
DOWNŮV SYNDROM - JEHO OBRAZ 
Z LÉKAŘSKÉHO HLEDISKA 

Jan Šmarda 

Anotace: Humánní lékařství zná desítky lidských syndromů (většinou pojmenovaných podle je-
jich objevitelů) vyplývajících z numerických aberací (mutací) chromosomů člověka. Jejich klinic-
ký obraz - velmi rozmanitý - je určován produkty genů v příslušných chromosomech uložených; 
koncentrace těchto produktů v buňkách organismu - ať vůči normálnímu stavu zvýšená či snížená 
- jeho fyziologické zdraví poškozuje. Mnoho z nich poškozuje i jeho zdraví psychické. Nejde při-
tom o choroby ve striktně patologickém smyslu slova, protože nemoc vždy znamená vychýlení ze 
stavu dosud zdravého, kdežto genomová, tj. i genová příčina těchto syndromů je dána už v oka-
mžiku, kdy genový soubor (genotyp) nového jedince teprve vzniká oplozením ženského vajíčka 
otcovskou spermií. Jde tedy o genetickou anomálii jedince, s níž se pak rodí, a to cca 1 dítě ze 700. 
Speciální pedagog se ve své praxi nejčastěji setkává s dětmi postiženými syndromem Downovým, 
a proto je nutné, aby se s tímto stavem blíže seznámil. Tento článek je pak věnován lékařské, tedy 
určující problematice Downova syndromu. 

Klíčová slova: Downův syndrom, trisomie 21, somatické příznaky, mentální retardace, kvalita 
života, prenatální diagnostika, translační forma, péče o děti s Downovým syndromem. 

Úvod: Downův syndrom 
je genetická anomálie 

Soubor všech 46 chromosomů, tvoří-
cích jádro každé somatické buňky kaž-
dého normálního človéka, tvoří 23 jejich 
párů. Tyto páry jsou různé, ale v každém 
z nich jsou oba chromosomy každé ženy 
morfologicky stejné; jsou stejné i ge-
neticky - alespoň v tom smyslu, že'oba 
nesou lokusy pro tytéž geny. Jeden pár 
z nich má ovšem zvláštní funkci - roz-
hoduje o pohlaví plodu a tím příštího 
člověka: jeho chromosomy se nazývají 
heterochromosomy či gonochromosomy 
(gonosomy) a tvoří skutečný pár v tomto 

smyslu jen u pohlaví ženského; označují 
se jako chromosomy X. V mužském or-
ganismu je ovšem jedna důležitá gene-
tická odchylka od organismu ženského: 
mužské heterochromosomy jsou vzá-
jemně morfologicky i geneticky odlišné, 
označují se X a Y. Všechny ostatní (auto-
chromosomy - autosomy - i gonosom X) 
jsou u obou pohlaví stejné a nesou svá 
čísla - podle velikosti od největšího 
k nejmenšímu - od 1 do 22. Nicméně 
každý normální člověk je euploidní -
každý jeho chromosom je párový. 

Genetika ovšem zná i lidské jedince 
aneuploidní - lidské organismy, v jejichž 
buněčných jádrech je toto párování chro-
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Obr. 1. Karyotyp jedince s trisomli 21, tj. s Downovým syndromem 

mosomů porušeno, většinou ve všech 
buňkách, nebo alespoň v některých tká-
ních: některé jednotlivé chromosomy 
v karyotypu chybí nebo přebývají - a to 
má vždy patogenní důsledky pro jejich 
nositele. Lékařství zná řadu syndromů 
způsobených takovými numerickými 
aberacemi chromosomů různých párů, 
s rozličnými příznaky - podle toho, které 
jejich geny (se svými alelami) organismu 
přebývají či chybějí. Nejbéžnější z nich 
jsou aneuploidie typu monosomií či tri-
somií určitých autosomů či gonosomů 
- a nejčastěji z nich (s obecnou incidencí 
cca 1:700 porodů) se týkají gonosomu X 
či autosomu 21. Z těchto se pak do zorné-
ho pole speciálního pedagoga nejčastěji 
dostává trisomik 21 - jedinec postiže-
ný Downovým syndromem. 

