu vyvijejiciho se plodu by vice
jak 50 % Zen ukafio tehotenstvi.

Hypotézac¢. 5 nebyla potvrzena, protoZze pouze 38 % respotdeptukortilo ihned
téhotenstvi. 8 % dotazovanych byhotenstvi neukatilo a 54 % tazanych nejsou jst
rozhodnuti, zda by v takovénthotenstvi pokréovalo, neb6 zélezi i na okolnostech,
za jakych je Zena v jiném stavu.

KdyZz srovname postoje zdravotihi& nezdravotnik v této situaci vyjde nam, Ze vice nez
polovina, tedy 53 %, zdravotnikby ihned &hotenstvi ukotilo, zatimco nezdravotnici
ozn&ili tuto moznost pouze ve 29 %. Nerozhodnych pri tsituaci pak é@stavd 41 %
zdravotniki a 62 % nezdravotnik

Myslim si, Ze jednou zZ{gin, prac se mi tato hypotéza nepotvrdila je fakt, ZgSina
laické veejnosti nema f@sné tuseni, co onemaeoi Downiv syndrom znamena, a proto by
tehotenstvi neukatili, nebo nejsou zcela rozhodnuti, jak by se v dsitgaci zachovali.

Tuto hypotézu jsem si &tovala otazkout. 14 z dotazniku.

Hypotézaé. 6: Dite s DS by v dne3ni délorelo alespai 50 % rodin ve své pe

Tato hypotéza se mi bohuZel nepotvrdila. @ loijt se samo postaralo 22 % dotazovanych
a 24 % by o § pecovalo s pomoci zdravotnického asistenta. Celkery td@ %. Pozitivni
zpravou je, Ze do Ustavnigeéby takové dé dalo pouze 6 % respondér{b dotazovanych).

46 % tazanych vSak nevi, jak by se v takové sitmachovalo a proto je moje hypotéza timto
vysledkem trochu zkreslena. Dva respondenti &fingjinou moznost, kdy jeden uvedl, Ze
zalezi na stupni postizeni @igruzenych onemoa@nich ditte a druhy by tuto situaci sam
psychicky neunesl.

Zdravotnici ozndli nejcastji moznost, Ze nevi, jak by se v dané situaci agah a to ve
44 %. U nezdravotnik byla tato moznost také restjSi. Tvai ji 46 %. Lidé ze
zdravotnickym vzdlanim by se spiSe postarali oédéami a to ve 26 %, kdeZto lidé pracujici
v jiné profesi by ragji zvolili pomoc zdravotnického asistenta a to ve%.

Tuto hypotézu jsem ¢kovala otazkout. 15 v dotazniku.
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Hypotézaé. 7: Vice jak 50 % respondehse domniva, Ze vyskytids DS klesa.

Hypotézas. 7 se wibec nepotvrdila, nelfopouze 17 % respondénse domniva, Zesti
s DS nepibyva. Naopak dominku, Ze dti s DS dnes jibyva oznéilo 29 %. Nejvice byla
zastoupena odpeéw’, kdy si respondenti mysli, Ze ¢ cti s DS je dnes zhruba stejny.
MoZnost oznéilo 42 % dotazovanych.

Tuto hypotézu jsem &kovala otdzkou. 18 v dotazniku.

Hypotéza¢. 8: Smiit se s postizenim své dcery nebo syna byla@tpro ¥tSinu respondetit
Tato hypotéza se mi potvrdila, protoz@Sina respondefitodpowdéla, Ze to bylo velmi
téZké, ale dnes jsou stimto faktem #mi. Tuto moZnost zvolilo 49 % respondent
Odpowd’ ,Bylo to velmi ©zké a nikdy jsem se s timto faktem zcela nevyrdiatabznailo
17 % dotazovanych. Moznost ,Nebylo tdbec €zké." Oznéilo 17 % respondefit
Tuto hypotézu jsem &kovala otdzkou. 17 v dotazniku pro ro¢k diti s DS.

