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Uvod

Diplomova prace se zabyva problematikou vybranyghdsomovych postizeni,
které jsou spjaty se sluchovym postizenim. Sluchemémani pai k nejdilezitéjSim
z&kladnim smysim ¢loveka, vyrazg ovliviiuje fe¢ a komunik&ni schopnost jedince
a v Sirsi souvislosti také jeho schopnost socieéizd kombinaci s dalSimitidruzenymi
symptomy pak rze jedinci zfisobovat zavazné problémy a omezeni v kazdodennim
Zivote.

Systematickou pomoc a vhodnou kompenzaci &j&tsluchové vady, potazmo
syndromového postiZeni, znesiaj obrovské kvantum syndromovych vad, které sg dik
pokroku lék@skeé diagnostiky, g a genetického vyzkumu stavaji diferenc@y&ira jejich
pocet neustale stoupa. Problémem vSdiktava skuténost, Ze velké mnozstvidhto
vyzkumi probiha v zahrati a osvojeni si novych pozndtje casto znemozmo jazykovou
bariérou a nedostatketasu pro studium novych studii. Informace o aktuwdinédeckych
zjisténich se tak $i se znanym zpozdénim, gricemz gedavani a osvojovani novych
poznatki v naSich podminkéach je limitované pouze na jedvasl ziad specializovanych
odborniki, ¢asto pouze na ty jedinégjejich rodiny, kterych se toto nové zjsi bytosti
dotyka.

Vyznamnou roli v praci s klienty se syndromovym meerénim a jejich rodinami
sehravaji pracovniciigdisek rané pe, ktgi casto byvaji jedémi z prvnich odbornil
ktefi s dittem s timto postizenim a jeho rodinofijgou do styku. Podstatnse podili
zejména na poradenskeé, preventivni,déehci a terapeutick&nnosti a jsou vyznamnym
privodcem rodin od p@teiniho obdobi Soku aZz po stabilizaci a vyrovnani selshkou
situaci. Napi stredisek rané p& sp@iva mimo gimé prace sd&mi a jejich rodinami také
vinformani a os¥tove ¢innosti, jez ma pspét k ¢asrgjSimu rozpoznani zasadnich
symptormi  komplexrgjSiho postizeni. Na dasnosti zji&ni a vhodné kompenzaci
sluchovych vad je iffmo zavisly rozvoj komunikamich schopnosti, coz klade velky
pozadavek v prvéack na rodée ale také poradceistlisek rané p®, nebd je treba jiz
v raném ¥ku ditte s ohledem na jeho postiZeni zvolit vhodny korkaifmi systém, tak aby
byla komunik&ni bariéra mezi détem a jeho nejbliz8im okolim kompenzovana coifiegd
Praw poZzadavek osty a informa&ni cinnosti se aktuakhsnazi zajistit Centrum prasky

sluch Tam Tam mimo jiné také nbvznikajicimi webovymi strankami, kde bude moznost



ziskat vice informaci o jednotlivych, me&zndmych syndromech, které byvaji spojeny
se sluchovou vadou, a nase diplomova pracedg byt jednim zdrojem informaci.

V teoretické&asti prace proto nejprve vymezujeme odbornou testogii a zakladni
pojmy jako sluch, sluchové postizeni a syndromoostipeni a postugnse zamujeme
na @t zvolenych syndrofn Pendred syndrom, Cornelia de Lange syndrom, Teac
Collins syndrom, Goldenhar syndrom a Usher syndrétodrob® rozpracovdvame
informace o terminologii, vyskytu, dosavadnich walaych Satni, etiologii, klasifikaci,
symptomatologii a moznostech diagnostiky jednotlvysyndromovych vad. Byly-li
k dispozici, snazili jsme se &anit do oblasti symptomatologie také poznatky jid{ase
ie¢i a mySleni u jedint s jednotlivymi syndromy, které bylyrgvaz shromazény
ze zahrardinich studii, nebov ¢esky psané literata se v tomto ohledu setkavame s vaznym
informanim nedostatkem. Cilem teoretické oblasti pracdefy zejména shromazdit

dostupné informace o jednotlivych syndromedaegkych i zahradnich zdrog.

Praktickacast prace je pak konkrétrzacilena na jeden z teoreticky popsanych
syndront - Usher syndrom, u kterého se nam giddaajistit pripadoveé studiedkolika jiz
dosglych responderit V nich jsme se za#ili zejména na specifika tohoto syndromu
z hlediska specialni pedagogiky. SnaZili jsme sepamoci kvalitativniho vyzkumného
piistupu poukazat na aktualni problémy a omezentgktento syndrom imasi jeho
nositeim v kazdodennim Zzivét Zajimaly nas prvni projevy syndromu jiz v ranégkuy,
piistup lékan a také zhodnoceni informovanosti o Usher syndradima jednotlivych
responderit. Sowasti praktick&asti je potom také komparace ziskanych anamnesticky
informaci s poznatky odborné literatury. Ziskan&matky jsou analyzovany a shrnuty

v prislusnych zagrecnych kapitolach diplomové prace.



.  TEORETICKA CAST

1 Sluch, sluchové postizeni

Sluchové vnimani je jednim ze zakladnich singsdvéka. Funknost sluchového
analyzatoru vyrazh ovliviiuje ie¢ jedince a je zakladnimie@dpokladem pro Ugpnou
komunikaci. Souralova, Langer (2005) aofi zejména oblast centraltdésti sluchového
analyzatoru uloZzeného v temporalnim laloku mozké&ugy, kterd se vyznanenpodili

natizeni veskerych sluchovych reakci a celistvostlshwého vnimani.

Dojde-li k naruSeni sluchového vniméani, mluvimeslochovém postizeninebo
sluchové vaa@.! Slowik (2007, s. 72) definuje sluchové postiZeikbj,nasledek organické
nebo funkni vady (resp. poruchy) v kterékolgasti sluchového analyzatoru, sluchové
drahy a sluchovych korovych centekjp funkcionald percegnich poruch.” Kategorie
osob se sluchovym postiZzenim zahrnuje osoby nesly$¢doslychavé, ohluchlé i osoby
s kochlearnim implantatem. (Horakové4, 2012) Prdledisko velikosti sluchové ztraty je
jednim z mnoha kritérii uzivanych ke klasifikacuahovych postizeni. Mimo klasifikace
odvijejici se od velkosti sluchové ztraty séizeme Weské odborné literate setkat
s clenim sluchovych vad podle mista vzniku nebo pdadley, kdy ke vzniku sluchové vady
doslo?