Všechny příznaky tohoto syndromu 
způsobuje numerická chromosomová 
aberace (chcete-li, chromosomová muta-
ce), při níž jsou v každé buňce těla s touto 
anomálií obsaženy místo párových dvou 
tři maličké chromosomy č. 21 (obr. 1). 
Spektrum příznaků tohoto syndromu je 
široké a pestré, týkají se fyzické i psychic-
ké oblasti organismu. Všechny vyvolává 
abnormálně zvýšená tvorba produktů 
těch genů, které jsou lokalizovány v chro-
mosomů 21. (Dostaneme se k nim pozdě-
ji.) Nejčastěji se setkáváme s dítětem po-
stiženým Downovým syndromem; věku 
25 let se dožívá jen 73 % narozených jedin-
ců tímto syndromem postižených, 50 let 
asi 6 0 % (Baird a Sanovnick, 1989); vyšší 
věk člověka s Downovým syndromem je 
už jen výjimečný. K tomu je ovšem hned 
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Obr. 2. Ditě s Downovým syndromem 

třeba dodat, že některé příznaky Downo-
va syndromu zatěžují své nositele enorm-
ně - tou měrou, že asi 25 % zplozených lidí 
s Downovým syndromem se vůbec nena-
rodí. I jejich genotyp se vytváří oplozením 
ženského vajíčka a během nitroděložního 
vývoje je jich 75 % ve 2. trimestru spontán-
ně potraceno. Právě plody s Downovým 
syndromem patří k nejčastěji potráceným. 

Downův syndrom nese jméno svého 
objevitele: byl totiž klinicky popsán roku 
1866 anglickým lékařem Johnem Langdo-
nem Downem (Down, 1866). Jeho chro-
mosomová příčina byla ovšem objasněna 
až téměř o století později (Lejeune, Gau-
tier aTurpin, 1959). 

Symptomy Downova 
syndromu 

Somat ické př íznaky tohoto syn-
dromu jsou nápadné už na první 

pohled (obr. 2). Postava je vždy níz-
ká (ani po ukončení růstu pubertou 
nepřevyšuje 1 4 5 - 1 5 5 cm) , zavalitější . 
Obl iče j má charakter is t ické rysy: šik-
mo položené očn í štěrbiny s epikanty 
(kožními řasami shora překrývaj í -
c í m i vni t řní oční koutky) původně 
přinesly této chorobě označení mon-
golismus, dnes už oprávněné zapo-
menuté. Obl iče j bývá plochý, hlava 
p o m ě r n ě malá (brachycefal ie) a šíje 
krátká s př íčnou kožní řasou v týlu. 
O č n í duhovky mají zvláštní, husté 
černé skvrny; často předčasné vzni-
ká šedý zákal očn í čočky. Široký ko-
řen nosu rozšiřuje vzdálenost mezi 
o č i m a . Ústa bývají malá a obvykle 
pootevřená. Ochablost obl iče jových 
svalů často vede k omezené m i m i c e 
a k vyplazování špičky jazyka. Povrch 
jazyka je rozbrázděný. Ústní dutina 
má vyklenuté, tzv. gotické patro. Uši 
j sou malé, nízko posazené. 

Ruce mají krátké, zavalité prsty 
s rohlíčkovité o h n u t ý m i malíčky. Je-
j ich dlaně j sou nápadné j ed inou příč-
nou „opičí" rýhou (obr. 3). Nohy mají 
š irokou mezeru mezi palcem a dru-
hým prstem („sandálový" palec). 
Analogi í opičí rýhy na dlaních je ti-
biální kožní oblouček na chodidlech. 
R a m e n a jsou j akoby stále svěšená; 
to je nápadný projev celkové svalové 
ochablost i , jež vede k hypotonickému 
držení těla, pohybové neobratnost i 
a pomalost i . Pohyblivost v k loubech 
při tom bývá zvýšená. Až 17 % j ed inců 
s D o w n o v ý m s y n d r o m e m trpí epilep-
t i ckými záchvaty (Stafs trom, 1993). 
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Obr. 3. Opičí rýha na dlani dítěte s Downovým 
syndromem 

Asi 5 0 % dětí s Downovým syndro-
mem trpí srdeční vadou; typický je atrio-
ventrikulární kanál, propojující napříč 
srdeční přepážkou obě srdeční síně i obé 
srdeční komory, ale vyskytuje se i celá 
škála jiných srdečních defektu. Také jiné 
vnitřní orgány (trávicí trubice, urogeni-
tální soustava a žlázy s vnitřní sekrecí) 
mohou být postiženy vadami. Často je 
postižena soustava krevní. Riziko akut-
ní leukemie je 10-18krát vyšší než v nor-
mální populaci; do véku tří let je riziko 
akutní myeloidní leukemie mnohoná-
sobně zvýšeno. (Myeloidní leukemie je 
leukemie, při níž je nádorově zvýšena 

hladina vývojových stadií granulárních 
bílých krvinek v krevní plazmé, na roz-
díl od leukemie lymfocytární.) V dů-
sledku ochablosti imunitního systému 
je zvýšeno riziko infekčních chorob, ze-
jména dýchací soustavy (Baird a Sadov-
nick, 1988). Postižení muži jeví sníženou 
sexuální aktivitu, ženy mohou výjimeč-
né otěhotnět a porodit potomka; ten 
může být rovněž postižen Downovým 
syndromem s pravděpodobností 50%. 
V mozkových tkáních (hlavné v šedé 
tkáni) pacientů starších 35 let se tvoří 
tzv. senilní plaky - mikroskopická ložis-
ka abnormálního proteinu 6-amyloidu, 
což se projeví presenilní demencí. 

