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Uvod

Ve své bakalaiské praci se vénuji problematice vrozenych vyvojovych vad, zejména
chromozomalnich aberaci. Popisuji zejména klinické obrazy nejznaméjsich syndromt. Jedna
se o téma, které se muze prakticky dotknout kohokoliv z nés a pfitom mu neni, dle mého nazoru,
v literatufe 1 médiich vénovano dostatek prostoru a ceska spole¢nost o ném nema pftili§
povédomi.

Pojem Downliv syndrom dnes znd téméi kazdy. Témér kazdy se jiz také velice
pravdépodobné s takto postizenym c¢lovékem setkal. Presto ma problematika vrozenych
vyvojovych vad mnohem $irsi zabér. S pojmy jako Patautiv syndrom nebo Syndrom koci¢iho
kiiku se vSak n€kdy nemusi setkat ani studenti specidlnépedagogickych ¢i 1ékaiskych disciplin.

Mnoho lidi zaéne vyhledavat informace o jisté problematice v okamziku, kdy se S ni
osobn¢ setka, ¢i existuje pravdépodobnost ohrozeni. A pravé spojeni mého t¢hotenstvi a
nedostatku informaci se staly hybnou silou ke stanoveni tématu bakaléaiské prace a studovani
odborné literatury.

Prace je rozdélena na dv¢ zékladni ¢asti. Prvni kapitola teoretické ¢asti bakalaiské prace
je zamé&fena na ptedstaveni vrozenych vyvojovych vad, jejich rozdéleni, pii¢iny vzniku,
prevenci a vyskyt.

Ve druhé kapitole se zabyvdm chromozomalnimi aberacemi, zejména péti
nejbézngjsimi v Ceské republice, ke kterym patii Downiiv syndrom, Edwardstiv syndrom,
Patautiv syndrom, Turneriiv syndrom a syndrom Cri Du Chat.

Prakticka cast bakalaiské prace sestava z dotaznikového Setteni, jehoz cilem je zjistit
hloubku povédomi studentli specidlnépedagogickych a zcela odlisSnych oborti o vrozenych
vyvojovych vadach.

Vystupem préace tedy je stav informovanosti studentl ¢eskych vysokych Skol o této

problematice, o némz je pojednano v zavéru.



1 Vrozené vyvojové vady

Prvni kapitola a jeji ¢asti slouzi jako teoreticky uvod k vrozenym vyvojovym vadam
jejich vzniku 1 jaké existuji moznosti prevence vzniku téchto vad. Zavér kapitoly je vénovan
vyskytu vrozenych vyvojovych vad v Ceské republice. Chromozomalnim aberacim, které
slouzi jako stavebni kdmen této prace, se bude blize vénovat dalsi kapitola.

WHO neboli Svétova zdravotnicka organizace definuje vrozené vady jako abnormality:
vyvojoveé, strukturalni ¢i funkcni, pfitomné pii porodu nebo pozdéji béhem zivota, které jsou
zpiisobeny genetickymi &i jinymi faktory ptisobicimi pfed porodem (Rezabek, 2008).

Vrozené vyvojové vady muzeme také definovat jako odchylky od normalniho
prenatalniho vyvoje ¢lovéka. Tyto odchylky mohou byt do urcité miry patologické pro svého
nositele.

Vrozena vada vznikd na zaklad¢ abnormalniho ontogenetického vyvoje, coz mohou
vada muze narusit funkce a normalni strukturu tkani a organd.

U vrozenych vad se vyskytuje rtiznoroda klinickd zavaznost. Nékteré vady jsou
nevyznamné, vnimané jako kosmetické odchylky, na druhé strané se mohou objevit i vady
letalni, které mohou svému nositeli zptisobit smrt jesté v prenatalnim stadiu, ptipadné kratce po

narozeni (URL 1).

1.1 Rozdéleni vrozenych vyvojovych vad

1.1.1 Dle mechanismu vzniku

Dle mechanismu vzniku mizeme vrozené vady rozdélit do 5 skupin (URL 2):

‘

Malformace: ,, Znetvoreni, vrozend uchylka tvaru vznikla za nitrodélozniho vyvoje zarodku.*
(Vokurka, 2007, s. 275)

Disrupce: ,, Nahla zdstava do té doby normdlniho embryonalniho vyvoje.* (Peterka, 2010, s.
14)

Deformace: ,,Vznikaji sekunddarnim znetvorenim zdarné se vyvijejictho organu.” (Peterka,
2010, s. 14)

Dysplasie: ,, Porucha vyvoje a ristu téla nebo riznych organi.* (Mokurka, 2007, s. 100)
Anomalie: ,, Odchylka od normy, nepravidelnost. “ (Vokurka, 2007, s. 23)
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1.1.2 Dle ¢etnosti a komplexnosti

Dle cetnosti a komplexnosti mizeme vrozené¢ vady rozdélit do dalSich 4 skupin
(URL 2):
Isolované vady: ,,vady, které nejsou asociované s dalsim vadami ¢i anomdaliemi (napr.
isolovana polydaktylie“ (URL 2).
Sekvence: ,, mnohocetné vady, které vznikaji jako ndsledek patologické kaskady déji,
zapricinéné primarnim patologickym zdasahem (napr. sekvence Potterové)“ (URL 2).
Asociace: ,, urcité typy vrozenych vad maji tendenci vyvijet se spolu s jinymi typickymi vadami
—tedy v asociaci (napr. VATER asociace)“ (URL 2).
Syndrom: ,,Syndrom je soubor priznakii projevujicich se spolecne. Pokud se u cloveka
vyskytuje soucasné néekolik priznaki typickych pro urcity syndrom, rikame, Ze jedinec trpi

danym syndromem. * (Selikowitz, 2011, s. 37).

1.2 Priciny vzniku vrozenych vyvojovych vad

wrwe

vngjsiho prostiedi a kombinaci obou skupin faktorti (URL 2).

Dle Peterky (2010, s. 16) soudi, ze ,, genetické faktory se uplatiuji pri vzniku asi 20%
vrozenych vad, izolované zevni faktory asi v 10%. U 70% vrozenych vad se jednoznacnd pricina
nenachdzi. “

.V praxi je vSak casto znacné obtizné, pripadné nemozné, odlisit viivy dédicné,
hereditarni, od vilivii zevniho prostredi. ** (Zahalkova, 2000, s. 8) Z téchto diivoda rozliSujeme
u kazdého jedince genotyp a fenotyp. Jako genotyp oznaCujeme soubor vSech genetickych
informaci a geneticky determinovanych vloh. Fenotypem rozumime souhrn vSech vlastnosti a

znakl organismu, jez vznika jako nésledek vzajemného plsobeni genotypu a vnéjsiho prostredi

(Zahalkova, 2000).



1.2.1 Faktory genetické (vniti'ni)
Zahalkova (2000) rozd€luje genetické pticiny vad do 3 skupin:

1.2.1.1 Chromosomalni aberace

,, Chromosomalni aberace jsou odchylky v poctu nebo tvaru chromozomu. Narusuji

kvantitativni vztahy alel a vzajemné harmonické piisobeni genii. “ (Machova, 2008, s. 165).

1.2.1.2 Choroby dédi¢né monogenné

Vyznacuji se poruchou funkce jednoho genu. Jedna se o dédi¢nost autosomalni ¢i

vazanou na pohlavi (Zahélkova, 2000).

1.2.1.3 Chorobyv nebo znaky podminéné multifaktorialné

Jsou podminény fadou pficin, genetickych i vnéjSich. Ze zminovanych geneticky
podminénych chorob se vyskytuji nejcastéji. Jejich ptiznaky se projevi az ve chvili, kdy se
celkovy ucinek genetickych i vnéjSich vlivl piiblizi k urcité hodnoté, kterd je hranici pro

projevy tohoto fenotypu (prahovy efekt) (Zahalkova, 2000).

1.2.2 Faktory vnéjsiho prostredi

-----

prostiedi nitrodéloZzniho (intrauterinniho) az po vlivy socialniho prostfedi a vlivy ekologické
(Zahalkova, 2000).
Dle Peterky (2010) mizeme tyto vlivy rozdélit na faktory fyzikéalni, biologické,

chemické a materské.

1.2.2.1 Faktory fyzikalni

Radiace:

Zdroje ionizujiciho zafeni Ize rozdé€lit do 2 skupin. Jedna se o pfirodni zdroje (slune¢ni
zateni, kosmické zafeni) a o umélé zdroje (RTG, CT, jaderny reaktor). Pravé u rentgenového
zéteni byla jeho Skodlivost pro vyvoj lidského plodu poprvé potvrzena v roce 1929 a patii tak
k jednomu z nejstarSich prokazanych teratogent, pricemz zalezi na davce a délce vystaveni
zateni. Ve zminé€ném roce provedli Goldstein a Murphy studii skupiny déti, jejichZ matky byly

Vv raném obdobi t€hotenstvi vystaveny radia¢ni terapii v panevni oblasti. Vice jak polovina déti



narozenych v terminu vykazovala zavazné zdravotni a vyvojové poruchy, pfevazné mentalni

retardaci a mikrocefalii (Peterka, 2010).

Hypertermie:

Horec¢naté onemocnéni matky (zvyseni télesné teploty o 2 — 2,5°C) v nejranngjsi ¢asti
gravidity (do 6 tydnl) vede nejCastéji k potratu €i intrauterinni rustové retardaci (IUGR).
V pozd¢jsim obdobi zplisobuje nejcastéji deformity centralni nervové soustavy a koncetinové

malformace (Peterka, 2010; Hajek, 2000).

Mechanické vlivy:
Rizikova jsou i fyzickd traumata délohy béhem téhotenstvi. Naptiklad malformace
délohy a fibroidni nitrod€lozni utvary mohou zptisobit potrat ¢i predéasny porod plodu nebo i

deformace koncetin a kraniofacialni deformace (Hajek, 2000).

1.2.2.2 Biologické faktory

Virové infekce:

Teratogenni vliv infekénich virovych €initelt mze byt pfi¢inou pfimého poskozeni
bungk, toxicko-infekénim zasahem bunék ¢i hypertermii, ktera mize nasledné bunky plodu
poskodit. Mezi nejrizikovejsi virové infekce v té€hotenstvi patii rubeola, cytomegalovirus,

varicella, hepatitida, HIV, virus herpes simplex a virus chiipky (Hajek, 2000; Peterka, 2010).

Bakterialni infekce:
Mezi nejrizikové)si patii Treponema pallidum, plivodce syfilis. MlzZe byt pficinou

kongenitalni hluchoty, mentalni retardace, postiZzeni organti a zubt (Peterka, 2010).

Parazitarni infekce:
Nejznaméjsi je Toxoplasmoéza, kterd je prenasena drobnymi hlodavci a kockami. Miize
zpusobit tézké postiZzeni centralni nervové soustavy, oci, pfed¢asny porod ¢i rastovou retardaci

plodu (Peterka, 2010).
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1.2.2.3 Chemické faktory:
Léky:

Do skupiny 1ékti s prokazanym teratogennim ucinkem je mozné zatfadit warfarin,
retinoidy, izotretinoin, etretinat, vitamin A, aminoproterin a methotrexat. Dalsi skupinu tvofi
Iéky s pravdépodobnym teratogennim ucinkem mezi které fadime fenytoin, trimetadion,
valproat a lithium. Tyto 1é¢ivé piipravky mohou zplsobit rizné vrozené vyvojové vady,

vrozené chromozomalni aberace az potrat plodu. (Hajek, 2000)

Chemikalie:

Do vnéjsiho prostiedi jsou vypoustény rizné primyslové zplodiny a latky ke zvétSeni
produkce v zeméd¢€lstvi. V potravinach jsou Casto pouzivana barviva a dal$i ptidavné latky.
Vsechny tyto a dal$i latky mohou mit embryotoxické U€inky. Mezi teratogenni chemikalie
mizeme zafadit napf.: organickou rtut, pesticid dichloro-diphenyl-trichloroethan (DDT),
polychlorované bifenyly (PCB) a dioxiny (Peterka, 2010).

1.2.2.4 Faktory materské

Chronicka onemocnéni matky:

Rizikem mohou byt metabolicka (diabetes mellitus, fenylketonurie), autoimunitni
(myasthenia gravis) ¢i dal§i onemocnéni (asthma bronchiale) matky. Nasledky t&chto
onemocnéni mohou byt rizné, napt. diabetes miize zpusobit intrauterinni ristovou retardaci,
makrozomii, vrozené vyvojové vady srdce, centrdlni nervové soustavy ¢i ledvin, anencefalii,

spinu bifidu, hydrocefalus a dalsi.

Poruchy vyzivy matky:

Teratogenita podvyzivy a dietnich chyb matky je malo znama. Je dualezit¢ dbat
Vv te¢hotenstvi na skladbu potravy, pfedevsim dostatek vitamini a stopovych prvkl. Dulezita je
predevsim kyselina listova, jejiz nedostatek muze zpiisobit vazné malformace centralni nervové
soustavy. Déle je dilezity niacin, zelezo, hot¢ik a zinek. Dilezity vyznam ma prekoncepcni
pfiprava matek na te¢hotenstvi, kterd se zaklada predevS§im na vyvazeném piijmu minerald a

vitamind. (Peterka, 2010)
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Alkohol:
V roce 1973 byl fetalni alkoholovy syndrom (FAS) popsan jako souhrn defektii
kraniofacialnich, kardiovaskularnich a koncetinovych, spojeny s psychomotorickou retardaci.