Pro (kely prace vSak povaZzujeme za nezbytné vymezit zggnddeni sluchovych
vad na syndromové a nesyndromové. Jako syndromogzogujeme takovou, ktera se
vyskytuje spoléné s daldimi vadami v ramci jednoho syndrotn@ nesyndromoveéi
izolované sluchové vadhovaime, je-li sluchové postizeni jedinym postizenirdinee.
(Horékova, 2012)

1 Rozdil v uzitych terminech spiwa dle Potmssila (in Souralova, Langer, 2005) v Sir§im chagsfunihového
postizeni nejen jako poSkozeni sluchového ustiggho funkce, ale zejména pak v nasledcich, kteige
sluchové postizeni vnést do socialniho Zivota jeelin

2 Vice o podrob#si klasifikaci sluchovych vad z hlediska stépmostizeni, mista postiZzeni aj. viz hap
Horakova, 2012; Souralova, Langer, 2005; Lejsk@320

3 Uvadi se, Zeiblizng 30 % ipadi genetickych poruch sluchu jsou syndromového typadbornici také
upozonuji na to, Zze se fite jednat nejen offglruzené symptomy viditelné, ale i neviditelné,rktese daji
odhalit pouze za pomoci dalSich l&kaych vySeteni. Proto jefeba po zjigni pritomnosti sluchové vady
u ditte klast draz na podrobné a komplexni vy&eti. (Infosluch, 2016)



2 Syndromova postizeni

2.1 Terminologické vymezeni

Problematika syndrofnspojenych se sluchovou vadou je vzhledem ke ss@&fdbsti
velmi riznoroda takeé z hlediska terminologie. Ve spojitestsyndromovym postizenim se
muzeme setkat s dalSimi odbornymi terminy jako komw@mé postizeni, syndrom

a vrozena vyvojova vada, které v nasledujésti textu vysetlime.

Terminsyndrom pochazi Zeckého slova syndromos, které se da¥ptelozit jako
sowasny piibeh. V pripad syndromovych postizeni bychom pak tentektad mohli
vztahnout na stav jedince, pro ktery je charakiekié sodasné gsobeni vicera symptam
vyskytujicich se v klinickém obraze konkrétniho meereni. (Lazovskis, 1990) Potsil
(2013, s. 9) uvaZzuje o syndromatickém charaktestipeni tehdy, kdyz jeho ,parametry
budou pi opakovaném vyskytu pro specighedagogickou intervenci velmi podobné*.
Velky lekasky slovnik pak uvadi, Zze se jedna o ,typickou komabi piiznaki urcitého

onemockni, ¢asto byva nazyvan podle objevitele.” (Vokurka, HU2@05, s. 874)

Kombinované postizenije stav, kdy se u jedince vyskytuji dva nebo wiga
postizeni sotasre. Neastji je pro definici kombinovaného postizeni u¢ad VasSkova
definice: ,multifaktorialni, multikauzalni a mulgismptomatologicky podmimy fenomén,
ktery je disledkem sotinnosti participujicich postizerdi narusSeni“. (Vasek, Vaiova,
Hatos aj., 1999, s. 5) V oblasti specialni pedadgogiou kombinovana postizeni rozsahlou
skupinou onemocmi, mezi kterymi lze objevit jak kombinaci Ebh a tZSich tym
postizeni navzajem, tak i kombinaci naruseni amiadudikova in Renotierova, Ludikova,
2006). Ludikova (ibid) také naz&ige vztah mezi kombinovanym postizenim a syndromem,
kdy syndrom ve #&Sin¢ pripadi byva diagn6zou predikujici vyskyt kombinovaného

postiZzeni, poté mluvime o syndromalnim kombinovapéstiZzeni.

Pro uplnost zbyva jeStefinovat pojenvrozena vyvojova vadadale VVV). Velky
leékarsky slovnik uvadi, Ze se jednd o ,vrozené vady mrgé organovych systéin
vznikajicich jako dsledek ddi¢cnych poruch nebotsobeni zevnich faktér (Vokurka,
Hugo, 2009, s. 970) Autotaké dodavaji, Ze nejkritiejSi pro vznik vrozené vyvojové vady
je obdobi, kdy se konkrétni organ utiva vady vzniklé v obdobi prvniho trimestru byvaji

nejzavazyjsi. Seemanova (in Zizka, 1994) konstatuje, Zeogamou vadou se rodi 3-5 %

10



vSech novorozerig pficemz se v mnohatipadech jedna o vadu kombinovanou. Vel&éat

piicin vzniku VVV je pak tvdena genetickymi iicinami, kam setradi pra¢ také

syndromova onemoeni.

2.2 Etiologie syndromovych postizeni

Znalost etiologie syndromovych postiZzeni je proaspe stanoveni diagnézy
nezbytna. Vzhledem k tomu, Ze etiologie nami zkowyoh syndrom bude detailji
probrdna dale u kazdého z nich, zminime v ¢é&ii pouze obecné a nejfrekventosjan
priciny vzniku syndrond. Na vzniku se podili genetické faktory, zejmén& panové
a chromozomalni aberace, a z negenetickychaviiioii pak podstatnowast zejména

teratogeny. (Seemanova in Zizka, 1994)

Genovou mutaciozn&ujeme takovou, kteraipdstavuje mutaci genu v molekule
DNA. (Necasek, Cetl, 1979). Syndromové postizeni pakZenbyt zgisobeno mutaci
jednoho (monogenni¢dicné onemoceni) ¢i vice gerti (polygenni ddicné onemoceni).
Chromozomalni aberace(chromozomové mutace) jsou definovany jako odohylbaitu
nebo tvaru chromozoimpostihujici vyvojrady znak jedince? Chromozomalni aberace se
vyskytuji @iblizné u 1 % novorozenc (Machova, 1994Yeratogeny jsou vrEjsi faktory,
které zmisobuji vznik vrozené vyvojové vady nebo riziko \kanizvySuji. Lze je rozlit
do ti skupin:fyzikalni (nag. RTG zdeni), biologické (nag. infekce matky vahotenstvi,
toxoplazméza, zawhky, syfilis, diabetes matky, apod.) ehemické (nag. rektera
antibiotika, cyklostatika, alkohol, drogy aj.). Byatky kEzn¢ zdraviclovéka ohrozit nemusi,
ale pokud se s nimi setka gravidni Zena, mohoulaedh gisobit jako bezprogtdni gFicina

vzniku syndromového onemasi. (Sipek aj., 2014)

4 K nej¢asjsSim drulim choromozomalnich aberacit®obenych odchylkami v gtu chromozori pati
trizomie (zvySeni pétu chromozom ze dvou nait v rdmci jednoho z pé&j a monozomie (Ubytek jednoho
chromozomu u &kterého z chromozomovych gar Odchylky z hlediska struktury chromozénsou pak
nejéastji zastoupenydelecemi(zkraceni nebo ztrat&sti chromozomu) nebtvanslokacemi (premiséni
chromozomu nebo jehiésti na jiny chromozom). (Machova, 1994)
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2.3 Klasifikace syndromovych postizeni

V odborné literatte se nizeme setkat sétbnim syndromovych postiZzeni podle
raiznych hledisek. Nicmé&nvzhledem ke specifihosti a komplexnosti jednotlivych nami
vymezenych syndroinnepovazujeme za nezbytné zabyvat se jednotlivyasifikacemi
podrobrEji. Proto jen pro pedstavu lze zminitdeni syndroni v zavislosti na etiologii
a genetickém {wvodu. Sipek (2008) tak vytlje (nejen) syndromova postizeni
na autozomakdominantd dédicnd, autozomébiirecesivdé dédicna, vazana
na chromozom X, vznikla chromozomovou aberaci, chibmdrialni, hereditarni nadorova,

mikrodele&ni syndromova postiZzeni nebo syndromy chromosonnéstiability.