Hypotézaé. 9: Vice jak 50 % rodii deti s DS ne#delo, Ze bude jejich ditpostizené.
Posledni hypotéza se mi potvrdila, nebgsichni respondenti uvedli, Ze riekli
0 postiZzeni vyvijejiciho se plodu.
Tuto hypotézu jsem &wvala otazkow. 15 v dotazniku pro rodk dsti s DS.
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11 Zavér

Downiv syndrom je stale jednou z taegtjSich VVV. | pies pokr@ilou prenatalni
diagnostiku se stale rodi dté procento &i s timto postizenim. Cilem prevence je snizit
vyskyt vSech VVV a umoznit rodlim vybér z moZnosti, zda si ditponechajici nikoli,
jestlize prenatalni diagnostika odhatkterou z vyvojovych vad.

Domnivala jsem se, Ze by minim&lrpolovina respondefit ukortila téhotenstvi
pii prenatalni diagnostice této VVV. Tentdeppoklad se mi nepotvrdil. Myslim si, Ze
piicinou mize byt i fakt, Ze #Sinu respondefittvorila laicka véejnost. Pray nezdravotnici
vice nez z poloviny ifpadi nebyli jasg rozhodnuti, jak by se v dané situaci zachovali.
Jednim z dvodi muze byt i fakt, Ze tito respondenti rieN presré, co pojem Dowiv
syndrom znamena. \kipact, Ze by se jim déts timto handicapem narodilo, do Ustavrniepé
by ho dalo jen 6 % respondéntXispiva k tomu i dneSni modei§ii doba, kdy omezovat
handicapované je diskriminaci. V minulém stoletilabyw Ustavech &sSina mental&
postizenych lidi. Byla to ditd odchylka, se kterou nefha byt veejnost seznamena. Dnes
jsou zakladany speciélni Skoly a denni stadiendo kterych mentatni fyzicky postizeni lidé
dochazeji a kde maji moznost dalSiho rozvoje. Kutojim dopomahaji specializovani
pedagogové.

Pro d@ti s Downovym syndromem je ¢&ité vyhodrgjSi, pokud vyidistaji v domacim
prostedi. Rodinna atmosféra, dostatek lasky &@litrpsti je pro vSechny &i, nejen pro ty
nagiklad jestlize je jeho handicap spojen ¢estjinou anomalii, ktera vyZzaduje odbornou
P&, nebo jestlize jsou rote natolik pracové vytizeni, Ze nejsou schopni postizenémsitdit
vénovat dostatelkéasu. Domnivam se, Ze diky rozvoji specialnichizemi, kde tyto &t
mohou pes den byt, nebo diky @ézdravotnickych asistetit ktefi mohou dochéazet
za postizenym doinse dnes ptet dti v astavni pé& velmi snizil.

Ziustava otazkou, ptose rodi stale tolik @i s DS, kdyZ dnes mame takovou prenatalni
p&i, kterd dive nebyla mozna. Z mého vyzkumu vyplynulo, Zénpirny wk, ve kterém
planuji dneSni mladi lidé potomka, se blizi ke &nh (28,92). Rodit v pozgSim wku je
novodobym trendem. iRinou jsou daleko &Si moznosti pro mladé zZeny nez jakélyn
diive. Nagiklad studovat vysokou Skolu, cestovat, budovatracovni kariéru a v neposledni
fadt vétSi moznost vykru antikoncepce nez jaka byla na trhu v minuldgéi.otazku: ,Pro si
myslite, Ze dnesni Zeny rodi v p&Eim wku?* velkacast respondefitodpovdéla: ,Davaji

piednost karige" a jako dalSi @ivod uvadji ,Mysli si, Ze maji na matstvi dosttasu.”
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Dva mladi lidé spolu ctjt dnes Zit, zabezpi se po strdnce fingni a materialni a az
poté ivést na s¥t potomka. Neni proto divu, Ze se€kvrodicek stale posouva. Z toho
vyplyva, Ze je stale vice ,starych” r@ek a tedy i vySSi riziko vyskytu VVV. Tyto Zeny se
sice podrobi genetickému vyBati, ale to nemusi byt na sto procergsgmé. Navic ¢které
matky do prenatélni poradnyilvec nefijdou. Jak jiz bylo zmi#no v bakal&ské préaci, vyskyt
DS u potomka se netyka pouze starSichceddi Tykd se do jisté miry vSech budoucich
matek. S vkem pouze toto riziko stoupa. Nidt je obzvlast patrny po 35. roku rodky.
Druhac¢ast meého vyzkumu potvrdila skdtest, Ze ¥k matky byl nizsi nez 31 let. Na otazku:
.V kolika letech jste athotréla a pot&ekala di¢ s DS?" odpowdélo 67 %, Ze jim nebylo vic
jak 31 let.