Tento syndrom je zptisoben konzumaci alkoholu v téhotenstvi (Peterka, 2010).

Koufeni:
Riziko koufeni spoc¢iva v inhalaci nikotinu a dehtu. Plod neni dostate¢né okyslicovan a
zasoben zivinami, coZz mize vést k potratu, funkénim porucham, rozstépiim rtii a patra, ristové

retardaci a nizké porodni vaze plodu (Hajek, 2000).

Drogova zavislost:
Dle Stevensona (in Hajek, 2000) byla marihuana a LSD vyfazena z tfad teratogentl.
Naopak u kokainu byla teratogenita prokdzana. Kokain zplsobuje vrozené vyvojové vady

kardiovaskularniho a urogenitalniho systému, defekty kize a mize vést k potratu (Héjek, 2000).

Vék matky:
Riziko nepfedstavuje jen matetstvi po 35 letech véku, ale i pfili§ nizky veék matky
(Zahalkova, 2000). S vékem matky stoupd riziko chromozomalni aberaci plodu, a to zejména

z dtvodu zvySovani se pravdépodobnosti meiotické non-disjunkce chromozoma smétujici

k trisomii (Peterka, 2010).

Choroby placenty a pupeé¢niku:
Zejména ty, které zplisobuji nedostatek kysliku plodu (hypoxii) (Zahalkova, 2000).
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1.3 Prevence vzniku vrozenych vyvojovych vad

1.3.1 Primarni prevence

Ptedchazi vzniku vad ptfed pocetim, ¢i miize byt zaméiena na predchazeni vzniku vad
Vv prubehu vyvoje plodu (Kapras, 1992).

Tato prevence spociva predevsim v Sifeni osvéty a osvétové vychovy k planovani
rodicovstvi a odpovédnosti za poceti. Machova vidi problém prekoncepcni gynekologicko-
genetické péfe v zéadoucich piipadech v tom, ze mnoho mladych rodi¢t této moZznosti
nevyuziva, piipadné se na odborniky obraci v momenté, kdy je jiz pozd¢. Je tedy mozné, ze se
rodi¢lim narodi prvni dité s vrozenou vyvojovou vadou nebo dédi¢né podminénou nemoci. To
S sebou piinadsi obavy, ze i dalsi dité se mlze narodit s postizenim. Jaka je pravdépodobnost
postiZzeni u dal$iho ditéte fesi genetické poradenstvi. Podstatou je snaha objasnit, zda pfi¢inou
postizeni bylo pisobeni nepiiznivych vnéjsich vlivii na matku v t€hotenstvi (dalsi potomek by
tak nebyl ohrozen) nebo zda je vada podminéna dédi¢né. V pripadé, ze se jedna o vadu dédi¢né
podminénou, je tieba urcit podil dédi¢nosti na vzniku postizeni, ¢imz se stanovi typ dédi¢nosti.
Dle tohoto typu pak lze stanovit pravdépodobnost stejného postizeni u dalSich déti. (Machova,

2008).

1.3.2 Sekundarni prevence

Je zamétena na soucasné technické moznosti v€asné diagnostiky vrozenych vad plodu
(metody prenatalni diagnostiky) a moZznost interrupce pii prokazani vady (Kapras, 1992).

Prenatélni diagnostika je zameéfena na nitrodélozni zjiSténi vrozenych vyvojovych vad
u vyvijejiciho se plodu a na ni navazujici prenatalni péci. PrestoZe jsou jeji moznosti dosud
ultrazvukové vySetieni plodu, aminocentéza, fetoskopie a biopsie choriové tkané (Machova,
2008), dle Burnoga (in Rozto¢il, 1998) sem muzeme zatadit i kordocentézu a stanoveni
biochemickych markerti v séru t€hotné.

Ultrazvukové vysetteni plodu je nejpouzivanéjSi prenatalni diagnostickou metodou

(Machova, 2008). Prvni ultrazvuk se provadi pfiblizné v 16. tydnu téhotenstvi, kdy se
diagnostikuje vicecetna gravidita a kongenitalni vyvojové vady. Druhé ultrazvukové vySetieni
probiha mezi 20. a 22. tydnem gravidity jako selektivni screening vrozenych vyvojovych vad
srdce plodu a tfeti ptiblizn€ ve 30. tydnu, kdy se kontroluje biometrie plodu a jeho uloZeni

Vv déloze (Roztocil, 1998).
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Amniocentéza (AMC) neboli odbér plodové vody se provadi punkéni jehlou pies biisni

sténu (transabdomindlni odbér) pod ultrazvukovou kontrolou mezi 15. a 20. tydnem gravidity
(Polak, 1998). Indikaci k tomuto odbéru je casto cytogenetické vysetieni — stanoveni karyotypu
plodu (Rozto¢il, 1998).

Fetoskopie je endoskopicka metoda umoznujici vizualni kontrolu plodu pomoci
optického pfistroje zavedené¢ho transabdominalné do blizkosti plodu. Sleduje se povrch téla
plodu ke zjiSténi vrozenych vyvojovych vad s morfologickymi odchylkami. Provadi se mezi
17. a 20. tydnem téhotenstvi. (Roztocil, 1998; Machova, 2008).

Biopsie choriové tkané (CVS) je invazivni prenatalni diagnosticka metoda, ktera se

provadi jiz mezi 10. a 13. tydnem gravidity. Jedna se o odbér choriovych klki dvéma moznymi
ptistupy, bud’ ptes plodovy obal (amnium) ¢i transabdominalné. VZzdy za ultrazvukové kontroly
(Kudela, 2008).

Kordocentéza je pfimy odbér fetalni krve z pupecniku pod ultrazvukovou kontrolou
(Polék, 1998; Kudela 2008). Odbér se provadi mezi 17. a 20. tydnem t¢hotenstvi (Roztocil,
1998).

Biochemicky screening se provadi v 16. tydnu gravidity u vSech t€hotnych zen. Hodnoti

se biochemické markery alfa-1-protein (AFP), choriovy gonadotropin (hCG), nekonjugovany
estriol (UE3) a dalsi. ,, Alfa-fetoprotein (AFP) je glykoprotein, jehoz gen je lokalizovan na
dlouhém raménku chromozomu 4. Jeho syntéza je prokazatelna uz od 29. dne po poceti.*
(Hajek, 2000, s. 41). Tato syntéza probihd piedev§im v jatrech. K naristu syntézy tohoto
glykoproteinu dochazi do 13. tydne gravidity, k poklesu hodnot po 16. a 32. tydnu (Hajek,
2000). Zkoumé se hodnota AFP v matefském séru, nizké hodnoty znamenaji moZznost
chromosomalni aberace plodu, naopak vysoké hodnoty signalizuji naptiklad rozs§tépové vady
hladin hCG neboli lidského choriového gonadotropinu (Hajek, 2000). Vysoka hladina volné
beta jednotky hCG mutize znamenat trisomii plodu, nizka hodnota mtze byt signifikantni pro
neptiznivou prognézu plodu (Roztocil, 1998). ,, Nekonjugovany estriol (uE3) je jedinym
markerem abnormalniho vyvoje plodu, ktery odrdzi metabolickou aktivitu fetoplacentdrni
jednotky. Estriol je jejim nejvyznamnéjsim produktem. Veétsina estriolu je v jatrech matky
konjugovana. Diagnosticky vyznamnda je nekonjugovand frakce. “(Hdjek, 2000, s. 45) Snizena
hodnota ¢asto znamena plod s Downovym syndromem, hypofunkci ledvin ¢i anencefalii.

Pro ucinnost biochemického screeningu ve II. trimestru je nutno provést odbér v 16.

tydnu téhotenstvi a vySetfit alfa-1-protein, lidsky choriovy gonadotropin a nekonjugovany
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estriol. Pfi vySetfeni vSech 3 markert 1ze zachytit 65-70% plodii s chromosomalnimi aberacemi,

predevsim s trisomii (Roztocil, 1998).

1.4 Vyskyt vrozenych vyvojovych vad a nejéastéji se vyskytujici

vrozené vyvojové vady v Ceské republice

V Ceské republice je od roku 1964 zavedena oficialni registrace vrozenych vad u viech
narozenych déti. Od roku 1975 se oznamovaly vSechny vady zjisténé do 1 roku ditéte a od roku
1994 se hlasi vSechny vrozené vady podle 10. revize MKN-10, kapitoly Vrozené vady,
deformace a chromosomalni abnormality, zjisténé do 15. roku véku ditéte. Od roku 1992 se
oznamuji 1 vady zjiSténé pii prenatdlni diagnostice. V roce 2002 vznikl Narodni registr

vrozenych vad (URL 7).

V roce 2011 se v Ceské republice narodilo 4 794 déti s vrozenou vyvojovou vadou, to

je 441 déti s vrozenou vyvojovou vadou na 10 000 Zivé€ narozenych déti (URL 6).

Dle Sipka (2011) je mezi diagnostikovanymi vrozenymi vyvojovymi vadami v letech
2000 -2011 u nas nejvice zastoupena skupina Vrozené vady ob&hové soustavy (Q20-Q28), a to
v priméru z vice nez 42%. Dalsi nejpocetnéjsi skupinou jsou Vrozené vady a deformace
svalové a kosterni soustavy (Q65-Q79) s primérem asi 16%. Treti nejpocetnéjsi skupinou jsou
Vrozené vady pohlavnich organi (Q50-Q56) s primérem témét 12%. Naopak nejméné
pocetnou skupinou jsou Vrozené vady dychaci soustavy (Q30-Q34) s primérem 1,1% a
Abnormality chromozomu nezafazené jinde (Q90-Q99) s primérem 1,8% (URL 6).

Nejcastéjsi vrozenou vyvojovou vadou V roce 2011 u nés byla hypospadie (rozstép
mocové trubice u muzl) S prevalenci asi 34 déti na 10 000 zivé narozenych, druhou nejcastéjsi
je polydaktylie (nadpocetné prsty na rukou ¢i nohou) s prevalenci témét 18 déti na 10 000 zive
narozenych, tfeti nej¢astéjsi rozstép patra s 7 détmi na 10 000 Ziveé narozenych. Nejméné Casty
byl Patautiv syndrom, Turnertiv syndrom a encephalocele (encefalokéla) s vyskytem 0,09 ditéte
na 10 000 zivé narozenych (URL 6).

Dle Gregora a Sipka (2015) je zvy$ovani po&tu chromozomalnich aberaci (Downova,
Edwardsova a Patauova syndromu) zptsobeno naristajicim poctem rodic¢ek nad 35 let veéku.

Na tomto zvySovani se ovSem také podili 1 Casné&j$i prenatdlni diagnostika. Castéjsi
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snizuje pocet invazivnich prenatalnich diagnostickych ukonti. (URL 5).

V roce 2011 se u nas narodilo 53 déti s Downovym syndromem, 8 déti s Edwardsovym
syndromem, 1 dit¢ s Patauovym syndromem a 1 dit€¢ s Turnerovym syndromem, celkem tedy

63 déti s chromozomalni aberaci (URL 6).
Prenatalni diagnostikou byla vrozena vyvojova vada v roce 2011 diagnostikovana u

1017 plodii. Z toho 530 diagnostikovanych Zen podstoupilo umélé preruseni t€hotenstvi a 32

téhotenstvi bylo ukonéeno samovolnym potratem.
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2 Chromozomalni aberace

Druha kapitola teoretické ¢asti bude vénovana jedné z podskupin vrozenych vyvojovych
vad — chromozomalnim aberacim. Po teoretickém uvodu je ukolem kapitoly blize piedstavit 5

vybranych syndromi, jez budou soucasti také praktické casti bakalaiské prace.

,, Chromozom je vldknita struktura bunécného jadra, v niz je v podobé DNA obsazena

dedicnad informace. “* (Vokurka, 2002, s. 360)

"Chromozom je pentlicovity utvar v jadie bunék, ktery obsahuje linearné uspotradané
geny. Je tvorfen komplexem bilkovin a nukleovych kyselin a je schopen autoreduplikace.*
(Kucerova, 1988).

Normadlni bunika ¢lovéka ma 46 chromosomil, které tvoii 23 homologickych part.
Chromozomy kazdého paru jsou rovnocenné ve vztahu k nesené genetické informaci. Jeden
chromosom kazdého paru chromozomu se dédi od otce a druhy od matky a pouze jeden
z kazdého paru se zase predava ditéti. 22 parti chromozomi nazyvame autozomy, protoze jsou
stejné u muzl i u Zen. Posledni pér jsou tzv. pohlavni chromozomy urcujici pohlavi. Tyto jsou
u zen stejné, tedy XX, u muzi se vsak tyto dva chromozomy lisi, ma tedy pohlavni chromosomy
XY (Thompson, Thompsonova, 2004).