Druha obecna klasifikace, se kterou s&eme setkatastji v oblasti specialni
pedagogiky, je vy8ovana na zaklad typu postizeni, ktery danému kombinovanému
postizeni dominuje. VaSek (2003) vymezujeskupiny jedind. Do prvni bychom mohli
zaradit osoby mentathpostizené, které majitigdruzeno dalSi postizeni. V druhé skupin
jsou osoby s dualnim smyslovym postiZzenintedi tskupina osob je pak tkena osobami
s poruchou chovani v kombinaci s dalSim postizenéino naruSenim. Nicménakovéto
vymezeni se ndm pro nasSeely zdd velmi obecné a spiSe d&en strukturované.
Vezmeme-li v ivahu na&p nami popisovany Treacher Collins syndrom nebodRsh

syndrom, nejsme s to je zodgovk zaadit ani do jedné takto vgtbné podskupiny.

3 Charakteristika vybranych syndrédm

Syndromy spojené se sluchovou vadou, které jsmpesipracovani teoretick@sti
diplomové prace vybrali, vychazely zejména zZ'@btCentra pro &sky sluch Tam Tam
(dale Centrum). ®odni plan naSi spoluprace $pml ve zpracovani dostupnych
zahrantnich informaci o malo frekventovaném Pendred symdronebd dit¢ s timto
syndromem péailo k now evidovanym Kklienim a bylo poteba shroméazdit dostupné
informace nejen pro pracovniky Centra, ale zejn@oaodte a dalsi zajemaos budouci
klienty. Pozdji jsme vSak i z dvodu now vznikajicich webovych strdnek Centra a nizkému
pocetnimu zastoupeni jedibics Pendred syndromemGR dosgli k rozhodnuti rozit
teoretickou praci nagSi patet syndromovych onemoeémi. Z evidence Centra jsme po zralé

Gvaze vybrali takové syndromy, o kterych je stgpko o Pendred syndromu nedostatek
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informaci a jejichZz nositelé gatmezi evidované klienty Centra. V§bjsme provedli
za spoluprace socialnich pracovnic Centra, ktemé pré@stednictvim emailové komunikace
sc&lily jednotlivda syndromova onemoéni a odpovidajici pmet klienti, ktei spadaji

do jejich pée.

Na zaklad takto ziskanéhoiphledu (dostupny u autorky prace) jsme vybrally p
mére znamych syndroify které byly nejasgji zastoupené a jejichz pisemné zpracovani
povazovaly pracovnice Centra za zadouci agboe’ Vyskyt konkrétniho syndromu
v Ceské republice podle nami takto ziskanych infornaciveden vzdy v ramciiislusné
kapitoly teoretick&ésti prace, stefnjako jsme se ve stejnsti textu snazili zmapovat
dosavadnéeskou odbornou literatukti vyzkumné studie zabyvajici se danym syndromem.

3.1 PENDRED SYNDROM

3.1.1 Terminologie Pendred syndromu

Pendred syndrom (dale PS) je dasjgji definovan jako ddicné autosomath
recesivni onemoemi, které se manifestuje kombinaci pekggp hluchoty,
dyshormonogenetické strumy (poruchy metabolismulooi Stitné Zlazy) a abnormalnich
struktur vnitniho ucha. PS byl poprvé popsan roku 1896 anglickeka‘em Vaughanem
Pendredem, ktery za vymezujici symptomy pokladgespdluchoty a strumy. (Katra aj.,
2011)

10. revize MKNtadi PS pod Poruchy stitné Zlazy, konk&éja pak spoléne
s Familiarni dyshormogenetickou strumou kédovaw jgaR7.1 Jiné poruchy Stitné zlazy —

Dyshormogeneticka struma. (MKN, 2008)

3.1.2 Vyskyt a vyzkum Pendred syndromu

Taybi, Lachmann (2007) uvadi incidenci 1 - 8 jediscPS na 100 000 narozenych

déti. V dalSich zdrojich se objevuje prevalence 50-% pipadi ze vSech jedinc

5 Z dalich syndromovych onemaai spojenych se sluchovou vadou, které se v eviddientti Centra
vyskytly a mohly by byt vhodnym podkladem pro zmreéni dalSich diplomovych praci, zinjeme nap
Waardenburg syndrom, Ladd syndrom, Barakat syndreloo Rethoré syndrom.
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postizenych kongenitalni hluchotou. (NIDCD, 201&n@torff, 2013) Ceské republice je
¢etnost mutace genu SLC26A4, ktery je za vznik Pdpa@dny, srovnatelna s ostatnimi

zahrantnimi zemémi a ve skupit neslySicich tvd priblizn¢ 10 %. (Katra aj., 2011)

V p&i Centra pro dtsky sluch bylo v minulosti evidovano dohromady reedtti
s Pendred syndromemjigemz z &chto byly v dok zpracovavani nasi diplomové prace
aktudlreé v p&i pouze d¥ déti.

Téma PS je zhlediska vyzkumnych i8af provedenych (R ponrné
neprobadanou oblasti. Roku 2011 byla vydana dlemagiseni prvni ucelena aiejmeé
jedinacesky psana studigmovana tomuto syndromu, ktera kompl&gkshrnuje a popisuje
problematiku tohoto onemogni. ,Pendredv syndrom vCeské republice je studii
kolektivu lékat pasobicich pevazrie ve Fakultni nemocnici Motole v Praze a ziskana dat
popisu;ji klinicky obraz syndromu zejména z lE#katho hledisk&. (viz Katra aj., 2011)
Existuji také webové strankyww.pendred.czkteré vSak uvadi jen velice siné informace

s odkazem na dal3i zahrami zdroje a Ustav biologie a lélské genetiky UK 2. LF a FN

Motol, kde se provadi geneticka vyi&ati pro potvrzeni této diagnozy.

3.1.3 Etiologie Pendred syndromu

Roku 1996 byla vyzkumnowudeckou skupinou vedenou L. A. Everettem odhalena
mutace genu SLC26A4, ktera jéignou vzniku PS, tak jak jej zname v sagné podob
(kombinace poruchy S&titné Zlazy a poruchy sluchifistedku rozseni vestibularniho
akvaduktu). Mutace stejného genutgpbuje také samostatné rdaesi vestibularniho
akvaduktu, ktergasto byva jednim z typickych symptar®S. Jak uvadi Katra aj. (2011),
Valvassori pojmem Pendred syndrom aane jakykoliv vyskyt roz&eného vestibularniho
akvaduktu, ktery je sdruzen s mutaci genu SLC26Mb definice nezahrnuje

bezpodminéné poruchu §titné Zlazy, nebta se manifestuje ngstji az postpubertath

Gen SLC26A4, také oztavan jako Pendred syndrome gene, je lokalizovany
na 7. chromozomu. Tento gen produkuje pendrin teproobsazeny iedevsim ve Stitné

Zlaze, vnitnim uchu, ledvinach, placentplicich, prostat a varlatech. Pendrin zaji§e