Domnivam se, Ze dneSni mladé Zeny jsou stéle im@rmovany o rizicich, které s sebou
nese &hotenstvi v pozgSim wku a netyka se to pouze vyssiho vyskytu VVV. Prsito
myslim, Ze by bylo dobré, kdyby budouci matky byiige informovany alesgo svym
gynekologem o rizicich, jenz pogdi gravidita pindsSi. Vzdy lepSi nez l&a, v naSem
piipadt gynekologicky zakrok (interrupce), je prevenceéiivh proto, Ze informovanost v této
problematice a Si&ni v meé bakatdké praci ma sve opodstatn. Doufam, Ze budefimosem

jak pro zdravotniky, takipdevsim pro laickou wejnost.
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Seznam zkratek

AMC — amniocentéza

CVS - odkr choriovych klki

DS - Downiv syndrom

Gameta- zrala pohlavni hika

Interrupce - umelé preruSenighotenstvi nebo usty potrat je zamdrné ukorieni €hotenstvi
prostednictvim chemické latky nebo chirurgického zékroku

Mit6za - ne@gimé ctleni burgéného jadra

NT - nuchalni translucence

NTD - Defekt neuralni trubice

UZ - ultrazvuk

VVV - vrozena vyvojova vada

Zygota - buika vznikla spojenim satha samii gamety. Oplozené véjo pred p@atkem

ryhovani
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Priloha A
Vyskyt DS v riiznych zemich na 10 000 Zzénarozenych dti

Tabulka 1 Vyskyt DS v 6iznych zemich na 10 000 Zimarozenych &i

Vybrané staty Vyskyt DS na 10 000 z&narozenych
déti podle registri
Argentina 16,8
Australie- South Australia 15,7
Bélorusko 12,2
Belgie- Hainaut Namur 14,1
Brazilie 16,4
Chile 18,4
Ceska republika 13,0
Dansko- Odense 15,8
Francie- Paris 26,1
Irsko- Dublin 18,7
Italie- Campania 11,8
Japonsko 6,6
Mexiko 15,5
Nizozemsko- North 9,6
Norsko 9,2
Spartlsko- Basque Country 20,0
Svycarsko 11,0
Velka Britanie- North Thames 20,1
USA- Atlanta 15,3
Uruguay 12,2
Venezuela 9,3

(Ustav zdravotnickych informaci a statistiky — Af&hoi informaces. 64/2003
WWW.UZzis.czvstoupeno 16.1.08)
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Priloha B

Vyskyt Downova syndromu v zavislosti na #éku matky

Tabulka 2 Vyskyt Downova syndromu v zavislosti néku matky

Vék matky | Vyskyt DS Vék matky | Vyskyt DS
20 1z 2000 35 1z 350
21 1z 1700 36 12z 300
22 1z 1500 37 1z 250
23 1z 1400 38 1z 200
24 1z 1300 39 1ze 150
25 1z1200 40 1ze 100
26 1z1100 41 1z80
27 1z 1050 42 1z70
28 1z 1000 43 1z60
29 1z 950 44 1z50
30 1z900 45 1z40
31 1z 800 46 1z30
32 1z720 47 1z25
33 1z 600 48 1z20
34 1z450 49 1z10

(Selikowitz,Downiv syndrom 2005, s. 50)
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P¥iloha C

Déti s Downovym syndromem

3 5 i g, 1 ;-:I'f"

- ¢ SRR,
Obrazek 1Batole s Downovym syndromem

http://www.dobromysl.cz/diagnozy/downuv-syndrormht
vstoupeno16.5.08

Obrazek 2 Typicky vyraz dikte s Downovym syndromem

Nussbaum, Mclnnes, WillarKlinicka genetika2004, str. 162
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P¥iloha D