Chromozomalni aberace jsou odchylky v poctu ¢i tvaru chromosomul. (Machova, 2008)

Chromozomalni abnormality mohou postihnout pocet chromozomi (tj. numerické
zmény chromozomtl) nebo jejich strukturu (tj. strukturdlni zmény chromozomi) (Zwinger,

2004).
Numerické chromozomalni abnormality

Jedna se o0 odchylky od normalniho po¢tu chromozomd.
Polyploidie: ,, prredstavuji zmnozeni celého ¢i polovicniho genomu* (Zwinger, 2004, s. 226)
Aneuploidie: znamena ,,jiny pocet chromozomii nez nasobek haploidniho poctu** (Nussbaum,
2004, s. 144)

Mezi nejcastéj$i chromozomalni numerické aberace patii: Downilv syndrom (trisomie
21), Edwardstv syndrom (trisomie 18), Patautiv syndrom (trisomie 13), Klinefelteriiv syndrom,
Turnertiv syndrom, syndrom XYY (supermale) a syndrom XXX (superfemale). (Pritchard,
2007)
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Strukturni aberace
- Nebalancované:
Delece: ,, ztrata casti chromozomu, vesmés termindlnich casti ramének (kratkych
p-, dlouhych g-)“ (Zwinger, 2004, s. 226)

Dicentricky chromozom: ,, vzdacny typ abnormalniho chromozomu, v némz jsou

dva chromozomové segmenty, z nichz kazdy obsahuje centromeru, fuzuji
svymi konci za soucasné ztrdty acentrickych fragmenti (Nussbaum,
2004, s. 149)

Duplikace: , ,nabyti casti chromozomu, vesmés termindlnich casti ramének

(kratkych p~+, dlouhych g+)* (Zwinger, 2004, s. 226)

Izochromozom: ,, chromozom, u néhoz jedno rameno chybi, zatimco zbyvajici je
naopak duplikovano “ (Nussbaum, 2004, s. 149)

Ring chromozom: ,,v pripadé, Ze dojde na stejném chromozomu ke dvéma

delecim, mista zlomit se mohou navzdjem propojit a vytvorit prstenec
(Pritchard, 2007, s. 55)

Marker chromozom: maly neidentifikovatelny chromozom, ¢asto se vyskytujici

V mozaice. Predstavuje pfitomnost nadbyte¢ného materialu. (Nussbaum,
2004)
- Balancované:
Inverze: ,, vyména sméru casti téhoz chromozomu *“ (Zwinger, 2004, s. 226)
Translokace: ,, vyména casti mezi homolognimi ¢i heterolognimi chromozomy *
(Zwinger, 2004, s. 226)
(rozdé€leni dle URL 3)
Mezi nejcastéjsi strukturni chromozomalni aberace patii: Prader-Willy syndrom,
Angelmantv syndrom, Syndrom Cri-du-chat a Wolf-Hirschhorn syndrom. (Pritchard, 2004)
Dle Zahélkové (2000) se vyskyt chromozomadlnich aberaci u Zivé narozenych déti
pohybuje kolem 0,8%. Z tohoto ¢isla se u 0,48% déti jedna o aberace pohlavnich chromozomu

au 0,4% o aberaci autosomd.
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2.1 Downiiv syndrom

Downtiv syndrom (47, XX nebo XY, +21) je zptsoben trisomii 21. chromozomu, tedy
ptitomnosti tfi chromozomt 21 v karyotypu. Vznika nondisjunkeci, tedy chybnym rozestupem
chromozomtl v pribéhu meiotického déleni. Tato nondisjunkce nastdva nejcastéji v prubehu
vyvoje oocytu (URL 2).

V 5% ptipadd je vsak Downlv syndrom zpuisoben translokaéni formou trisomie (46,
XX nebo XY, -D,t (DgGq) (Kucerova, 1988). Nadbyte¢ny chromosom je pfipojen na jiny
chromosom (URL 2), vétsSinou na 14., 15. ¢i 22. Klinicky jsou vSak projevy translokacni a volné
formy trisomie stejné (Kucerova 1988).

U 3% jedincti s Downovym syndromem se jedna o tzv. mozaikovou formu trisomie

(Kucerova, 1988).

V Mezindrodni klasifikaci nemoci najdeme tento syndrom pod kodem Q90 (URL 4).
Downtiv syndrom je povazovan za nejrozsifenéj$i chromozomalni aberaci na svété. Ro¢né se
jen u nas v Ceské republice narodi 70 déti s timto syndromem (Bartofiova, Bazalova, 2007).
Dle Pokriv¢aka (2009) je vyskyt této aberace asi 1:700 a riziko vyskytu je zvySeno u matek
starSich 35 let.

Historie diagndzy:

Klinické projevy Downova syndromu poprvé popsal Seguin roku 1866. (Zizka, 1994)

Downtiv syndrom byl jako samostatna diagnéza poprvé popsan roku 1866 anglickym
lékatem Johnem Langdonem Downem (1828-1896), ktery popsal charakteristické rysy tohoto
syndromu, avSak pfic¢inu diagndzy neznal.

S myslenkou, ze pfi¢inou Downova syndromu by mohla byt chromozomalni
abnormalita, pfiSel v roce 1932 doktor Waardenburg, avsak jesté dlouho trvalo, nez byla jeho
mysSlenka potvrzena.

Podstatu Downova syndromu — nadbyte¢ny chromozom, tedy trisomii 21. chromozomu

potvrdil francouzsky 1ékaft a genetik Lejeune roku 1959 (Selikowitz, 2011).

Terminologie:

vvvvvv

0soby s Downovym syndromem vzniklo pravdépodobné pro urcitou podobu v obli¢ejovych

rysech asiatim. V dneSni dobé€ se jiZ toto oznaceni nepouziva. TaktéZ nepopisujeme nikoho
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jako ,,downika“, ale pfedevsim jako osobu s Downovym syndromem, nebot’ je tfeba zdlraznit,

ze se jedna o Cloveka a jeho postizeni je az druhotadé (Selikowitz, 2011).

Klinické projevy v oblasti hlavy: , Mikrocefalie, brachycefalie, ploché zdhlavi,
opozdeny uzaver lebecnich $vit a fontanel, hypoplazie i aplazie oblicejovych dutin, hypoplazie
medialniho skeletu obliceje, plochy oblicej; nizky koren nosu, kratky nos;, mongoloidni
zeSikmeni ocnich Sterbin, mirny exoftalmus, zanéty ocnich vicek a spojivek, epikanty,
strabismus, nystagmus, hypoplazie duhovky, keratokonus, ,, Brushfield spots*, katarakta,
refrakcni vady; mala oteviend usta, ragady na rtech, velky a rozbrazdeny jazyk (lingua
scrotalis) vycnivajici z ust, uzké a klenuté patro, rozstép patra, anomdlie dentice, postizeni
parodontu; malé a dysplastické usni boltce, mikrocie a anocie, sluchova vada“ (Ziika, 1994,
s. 194).

V oblasti skeletu mizeme vyjmenovat: ,,Siroky a kratky krk, anomdalie Zeber a obratli,
tvarové odchylky klicnich kosti, anomalie hrudniku (pectus carinatum, pectus excavatum),
hypoplazie panve, kratké koncetiny, kratké prsty (akromikrie), klinodaktylie (5. prst),
syndaktylie, polydaktylie, Siroka mezera mezi 1. a 2. prstem na noze (Zizka, 1994, s. 194).

Projevy, které se tykaji kaze: ,, sucha, mramorovana kiize, volna kiize na krku, jemné a
ridke vlasy (i alopecie), vidké rasy, abnormalni dermatoglyfy (pricna dlanova ryha, jedna
flekénit ryha na 5. prstu, distalni axialni triradius, prevaha ulndrnich smycek) “ (Zizka, 1994, s.
194).

Typické znaky v oblasti gastrointestindlniho systému: ,, atrézie jicnu, stenoza ci atrézie
duodena, atrézie anu, malrotace, megacolon, obstipace a tracheoezofagedlni pistél* (Zizka,
1994, s. 194).

Srdce a cév se tykaji tyto znaky: , defekt septa sini, defekt septa komor,
atrioventrikularni kandl, oteviend Botallova ducej* (Zizka, 1994, s. 194).

Ostatni znaky: ,, hypogenitalismus (mikropenis, kryptorchismus), diastaza primych
brisnich svalii (pupecni kyla), hypotonie, hyperflexibilita; poruchy funkce Stitné Zlazy,
charakteristicky (hruby) hlas; sklon k infekcim dychacich cest; sklon k leukémii; senilitas
praecox; prenatdlni i postnatalni riistova retardace; mentdlni defekt v pasmu imbecility az
idiocie, kirecové paroxysmy* (Zizka, 1994, s. 194).

Typickym znakem u déti s Downovym syndromem je epikantus, neboli epikanticka
fasa. Je to kozni fasa mezi kofenem nosu a koutkem oka. Tato fasa postupné slabne, ¢i mize

vymizet Uplné€ (Selikowitz, 2011).
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Po okraji duhovky oka se u osob s timto syndromem mohou vyskytovat tzv.
Bruchfieldovy skrvny. To jsou bilé ¢i nazloutlé tecky, které vSak nezplisobuji zddné zhorSeni
zraku. VéEtSinou vymizi se zabarvenim duhovky dohnéda (Selikowitz, 2011).

Mezi dalsi typické znaky Downova syndromu po narozeni ditéte patii: kulaty oblicej,
volna kize na zadni stran¢ krku, mensi Ustni otvor, Siroké ruce s kratkymi prsty, jedna pficna
dlaiiova ryha. Také mali¢ek mize mit jen jeden kloub. Déti mohou mit nizky svalovy tonus a
velkou hybnost kloubt (Selikowitz, 2011).

Jedinci s touto aberaci dorustaji lehce podprimérné vysky, max. 168cm u muzi a 155
cm u zen (Selikowitz, 2011).

Asi 1/3 déti s Downovym syndromem se narodi se srde¢ni vadou, proto by mélo byt po
narozeni u vSech déti provedeno ultrazvukové vySetfeni k vylouceni srdecnich malformaci.
Nejcastéji se jedna o defekt predsinokomorové prepazky, defekt mezikomorové piepazky a
(Selikowitz, 2011).

Riziko vyskytu leukémie je u jedinct s Downovym syndromem 10x -20x vyss$i nez u
ostatnich jedinct. (Bartoniova, Bazalova, 2007). Vyskytuje se asi u 1 ze 100 déti s touto aberaci.
S moderni medicinou Ize tuto nemoc zvladnout a Casto i pln¢ vylécit (Selikowitz, 2011).

Vétsina osob s trisomii 21. chromozomu méa rozumové schopnosti na urovni lehké (IQ
50-70) ¢i stiedné te€zké (IQ 35-50) mentalni retardace, tézkou (IQ 20-35) ¢i hlubokou (IQ méné
nez 20) mentalni retardaci zaznamenavadme pouze u mensi ¢asti. Proto osoby s Downovym

syndromem fadime mezi osoby s mentalnim postizenim (Selikowitz, 2011).

2.2 Edwardstv syndrom

Edwardstv syndrom zapisujeme jako 47, XX nebo XY, +18 (Pokrivéak, 2009).
Dle MKN-10 (Mezinarodni klasifikace nemoci) zna¢ime tento syndrom kody Q91.0 —
Q91.3 (URL 4). Vyskyt této aberace je asi 1:5000 (Pokriv¢ak, 2009).

Syndrom je zptlisoben trisomii 18. chromozomu, ktera vznikd v meidze nondisjunkeci.

Casto je tato aberace spojena s anomaliemi gonosomiti (Kuderova, 1988).
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V roce 1960 byl syndrom poprvé popsan Johnem Hiltonem Edwardsem, anglickym
genetikem se svymi spolupracovniky (Zizka, 1994).

V etiologii této vady hraje roli vyssi vék rodica, obzvlasté matek (Kucerova, 1988).

Klinické projevy v oblasti hlavy: , Mikrocefalie, dolichocefalie, prominujici zdhlavi,
vysoké a Siroké celo, ,, trojuhelnikovy* oblicej; maly nos, chodlni atrézie; hypertelorismus,
epikantus, ptoza, lefarofimoza, mikroftalmie, zakaly rohovky, modré skléry, anomalie duhovky,
katarakta, strabismus, pigmentové zmeény na sitnici, kratky horni ret, mikrostomie, rozstépy rtu,
rozstépy patra, gotické patro, mikroretrogenie; nizko nasedajici a dysplastické usni boltce,
atrézie zvukovodii (Ziika, 1994, s. 188).

Skelet: , kratky krk, krdatké sternum, anomdlie Zeber a obrathi, skolioza, vizka panev,
omezend abdukce v kycelnich kloubech, aplazie radia, abnormality epifyz, hypoplazie palce,
kloubni kontraktury, flekcni kontraktury prstii, charakteristické drzeni ruky (palec je sevien
V peést, 2. - 5. prst jsou deviovany medidlnim smérem), syndaktylie, polydaktylie, zkraceni a
dorziflexe palce na noze, prominujici patni kost, pes equinovarus “ (Zizka, 1994, s. 188).