¢ Katra Rami aj. Pendréu syndrom WCeské republiceDtorinolaryngologie a foniatrie2011, 60 (2),
s. 103-111. ISSN 1210-7867.
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chloridojodidovy transport z thyreodyt naslednou organifikelgodu. Pré¢ buiky Stitné
Zlazy jsou schopny jod aktignvychytavat a kumulovatimz se liSi od butk ostatnich
tkani. Jod je zakladnim prvkem pathnym k syntéze aktivnich hormioriDenni pateba jodu
je 150-200 mikrogratinza den, ficemz gijem pod 50 mikrografhje uvaén jako kriticky
pro vznik a @ist strumy a dysfunkci §titné Zlazy. Snizefivgdu jodu je nejzavazjsi v dok
tehotenstvi, kdy jsou isledky pro vyvijejici se plod nejzavagsi. Struma vSak vznika

I v dosglosti a nedostatek jodu setwzném ¥ku projevuje rozdilé. (Katra aj., 2011)

Vzhledem k tomu, Ze PS je autozon#tecesivni onemoeni, je zapatbi obou
kopii muta&né zmenéného genu, aby se PS withtvyskytl. Tedy oba rode ditte s PS musi
byt prenaseéi této genové mutace, ktera se vSak na nich samotmjak neprojevi ad&tSinou
si tak této skutnosti ani nejsouddomi.Casto se s PS nesetkavame opak®aamyv ramci
rodinné anamnézy, takze prapddobnost fenosu je porrné nizka. (Pendred syndrome,
2015)

3.1.4 Symptomatologie Pendred syndromu

Pro diagn6zu PS jsou signifikantni zejmémiasymptomy - vrozena percé&pi
nedoslychavost, abnormality vinitho ucha a struma vznikla v pozdnirtgtvi ¢i casné
dosglosti. AvSak Zzadna z takto definovanych charaktiérisema u zkoumanych jeditic
s PS konstantni vyskyt. Protti diagnostice bereme v Gvahu nalez mutace genu SBAC
v moznych kombinacich gkterymi z €chto znaki: porucha organifikace jodu, percep
nedoslychavost, roz&ni vestibularniho akvaduktu a/nebo Mondiniho dyzigl. (Katra aj.,
2011)

Percepni nedoslychavost

Porucha sluchu spojena s PS je vrozetia, prelingvalni. NIDCD (2015) uvédi, ze
dit¢, které se narodi s PS, ztraci sluch ihned po eafpnejpozdi vSak ve ¥ku fi let.
Hloubka sluchového postizeni je variabilni @aegji ve stupni €zké az hlubokeé
nedoslychavosti) a te podléhat zhorSeni. Vetgin¢ pripadi je porucha oboustranna

percegni, piip. kombinovana. Velméasto je doprovazena strukturalnimi abnormalitami

" Organifikace oznauje proces,  némz se anorganické latky zabudovavaji do organiclsjatienin.
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vnitiniho ucha (viz nize). Ke sluchové z&rae vysokych frekvencich (bazokochlearni) se
postupr piidavaji i apikochlearni ztraty (nizkofrekvar tony).

U ¢asti nemocnych se objevuji vestibularni dysfunkidteré se klinicky projevuji
jako zavrat spojené s prudkyri fluktujicim zhorSenim sluchu a mohou pgité dok vést
az ktrvalym porucham rovnovahy. Obvykle jéitpmnd i oboustrannd hyporeflexie
(zpomalend vybavnost refléx

Abnormalni struktury vnfniho ucha

U wtSiny proband s prokdzanym PS byly zji&ty abnormality temporalni kosti,
negastji rozSireny vestibularni akvadukt a/nebo Mondiniho dys@azi

Rozskeny vestibularni akvadukpati mezi nefastjSi anomalie vniniho ucha
u oéti s progredujici percépi poruchou sluchu; udava se az 15% prevalenceeahvs
pacienti s poruchou sluchu. (Katra aj., 2011; Kontorini@l2) Tento vyrazh zwtSeny
kos€ny kanal, ktery spojuje vrfiti ucho s mozkovou dutinou, je povazovan za zasadni
abnormalitu temporalni kosti a za jeden z diagokygtih znak tohoto syndromu. (Pendred

syndrome, 2015)

Mondiniho dysplazie(znama také jako Mondiniho malformace nebo Moridini
defekt) ozna&uje abnormalitu vnihiho ucha siidruzenou percami ztratou. Tato
malformace byla poprvé popsana roku 1791 Carlemditom, po kterém ziskala své
jméno. Délka hlemyzdje pri Mondiniho dysplazii zkracena oproti noérdvou a il zavitu
na jeden afl. Vznika zde patologicka komunikace mezi scalailei a scala tympani.
Souasre je ve &tSirg piipadi zjisténa také oboustranna dilatace vestibularniho akwaduk
(pramér presahuje uprogtd jeho délky hodnotu 1,5 mm) a ztrata sluchu seifestuje jiz
v détstvi nebocasné dosgosti. Sluchova ztrata jéasto progresivni a objevuje se také

porucha v rovhovazném ustroji. (Katra aj., 2011)

Dyshormonogenetické struma

Néalez strumy (z&tSeni Stitné zlazy vidledku poruchy organifikace jodu) je
poslednim z fiznaki, ktery je obvykle fitomen u jedince s Pendred syndromeri. P
diagnostice je problematicky fakt, Ze se strumaylevneobjevi hned po narozeni, &desto
aZz v obdobi adolescence nebo dtssti. (NIDCD, 2015).
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Dyshormonogeneze u PS se projaiblizné v 80 % gipadi jako eufunkni nebo
hypofunikéni struma a jentidka je klinicky vyznamnd jiz ip narozeni, kdy rize byt
diagnostikovana novorozeneckym screeningem. (Bargghp, 2008) Porucha Stitné zZlazy
se vSak u fiblizné 20 % dti nemusi klinicky projevit, ailestozZe je Stitna Zlaza naruSena,
hladina hormof §titné Zlazy a jejichist a vyvoj probiha &tSinou bez zavaZsich
problémi. Ziidka se @ vyskytu strumy mohou objevit problémy s dychanimbo
polykanim. (NIDCD, 2015)

Ret a my3leni

O fe¢i a mySleni jeding s PS se nam nepdda ani v odborné literatie vyhledat
konkrétni podrobgjsi informace. Domnivame se vSak, Ze vyiaji u ¢lovéka s PS Ize
obecrt pripodobnit k charakteristikarfecoveho vyvoje u jedince se sluchovym postizenim
obecrk. Vzhledem k symptomatologii PS jeé&atjnim faktorem hloubka sluchového
postiZzeni, kterd pakifmo ovliviiuje také vyvojeci a vyker komunika&niho systému.