Epikantricka fasa

Obrazek 3 Epikantrickarasa

Selikowitz, Downiv syndrom2005, s.42
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P¥iloha E

Typické znaky DS na prstech a dlani

Obréazek 4 Typické znaky DS na prstech a dlani

Nussbaum, Mclnnes, Willar&linicka genetika2004, str. 162
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Priloha F

Casové schéma nastupu pohybovych schopnositics DS

Tabulka 3 Casové schéma nastupu pohybovych schopnéists S

Schopnost DS- ¥k v mésicich | Fyziologickd norma v nisicich
Udrzi zgima hlaveku ve 4-5 2-3
svislé poloze

Udrzi zdvihnutou hlawku 4-6 3

v poloze vileze

Vsed s oporou drzi 4-7 4
zpitima hlaveku

Prevrati se z hSka na zada 4-9 4
Sedi a pidrzuje se rukama 9-12 6-7
prsti matky

Sedi sam bez opory 11-14 7-8
Leze poctyirech 11-16 7-9
Sam se posadi 11-16 7-9
Stoji s oporou 11-18 10-11

(Kucera,Downiv syndrom - model a problerh981, s.74)

Hlavni vyvojové stadia u déti s DS

Tabulka 4 Hlavni vyvojova stadia

Downiiv syndrom

Normalni vyvoj

Pramérny Veékove rozmezi | Rmérn | vékove
vek y rozmezi
Hrub& motorika
sedi bez pomoci 11dwial 6 - 30 ngsial 6 mesial | 5- 9 nesial
leze 12 nisial 8 - 22 n¢sial 9 mesial | 6 - 12 nésial
stoji 20 ngsiax 1-3actvrtroku | 11 8 - 17 mésian
mesial
chodi bez pomoci 2 roky 1 - 4 roky 14 9 - 18 nésiai
mesial
Jazyk are¢
prvni slovo 23 msial 1 -4 roky 14 9 - 18 nésial
meésial
dvouslovné vty 3 roky 2 - 7,5 roku 2 roky 15- 328si01
Sebeobsluzné
dovednosti
opctuje usmév 3 mésice 1,5 -5 rsial 15 1 - 3 nmésice
mesice
ji rukama 18 msiaa 10 - 24 mdsiaa 10 7 - 14 ngsiai
mesial
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pije ze Salku sam 23¢wial 12 - 32 mdsiaa 13 9 - 17 nésial
mesial
pouziva lzici 29 résial 13 - 39 n¢siaa 14 12 - 20 m¢sial
meésial
chodi na nénik 3 actvrt 2-7let 19 16 - 42 m¢sial
roku meésial
obléka se 7 &tvrt 3,5 - 8 &tvrt 4 roky 3 &tvrt - 5 let
roku roku

(Selikowitz,Downiv syndrom 2005, s. 61)
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Priloha G

Amniocentéza, kordocentéza, odiy choriovych klk &

A W
ptockcard vorsah

Obrazek 5Provedeni amniocentézy a kordocentézy

http://www.porodnici.cz/prenatalni-
diagnostika?PHPSESSID=34d18f2e03124ec220aala’ 2380

vstoupeno 5.1.08

Obrazek 6 Biopsie choria

http://www.porodnici.cz/prenatalni-
diagnostika?PHPSESSID=34d18f2e03124ec220aala7Za380

vstoupeno 5.1.08
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P¥iloha H

Sledované VVV v ukitych letech vCeské republice

Tabulka 3 Sledované VVV v ufitych letech Ceské republice

Rok Celkovy poet sledovanych | Paset diti s DS | Vyskyt DS na 10 000
vrozenych vyvojovych vad Zivé narozenych &i
1977 952 45 4,96
1998 932 61 6,74
2000 1005 49 5,39
2001 1015 48 6,44
2005 3805 53 5,2

(Ustav zdravotnickych informaci a statistiky -wwwisiczvstoupeno 16.1.08)
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Ptiloha |

Dotaznik

Dobry den,

jmenuji se Martina Lahkiova a jsem studentkou Pardubické univerzity Fakulty
zdravotnickych studii.