Projevy, které se tykaji srdce a cév: , defekt septa sini, defekt septa komor, oteviend
Bottalova ducej* (Zizka, 1994, s. 188).

Znaky, tykajici se urogenitalniho systému: ,,anomdlie mocovych cest (podkovovita
ledvina, hydronefroza), hypospadie, kryprochismus, hypoplazie ovarii, hypertrofie klitoris*
(Zizka, 1994, s. 188).

Gastrointestinalni systém: ,, Meckeluv divertikl, stendza pyloru, eventrace branice,
malrotace, tracheoezofagedlini pistél, omfalokéla, atrézie anu, hernie* (Zizka, 1994, s. 188).

Nervovy systém: ,,anomdlie corpus callosum, hydrocefalus, encefalokéla,
meningokéla “ (Zizka, 1994, s. 188).

Dermatoglyfy: ,, chybeni distalni flekcni ryhy na prstech, pricnd dlanova ryha, vysoky
pocet obloukii, distalni pozice dlafiového triradia“ (Zizka, 1994, s. 188).

Jiné znaky: ,, hypoplazie plic, jedna umbilikalni artérie; lipoatrofie, Volna kiize na krku,
hirsutismus; abnormity v prithéhu téhotenstvi (polyhydramnion, mald placenta, slabé pohyby
plodu); prenatalni i postnatalni ristova retardace, obtize pvi piti a polykani, hypotonie (pozdéji

hypertonie), tézka vyvojova retardace (Zizka, 1994, s. 188).

Chlapci s timto syndromem ziji asi 2 tydny, divky az 5 mésict. Asi 10% déti zije déle

nez rok (Kucerova, 1988).
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2.3 Patautiv syndrom

Karyotyp tohoto syndromu zapisujeme 47, XX nebo XY, +13. (Pokrivcak, 2009)

Mezinarodni statisticka klasifikace nemoci a pfidruzenych zdravotnich problémi tento
syndrom znac¢i kody Q91.4 — 7 (URL 4). Vyskyt tohoto syndromu je asi 1:10 000 (Pokrivcak,
2009).

Tato aberace vznikd nondisjunkci 13. chromosomu v meidze. Vzacné mize vzniknout i
nasledkem balancované translokace Robertsonovy u rodi¢i (Kucerova, 1988).

Aberace byla popsana v roce 1960 Klausem Patauem, americkym genetikem a jeho
spolupracovniky (Zizka, 1994; Pokrivéak, 2009).

Velkou roli v etiologii tohoto syndromu hraje vyssi vék rodic¢a (Kucerova, 1988).

K typickym znakim Vv oblasti hlavy jedince s touto anomalii patii: ,, mikrocefalie, Siroky
Sev Sipovy, zveétSena velkd fontanela, opozdény uzaver lebecnich Svii a fontanel, prominence
metopické sutury (Svu), ustupujici Celo; Siroky nos; hypertelorismus i hypotelorismus,
mikroftalmie i anoftalmie, epikanty, zakaly rohovky, kolobomy duhovky, aniridie, katarakta,
dysplazie sitnice, kolobomy retiny, tenké rty, dlouhé filtrum, rozstép rtu a patra (nachazi se
ptiblizné u 2/3 jedinct s timto syndromem (Kuéerova, 1988), uzké patro, anomdlie prenatalni
dentice, mikrogenie; nizko nasedajici a malformované usni boltce, preaurikularni vyriistky a
pistéle a sluchovad vada. “ (Zizka, 1994, s. 186)

V oblasti skeletu se jedna pfedevSim o tyto znaky: , kratky krk, anomalie obratli,
kyfoza, skolioza, anomdlni tvar a hypoplazie Zeber (aplazie 12. Zebra), hypoplazie pdnve,
omezena abdukce v kycelnich kloubech, flekcni kontraktury prsti, polydaktylie, syndaktylie,
kamptodaktylie, nadpocetné prsty (unilateralni i bilateralni hexadaktylie, nékdy pouze
rudimentdrni), hyperextenzibilita palce na ruce, proximalni implantace palce, trifalangealni
palec, kratky palec v dorziflexi na noze, prominujict patni kost, pedes equinovari (Zizka, 1994,
s. 186).

Projevy tykajici se kuze: ,,volnd kiize, nadytecna kize na krku, kozni kapilarni
hemangiomy, kozni defekty v perietookcipitialni krajine, uzké hyperkonvexni nehty,
hypoplastické nehty;, abnormalni dermatoglyfy (pricné dlanové ryhy, distalni lokalizace
dlariového triradia) “ (Zizka, 1994, s. 186).

Klinické projevy na srdci a cévach: , defekt septa komor, defekt septa sini, jedna

umbilikdlni artérie” (Zizka, 1994, s. 186).
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Postizeni nervového systému: ,,holoprozencefalie, kiece, tézka psychomotoricka
retardace “ (Zizka, 1994, s. 186).

Urogenitalni systém: ,, polycystické ledviny, hydronefroza, anomdlie mocovych cest,
mikropenis, epispadie, hypospadie, kryptorchismus, hyperplazie klitoris, hypoplazie ovarii*
(Zizka, 1994, s. 186).

Gastrointestinalni  systém: ,, omfalokéla, diverticulum Meckeli, malrotace, situs
inversus, hernie  (Zizka, 1994, s. 186).

Plod jiz v déloze vykazuje piiznaky I[UGR (intrauterinni rastové retardace) (Polak,
1998).

Ostatni projevy: ,,poruchy svalového tonu, hypoplazie brisni svaloviny, pritomnost

embryondlniho hemoglobinu, abnormalni lobulace leukocytii (Zizka, 1994, s. 186).
Progndza tohoto syndromu je velmi $patnd, 45% narozenych déti s timto postizenim

umird v prvnim mésici zivota. 70% pak do pil roku zZivota. Jen necelych 5% déti narozenych

S touto aberaci pieziva 3 roky Zivota (Kucerova, 1988).
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2.4 Turneriv syndrom

Turnertiv syndrom ma karyotyp 45, X0 (Polak, 1998).

V MKN-10 miizeme tento syndrom nalézt pod kodem Q96 (URL 4). Vyskyt je asi 1:
10 000 (Pokiv¢ak, 2009). Naopak Lebl, Zapletalova (2005) uvadi vyskyt 1: 2000-2500 divek a
zen.

Tato aberace je zptisobena monosomii chromosomu X, ktera vznika nondisjunkci pii

meiodze, vétSinou pii oogenezi (Kucerova, 1988).

Typické znaky tohoto syndromu poprvé popsal Turner v roce 1938, avSak ovarialni

ageneze byla s nejvétsi pravdépodobnosti popsana jiz roku 1768 Margagnim (Zizka, 1994).

Typické klinické projevy v oblasti hlavy: ,,tzv. trojuhelnikovy oblicej, hypoplazie
maxily, naznacena senilni facies; antimongoloidni postaveni ocnich stérbin, ptoza, epikantus,
strabismus, exoftalmus, modré skiéry, dysplazie duhovky, kolobomy duhovky, kongenitdlni
katarakta, myopie, poruchy zraku a barvocitu, ,, kapri‘ usta, gotické patro, poruchy dentice,
mikrogenie; dysplastické a nize nasedajict usni boltce, porucha sluchu* (Zizka, 1994, s. 195).

Znaky v oblasti skeletu: ,, kratky krk, anomdlie obratli (hypoplazie krénich obratli),
anomdlie Zeber, kyfoza, skolioza, Siroky hrudnik, anomdlie hrudniku, cubitus valgus,
Madelungova deformita, brachymetakarpy (4. metakarp), fuze karpalnich kiistek, deformity
medialniho kondylu tibie, anomdlie metafyz; opozdeény kostni vek,; osteoporoza, prenatalni i
postnatalni maly vzrist (télesnd vyska v dospélosti 114-150 cm) “ (Zizka, 1994, s. 195)

Kize (adnexa): ,, lymfedémy na rukou a nohou (novorozenecké obdobi), pterygium colli,
nadbytek kiize a nizsi vlasova hranice na krku, mnohocetné pigmentové névy, kozni fibromy,
sklon k tvorbé keloidii, hypoplastické a lateralizované prsni bradavky; hypotrichéza (i
alopecie), 7idké pubické i chybejici axilarni ochlupeni, hypoplastické a hyperkonvexni nehty,
abnormalni dermatoglyfy“ (Zizka, 1994, s. 195).

Pohlavni Gstroji: ,, hypogenitalismus (infantilni zevni genitadl, infantilni vagina i uterus,
prouzkovité gonddy , streak gonads ", amenorea, sterilita, hypoplazie prsnich zlaz)* (Zizka,
1994, s. 195).

Dalsi: ,, strevni hemangiomatoza, anomalie srdce a cév (defekt septa komor, koarktace

aorty, idiopaticka hypertenze); anomalie ledvin (podkovovitd ledvina), endokrinni poruchy
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(obezita, diabetes mellitus, tyreoiditis). Vétsinou normalni inteligence. Psychologické problémy
V souvislosti se sexudlnim infantilismem, malou postavou, sterilitou* (Zizka, 1994, s. 195).

Napadnou znamkou je Casto pterygium colli neboli kozni fasy na bocich krku. Ty
vytvareji dojem, Ze je krk Siroky. Jsou zptisobeny nahromadénim tkanové tekutiny z divodu
nevytvorenych miznich uzlin, které by odvadély tkanovou tekutinu zpét do krevniho ob¢hu.
Tyto fasy je mozné pozd¢ji chirurgicky odstranit (Lebl, Zapletalova, 2005).

U divek s Turnerovym syndromem se ¢asto vyskytuji nejen vrozené vady srdce a cév,
zejména koartace aorty, ktera je vSak velmi dobfe operabilni, ale 1 tzv. podkovovita ledvina,
tedy spojeni obou ledvin v jednu ve tvaru podkovy, ktera kromé mozného sniZeni toku moci a
tim zvySeni rizika infekce mocovych cest nepiinasi vétsi rizika (Lebl, Zapletalova, 2005).

Velmi dilezitym znakem této chromozomalni aberace je rlstova porucha. Divky
nelécené ristovym hormonem doriistaji vysky 134-158 cm, pii 1éCeni ristovym hormonem asi
138-165 cm. Lécbu rustovym hormonem je nejvhodnéjsi zapocit pied dovrSenim 10. roku
zivota, naopak je nevhodné tuto 1€cbu zahajovat na prahu dospélosti, kdy jsou riistové ploténky
jiz téméf uzavieny. Rlstovy hormon se aplikuje injekéné do podkozi, Casto se pouzivaji
injekéni pera, kterd aplikaci usnadnuji (Lebl, Zapletalova, 2005).

Vajec¢niky narozenych divek s Turnerovym syndromem nezvladaji tvofit hormony a
neobsahuji vajicka. Podavanim estrogenu a progesteronu lze vyvolat pubertu a zachovat
zenskou zralost a menstruacni cyklus. Divky jsou pravidelné sledovany endokrinologem a
gynekologem. Je potieba spravné nacasovat pocatek podavani estrogenu, jelikoz zpisobuje
uzavieni rastovych plotének v dlouhych kostech a tim snizuji vysku. Idealni dobou je 13. — 15.
rok zivota (Lebl, Zapletalova, 2005).

Zena s Turnerovym syndromem miiZe otéhotn&t pomoci umélého oplodnéni darovaného
vajicka se semenem manzela metodou IVF (in vitro fertilizace). Je nutné podavani hormont do
doby, nez kontrolu pfevezme placenta. Procento uspéSnosti metody IVF je 25-30% (Lebl,
Zapletalova, 2005).
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2.5 Syndrom Cri du chat

Zapis karyotypu tohoto onemocnéni je: 46, XX nebo XY, del 5p. (Pokrivéak, 2009)

V Mezinarodni statistické klasifikaci nemoci a pifidruzenych zdravotnich problémi
(MKN-10) mizeme tento syndrom nalézt pod kodem Q93.4 jako deleci kratkého raménka
chromosomu 5 (URL 4). Vyskyt této aberace je asi 1:20 000 (Pokrivéak, 2009).

Tato strukturalni aberace vznikd pii meidze a patii mezi vrozené chromosomalni
aberace umoznujici postizenému dlouhodobé pieziti. (Kucerova, 1988)

Aberaci poprvé popsal Lejeune se spolupracovniky roku 1963. (Zizka, 1994)

Syndrom byva nazyvan také "syndrom kociciho kiiku®. Tento zvlaStni mnoukavy plac
novorozencii zptisobuje anomalie hrtanu. Tento ptiznak mizi po par tydnech zivota (Kucerova,
1988).

Mezi dalsi typické projevy v oblasti hlavy patii: ,,mikrocefalie, brachycefalie, kulaty
,,meésicovity“ oblicej, asymetrie obliceje, prominujici supraorbitdalni oblouky, Siroky koren
nosu, prominujici nos, hypertelorismus, antimongoloidni postaveni ocnich Stérbin, epikanty,
strabismus, katarakta, myopie, atrofie optiku; anomadlie dentice, klenuté patro, rozstép rtu a
patra, mala dolni Ccelist; nizko nasedajici dysplastické usni boltce, mikrocie, anocie,
preaurikuldrni kozni vyristky. « (Zizka, 1994, s. 248)

Mezi projevy Vv oblasti skeletu se fadi predevSim: ,, krdtky krk, skolioza, krdtké
metakarpy a metatarzy, nepravidelna délka a tvar prsti, syndaktylie, klinodaktylie, pedes
equinovari “ (Zizka, 1994, s. 248).