3.1.5 Diagnostika Pendred syndromu

K diagnostice vySe zménych symptomd se pouZivaji standardni vy&mstaci
metody. V gipad® sluchové ztraty se provadi audiologicka vi&et Pro odhaleni
abnormalnich struktur vritiho ucha Ize vyuzit magnetické rezonance nebo YS&teni.
Eufunkénost ¢i hypofunkénost strumy s poruchou organifikace jodiz® byt prokazana
perchloratovym testem, avSak pokud se snazime dok&romnost PS, je lepSi volbou
genetické vyseéeni. (NIDCD, 2015)

V Ceské republice je mozné podstoupit v ramci novarezkého screeningu
molekularré genetické vyséeni, kam spada i vy§eni mozné mutace genu SLC26A4, tudiz
je tedy mozné jednak &it pacienty s vysokou pra¥godobnosti poruch &titné Zlazy,
véasnym zasahemigdejit rozvoji strumy a zaroiigedince s mutaci tohoto genu jasn

vyclenit ze skupiny nesyndromovych nedoslychavostng@hova aj. 2008)
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3.2 CORNELIA DE LANGE SYNDROM

3.2.1 Terminologie Cornelia de Lange syndromu

Cornelia de Lange syndrom (CdLS) je kongenitalmidsgm gfitomny od narozeni
Presto v disledku Sirokého spektra symptdim absence objektivnich diagnostickych kritérii

se diagndza stanovuje obtézn

Klinické projevy, které jsou pro CdLS charaktegk®, popsal poprvé nd&ipadech
dvou dti doktor Brachmann roku 1916. Detdjinse jimi vSak zabyva az holandska
pediatrtka Cornelia de Lange, podle které ziskal syndrordfjpoznaieni. V sodasnosti
se lze setkat také s oziemim Typus degenerativus Amstelodamensis, kteryif@ojako

prvni de Lange, Amsterdam syndrom nebo Brachmariradge syndrom. (Zizka, 1994)

Cornelia de Lange je podle 10. revize Mezinarodasikikace nemocitazena
do skupiny Q87.1 Vrozené malfortdm syndromy spojenérevazrie s malym vziistem.
(MKN, 2008)

3.2.2 Vyskyt a vyzkum Cornelia de Lange syndromu

Syndrom se vyskytuje sporadicky, avSak jsou pops@tipady, kdy se postizeni
objevilo v ramci jedné rodiny opakovarPresny vyskyt tohoto onemo&ni neni znam, ale
odhadem se udavéa prevalence 1 na 10000 az 300@dozend bez vyraznych rozdil
v ¢etnosti mezi divkami a chlapci. (Cornelia de Lasgedrome, 2015)

V p&i Centra pro dtsky sluch je aktuathjedno di¢ raného ¥ku s diagnézou CdLS

a dw deti jiz starSiho ¥ku jsou evidovany v databazi.

Strieny souhrn zakladnich informaci tykajicich se Cdlz& Wceské literatie
najit vPrehledu Klinickych syndraima symptona (Lazovskis, 1990) neb®iagnostice
syndromd a malformaci(Zizka, 1994). Vyzkumné Seni CdLS weskych podminkach je

omezeno na popis fipadovych studii vztazenych ke klinickému obrazu
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onemockni® Oblast speciaipedagogické g (konkrét rehabilitace a vliv postizeni
ditéte na rodinné vztahy) u CdLS je pak zkouméana \vodigivych pracich kde je mezi
dalSimi kombinovanymi postizenimi, kterymi se dgmace v ramci zkoumané oblasti

zabyva, uvedenaripadova studie take die s CdLS.

3.2.3 Etiologie Cornelia de Lange syndromu

CdLS mize byt zfisoben autozomatrdominantni ddicnosti, ale ve &sin¢ pripadi
se na vzniku podili n@wznikla genova mutace. V roce 2008yl popsan prvni geNIPBL
umisgny na 5. chromozomu, jehoz mutaceitépuje vznik CdLS (az 50 %ifpadi). Gen
NIPBL zodpovidé za funkci proteinového komplexu é&sinu, jehoZz nenaruSena struktura
a funkce hraje zasadni roltipsmstovani prenatainiho vyvoje plodt.(Dorsett, Krantz,
2009) Bhem nasledujicich deseti let byly popsany dai&i geny, které majiipmy vliv na
vznik CdLS - genySMC1A HDACS8, SMC3a RAD21 VSech gt geni ovliviiuje funkci
a strukturu proteiln obsazenych v kohezinu a ma taknpy vliv na prenatalni vyvoj

organismut? (Cornelia de Lange syndrome, 2015)

CdLS zmisobené mutacemi gérNIPBL, SMC3 (10. chromozom) neb&AD 21
(8. chromozom) vykazuji autozomdaldominantni ddi¢nost, coZz znamend, Ze pouze jeden
exempld takto znménéného genu std k tomu, aby se porucha rozvinula. CdLS, které
vznikaji na podkla8l genové mutaceSMC1A a HDACS8 vykazuji ddi¢nost vazanou
na X-chromozom. Jednotlivé genové mutace pak mohibwliv na zavaznost symptam
CdLS. Dorsett, Krantz (2009) uvadi, Ze genova neugldC3a SMC1Azpisobuje leki
formy CdLS, pi kterych je gitomné lehka az stdre t¢Zka mentélni retardace, al&tsinou

8 Seemanova, E., LoSan, F., Salichova J. Typus @egtvus amstelodamensis. Cornelia de Lange syndrom
u dvou a@ti. Casopis |ékai ceskych 1979, 118(13), s. 404-7. ISSN 0008-7335.; Polwka. aj. Podobnost
syndromucasténé trisomie dlouhych ramen 3. chromozomu a syndBamelia de LangeCeskoslovenska
pediatrie.1988 43(12), s. 723-6. ISSN 0069-2328.

% Leva, Katgina. Specifika rehabilitace u i s kombinovanym postiZenirtNepublikovana bakatéka
diplomové prace). Univerzita Palackého v Olomo@6i09.; Kossova, Katma. Vliv tézkého postizeni die
na vztahy v rodi&i (Nepublikovana magisterska diplomova prace). Mdsarg univerzita, 2012.

10 Na zjis&ni konkrétni genové mutace se podilel tym odbdirrdkChildren’s Hospital ve Philadelphii
a Univerzity v Newcastle upon Tyne, Ktese studiem CdLS zabyvaji i nadale. Pro pod¢@ra aktualni
informace  viz  http://www.chop.edu/centers-programs/center-coangti-lange-syndrome-and-related-
diagnoses#.VnUb_tyLrwy

11 Proteiny obsazené v kohezinu dale reguluji prémiat§voj, organizaci chromozoim sdruzuji sesterské
chromatidy replikovaného chromozomu DNA #pp upravuji jejich naruSenou funkci, a v neposiaaiak
reguluji aktivitu gen, kteréridi vyvoj kortetin, oblieje a dalSickiasti tla. (Cornelia de Lange, 2015)

12 podrob#jsi informace oginnosti kohezinu a jeho vlivu na vznik CdLS Ize émlnap. ve studiu Liu J.

a Krantze 1.D. (2009) ,Cornelia de Lange syndroohesin and beyond*.
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se zde nevyskytuji zadn&ka postizeni ka¥etin nebo celkového systému, stefjak neni
zdaleka tolik ovliven ristovy vyvoj jedind.