Downovou chorobou bývá postiženo 
v 60 % ženské (obr. 4) a jen ve 40 % muž-
ské pohlaví; příčina tohoto rozdílu není 
dosud jasná. 

Nejzávažnější je však patologický 
příznak psychický: mentální retardace 
- zaostávání duševního vývoje. Může 
dosahovat nejrůznějších stupňů; v dět-
ském věku obvykle znemožňuje docház-
ku do normální školy, děti s Downovým 
syndromem potřebují vzdělávání speci-
ální. Přitom jsou tyto děti subjektivně 
šťastné - jakákoli bezvýznamná pozi-
tivní maličkost je j im zdrojem upřímné 
radosti. (To je také důvodem, proč o ně 
jejich rodiče - naštěstí - poměrné čas-
to a rádi pečují.) I při mentální retarda-
ci se jejich inteligenční kvocient během 
života postupné zvyšuje, byť zpomaleně, 
nicméně i tento pozitivní vývoj se před-
časné zastavuje. IQ dospělého jedince 
se pohybuje v rozmezí 2 5 - 5 0 bodů, což 
výrazně zužuje výběr možností jeho za-
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Obr. 4. Zena s Downovým syndromem (Wiesner, 
Everman a Cassidy, 2002) 

městnání, omezuje je pouze na pomoc-
né práce a většinou znemožňuje jeho 
samostatný život. Dožije-li se jedinec 
s Downovým syndromem asi 35 let, pak 
v dalším období stupeň jeho inteligence 
klesá i pod úroveň, jíž dosáhl. Příčinou 
je zmíněné ukládání B-amyloidových 
plaků do mozkové tkáně - a tudíž nástup 
hlavní příčiny Alzheimerovy choroby 
s vysokým stupněm demence (Oliver 
a Holland, 1986). Ale už od dosažení do-
spělosti se u jedince s Downovým syn-
dromem projevují obtíže vyplývající 
z jeho chování: je apatický, jeho aktivita 
je omezena, je značné omezen i ve svých 
sociálních interakcích. Uvedené malfor-
mace ústní dutiny deteriorují jeho "vý-
slovnost a ješté zhoršují jeho vyjadřování 
vůbec. Vytrácí se také schopnost pečovat 
sám o sebe. Je ovšem nutno opět zdůraz-
nit širokou individuální variabilitu psy-
chických schopností lidí s Downovým 
syndromem i stupňů jejich vyjádření. 

Pravděpodobnost vzniku 
Downova syndromu 

Empirická pravděpodobnost zplo-
zení potomka s Downovým syndro-
mem zdravými rodiči se zvyšuje s vě-
kem matky po jejích třiceti letech: je-li 
ještě v 25 letech jen nepatrné vyšší než 
1 promile, v 45 letech se blíží 20 promile 
(obr. 5). Proto lékaři zvou všechny těhot-
né ženy starší 35 let ke screeningovému 
vyšetření, směřujícímu k vyhledávání 
plodů s Downovým syndromem. Nejde 
tady jen o biochemické a sérologické 
vyšetření jejich krve a o ultrazvukové 
vyšetření (sonografii) plodu v děloze, 
nýbrž zejména o invazivní cytogenetické 
vyšetření karyotypu samotného plodu. 

Získat buňky plodu k vyšetření je 
možné už v průběhu těhotenství postup-
né trojím postupem: 

1. Už v 10.-13. týdnu gravidity je 
možno podrobit biopsii šetrné odebrané 
buňky choriových klků (což jsou gene-
ticky buňky plodové!). 

2. Od začátku 14. do 16. týdne lze 
punkcí provádět amniocentézu, tj. z na-
bodnutého vaku plodových blan nasát 
vzorek plodové vody; buňky v něm plo-
voucí jsou fyziologicky odloupnuté buň-
ky pokožky plodu (obr. 6). 

3. Od 18. týdne je už možno provést 
kordocentézu: nabodnutím pupečníku je 
možno odebrat vzorek krve plodu a pro 
vyšetření z něj vypěstovat lymfocyty. 