Dalsi projevy syndromu: ,, hypoplazie laryngu a epiglottis (kongenitdlni stridor),
,kocici* krik;, anomdlie centrdlni nervové soustavy, anomdlie urogenitdlniho systému
(hypospadie, epispadie, kryptorchismus); srdecni vady; diastiza primych svalii brisnich,
hernie; hypotonie, hypertonie; predcasné sediveni; abnormalni dermatoglyfy (jedna flekcni
palmarni ryha, distalni pozice dlanového triradia); mentalni defekt v pasmu idiocie, prenatalni
i postnatalni ristova retardace (Ziika, 1994, s. 248).

Jedinci se dozivaji dospélosti, jejich maximélni vyska je 168 cm. Casto jim vlasy
predCasné Sedivéji. (Kucerova, 1988)

1Q jedinci se syndromem Cri du chat je Casto nizsi nez 35. (Kucerova, 1988)
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3 Prakticka cast
Ve své praktické ¢asti jsem pomoci prizkumného Setfeni zjistovala obecné povédomi
studentll riznych oborl o vybranych vrozenych vyvojovych vadach, ptedevsim vybranych

chromozomalnich aberacich.

3.1 Stanoveni prizkumnych cili

Hlavnim cilem prizkumného Setfeni je zmapovat znalosti studentli specialni

pedagogiky a ostatnich obort o vybranych chromozomalnich aberacich.

Byly stanoveny tfi prizkumné cile:

Prizkumny cil 1: ,,Zjistit, zda povédomi o chromozomalnich aberacich je mezi studenty
specialni pedagogiky vyssi nez mezi studenty ostatnich obori.*

Prazkumny cil 2: ,,Zjistit, zda osobni zkusenost s 0sobami s chromozomalni aberaci je
u studentt specialni pedagogiky Cetnéjsi nez u studentl ostatnich obora.*

Prizkumny cil 3: ,Zjistit, zda Downiv syndrom je pro studenty obou vzorki

nejznamgjsi chromozomalni aberace.*

3.2 Metodologie prizkumu a charakteristika prizkumného

vzorku

Prizkumné Setfeni bylo provedeno na zacatku roku 2015 pomoci serveru Survio.com a
bylo zaméfeno na studenty ¢eskych vysokych skol. Jedna se o kvantitativni priizkumné Setient,
jez bylo realizovano dotaznikovym Setfenim a jehoZz vysledky byly dale analyzovany. Dotaznik
je koncipovan jako anonymni. Sklddal se ze c&trndcti uzavienych otdzek urCenych k
prizkumnému Setfeni a jedné informativni otazky, jez byla urCena k charakteristice
prazkumného vzorku, v tomto piipadé slouzila pouze k rozd€leni vzorku na studenty specialni
pedagogiky a studenty jiného zaméteni. Tato otdzka nam také mlize pomoci rozdé€lit studenty
jinych nez specialnépedagogickych oborti na jednotliva zaméteni studia. Celkovy vzorek

obsahuje Sedesat studentti (tficet z kazdé skupiny).
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Zaméreni Pocet respondenti Procenta
Jiné humanitni a spole¢enské obory 16 53%
Lékarstvi S 17%
Sportovni zaméfeni 1 3%
Technické a piirodovédné zaméfeni 8 27%
Teologie 0 0%

Tabulka 1: Zaméreni studia respondentii s jinym nez specialnépedagogickym zamérenim

Zaméreni studia respondenti s jinym nez
specialnépedagogickym zamérenim

0%

B Humanitni a spolecenské B Lékarstvi [ Sportovni B Technické a pfirodovédné  H Teologie

Graf 1: Zamereni studia respondentii s jinym nez specialnépedagogickym zamérenim
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3.3 Zpracovani pruzkumného Setieni

Prvni otazka prizkumného Setieni zjistovala, zda se respondenti jiz setkali s pojmem

,,chromozomalni aberace*.

« 1 Pocet v Pocet
Odpoved esmda Procenta Odpoved Fespanilam Procenta
Ano 29 97% Ano 19 63%
Ne 1 3% Ne 11 37%

Z tabulky ¢islo 2 vyplyva, Ze téméf vSichni studenti (97%) specialni pedagogiky se

Tabulka 2: Slysel/a jste nekdy pojem ,,chromozomalni aberace?

s pojmem setkali, pouze 1 respondent odpoveédél zaporné.

Oproti tomu u studentl ostatnich oborti odpovédéela zaporné vice nez tretina (37%).

Slysel/a jste nékdy pojem ,,chromozomalni aberace”?
- studenti specialni pedagogiky

H Ano

H Ne

Graf 2a: Slysel/a jste nékdy pojem ,,chromozomdlni aberace **? — studenti specidalni pedagogiky
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Slysel/a jste nékdy pojem ,,chromozomalni aberace”?
- ostatni studenti

M ano

Hne

Graf 2b: Slysel/a jste nékdy pojem ,,chromozomalni aberace **? — studenti ostatnich oborii

Druha otazka zjiStuje, zda respondent vi, co pojem ,,chromozomalni aberace* znamena.

Studenti specialni

- Studenti ostatnich obora
pedagogiky
s Pocet Pocet

Odpoved el Procenta el Procenta

Nevim 0 0% 11 37%

Mutace, ktera zasahuje do
chromozomi a méni jejich tvar 30 100% 19 63%
a strukturu
Onemocnéni zplisobené 0 0% 0 0%
nedostatkem chromu

Tabulka 3: Vite, co pojem ,,chromozomalni aberace** znamena?

Z tabulky c¢islo 3 je patrné, Ze vSichni studenti specialni pedagogiky zvolili spravnou

odpovéd’, tedy, Ze se jedna o mutace zasahujici do chromozomu a méni jejich tvar a strukturu.

Mezi ostatnimi studenty vice nez tfetina zvolila odpovéd’ ,,nevim* (37%) a spravnou odpoveéd’

zvolilo 19 respondenti (63%).



Vite, co pojem ,,chromozomalni aberace”
znamena? - ostatni studenti

0%

H Nevim.
M Je to mutace, ktra zasahuje do chromozomu a méni jejich tvar a strukturu.

Onemocnéni zplsobené nedostatkem chromu.

Graf 3: Vite, co pojem ,,chromozomdalni aberace “ znamend? — ostatni studenti

Treti otazka zjiStovala, které syndromy jsou studentim znamy, a které nikoliv.
Ptipadné, ktery syndrom je nezndméjsi, a ktery méné znamy. Z této otazky vzniklo nékolik

tabulek:

Studenti specidlni pedagogiky Ostatni studenti
« Pocet Pocet
Odpovéd el Procenta respemdlaii Procenta
Ano 30 100% 30 100%
Ne 0 0% 0 0%

Z tabulky 4a vyplyva, ze Downlv syndrom oznacili jako znamy vSichni respondenti,

tedy 100% studentti specialni pedagogiky i 100% studenti jinych nez specidlnépedagogickych

oboru.

Tabulka 4a: Znalost Downova syndromu
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< Pocet Pocet
Odpoved i Procenta Feemndnd Procenta
Ano 25 83% 11 37%
Ne 5 17% 19 63%

Tabulka 4b: Znalost Edwardsova syndromu

Z tabulky 4b je ziejmé, ze vice nez 80% studenti (25 respondentt) specialni pedagogiky
pojem ,,Edwardstv syndrom® zn4, oproti tomu vice nez polovina ostatnich studentti (63%) tento

syndrom nezna.

Znalost Edwardsova syndromu - studenti specialni
pedagogiky

Hano Hne

Graf 4b.1: Znalost Edwardsova syndromu — studenti specidlni pedagogiky
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Edwardslv syndrom - ostatni studenti

Hano Hne

Studenti specidlni pedagogiky

Graf 4b.2: Znalost Edwardsova syndromu — studenti ostatnich oborii

Studenti ostatnich oboru

« Pocet Pocet
Odpoved resmndnid Procenta e Procenta
Ano 20 67% 8 27%
Ne 10 33% 22 73%

Z tabulky vyplyva, ze dvé tfetiny studentil (67%) specialni pedagogiky oznacilo Patautiv

syndrom za jim zndmy, naopak u ostatnich studenti oznacila syndrom za zndmy méné nez

Tabulka 4c: Znalost Patauova syndromu

tfetina respondentti (27%).
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Znalost Patauova syndromu - studenti specialni
pedagogiky

Hano Hne

Graf 4c.1: Znalost Patauova syndromu — studenti specidlni pedagogiky

Znalost Patauova syndromu - ostatni studenti

Hano Hne

Graf 4c¢.2: Znalost Patauova syndromu — ostatni studenti
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< Pocet Pocet
Odpoved i Procenta Feemndnd Procenta
Ano 29 97% 15 50%
Ne 1 3% 15 50%

Tabulka 4d: Znalost Turnerova syndromu

Z tabulky 4d lze vycist, Zze pojem Turnerv syndrom oznacilo za jim znamy 97%
studentl specialni pedagogiky, tedy 29 respondentti. U studentli ostatnich oborii oznacila tento

syndrom za znamy presné polovina respondenta.

Znalost Turnerova syndromu — studenti specialni
pedagogiky

Hano Hne

Graf 4d: Znalost Turnerova syndromu — studenti specidlni pedagogiky
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Studenti specidlni pedagogiky Studenti ostatnich obor
<o Pocet Pocet
Odpovéd resrpemdlai Procenta respendlai Procenta
ANo 15 50% 4 13%
Ne 15 50% 26 87%

Tabulka 4e: Znalost syndromu Cri Du Chat
Z tabulky 4e je patrné, ze syndrom Cri Du Chat je znamy pouze poloviné studenti

specialnépedagogickych oborti. Mezi ostatnimi studenty znaji pojem Cri Du Chat pouze 4

respondenti (13%).

Znalost syndromu Cri Du Chat - ostatni studenti

Hano Hne

Graf 4e: Znalost syndromu Cri Du Chat - ostatni studenti

Otazka ¢islo 4 zjistovala, kde se studenti setkali s pojmy z piedchozi otazky, tedy s 5
syndromy (Downtiv syndrom, Edwardstiv syndrom, Patautiv syndrom, Turnertiv syndrom a
syndrom Cri Du Chat). Respondenti mohli zvolit vice odpovédi z nabizenych mozZnosti.

Procenta v tabulce ukazuji, kolik procent respondentii z kazdého souboru zvolilo jednotlivé

moznosti.

37



Student! spociaaf Ostatn studeni
Odpoved Pocet . | Procenta Pocet . | Procenta
respondentl respondentl

Ve 'élfs)‘le, na odborné prednasce, 30 100% 17 570
seminari
V médiich 16 53% 20 67%
V roding, u ptatel 5 17% 5 17%
Pii 9§obPim setkani s osobami 13 43% 11 37%
S postizenim
Jiné 2 7% 3 10%

Tabulka 5: Kde jste se s témito pojmy setkal/a?

Tabulka 5 ukazuje nepiekvapivy fakt, Ze vSichni studenti specialni pedagogiky se s 5
nejznaméj$imi chromozomalnimi aberacemi setkali ve $kole, na odborné pfednasce ¢i seminaii.
Vice nez polovina (53%) specialnich pedagogi se s nimi setkala v médiich a necela polovina
(43%) pii osobnim setkani s osobami s postizenim. 5 respondent (17%) z fad studenti
specialni pedagogiky uvedlo, Ze se s témito pojmy setkalo v rodiné ¢i u ptatel. 2 studenti zvolili
moznost jiné a specifikovali ji jako: V zaméstnani a literatura a dokumentarni filmy.

U ostatnich studentli nejvice respondentl (67%) oznacilo moznost v médiich, dalsi
nejcastejs$i odpoveédi byla moznost ,,ve Skole, na odborné piednasce ¢i seminati®, kterou zvolilo
57% studentii. Tteti nejéetnéjsi odpoveédi bylo ,,pfi osobnim setkani s 0sobami s postizenim®,
tuto moznost zvolilo 37% respondentt z fad ostatnich studentti. V rodiné a u pratel se s t€émito
pojmy setkalo pouze 17% studentd jinych nez specialné pedagogickych obort. Nejméné Cetnou
odpovédi u ostatnich studentti byla odpovéd’ ,,jiné, kterou zvolili pouze 3 respondenti (10%) a
specifikovali ji jako: stfedoSkolskd odborna Cinnost (geneticky podminéné choroby), odborna

literatura a internet.
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Kde jste se s témito pojmy setkal/a? - studenti specialni

pedagogiky

30

H Ve skole, na odborné prednasce, seminafi. BV médiich.

2V roding, u pratel B Pri osobnim setkani s osobami s postizenim.