Chgla bych Vas timto pozadat o vyphi nasledujiciho dotazniku, ktery slouzi jako
podklad k mé bakataké praci na téma Dovim syndrom. Tento dotaznik je zcela anonymni,
proto ho, prosim, vypte pelivé a co nejpravdigji. Odpowd’, kterou chcete uvést, ozfta
kiizkem.

Predem dkuji za vyplreni.

1. Kolik je Vam let? Uvedte K .................. O

2. Pohlavi: Zena ol muz (o

3.Vzddlani: zS o)  SSo  VysSiodbornéoll VS o
4. Pracujete ve zdravotnictvi?

ANO ol NE ol

5. Méte jiz néjaké dité?

ANO oll Uvedte paet ........

NE o [

6. Chtél/la byste mit do budoucna potomka?

ANO o[l  V kolika letech?.................... (ulte)
NE ol
Nevim, nepemyslel/a jsem o tomol]

Na otazky¢. 7. a 8. odpovidaji jen Zeny, které rodily &teré ze svych dti az
po 30 letech. (Popipadé muzi, jejichZz partnerky rodily po 30 letech)

7. Byla Vam béhem téhotenstvi provadéna néjaka geneticka vySeteni? (Napriklad
amniocentéza= od®r plodoveé vody, nebo jiné...)

ANO 0O @JAKA (UVEE) ..iiviit ittt e e e et et e et e et e e e e e aeens
NE ol

Nevim, nevzpominam si al|

8. Byly jste informovéni (spolé€né s partnerem) Vasim gynekologem o moznosti vys3iho
rizika vrozenych vyvojovych vad u digte, nebo o moznych komplikacich &hem
téhotenstvi?

ANO ol NE o Nevzpomindm si [
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Na otazku¢islo 9. odpovidaji jen ti respondenti, ktéi v otdzceg. 6. uvedli, Ze jiz kjaké
dité maji. (Muzi i zeny)

9. Narodilo se vaSe d&zdravé?(Bez vrozené vyvojove vady)

ANO [ o
NE (o  Uvelte prosim druh
POSHIZENI ...ttt e e e

10. Domnivate se, Ze je rizikové mit potomka po 3fbce Zivota?

ANO o[ NE[ o Nevim] o

Na otazku¢islo 11 odpovidaji jen ti respondenti, ktéi v pfredchozi otazce (0€.10)
odpowvédéli ANO.

11. Prot si myslite, Ze je riziko¥jSi téhotenstvi po 30 letech?
(Muzete zaskrtnout vice odpinii)

A. Horsi schopnost shotnst o [

B. VysSi riziko vrozenych vyvojovych vado

C. VySsi riziko potratu o [

D. ,Stari rodice”, spol&éenské pedsudky o

E. Komplikace Ehem €hotenstvi a i porodu o [
F. Jiné o]

U

12 . Prat si myslite, Ze dnesni Zeny rodi v po&im véku?
(Muzete zaskrtnout vice odpinii)

A. Nejsou finagné dostaténe zabezp&ené o
B. Davaji gednost karigee o

C. Chgji dit¢ az po svath o

D. Mysli si, Ze maji na matstvi dostéasu o
E. Jiné o [

U

13. Slysel/a jste #kdy pojem Downiiv syndrom?
ANO, tento pojem zndm o [

Ano, ale nevim co si mam pod timto pojmeradstavit [1 o
NE, nikdy jsem tento pojem neslySel/ao [
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Downuv syndrom (DS) je genetickd anomaligtera je zfisobena trisomii (p@tni
odchylka rkterého z chromozotnze dvou nait) 21. chromozomu. Provazi ho typicky
vzhled, napiklad Sikmo posazen&ip velky jazyk, niZSi postava a kratky krk. Postizgou
mentéalré retardovani a také vice nachylnidkterym onemocenim.

(Napiklad k onemoactni stitné zlazy, dychaciho Ustroji, sfdan vadam, snizené imuéia
porucham zraku a sluchu.)

