Co je trizomie 21?

,Zivot zacind tim, Ze je viechna poZadovand a dostateénd informace zkombinovdna tak,
aby povstalo nové byti. To vznikd presné tehdy, kdyZ se vsechna potfebnd informace
pFinesend spermii spoji s informaci pfinesenou vajickem. Pokud spermie pronikne do
vajicka, povstdvd novd bytost. Ne teoreticky clovék, ale uz bytost, kterou budeme pozdéji
nazyvat Petr, Pavel nebo Marie.“

Profesor Jéréme Lejeune

Nazev ,trizomie 21“ byl navrien v Sedesatych letech minulého stoleti profesorem
Jéromem Lejeunem, a nasledné byl schvalen mezinarodni skupinou védcli. Oznacuje
soubor fyzickych a biologickych projeva zplsobenych tim, Ze chromozom 21 je pfitomen ve

s s

trech exemplarich namisto dvou.

Clovék ma obvykle 46 chromozom(l. Chromozomy - struktury pfitomné v buné¢ném jadre -
obsahuji soubor dédi¢nych rysd, vlastnich kazdé osobé, a skladaji se predevsim
z deoxyribonukleové kyseliny (znaméjsi pod nazvem DNA) a z bilkovin.

Tyto chromozomy jsou rozdéleny nasledovné:

- 44 chromozom( (nazyvajicich se také autozomy) organizovanych do 22
chromozomovych para a spolecnych pro obé pohlavi. Tyto pary, ocislované od 1 do
22, nejsou nosici gend urcujicich pohlavi (nejmensi jednotka genetické informace se
nazyva gen). Jsou fazené podle velikosti, od nejvétsiho po nejmensi. Chromozom 21
tedy patri do 21. paru.

- 2 pohlavni chromozomy, které urcuji pohlavi: XX u Zeny a XY u muze.

Chromozom 21, vyskytujici se ve tfech exemplarich namisto dvou, zplsobuje nadbytek gen(
nesenych timto chromozomem (zhruba 255), a narusuje tak fungovani celého organismu.

Jaka je pricina trizomie 21?

Trizomie 21 je genetickd odchylka, kterd postihuje celou osobnost jedince. Je zplsobena
chromozomovou anomalii: ¢lovék ma obvykle 46 chromozom( organizovanych do 23 paru.
U osob s trizomii 21 se chromozom 21 vyskytuje ve tfech exemplafich namisto dvou, ¢imz
celkovy pocet chromozomti stoupa na 47. Chromozom 21 je nejmensim chromozomem.
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Zena Muz

Pro lepsi pochopeni mizZzeme tuto genetickou odchylku pripodobnit k pocitaci, na kterém
otevifeme najednou prilis mnoho aplikaci. Pocita¢ neni rozbity, stale pracuje... jen pomaleji,
protoze nezvlada spravovat vsechny informace naraz. Aby opét fungoval spravnou rychlosti,
musime uzavrit nékolik oken.

Védecky vyzkum si klade za cil tyto nadbytecné informace u pacientll utlumit, a to
zablokovanim nékterych prebyte¢nych gent pochazejicich z nadpocetného chromozomu 21.

Je trizomie 21 nemoci?

Pokud za nemoc povaZujeme poskozeni zdravi a fungovani lidskych bytosti, pak je trizomie
21 opravdu nemoci, jelikoZz prfitomnost nadpocetného chromozomu zpusobuje
charakteristické organické a funkéni poruchy, které se mezi sebou kombinuji a maji urcity
VYVOj.

Na druhou stranu vyraz nemoc naznacuje, Ze existuje moznost Iékarského zasahu a lécby. To
by mohlo vést k tomu, Zze bychom na trizomii 21 mohli pohliZzet s pfiliSnou nadéji. Proto
Jérdme Lejeune radéji pouzil termin nemoc rozumovych schopnosti, které lze cvi¢enim
a pravidelnym tréninkem pozitivné ovlivnit.

Je trizomie 21 vrozenou vadou?

Vrozena anomalie je takova anomadlie, kterd je pfitomna uz od narozeni bez ohledu na
pric¢inu (dédi¢na, virova, toxicka...).