H Jiné

Graf 5a: Kde jste se s témito pojmy setkal/a? - studenti specialni pedagogiky

Kde jste se s témito pojmy setkal/a? - ostatni studenti

H Ve sSkole, na odborné prednasce, seminafi. BV médiich.

2V roding, u pratel. B Pri osobnim setkani s osobami s postizenim.

H Jiné

Graf 5b: Kde jste se s temito pojmy setkal/a? — ostatni studenti
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Otazka ¢islo 5 zkouma zajem respondentd o problematiku osob s postizenim, jelikoz

by mohl mit vliv na odpovédi respondentd.

Studenti specialni pedagogiky Ostatni studenti
. Pocet Pocet
Odpoveéd s Procenta sk Procenta
Ano 29 97% 12 40%
Ne 1 3% 18 60%

Tabulka 6. Zajimdte se o problematiku osob s postizenim?

Z tabulky ¢islo 6 je zfejmé, Ze vEtSina studenti specialni pedagogiky se o problematiku
0S0b s postizenim zajima, prekvapivy je fakt, ze 1 clovek (3%) se o tuto problematiku nezajima.

U ostatnich studentti se o tuto problematiku zajima 40% respondentti (12 studenttt).

Zajimate se o problematiku osob s postizenim? - studenti
specialni pedagogiky

H Ano HNe

Graf 6a: Zajimdte se o problematiku osob s postizenim? — studenti specidlni pedagogiky
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Zajimate se o problematiku osob s postizenim? -
ostatni studenti

HAno HNe

Graf 6b: Zajimate se o problematiku osob s postizenim? — ostatni studenti.
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Otazka ¢islo 6 zkoumala, zda se respondenti jiz s 0S0bou s chromozomalni aberaci setkali.

Studenti specialni pedagogiky

Ostatni studenti

. Pocet Pocet
Odpoved s Procenta sk Procenta
Ano 20 67% 13 44%
Ne 10 33% 10 33%
Nevim 0 0% 7 23%

Z tabulky je ziejmé, ze presné¢ dvé tfetiny respondentli z fad studentl specialni
pedagogiky se s osobou s chromozomalni aberaci setkali. U ostatnich studentd se s 0sobou
s chromozomalni aberaci setkala neceld polovina respondentt (44%), tfetina (10 respondentit)

se s 0sobou s chromozomalni aberaci nesetkala a zhruba pétina (23%) nevi, zda se setkala ¢i

nikoliv.

Tabulka 7: Setkal/a jste se s osobou s chromozomdlni aberaci?

Setkal/a jste se s osobou s chromozomalni aberaci? -
studenti specialni pedagogiky

Graf 7a: Setkal/a jste se s 0so0bou s chromozomalni aberaci? - studenti specidlni pedagogiky

0%

HAno HNe [ Nevim
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Setkal/a jste se s osobou s chromozomalini

aberaci? - ostatni studenti

HAno HNe

Nevim

Graf 7b: Setkal/a jste se s 0sobou s chromozomalni aberaci? - ostatni studenti

Dalsi otazky se zabyvaly znalosti 5 syndromd, jejich etiologie, charakteristickych znaki

a nadzvl, moznosti zjisténi béhem gravidity a prenatalni diagnostikou.

Otazka ¢. 7 zkoumala znalost charakteristiky Downova syndromu.

T

Studenti specialni

Ostatni studenti

pedagogiky
Odpoved Pocet Procenta Pocet Procenta
respondentli respondentli
Télesné postizeni zptisobené 0 0% 3 10%
zdvojenim chromozomu ¢islo 20
Postizeni zptisobené trisomii 21. 30 100% 22 73%
chromozomu
Kombinaci zrakového a 0 0% 0 0%
sluchového postizeni
Kombin,aci téles'nvéhg a 0 0% 0 0%
sluchového postizeni
Nevim 0 0% 5 17%

Tabulka 8: Downutv syndrom znamend?
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Z tabulky lze vy¢ist, ze vSichni studenti (100%) vi, co Downliv syndrom znamena, ze
je to postizeni zpasobené trisomii 21. chromozomu. Spravnou odpovéd zvolil i témét tii
¢tvrtiny respondentli (73%) z fad ostatnich studenti. 5 z nich (17%) zvolilo odpovéd’ ,,nevim*

a jen 3 zvolili $patnou odpovéd’ (10%).

Downlv syndrom znamena? — ostatni studenti

0%

B Télesné postizeni zpGsobené zdvojenim chromozomu ¢islo 20
H PostiZeni zpGsobené trisomii 21. chromozomu.

Kombinaci zrakového a sluchového postizeni.
B Kombinaci télesného a sluchového postizeni.

o Nevim.

Graf 8b: Downiiv syndrom znamend? — oStatni studenti

Otazka Cislo 8 se pta na cesky nazev syndromu Cri Du Chat.

Studenti specialni pedagogiky Ostatni studenti
« Pocet Pocet
Odpoved etk Procenta e Procenta
Syn,drf)n,l hlasitého 0 0% 0 0%
povidani
Syndrom vykiikl 0 0% 1 3%
WNoviin 9 30% 20 67%

Tabulka 9: Cesky ndzev syndromu Cri Du Chat
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Z tabulky je zfejmé, Ze 21 studentl specialni pedagogiky zna spravny nézev syndromu
Cri Du Chat, 9 studenttl nevi, jak se spravné ¢esky jmenuje.
Mezi ostatnimi studenty zvolil $patnou odpovéd’ 1 respondent, 9 jich zvolilo spravnou

moznost a dvé tfetiny respondenti zvolilo moZnost ,,nevim®.

Cesky nazev syndromu Cri Du Chat - studenti
specialni pedagogiky

0% 0%

70%

B Syndrom hlasitého poviddni ~ ® Syndrom vykfikl Syndrom koci¢iho kfiku ~ ® Nevim

Graf 9a: Cesky ndzev syndromu Cri Du Chat - studenti specidlni pedagogiky
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Cesky nazev syndromu Cri Du Chat - ostatni studenti

0%

B Syndrom hlasitého poviddni B Syndrom vykfikd Syndrom kociciho kriku H Nevim

Graf 9b: Cesky ndzev syndromu Cri Du Chat - ostatni studenti

Devata otazka zkoumala znalost charakteristického znaku dvou z vybranych

syndromd, ,,opicich ryh*.

Studenti specidlni pedagogiky Ostatni studenti
Odpoved res;:fgémﬁ Procenta reslf:néc?et:ntﬁ Procenta
Patautiv syndrom 15 36% 6 18%
Downtiv syndrom 19 45% 9 26%
Syndrom Cri Du Chat 0 0% 0 0%
Nevim 8 19% 19 56%

Tabulka 10: Kterd z chromozomdlnich aberaci je charakteristicka ,, opicimi ryhami*?

Z tabulky je zfejmé, Ze 81% studentd specidlni pedagogiky zvolilo spravnou odpoved’
a to minimaln¢ jednu ze dvou spravnych. 19% studentd specialni pedagogiky zvolilo odpovéd’
,,nevim®.

Z ostatnich studentd zvolilo minimdlné 1 spravnou odpovéd’ 44% studenttl, vice nez

polovina (56%) zvolilo odpovéd’ ,,nevim®.
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Ktera z chromozomalnich aberaci je charakteristicka
,»OpiCimi ryhami“? - studenti specialni pedagogiky

M Patalv syndrom B Down0v syndrom & Syndrom Cri Du Chat B Nevim

Graf 10a: Kterd z chromozomalnich aberaci je charakteristicka ,, opicimi ryhami*? — studenti

specialni pedagogiky.

Ktera z chromozomalnich aberaci je
charakteristicka ,,opi¢imi ryhami“? - ostatni
studenti

0%

M Patadv syndrom B Down0v syndrom & Syndrom Cri Du Chat B Nevim

Graf 10b: Kterd z chromozomalnich aberaci je charakteristicka ,, opicimi rvhami**? — ostatni

studenti
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Otazka cislo 10 zkoumd znalost jednoho z charakteristickych znakd Patauova

syndromu.

Studenti specialni pedagogiky Ostatni studenti
Odpoved resgoofgén 0 Procenta resg)oofg;n 0 Procenta
Edwardstv syndrom 0 0% 1 3%
Patautiv syndrom 11 37% 5 17%
Turnertiv syndrom 1 3% 0 0%
Downtiv syndrom 0 0% 0 0%
Nevim 18 60% 24 80%

Tabulka 11: U které chromozomalni aberace se miiZe vyskytnout anoftalmie?

Z tabulky lze vycist, ze pouze 1 student (3%) specidlni pedagogiky zvolil Spatnou
odpovéd, tedy Turnertv syndrom. 18 student (60%) zvolilo moznost ,,nevim®. Asi tfetina
studentli specidlni pedagogiky vybrala spravnou odpoveéd'.

Mezi ostatnimi studenty zvolil $patnou odpovéd’ taktéz pouze 1 student (3%). 17%

respondentl zvolilo spravnou odpovéd’ a 80% z nich vybralo moznost ,,nevim*®.
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U které chromozomalni aberace se mtiZe vyskytnout
anoftalmie? - studenti specidlni pedagogiky

0%

B Edwardslv syndrom  H Pataulv syndrom Turnertv syndrom B Down(v syndrom B Nevim.

Graf 11a: U které chromozomdlni aberace se miize vyskytnout anoftalmie? — studenti

specialni pedagogiky.

U které chromozomalni aberace se mtiZze vyskytnout
anoftalmie? — ostatni studenti

B Edwardslv syndrom B Pataulv syndrom Turnertv syndrom B Down(v syndrom B Nevim.

Graf 11b: U které chromozomdlni aberace se miize Vyskytnout anoftalmie? — ostatni studenti
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Jedenacta otazka zjist'uje znalost rizikovych faktor vzniku chromozomalnich aberaci.

Respondenti mohli zvolit nékolik z nabizenych moznosti.

Studenti specialni pedagogiky Ostatni studenti
Odpoved resg)oofgén 0 Procenta resg)oofgén i Procenta
Ptedcasny porod 0 0% 0 0%
Vysoky vék matky 28 78% 18 50%
Multiparita 3 8% 0 0%
Nevim 2 6% 10 28%

Tabulka 12: Jednim z nejtypictéjsich faktori vzniku chromozomalnich aberaci je.

Z tabulky je zfejmé, Ze nejveétsi ¢ast (78%) respondentti z fad studentd specialni
pedagogiky zvolila odpovéd ,,vysoky vék matky®, kterd je spravna. 16% studentl specialni
pedagogiky zvolilo nespravné moznosti ,,koufeni matky v téhotenstvi® a ,,multiparita®, které
nejsou spravné. Odpoveéd’ ,,nevim* zvolilo 6% respondentd.

Z tad ostatnich studentii zvolila spravnou odpovéd’ piesné polovina respondentt. 10

respondentti zvolilo ,,nevim* a 22% zvolilo nespravné moznost ,,koufeni matky v t€hotenstvi‘.
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Rizikové faktory - studenti specialni pedagogiky

B Kouteni matky v téhotenstvi B Pfedcasny porod & Vysoky vék matky B Multiparita B Nevim

Graf 12a: Rizikové faktory - studenti specialni pedagogiky

Rizikové faktory - ostatni studenti

0%

0%

B Koureni matky v téhotenstvi B PfedCasny porod [ Vysoky vék matky B Multiparita B Nevim

Graf 12b: Rizikové faktory - ostatni studenti
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Dvanacta otazka zkouma znalost nazvu jednoho z charakteristickych znakt Casto se

vyskytujiciho u chromozomalnich aberaci — mikrocefalie.

Studenti specialni

pedagogiky Ostatni studenti
Odpoved’ Pocet . | Procenta Pocet . | Procenta
respondentti respondenttl
Abnormaln¢ symetricky mala hlava dana
primarné bud’ zpomalenym a nedostatecnym
vyvinem mozku, nebo pfed¢asnym sriistem 28 93% 18 60%

lebecnich $vi (v tomto ptipadé je vzdy
zmenSen 1 mozek)

Abnormalné symetricky velka hlava dana
primarné bu’d zrxchlenym vyvinem ornozku, 2 7% 0 0%
nebo pozdnim sristem lebecnich §vii (v
tomto ptipad¢ je vzdy zvétSen i mozek)
Abnormalné kratsi koncetiny zptisobené

predcasnym zanikem rtstovych plotének 0 0% 0 0%
kosti
Nevim 0 0% 12 40%

Tabulka 13: Mikrocefalie znamena:

Z tabulky je patrné, Ze vétSina studentl specidlni pedagogiky (93%) vi, co znamena
pojem ,,mikrocefalie®, 2 z nich zvolili Spatnou odpovéd’.
Mezi ostatnimi studenty zvolilo spravnou odpovéd’ 60% z nich, zbylych 40% oznacilo

odpovéd’ ,,nevim*®.
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Mikrocefalie znamena - studenti specialni pedagogiky

0% 0%

B Abnormalni symetricky mald hlava dand primarné bud zpomalenym a nedostate¢nym vyvinem mozku, nebo
predcasnym sristem lebecnich Svd. V tomto pripadé je vidy zmensen i mozek.