3.2.4 Kilasifikace Cornelia de Lange syndromu

Podle gitomnosti a hloubky postizeni se pak v odbornéditée miZzeme setkat
s rozliSenim CdLS naitzakladni typy (Deardoff, Clark, Krantz, 2011):

Typ | — klasicka forma

Tento typ je z hlediska symptdnejzavazgjsi. Je pitomno postiZzeni jizip porodu
ve vSech symptomovych oblastech zéniych vySe. Nejvice postizenétdumiraji casto jiz

v prenatalninti perinatalnim obdobi na doprovodné nemaoci.

Typ Il — mirna forma

Mirna forma CdLS je spojovana s genovymi mutac8MiC1Aa SMC3 V tomto
piipadt se u jedince s CdLS vyskytuji charakteristickénkstacialni rysy, které se mohou
v pribéhu vyvoje vytracet, fip. prohlubovat. Ve vyrazmizsi mfe je pak pitomen deficit
kognitivnich funkci, malformace kd&atin, maly vzéist a psychické problémy. Celkov

nejsou symptomy u tohoto typu CdLS natolik znateiié jsou velmi variabilni.

Typ Il — dalSi formy

Do ftretiho typu pak autofadi dalSi fenotypy, které maji podobné symptomy jak
CdLS, &koliv nekteti 1ékari takovéeto formy uz jako CdLS neklasifikuji.

3.2.5 Symptomatologie Cornelia de Lange syndromu

Symptomatologie CdLS je z&i®@ rozsahla, rozmanita z hlediska miry postizeni
jednotlivych oblasti a také pramliva. Zizka (1994) uvadityti diagnosticka kritéria, ktera
jsou dle ®&j pro CdLS charakteristickd a mohou slouzit k rgotilagnostické orientaci: husté

a klenuté obdi, synophrys (srostlé obi), hirsutismus a reddhki deformity koretin.
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Jednim z prvnich alarmujicich symptibmohou byt intrauterinniistove retardace,
piedtasny porod (ve 30 %ifpadi) a s nim spjata nizka porodni vahat§inou pod 2500
g)*3. Retardaceiistu je gfitomna i v postnatalnim vyvoji u vice nez 95 %ppdi. Konena
vySka postavy u&cat se pohybuje kolem 130 cm, u chladéb0 cm, picemz sekundagn
je vyvoj nastu ovlivrén také gitomnosti gastroesofaryngealniho refluxu a jinyobbfemi
s pijmem potravy. (Deardorff, Noon, Krantz, 2016). édlinal s CdLS se vyskytujeétka
psychomotoricka retardace a vip¢hu vyvojecasto dochazi také ke vzniku deformit gate

a obrati.

Symptomy Vv oblasti kraniofacialni

Fyzické projevy jsou néastji zastoupeny a na prvni pohled patrny z abnormalit
v obli¢eji. Ty zahrnuji zejména vyklenuté, husté a srasti€i a dlouhé, silnéasy. Mize
se vyskytnout také mongoloidni postavediich S&rbin, modravé zabarveniike kolem
oci, ptéza vika a také &které ze zrakovych vad (strabismus, mikroftalmiérokornea,

astigmatismus, myopi& excentrické pupily). (Liu, Krantz, 2009; Zizka944)

Nos je ¥tSinou kratky a zahnuty, spojeny s ustggpdlouhé obloukovité filtrum. Rty
se vyzndauji zkym hornim rtem a povislymi Ustnimi koutkyiuL Krantz (2009) uvadi, Ze
u piblizné 20 % probantl se vyskytuje také roz§i patra (ve $tSing pripadi submukdzni)

nebo mikrognécie.

S CdLS jsou spojeny sluchové poruchy zejména jasbedek atrézie zvukovop
¢asto se u &i s CdLS objevuji také velké a deformované usdicbp které mohou byt
posazeny nize nez u intaktniho jedince. (Zizka4)99

Koncetiny

Abnormality pazi a rukou jsou u CdLS pé&me ¢astymi gidruzenymi symptomy.
Zizka (1994) uvadi &které z problém, které se mohou v souvislosti s ketinami
vyskytnout: mikromelie, hypoplazie hlaky radia, brachydaktylie, kozni syndaktylie,

polydaktylie, proximalni pozice palce na rukou,datelie, amelie, oligodaktylie, asymetrie

13 Komparativni studie americkych |&kazjistila, Ze velmi nizkd porodni vaha je signifikas pritomna
u narozenych divek. Potvrzeno také bylo, Zze nizidgni vaha vyznandnsouvisi s hloubkou postizeni,
zejména v oblastéESich malformaci hornich koetin a hlubSi psychomotorické retardace. (Hawlagkson,
Kurnit, 1985)
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hornich kogetin, flekeni kontraktury prst ¢i loketnich kloul, luxace k¥li a jiné deformity

nohou.

Jiné Elesné projevy

Pridatné symptomy CdLS zahrnuji ve vice nez 80i¥pgoli nadngérné ochlupeni
(hirsutismus) vlas, usi, zad, pazi a genitalii. (Deardorff, Noon, ifea 2016) Fitomna je
také hypoplazi€i asymetrie prsnich bradavek, stdevady, anémie, anomalie ledwn
gastrointestinalniho systému a s nimi spojené draproblémy, piijem ¢i zacpa. (Liu,
Krantz, 2009; Zizka, 1994)

Behavioralni a neurologické problémy

Z behavioralnich projeévse u mnoha jedirics timto syndromem objevuje chovani
podobné autismu (izolovanost, rutinni chovani) aoygvé symptomy, které ovliuji
komunikaci a socialni interakci (nizk& vyfaslaci schopnost, neobvykla mimika
a gestikulace, bojacnostisi cizim osobam, problémy s adaptaci apodeledna aktivita
saha bd’ k extrémni pasivéi, kdy se jedinci dokazi sami zabavit jen velmi &eatnebo
naopak nadrrné aktivié, neklidu a paele neustalého pohybu. de se vyskytnout také
tzkostlivé chovani, bojacnost, rychlé vykyvy nalligré mohou u rizikovychifpad: vést

'''''

Res a mysleni
Inteligertni deficit se u jedint s CALS pohybuje v pasmech lehké az hluboké

mentalni retardace, Deardorff, Noon, Krantz (20L&gdi rozmezi 30 — 102 bdd

inteligertniho pasma.

Zkoumani vyvoje jazyka ae¢i u proband s CdLS se podrokj vénoval
nag. Goodban (1993), ktery ve svém vyzkumnéniefdtitajicim 116 klieni ve wkovém
rozmezi 2 msiol az 29 let, zjistil, Ze ve 33 %ipadi se nevyskytovala Zzadna verbalni
komunikace. V 53 %fjpadi byli zkoumani jedinci s CdLS schopni pouzivat Z@e slov

a kombinovat je do jednoduchychtyale této schopnosti dosahli s vyraznym zgonu.
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3.2.6 Diagnostika Cornelia de Lange syndromu

Diagnosticky proces je u CdLS velice n&rg praw kvili rozmanitosti symptorin
Obecrt se udava, Ze diagnoza CdLSize byt stanovena, pokud jedinec vykazuje typické
distinktivni kraniofacidlni rysy spote¢ s abnormalitami kafetin, retardaci tstu
(prenatélnihai postnatalniho) a mentalni retardaci. (NORD, 20 %¥ipact, Ze nejsou
jednotlivé symptomy natolik ietelné, je potvrzujicim kritériem profippmnost CdLS

identifikace rkteré z vySe uvedenych genovych mutaci.