Trizomie 21 je postizeni konstitucni, protoZze se poji se zvlastni vrozenou télesnou stavbou
a psychickou strukturou, jez jsou v tomto pripadé zplisobené ztrojenym chromozomem 21.

K tomuto konstituénimu postiZzeni se mohou pfidruzit:

- vrozené odchylky, které mohou, ale nemusi zplsobovat vyvojové vady:
kardiovaskularni onemocnéni, poruchy traviciho traktu, vrozena katarakta...,

- zdravotni problémy, které se objevuji v pribéhu Zivota: problémy se stitnou Zlazou,
celiakii, leukémii, epilepsii, keratokonem...,



- konstantni mentéalni znevyhodnéni.

Vsechny tyto projevy trizomie 21 nemusi byt pfitomny od narozeni, nemusi se v priabéhu
Zivota vibec objevit, nékteré z nich se mohou vyvinout postupné. To zdlGvodriuje potrebu
pravidelného lékarského dohledu odborniky, kteri védi, jaké anomalie a v jakém véku se
mohou u pacienta ocekavat.

Proc nazev trizomie 21?

Na popud profesora Jéroma Lejeuna vyraz trizomie 21 nahradil oznaceni Downtiv syndrom
(a termin mongolismus, ktery se s nim pojil), jelikoz jeho pouzivani se zakldda na trojim
omylu:

- Historickém: John L. H. Down totiZ nebyl prvnim, kdo tento syndrom popsal. Ve
skutecnosti jim byl francouzsky Iékar Séguin, a jeSté pred nim francouzsky psychiatr
Jean-Etienne Esquirol, ktery také jako prvni v roce 1838 klinicky zdokumentoval
pripad trizomie 21 se svou tezi o tom, Ze pokozka osob s trizomii 21 mé texturu
podobnou texture mouky.

- Védeckém: tato odchylka neni zplsobend ani ,navratem k primitivni rase“, ani
,havratem k archaickym formam clovéka®“, jak se domnival John L. H. Down, ale
pritomnosti nadpocetného chromozomu.

- Etickém: John L. H. Down predpokladal, Ze bila rasa je nadrazena rasam ostatnim.
Kromé mongolské regrese popsal také regresi etiopskou a regresi malajskou.

Jaké je riziko, Ze budu mit dité s trizomii 21?

Trizomie 21 je nejbéznéjsi diagnostikovanou pricinou genetického mentalniho postizeni: ve
svété se tato anomalie objevuje v priiméru u jednoho ze 700 az 1000 pocatych déti.

Kazda Zena mlze mit dité s trizomii 21. Tato genetickd anomalie vétSinou neni dédi¢na.
Riziko, Ze budu mit trizomické dité, stoupéa s vékem. Napfiklad u dvacetileté Zeny je riziko, Ze
pocne dité s trizomii 21, mensi nez u zZeny Ctyricetileté.

Formy trizomie 21

Existuje nékolik forem trizomie 21.

1. Prosta trizomie 21 (tzv. nondisjunkce)

Je nejbéznéjsi formou a predstavuje priblizné 95 % vSech pripad(l. Ma tfi charakteristiky:
Volnd (na rozdil od translokacni): vSechny tfi chromozomy 21 jsou vzajemné oddélené.
Celkovd (na rozdil od ¢astecné): trizomie se tyka celého chromozomu 21.

Homogenni (na rozdil od mozaikové): trizomie 21 byla pozorovana ve vsech zkoumanych
bunkach (podle laboratofi 10, 20 nebo 30 bunék). Termin homogenni nicméné nevylucuje
pritomnost mozaiky v dalSich bunkach organismu.



2. Translokacni trizomie 21

V karyotypu jsou dva volné chromozomy 21, tfeti je pripojen (translokovan) na jiny
chromozom.

3. Casteéna trizomie 21

Pri procesu déleni bunék je duplikovana jen urcitd ¢ast chromozomu 21. V tomto pfipadé,
ktery je velmi vzacny, zavisi priznaky a zavaznost postizeni na konkrétni ¢asti chromozomu,
ktera je zdvojena.