B Abnormalné symetricky velka hlava dand primarné bud' zrychlenym vyvinem mozku, nebo pozdnim sristem
lebecnich $vi, v tomto pripadé je vidy zvétsen i mozek.

1 Abnormalné kratsi koncetiny zplisobené predéasnym zanikem ristovych plotének kosti.

H Nevim.

Graf 13a: Mikrocefalie znamena — studenti specialni pedagogiky

Mikrocefalie znamena - ostatni studenti

0%
°0%

B Abnormalni symetricky mald hlava dana primarné bud zpomalenym a nedostateénym vyvinem mozku, nebo
pred¢asnym sristem lebecnich $vi. V tomto pfipadé je vidy zmensen i mozek.

B Abnormalné symetricky velka hlava dand primarné bud' zrychlenym vyvinem mozku, nebo pozdnim srdstem
lebecnich $vl, v tomto pripadé je vidy zvétsen i mozek.

1 Abnormalné kratsi koncetiny zplisobené predéasnym zanikem ristovych plotének kosti.

H Nevim.

Graf' 13b: Mikrocefalie znamena — ostatni studenti

53



Trinacta otazka zkoumala znalosti studenti o mozZnosti prenatalni diagnostiky
Edwardsova syndromu. Tento syndrom Ize zjistit pomoci biochemického screeningu v prvnim

a druhém trimestru a dalSich vySetfeni.

Studenti specidlni pedagogiky Ostatni studenti
o Pocet Pocet
Odpoved e Procenta esmmnil Procenta
Nevim 13 43% 13 43%
Ano 5 17% 0 0%
Ne 12 40% 17 57%

Tabulka 14: Myslite si, ze Edwardsiv syndrom [ze zjistit jiz behem tehotenstvi?

Tabulka ukazuje, ze 43% studentli specialni pedagogiky zvolilo odpovéd ,nevim®,
témer stejny pocet (40%) zvolil nespravnou odpovéd’, tu spravnou zvolilo 5 respondenti (17%).
U ostatnich studentil vice neZ polovina (57%) zvolila Spatnou odpovéd’, zbylych 43%

vybralo odpovéd’ ,,nevim*®.

Myslite si, Ze Ize Edwardsiv syndrom zjistit jiz béhem
téhotentvi? - studenti specialni pedagogiky

40%

HAno HNe [ Nevim

Graf 14a: Myslite si, Ze Ize Edwardsiv syndrom zjistit jiz béhem téhotenstvi? - studenti

specialni pedagogiky

54



Myslite si, Ze lze Edwardsiv syndrom zjistit jiz béhem
téhotentvi? - ostatni studenti

HAno HNe [ Nevim

Graf 14b: Myslite si, ze Ize Edwardsiiv syndrom zjistit jiz béhem téhotenstvi? - ostatni studenti

Ctrnacta, posledni otizka zkoumala znalosti o prenatalni diagnostice, amniocentéze,

tedy odbéru plodové vody.

< 1 Pocet Pocet
Odpovéd respondenti Procenta respondent Procenta
Spec1al’m vySetfeni — odber 30 100% 23 77%
plodové vody
Specidlni odbér krve 0 0
Vv t¢hotenstvi 0 0% 0 0%
Nevim 0 0% 7 23%

Tabulka 15: Vite, co je amniocentéza?

Z tabulky je patrné, Ze vSichni studenti specialni pedagogiky zvolili spravnou odpovéd.
U ostatnich studentli zvolili spravnou odpovéd’ asi tii ¢tvrtiny respondentt (77%), zbyla asi

¢tvrtina respondentti (23%) zvolila odpovéd’ ,,nevim®.
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Vite, co je amniocentéza? - ostatni studenti

0%

B Specialni vySetreni (odbér plodové vody) B Specialni odbér krve v téhotenstvi Nevim

Graf 15b: Vite, co je amniocentéza? - ostatni studenti

3.3 Zavér priuzkumného Setieni
Z prizkumného Setfeni vyplynulo, Ze studenti oborl se specidlné pedagogickym

zamétenim maji vétsi povédomi o problematice.

Vyhodnoceni priuzkumnych cilii:

Prizkumny cil 1: ,,Zjistit, zda povédomi o chromosomalnich aberacich je mezi studenty
specialni pedagogiky vyssi, nez mezi studenty ostatnich obort.*

K prizkumnému Setfeni byl sestaven dotaznik s uzavienymi otdzkami a platnost
prizkumného cile zde ovétovali otazky ¢. 7 az 14, které se zaméfily na srovnani znalosti
konkrétnich syndromt, jejich projevii a odbornych termind s témito vadami souvisejicimi.
Pokud se zaméfime na vyhodnoceni vySe uvedenych uzavienych otazek, lze v prvnim
okamziku fici, Ze skupina studentd specidlni pedagogiky méla ve vSech téchto otdzkach vyssi
miru spravnych odpovédi. U dvou otazek (€. 7 vénujici se Downovu syndromu a ¢. 14
dotazujici se na aminocentézu), byl pocet spravnych odpovédi u studentt specialni pedagogiky

dokonce 100%. U studenti ostatnich obort byl vyskyt spravnych odpovédi na relativné vysoké
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urovni (73% a 77%). Dobr¢ znalosti projevili taktéz studenti specialni pedagogiky u otazky ¢.
12, vztahujici se k terminu mikrocefalus (93% spravnych odpovédi) a otazky €. 9 - symptomu
opici ryhy, jez Sla pfipojit k dvéma syndromtim (81%). Pojem mikrocefalus spravné ptifadilo
60% studentl ostatnich oborti, u ostatnich odpovédi neptesahl pocet spravnych odpovédi 50%.
U otazky ¢. 11, dotazujici se na termin anoftalmie, odpovédélo spravné pouze 17% studentd
ostatnich obort, u otazky €. 13, zabyvajici se moznosti prenatalni diagnostiky, neodpovédél
spravné zadny student z ostatnich obori. Jelikoz u vSech téchto otazek, zkoumajici povédomi
studentii o chromozomalnich aberacich, je pocet spravnych odpovédi vyssi u studentd
specialnépedagogickych obort, I1ze konstatovat, Ze mezi studenty specialni pedagogiky je

povédomi o chromozomalnich aberacich vyssi, nez mezi studenty ostatnich obord.

Prazkumny cil 2: ,,Zjistit, zda osobni zkuSenost s 0s0bami s chromozomalni aberaci je
u studentd specialni pedagogiky ¢etnéjsi nez u studentti ostatnich obora.*

K vyhodnoceni tohoto priizkumného cile slouzila predev§im otazka ¢. 6, kterd se
dotazovala studentii piimo na jejich osobni zkuSenost s lidmi s chromozomalni aberaci.
Prizkumnym Setfenim bylo zjisténo, Ze 20 respondenti (67 %) z tfad studentii specidlni
pedagogiky ma osobni zkuSenost s t€émito lidmi. Tietina studentd odpovédéla zaporné. U
studentli ostatnich oborti byl poc¢et kladnych odpovédi 13 (44 %), 10 odpovédélo zaporné (33
%) a 7 ostatnich studentl nevédélo, zda se s takovym ¢lovékem setkali. K tomuto vysledku jisté
pomaha také fakt, Ze 29 studentl specidlni pedagogiky (97 %) se aktivné zajima o problematiku
0sob s postizenim, kdezto ze studentii ostatnich oborti jen 12 (40 %). Na zakladé téchto
vysledku lze fici, ze studenti specialni pedagogiky maji vice osobnich zkuSenosti s lidmi

S chromozomalni aberaci.

Prizkumny cil 3: ,Zjistit, zda Downlv syndrom je pro studenty obou vzorka
nejznaméjs$i chromozomalni aberace.*

Platnost tietiho prizkumného cile ovéfovala otazka €. 3, jez se respondentd ptala na
znalost konkrétnich syndromli (Downliv syndrom, Edwardsiiv syndrom, Patauiv syndrom,
Turnertiv syndrom a syndrom Cri Du Chat), pfi¢emz studenti vybirali pouze z odpovedi ano
nebo ne. Analyzou vysledkti vyplynulo, ze pro oba vzorky je nejznaméjsi chromozomalni
aberaci Downliv syndrom, ktery je zndm 100 % studentii specidlni pedagogiky 1 ostatnich
obortl. Zajimavosti je, Ze u obou vzorkll je pofadi syndromil stejné, liS§i se pouze poctem
znalosti. Na druhém misté se umistil Turneriiv syndrom, ktery je zndmy 97% studenti specidlni

pedagogiky a 50% studentti ostatnich obort. Na dalSim misté se umistil Edwardstv syndrom,
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Patauiiv syndrom a jako nejméné zndmy se ukdzal syndrom Cri du chat, ktery je zndm 50%
studentl specialni pedagogiky a pouze 13% studentli ostatnich oborti. Analyzou této otazky lze
tedy jasné konstatovat, Ze Downtv syndrom je z chromozomalnich aberaci pro obé skupiny

studentil nejznamé;si.

3.4 Diskuze

Prazkum potvrdil, ze studenti specialnépedagogickych oborti maji vétsi zkuSenosti
v oblasti problematiky osob s chromozomalnimi aberacemi. Tento fakt neni obzvlasté
ptekvapivy, vzhledem k tomu, Ze tito studenti se s chromozomalnimi aberacemi alespot zbézné
setkaji pii svém studiu, a to jak v teoretické vyuce, tak i pii praxi. Dal§im dulezitym aspektem
je 1 mnohem vétsi zajem studentl specialni pedagogiky o problematiku osob s postizenim, nez
u studentd jinych oborl. A to nejen jako soucést studia, ale také ve svém volném case.

Tyto aspekty maji zajisté rozhodujici vliv i na vysledek vyhodnoceni prizkumného cile
Cislo 2 ohledné osobni zkuSenosti a setkani s 0sobami s chromozomalni aberaci. Zde hraje
velkou roli i to, Ze vétSina chromozomalnich aberaci neni na prvni pohled zfejma, proto spousta
respondentl oznacila odpovéd’ nevim. Na druhou stranu, Downiiv syndrom je na prvni pohled
pro vétsinu lidi snadno identifikovatelny a jeho hlavni rysy jsou vSeobecné zndmé.

Ani vyhodnoceni prizkumného cile ¢islo 3, tedy Ze z chromozomalnich aberaci je
nejznaméjs$i Downtiv syndrom, nebyl necekany. Jak jiz bylo zminéno, Downiliv syndrom je na
rozdil od ostatnich chromozomalnich aberaci dobie rozpoznatelny. Je nejcastéji vyskytujici se
chromozomalni aberaci u nés i ve svété. Casto byva také medializovan, v poslednich letech
bylo natofeno nékolik filmli s touto tematikou, naptiklad Ja taky a Detektiv Down. Osoby
S timto postizenim se dozivaji nejen dospélosti, ale i relativné vysokého véku, stejné jako osoby
S Turnerovym syndromem a syndromem Cri Du Chat. Na rozdil od toho, jedinci s Patauovym
a Edwardsovym syndromem se doZivaji jen n€kolika malo mé&sicli Zivota. Toto téma mulZe
v tadach specidlnich pedagogli vyvolavat otdzku o prospésnosti specialnépedagogického
plsobeni u novorozenci a kojencii s Patauovym a Edwardsovym syndromem, ptipadné
s dalSimi vrozenymi vadami s prognoézou velmi kratkého Zivota. Ne vzdy ale stanovena

progndza musi byt naplnéna.
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Z.aveér

V roce 2011 se v Ceské republice narodilo 4 794 déti s vrozenou vyvojovou vadou, to
je 441 déti s vrozenou vyvojovou vadou na 10 000 ziveé narozenych déti. Ve stejném roce se u
nas narodilo celkem 63 déti s chromozomalni aberaci; z toho 53 déti s Downovym syndromem,
8 déti s Edwardsovym syndromem, 1 dit¢ s Patauovym syndromem a 1 dit¢ s Turnerovym
syndromem (URL 6).

Hlavnim cilem moji bakalarské prace bylo zjistit obecné povédomi studentii ceskych
vysokych Skol o vybranych chromozomalnich aberacich, zejména rozdily v povédomi mezi
studenty specialni pedagogiky a studenty ostatnich obort.

Psani bakalatské prace nejprve piredchazelo peclivé prostudovani dostupné literatury a
cerpani teoretickych poznatki, které byly uvedeny V teoretické casti této prace. Jelikoz se touto
problematikou mnoho publikaci nezabyva, ptipadné ji vénuje pouze malou ¢ast, mohla by tato
prace byt pfinosnd i z hlediska sumarizace informaci z dostupnych zdrojt.

Za ucelem vyhledavani zdrojui informaci a statistickych udaji uvedenych v této praci
byl kontaktovan i MUDr. Antonin Sipek, CSc., ktery je pfedsedou rady Néarodniho registru
vrozenych vad vedeného v Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky (UZIS) CR. Dle Sipka
a Gregora (2015) je zvySovani poCtu chromozomalnich aberaci (Downova, Edwardsova a
Patauova syndromu) zplsobeno nartistajicim poctem rodicek nad 35 let véku. Na tomto
zvySovani se oviem také podili i Easnéjsi prenatalni diagnostika. Casté&jsi prvotrimestralni
invazivnich prenatalnich diagnostickych tikoni (URL 5).