V n¢kterych gfipadech Ize uvazovat o podeai na CdLS jiz v prenatalnim obdobi,
kdy v prabéhu ultrazvukového vyseni mohou byt spgny jisté abnormality
charakteristické pro CdLS nagpomalenyist, abnormality ko¥etin nebo kraniofacialni
oblasti, @ip. dalSich orgain Tento diagnosticky fibéh se vSak vyskytujeridka. Ve étSine
piipadi je CdLS diagnostikovan po narozeni na zakklahickych priznak.

V zahranéni odborné literatte se objevily navrhy diagnostickych posiup
zalozenych na symptomech ve vybranych oblastechaniddacidlni symptomy,
neurovyvojové charakteristiky nebo profil postizenyhornich kodetin. Tato kritéria vSak
nebyla pojata komplexna v praxi nenalezla &siho uplatanil* Jednim z aktuélnich
diagnostickych postupse jevi postup navrhovany kolektivem autpod vedenim A. D.
Kline (2007). Ti navrhuji minimalni diagnostickéitéria, ktera musi byt u vyewvaného
pacienta potvrzena prodeni CdLS, v¢etné bodovaci Skaly pro zji&hi stupr postizeni
v jednotlivych oblastech, a to v zavislosti na vipuych milnicich, pitomnosti deformaci

kon¢etin a sluchové ztrat

V oblasti diferencialni diagnostiky Zizka (1994)azpiiuje zejména na dva dal3i
syndromy (Fetopathia alcoholica, RubinsteiTaybiho syndrom), které maji podobné

symptomy a mMze proto¢asto dojit k chybnému stanoveni diagnézy.

14 Jednotlivé navrhy diagnostickych posiygou popsany wthto studiich: Allanson J., Hennekam R., Ireland,
M.: De Lange syndrome: subjecitve and objective garison of classical and mild phenotypésurnal of
Medical Geneticd.997, 34(8), s. 645-650. ISSN 0022-2593.; HalalFreus, M.: The hand profile on de
Lange syndrome: diagnostic criteriamerican Journal of Medical Genetick979, 3(4), s. 317-323. ISSN
0148-7299.
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3.3 TREACHER COLLINS SYNDROM

3.3.1 Terminologie Treacher Collins syndromu

Treacher Collins syndrom (TCS) se v odborné litégabbjevuje i pod jinymi ndzvy.
K nejcastjSim pati mandibulofacialni dysotéza (dysotosis mandibudiEiss),
Franceschetti-Klein syndrom nebo Berry Treacheti@obyndrom. (Zizka, 1994Yedinci
s TCS maji na prvni pohled charakteristické maltimhrysy v obléeji a €Zkou sluchovou

ztratu.

Dle 10. revize Mezinarodni klasifikace nemoci jeSi@zen mezi Jiné vrozené vady
kosti lebky a obtieje, kod Q 75.4 Mandibulofacialni dysot6za. (MKN03)

Jako prvni popsali jednotlivé symptomy TCS nezaévisla sob Thompson
a Toynbee (1846) a Berry (1889). Syndrom vSak kjsk&no po britském oftalmologovi E.
Treacheru Collinsovi, ktery ve své praci roku 13@listw popsal podrobnou klinickou
charakteristiku. DalSi ozgani TCS jakoZto Franceschetti-Klein syndrom pakvsou
s rozsahlou studii z roku 1949 popisujici detgdlinprehled jednotlivych symptoin jejimiz
autory byli Svycarsky oftalmolog Franceschetii agk Klein. Sami vSak pro ozteni
syndromu pouzili terminu mandibulofacialni dysotdZdalarova, 2014; Dixon, 1995)

3.3.2 Vyskyt a vyzkum Treacher Collins syndromu

Informace o pimérném vyskytu TCS se v odborné literdsunizni. Udavana
pramérna rozmezi Ize shrnout do incidenceifpad na 40 000 az 70 000 narozenyeti.d
(Asten aj., 2016; Tolarova, 2014; Chen, 2012; Dixt#95;) Vzhledem k tomu, Ze se jedna
0 autozomdléd dominantni onemoeni s vysokou penetranci, objevuji se opakované

zaznamy o rodinéch s timto postiZzenim ve vice gaiehn. (Zizka, 1994)

V Ceské republice na 10 milianobyvatel pipada az 200 osob s TCS (Zivot
se syndromem, 2015). V evidenci Centra p¥tskly sluch byli v dob tvorby diplomoveée
prace pitomni ¢tyii klienti - dva sodasni klienti ranéhodku, dva klienti starSihosku.

Zakladni strané informace o Treacher Collins syndromu jsou 8tgko v gipads

CdLS dohledatelné ve dvotesky psanych fehledovych publikacich (Zizka, 1994;
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Lazovskis, 1990). Samostétia podrobs se TCS ¥nuje také diplomova prace Zuzany
Holubové (Holubova, 2013), ktera se det§ilnzabyva symptomatologii, naruSenou

komunikani schopnosti a také oblasti speaipedagogické p& u osob s TCS.

3.3.3 Etiologie Treacher Collins syndromu

Na vzniku TCS se podili z vice jak 90 % vSedipgdi mutace genul COF1
lokalizovaného na 5. chromozomu. V dalSich 3 % yiislse pak jedna o genové mutace
POLR1C (6. chromozom) neb&®OLR1D (13. chromozom) a ve zbylychripadech je
genetickd ficina prozatim nezndma. Proteiny, ktere tyto gengykaji, se vyznamhpodili
na tvorke ribozomalni RNA, ktera mj. ovliwje rany vyvoj licnich kosti a dalSich
oblicejovych tkani. Pokud dojde k mutaci &kterém ze zmignych ger, cinnost
ribozomalni RNA se snizi a dochazi tak k sebedesturitych burek, jejichz existence je
nezbytna pro neporuseny vyvoj licnich kosti ad@plivych tkani. Tento népozeny zanik
burgk pak Zejm¢ zpisobuje specifické symptomy v kraniofacialni oblastbsob s TCS.

(Treacher Collins syndrome, 2012)

Treacher Collins syndrom je veétsiné piipadi autozomald dominantni
onemocini s vysokou prawipodobnosti projevu genu ve fenotypu @rnou mirou
expresivity. Stéi ¢asto tedy jedna kopie mutaci &miného genu, aby se u &# syndrom
projevil. Vyjimku tvori TCS zmisobeny genovou mutad?OLR1G ktery pak nese
charakteristiky autozomain recesivniho onemoé¢ni. TCS postihuje ab pohlavi
rovnomsrng bez ohledu na rasovotifiglusnost. (Zizka, 1994: Treacher Collins syndrome,
2012)

Podle Dixona (1995) ma az 40 %igadi déti s TCS alespo jednoho z rodia
s genetickou vybavou, ktera TCSispbuje. Ve zbylych 50 — 60 %ipadi se jedna o nav
vzniklou mutaci beziedchozi rodinné historie vidledku 1€k, z&eni nebo jinych vSich
vlivi. AvSak, jak upozatuje Dixon (ibid.),casto niZze byt genetické postiZzeni jednoho
z roditt tak nepatrné, Zefipgenetickém poradenstvi nemusi vyjit najevo. Dtdivodu se
preferuje i u intaktnich rodi ditéte s TCS provést radiologické vy&ati kraniofacialni

oblasti, které mize veSkeré pochybnosti ¢dicném pivodu onemocéni eliminovat.