4. Mozaikova trizomie 21

Vedle bunék se 47 chromozomy, které obsahuiji tfi chromozomy 21, koexistuji buriky se 46
chromozomy, které obsahuji dva chromozomy 21. Pomér obou typl bunék zavisi na dobé,
kdy k odchylce v organismu doslo. Znacné se lisi od ¢lovéka k ¢lovéku, ale také u jednoho
¢lovéka od organu k organu a od tkané ke tkani.

Jak se trizomie 21 projevuje?

KaZzda osoba s trizomii 21 je jedinecna a tento nadbytek gen(i se u ni projevuje jinak.
Nékteré znaky, které tuto vadu provazeji, jsou spolecné vsem pacientiim, nicméné c¢asto jsou
jeji projevy velmi proménlivé.

Nejvyraznéjsim duasledkem trizomie 21 jsou charakteristické fyzické rysy a razné silné
mentalni znevyhodnéni, postihujici zejména schopnost abstrakce.

Vétsi ¢i mensi intenzitu mentalniho handicapu lze vysvétlit mimo jiné obvyklymi rozdily mezi
lidmi: hodnoty 1Q se v populaci velmi lisi. Jinak fe¢eno, navzdory béZnému predpokladu,
trizomie 21 nema vic stupna.

K projeviim trizomie 21 se mohou pripojit také dalsi vrozené komplikace, a to patrné hned
od narozeni (srde¢ni vady, poruchy traviciho traktu...), nebo vzniklé pozdéji béhem Zivota
(endokrinni poruchy, ortopedické potize, postizeni zraku a sluchu...).

Tyto komplikace mohou byt vétSinou IéCeny, a tudiz musi byt v€as odhaleny, aby bylo mozné
lidem s trizomii 21 zajistit co nejlepsi Zivotni podminky. Specializovany |ékarsky dohled, tak
jak ho doporucuje Institut Jéréma Lejeuna, je tedy nezbytny a velmi pfinosny.

Stejné tak dalsi specializované terapie (fyzioterapie, logopedie, rozvoj kognitivnich funkci)
pomahaji kazdému ditéti co nejlépe rozvijet jeho schopnosti, zapojit ho podle individualnich
moznosti do vzdélavaciho procesu, a zajistit mu tak co nejvétsi moznou samostatnost. Mimo

vev s

téchto osob vyznamné stoupla a pribliZila se délce Zivota bézné populace.

Nalezneme lék na trizomii 21?

Medicina spolec¢né s rehabilitacemi umi napravit nebo eliminovat mnohé z pridruzenych
komplikaci spojenych s trizomii 21 (napt. srde¢ni vady, poruchy traviciho traktu, hypotonii,
ortopedické obtize, vady zraku, sluchu apod.).



A co se ty¢e mentalniho handicapu, ktery nejvice znemoznuje lidem s trizomii 21 Zit zcela
samostatné, tak soucasny vyzkum naznacuje, Ze i v této oblasti bude mozné situaci lidi
s touto diagndzou jesté zlepsit.

Zdroje: Nadace Jéroma Lejeuna
Nature.com: (https://www.nature.com/...690;
Sciencephoto.com: (https://www.sciencephoto.com/...ype)

»Je to takové moje soukromé vyzndni. Déti s Downovym syndromem jsou mi snad nejbliZsi.
Maji zpravidla zlaté srdce. To jsou déti, s kterymi, pres vsechny problémy vcietné
zdravotnich, je Zivot obohacujici a obstastnujici. Ony dokdZou ldsku vracet. A to je nékdy
dilezitéjsi nez vysoky inteligencni kvocient. Svét dneska netrpi nedostatkem lidri
inteligentnich, ale trpi nedostatkem lidi, ktefi maji srdce na pravém misté, a to tyto déti
maji a v tomto smyslu ddvaji svétu néco, ¢eho se mu podstatné nedostdvd. Jsou soucdsti
jeho terapie.”

Jaroslav Sturma, reditel Détského centra Paprsek a klinicky psycholog