Na celém s#te se kazdorén¢ narodi piblizné 100.000 novorozetics Downovym
syndromem, jedno postiZzenédiak pipada na kazdych 700 Zwarozenych &i. V Ceské
republice se v poslednich letech rodilomdpriblizné 70 dti s Downovym syndromem, coz
piedstavuje jedno ditha 1500 novorozeficPrav@podobnost, Ze se matce narodé 8iDS
vzrasta s jejim ¥kem v okamziku peeti. Naidst je obzvlas patrny po dovrseni 35. roku.

14. Kdyby Vam lékar v priabéhu téhotenstvi sdlil, Ze Vase di€ bude mit z‘ejmé tuto
genetickou poruchu, jak byste se prav&podobné zachoval/a?

A. Zeny:. Ukorxila bych ihned bez vahanihotenstvi Muzi: Apeloval bych na partnerku,
aby €hotenstvi ukotila o [
B. Nevim, zalezi na konkrétni situacékvwobou partnat, problémy s a@thotrenim...) o

C. Zeny: Jsem zéasadrproti potrafim, &hotenstvi bych neukeila / Muzi: Jsem zasadn
proti potratim, chgl bych, aby partnerka&hotenstvi neukafila o

15. Jak byste se prav&podobné zachoval/a, jestlize by se Vam narodilo dits DS?

A. O di& bych se postaral/a sam/sama

B. Pe&oval/a bych o & s pomoci zdravotnického asistenta

C. Umistil/a bych di do ustavu socialni pé a nav&tvoval/a bych ho o
D. Zfekl/a bych se dite o

E. Nevim, nedok&Zu si tuto situad¢epstavit o

F. Jinél o

16. Znéate rekoho ve vasem okoli, kdo ma takto postizené @f

ANO O NE O

Na otazkwislo 17 odpovidaji jen ti respondenti, ikte predchozi otdzce (6¢t16) odpoedéli
ANO

17. Staraji se tito rodie o di€ s Downovym syndromem sami?
ANO ol NE o

Eventuelr tuto 0dpo¥d rOZVEITE. ........oiv et e e e e

18. Myslite si, Ze v dnesni dabpribyva déti s DS?
ANO o 1[I NE o
Nevim o [ Myslim, Ze je toraba stejné o
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Tuto ¢ast dotazniku vyplni pouze rodée déti s Downovym syndromem.

13. V kolika letech jste oéhotnéla (VaSe partnerka oghotnéla) a poté porodila dig
s Downovym syndromem?

Uved'te prosim ¥k .........
24. Byla vam [Ehem téhotenstvi provadéna néjaka screeningova (geneticka) vyséeni?

(Vasi partnerce)
(UZ vySeteni, tripple test, odiv plodové vody, odér tkarg choriovych klki, kordocentéza)

A. Ne, protoze jsem nechodila do poradny o
B. Ne, v této dob toto nebylo tolik Bzné O
C. Asi ano, ale nevzpominam si jaka m
D. Ano, uvelte prosim
JAKAL e e e

15. V&dél/la jste jiz pred narozenim dikte, Ze bude takto postizené?

ANO ] NE o

Na tuto otdzku odpovidaji pouze respondenti, ki v piedchozi otdzce odpasdéli ANO.
16. Prak jste neukortila téhotenstvi?/ Pra VaSe partnerka neukorila téhotenstvi?

A. Jsem z&sadmproti potraim m

B. Byla to ma posledni Sance ghdtenstvi O

C. Diagndzu jsem se doxkla az pozdji a potrat by nebyl vhodny o
D. Jiné divody O

JestliZze chcete, udie jaké

17. Bylo pro Vas €Zké smiit se s faktem, Ze bude/ je VaSe ditakto postizené?

A. Ne, nebylo to ibec t€Zké o
B. Bylo to £Zké, ale byli jsme na tento faktas gipraveni i

C. Ano, bylo to velmidzké, ale dnes jsme s timto faktem &mi m
D. Ano a nikdy jsme se s timto faktem zcela nevgediia m
E. Byl to pro nas Sok, protozZe jsme tuto diagnéiekal O

18. Jste pro ustavni vychovu takto postizenych lidhebo preferujete domaci zazemi?
A. Jsem pro Ustavni vychovuo B. Jsem pro domaci zazemi

Uvedte prosim dvod, pra@ jste se takto rozhodl/la
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