Pokud toto prenatální vyšetření plo-
du zjistí, že v jeho karyotypu je trisomie 
21. chromosomu, předloží gynekolog 
nastávající matce k rozhodnutí možnost 
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Obr. 5. Incidence narozeni dítěte s Downovým syndromem přímo závisí na věku matky (Šmarda, 1999) 

její graviditu podle právně podepřených 
lékařských indikací do konce 24. týdne 
uměle ukončit a porodu jedince s Downo-
vým syndromem předejít. Tuto možnost 
jí předloží k úvaze i bez vyšetření v přípa-
dě, kdy je součet věku obou rodičů vyšší 
než 70 let či je-li výsledek krevního či so-
nografického vyšetření patologický; stačí, 
když je riziko Downova syndromu podle 
anamnestických údajů zvýšeno. Obdob-
nou závislost pravděpodobnosti narození 
dítěte s Downovým syndromem na věku 
jeho otce se prokázat nepodařilo. 

K n á h o d n é chybě při rozestupu 
c h r o m o s o m o v ý c h párů m ů ž e dojít 
v anafázi p r v n í h o m e i o t i c k é h o (re-

d u k č n í h o ) dělení , k t e r ý m při zrání 
ženské g a m e t y v Graafové fol iku-
lu v kůře m a t č i n a v a j e č n í k u vzniká 
z j eš tě d ip lo idního o o c y t u I. řádu 
j iž haploidní o o c y t II. řádu, nebo za 
d r u h é h o m e i o t i c k é h o (ekvačního) 
dělení , k t e r ý m z něj pak v z n iká zra-
lé va j íčko (obr. 7). Tato chyba je j en 
v ý j i m e č n á a je nepravděpodobné , že 
by se u téže ženy pozděj i opakovala 
j eš tě j e d n o u - a tudíž , že by táž žena 
m o h l a porodi t dítě s D o w n o v ý m 
s y n d r o m e m dvakrát ; přesto se to stá-
vá. S tat is t ická pravděpodobnost opa-
k o v a n é h o v z n i k u t r i s o m i k a 21 v po-
t o m s t v u rodičů nikdy nepřevyšuje 
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Obr. 6. Schéma amniocentézy a zpracování fetálnlch lymfocytů po jejich pomnožení v kultuře (Snustad 
a Simmons, 2009) 

0 , 5 % . D o w n ů v s y n d r o m tedy nelze 
pokládat za dědičný - j a k k o l i j e j a k o 
a n o m á l i e dán c h y b o u v z á k l a d n í m 
k r o k u dědičnost i . 

Je však také možné, že k neoddě-
lení obou 21. c h r o m o s o m ů dojde až 

na s a m o t n é m začátku těhotenství , při 
prvním rýhovacím dělení oplozeného 
vajíčka (zygoty) v matč ině vejcovo-
du nebo ještě v j eho rýhovací mitóze 
další. Odtud pak pramení patologic-
ké post ižení jen určitých tkání , resp. 
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Obr. 7. Neodděleni obou chromosomů 21 probíhá typicky v prvním či druhém meiotickém dělení buněk 
zárodečného epitelu ve varleti či vaječníku, tj. při zrání spermií a vajíček (schéma). Ve viech případech 
vede ke vzniku Downova syndromu budoucího plodu (Snustad a Simmons, 2009) 

orgánů jedince s D o w n o v ý m syn-
d r o m e m . Tady je pak jeden důležitý 
zdroj zdůrazněné široké variační šíře 
vzniklých př íznaků - fyzických i psy-
chických - a stupňů je j ich vyjádření . 

Jak už bylo zmíněno, dospělý člo-
věk s D o w n o v ý m s y n d r o m e m - tr iso-
mik 21 - může se zdravým protě jškem 
zplodit downické dítě s pravděpodob-
ností 5 0 % . K s y m p t o m ů m downické 
ženy ovšem náleží velmi omezená 
plodnost. Na druhé straně ovšem lidé 
stižení D o w n o v ý m syndromem tvoří 
zvláštní komuni tu populace s výraz-
ným n e n á h o d n ý m párováním; a dva 
takto post ižení mohou vzácně spolu 
zplodit dítě, které pak nemůže být j iné 
než downické. 

Genomické pozadí symptomů 
Downova syndromu 

I po úplném zmapování lidského 
genomu (po roce 2003) jsme stále ještě 
vzdáleni funkčnímu vysvětlení fyziolo-
gických funkcí všech jeho jednotlivých 
genů. A tak je i naše znalost genů podíle-
jících se na pestrém fenotypovém obraze 
Downova syndromu daleko od úplnosti 
a přesnosti. Nicméně známe už alespoň 
něco. 

Víme, že v distální (tj. od centrome-
ry vzdálené) části delšího raménka q 
21. chromosomů mapuje pět genů, jejichž 
produkty v nadměrné koncentraci (od-
povídající trisomii) jsou příčinou vzniku 
řady příznaků Downova syndromu. 
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