V prvni kapitole byly popsany vrozené vyvojoveé vady obecné, jejich definice, rozd¢€leni,
nejéast&j§i priciny, prevence a jejich vyskyt v ramci Ceské republiky. Praxe potvrzuje velkou
obtiznost v odliSeni hereditarnich vlivli od vlivli vnéjsiho prostiedi. V podkapitole Sekundarni
prevence jsou uvedeny nejcastéjsi prenatdlni diagnostické metody, ke kterym patii predevSim
ultrazvukové vysetieni plodu, amniocentéza, fetoskopie, biopsie choriové tkan¢, kordocentéza
a biochemicky screening.

Druha kapitola byla vénovana pouze jedné podskupiné vrozenych vyvojovych vad, a to
vybranym chromozomalnim aberacim, zejména péti nejbéznéj$im syndromtim u nas, Downovu
syndromu, Edwardsovu syndromu, Patauovu syndromu, Turnerovu syndromu a syndromu Cri
Du Chat. U kazdé chromozomalni aberace byl popsan zejména jeji vyskyt, historie a klinické

projevy.
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V praktické ¢asti bakalarské prace bylo provedeno prizkumné Setieni, jehoz hlavnim
cilem bylo zjistit obecné povédomi student cCeskych vysokych $kol o vybranych
chromozomalnich aberacich. Toto prizkumné Setfeni bylo provedeno pomoci dotazniku
umisténého na serveru Survio.com a odkaz na néj byl rozeslan mezi studenty riznych obort na
riznych vysokych §kolach v ramci Ceské republiky. Vysledky tohoto Setieni byly zpracovany
do tabulek a grafii se slovnimi komentéii a vyhodnocenim.

V zavéru praktické cCasti byly vyhodnoceny tii stanovené prizkumné cile, které
potvrdily, ze povédomi o chromozomalnich aberacich je mezi studenty specialni pedagogiky
vy$$i, neZ mezi studenty ostatnich obort, Ze osobni zkuSenost s 0sobami s chromozomalni
aberaci je u studentl specialni pedagogiky cetnéjsi, nez u ostatnich studentli a ze Downiv
syndrom je pro oba soubory studentti nejznaméjs$i z nabizenych chromozomalnich aberaci
(Downova syndromu, Edwardsova syndromu, Patauova syndromu, Turnerova syndromu a

syndromu Cri Du Chat).

60



Seznam literatury a dalSich zdroji

BARTONOVA, M., BAZALOVA, B., PIPEKOVA, J. 2007. Psychopedie: texty
k distancnimu vzdélavani. 2. vyd. Brno: Paido. 150 s. ISBN 978-80-7315-161-4

HAJEK, Z., KULOVANY, E., MACEK, M. Jr. 2000. Zdklady prenatalni diagnostiky.
1. vyd. Praha: Grada Publishing. 432 s. ISBN 80-7169-391-X

KAPRAS, J. et al. 1992. Zdravotnické aktuality 227: Pokroky v lékarské genetice. 1.
vyd. Praha: Avicenum. 144 s. ISBN 80-85047-10 1.

KUCEROVA, M. 1988. Vrozené a ziskané poruchy lidskych chromosomii. 2. vyd.

Praha: Avicenum. 177 s.

KUDELA, M. a kol. 2008. Zdklady gynekologie a porodnictvi pro posluchace lékarské
fakulty. 2. vyd. Olomouc: Univerzita Palackého. 273 s. ISBN 978-80-244-1975-6.

LEBL, J., ZAPLETALOVA, J. 2005. Turneriiv syndrom 2. vyd. Praha: Maxdorf. 69 s.
ISBN 80-7345-064-X

MACAK, J., MACAKOVA, J., DVORACKOVA, J. 2012. Patologie. 2. doplnéné vyd.
Praha: Grada, 352 s. ISBN 978-80-247-3530-6

MACHOVA, J. 2008 Biologie clovéka pro ucitele. 2. vyd. Praha: Karolinum, 269s.
ISBN 978-80-7184-867-7

NUSSBAUM, R.L. et al. 2004. Klinickd genetika: Thompson & Thompson. 6.vyd.
Praha: Triton. 426 s. ISBN 80-7254-475-6.

PETERKA, M., NOVOTNA, B. 2010. Uvod do teratologie: piiciny a mechanizmy
vzniku vrozenych vad. 1. vyd. Praha: Karolinum. 89 s. ISBN 978-80-246-1780-0

POKRIVCAK, T. 2009. Syndromy a symptomy. 1. vyd. Praha: Triton. 187 s. ISBN 978-
80-7387-136-9

61



POLAK, P. 1998. Prenatdlni ultrazvukova diagnostika chromosomdlnich aberaci v 1. a

I1. trimestru gravidity, Univerzita Palackého v Olomouci, kandidatska dizerta¢ni prace

PRITCHARD, D. J., KORF, B. R. 2007 Zdklady lékarské genetiky. 1. Ceské vydanti.
Praha: Galén, 182 s. ISBN 978-80-7262-449-2.

ROZTOCIL, A., et al. 1998. Vysetiovaci metody v porodnictvi a gynekologii. 1. vyd.
Brno: Institut pro dalsi vzdélavani pracovnikli ve zdravotnictvi v Brn¢. 179 s. ISBN 80-7013-

255-8.

REZABEK, K. 2008. Asistovand reprodukce: Priivodce osetiujiciho lékare. 1. vyd.
Praha: Maxdorf. 112 s. ISBN 978-80-7345-154-7.

SELIKOWITZ, M. 2011. Downuiv syndrom. 2. vyd. Praha: Portal s.r.o.. 200 s. ISBN
978-80-7367-882-1.

THOMPSON, J. S., THOMPSONOVA, M. W. 1988. Klinickd genetika. 1. vyd. Martin:
Osveta, 437 s. ISBN.

VOKURKA, M., HUGO, J. 2002. Velky lékarsky slovnik. 1. vyd. Praha: Maxdorf, 925s.
ISBN 80-85912-43-0

VOKURKA, M., HUGO, J. 2007. Prakticky slovnik mediciny. 8. vyd. Praha: Maxdorf
518s. ISBN 978-80-7345-123-3

ZAHALKOVA, M. 2000. Pediatrie pro specidlni pedagogy. 2. vyd. Brno: Masarykova
univerzita, 91 s. ISBN 80-2102-327-9

ZWINGER, A. etal. 2004. Porodnictvi. 1. vyd. Praha: Galém. 556 s. ISBN 80-7262—
25-9.

Z1ZKA, J. 1994 Diagnostika syndromii a malformaci. Praha: Galén. 1. vyd. 415 s. ISBN
80-85824-04-3

62



URL 1: GREGOR, V. et al. Vrozené vyvojové vady: Informacni portdl o vrozenych
vadach a jejich vyskytu v CR [onling]. ¢2008-2015, [cit. 2014-12-12]. Dostupné z: <

http://www.vrozene-vady.cz/vrozene-vady/ >.

URL 2: GREGOR, V. et al. Vrozené vyvojové vady: Informacni portdl o vrozenych
vadach a jejich vyskytu v CR [onling]. ¢2008-2015, [cit. 2014-12-12]. Dostupné z:

<http://www.vrozene-vady.cz/>.

URL 3: Chromozomalni abnormality. [online]. [cit. 2015-01-11]. ISSN 1804-6517

Dostupné z: <http://www.wikiskripta.eu/index.php/Chromozomélni _abnormality>.

URL 4: WHO/UZIS CR (USTAV ZDRAVOTNICKYCH INFORMACI A
STATISTIKY CR): MKN-10: Vrozené vady, deformace a chromozomdlni abnormality (Q00—
Q99). [online]. Vytvoteno 2014/4/1 [cit. 2015-01-09]. Dostupné

Z: <http://www.uzis.cz/cz/mkn/index.html>.

URL 5: GREGOR, Vladimir, Antonin SIPEK a Antonin SIPEK jr. Vrozené
chromozomové aberace v Ceské republice v obdobi 1994 — 2013. In: [online]. [cit. 2015-02-
06]. Dostupné z: <http://www.vrozene-vady.cz/prezentace/pdf/Homolka 2015 Gregor.pdf>.

URL 6: UZIS CR. Vrozené vady u narozenych v roce 2011[online]. Praha: Ustav
zdravotnickych informaci a statistiky CR. 2013. 158 s. ISSN 1801-4798 61 [cit. 2014—08-03]

Dostupné z: <http://www.uzis.cz/category/tematickerady/zdravotnicka-statistika/vrozene-

vady>.

URL 7: SIPEK, Antonin. Vrozené vady: prevalence a prenatalni diagnostika. In:
[online]. [cit. 2015-03-09].
Dostupné z:http://www.vrozene-vady.cz/prezentace/pdf/Vrozene_vady 2014.pdf>.

63


http://www.vrozene-vady.cz/vrozene-vady/
http://www.vrozene-vady.cz/
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Chromozomální_abnormality
http://www.uzis.cz/cz/mkn/index.html
http://www.vrozene-vady.cz/prezentace/pdf/Homolka_2015_Gregor.pdf
http://www.uzis.cz/category/tematickerady/zdravotnicka-statistika/vrozene-vady
http://www.uzis.cz/category/tematickerady/zdravotnicka-statistika/vrozene-vady

Prilohy
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Analyza obecného povédomi o vybranvch vrozenvch vyvojovych

vadach mezi studenty specialni pedagogiky a studenty jiného zaméreni

Dotaznik
Jaké je zaméteni Vaseho studia?

o Specidlni pedagogika

Jiné humanitni a spolecenské obory (obecné pedagogika, psychologie,
filosofie, pravo)

Lékartstvi

Sportovni zaméteni

Technické a ptirodovédné zaméteni (ekonomika, technologie,...)
Teologie

O

Ooooo

1. SlySel/a jste n€kdy pojem ,,chromozomalni aberace*?
o Ano
o Ne

2. Vite co pojem ,,chromozomadlni aberace znamena?
O mutace, kterd zasahuje do chromozomi a méni jejich tvar a strukturu
O onemocnéni zpusobené nedostatkem chromu

3. Ktery z téchto pojmi je Vam zndmy?
Downtiv syndrom

o Ano
o Ne

Edwardstv syndrom

o Ano
o Ne

Patautiv syndrom

o Ano
o Ne

Turnertiv syndrom

o Ano
o Ne

Syndrom Cri du chat

o Ano
o Ne



4. Kde jste se s témito pojmy setkal/a?

O

O
O
O
O

Ve skole, na odborné piednésce, seminafi
V médiich

V roding, u pratel

Pii osobnim setkani s osobami s postizenim
Jiné .................. (uved)

5. Zajimate se o problematiku osob s postizenim?

O
O

ANo
Ne

6. Setkal/a jste se s 0sobou s chromozomalni aberaci?

O
O
O

ANo
Ne
Nevim

7. Downiv syndrom znamena:

O

O
O
O

Télesné postizeni zpisobené zdvojenim chormozomu ¢islo 20
Postizeni zptisobené trizomii 21. chromozomu

Kombinaci zrakového a sluchového postizeni

Kombinaci télesného a sluchového postizeni

8. Cesky nazev syndromu Cri du chat je:

O
O
O

Syndrom hlasitého povidani
Syndrom vykiikia
Syndrom ko¢i¢iho kiiku

9. Kterd z chromozomalnich aberaci je charakteristicka ,,opi¢imi ryhami®?

O

O
O
O

Patautiv syndrom
Downtiv syndrom
Syndrom Cri du chat
Turneriv syndrom

10. U které chromozomalni aberace se mize vyskytnout anoftalmie (chybéni o¢i)?

O

O
O
O

Edwardstv syndrom
Patautiv syndrom
Turneriv syndrom
Downtiv syndrom

11. Jednim z nejtypictéjSich rizikovych faktorti vzniku chromozomovych aberaci je:

O
O

Koufeni matky v t€¢hotenstvi
Ptedcasny porod



o Vysoky vék matky
o Multiparita

12. Mikrocefalie, Casto se objevujici u chromozomovych aberaci, znamena:

0 abnormalné symetricky mala hlava danéd primarné bud’ zpomalenym a
nedostate¢nym vyvinem mozku, nebo pfed¢asnym srastem lebecnich Svi
(v tomto piipadé je vzdy zmenSen i mozek)

0 abnormdln¢ symetricky velké hlava dana primarn¢ zrychlenym vyvinem
mozku, nebo pozdnim sristem lebe¢nich $vii (v tomto piipadé je vzdy
zvétsen | mozek)

0 abnormdln¢ kratsi koncetiny zptisobené predcasnym zaniknutim ristovych
plotének kosti

13. Myslite si, Ze se Edwardsiiv syndrom dé zjistit jiz béhem téhotenstvi?

o Ano
o Ne
o Nevim

14. Vite, co je aminocentéza?
o Specidlni vySetieni (odbér plodové vody)
o Specialni odbér krve v t€hotenstvi
o Nevim
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