25



3.3.4 Klasifikace Treacher Collins syndromu

Franceschetti a Klein (in Hertle, Ziylan, Katowit?993) navrhuji klasifikaci TCS
Z hlediska pitomnosti symptorin do gti skupin:

1. typ aplny (complete form)} Tuto skupinu tvéi pacienti, u kterych se vyskytuji
vSechny charakteristické symptomy; sgokes patym typem se vyskytuje tagtji.

2. typ neuplny (incomplete form)- Skupina je tvEena pacienty s variabilni
expresivitou symptofi) u kterych se objevuji Iehabnormality usi, &, licnich kosti
a mandibuly.

3. typ nedonoSeny (abortive form- Jedinci narozeniifpdtasrg, u kterych je itomna
pseudokolobom dolnihodkal® a hypoplazie licnich kosti.

4. typ unilateralni (unilateral form)— Vyskyt symptomi u TCS je pouze unilateralni,
nebere se v vahu hloubka postiZeni.

5. typ atypicky (atypical form)- Vyskytuji se i symptomy, které pro TCS nejsou
charakteristické; spate¢ s prvnim typem se vyskytuje daptji.

3.3.5 Symptomatologie Treacher Collins syndromu

Klinické priznaky TCS jsou viditelnétSinou jiz i narozeni, v ékterych gfipadech
je mozné je rozpoznat jiz prenat&lnPresto jejich zavaznost je zm& individualni
a WtSinou nepodléha progresiitnaopak v @sledku operaci a dalSich terapiiide
v mnoha aspektech dojit ke zlepSeni. Symptomy TESyskytuji obvykle symetricky
bilateralre.

Symptomy v kraniofacialni oblasti

Casto je pitomna hypoplazie a asymetrie @ejového skeletu, dkdy se
v souvislosti s TCS mluvi o tzv. gian obliceji (Zizka, 1994). Licni kosti jsowdasto
nevyvinuté nebo chybtimz dochazi ke spojeni sualvéi se svaly spodnielisti. Tato

skute&nost pak dava vzniknout tzv. antimongoloidnimu peshi @i (sestupné ®, vngjsi

15 Hertle (1993, s. 642) rozliSuje pseudokolobomlalkom vicek. Pseudokolobom spiwa v nevyvinuti pouze
podkoznich tkani a svavicka na rozdil od kolobomu, kde tkéa svaly nejsoufftomny vibec.
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koutek @i smefuje snérem dofi), o¢ni S&rbiny jsou kratké, ve spodnimdkiu ¢i duhovce
secasto vyskytuje kolobontasy jsouridké nebo mohou Updrchybst. U jedince s TCS se
také ve ¥tSi mie vyskytuji zagty oci a zrakové vady.  (Tolarova, 2014; Zizka, 1994)

Nos je v disledku licni hypoplazie a deformit nagacovych oblouk: relativre velky

s Uzkymi nostrilami a alasré se vyskytujici atrézii choan. (Zizka, 1994)

Boltce uSi jsou ve&Sirg pripadi téZce deformované (malé, nevyvinuté, atypicky
postavené, nize nasedajici), okrajjsiho ucha mze byt ,felozeny” nebo jen nazteny.
Typické jsou stendz§i atrézie zevniho zvukovodu, deformacéypoplazie sedniho ucha
¢i stredousnich &stek, v mnohem menSi feise pak objevuji deformity viitiho ucha.
Dusledkem uSnich deformit byvaji pakepodni poruchy sluch&iké nedoslychavosti az
apiné hluchoty, které jsou variabilni a mohou bgtukité miry kompenzovany sluchadly

vzdy s ohledem natfpad konkrétniho jedince. (Zivot se syndromem, 2@i8ka, 1994)

Tolarova (2004) uvadi, Ze az ietiny pacieni s TCS se vyskytuje roz§t patra
a u dalSi fetiny znich velofaryngedlni insuficience a s niojespé kongenitalni
palatofaryngeéalni nedostatky (deformace, imobiliteevyvinuté velum, submukozni
rozSepy patra). Problematickym symptomem je také miknigeati hypoplazie dolni
Celisti a zapadla brada. \isledku toho se u kojeficiasto objevuji fidruZzené dychaci
obtiZze a obtiZe s polykanim a stravovanim, kteaé& \Ze do jisté miry chirurgicky upravit.
Abnormalre mala dolnicelist takécini problémy @i rastu a spravném postaveni aub

(hypoplazie zub, chykgjici kontaktrezaki, oteweny skus, obtizné sini rii).

Pro jedince s TCS, zejm. pro muze je typicky povtesi v podolg kotlet, které jsou
vSak d@asné a samy se pak vytraci.

Jiné:

Z dalSich pidruzenych obtizi, které jsou spjaty s TCS, uvéadibarna literatura
anomdlie skeletu (horni koéetiny, spina bifida), vrozené sk vady, chybni priusni
Zlazy, spankové apnoe, chrapénkryptorchismus. (Chen, 2012, Zizka, 1994; Lazdsk
1990)
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Ret a my3leni
U jedindi s TCS nebyvaifdruzeno mentalni postizeni ani snizena inteligeklige
se objevit opozehy vyvoj reci a problémy v socializaci, ale ty jsou spiSe démistenci

sluchové vady.

NaruSena komunikai schopnost je ovlivma zejména vyskytem poruch sluchu,
rozS€povych vad a naruSenou okluzi. Ystedku toho se n&gstji setkdvame u jedinc
s TCS s velofaryngealni insuficienci a palatolalienelofaryngealni insuficience, ktera
zpiasobuje nedostataé oddleni dutiny nosni od dutiny Ustni (¥ipact TCS na podklagl
orofacialnich roz&pu), naruSuje zejména rezonanci a artikulaci mluveé ale zarove
muze mit zasadni vliv na saci a polyk&ohost. Palatolalie definovana jakes pri rozS€pu
patra ma za nasledek Zny v artikulaci a rezonanci, narusenou srozumitgtiiegi, poruchy

mimiky, hlasu a narusené koverbalni chovani. (Ketkva, 2008)

Vyzkumné Sdéeni provedené Vallino-Nappolim (2012), ktery se &ma re¢
tiéiceti jedindi s TCS, pineslo zjiSéni, Ze 77 % probaridvykazovalo poruchy rezonance.
V 63 % byly gitomny poruchy hlasu a ve vSechigadech pak artikutai odchylky.
Skupina skandinavskych lékaa odbornik (Asten aj., 2016) zkoumala takté&ové
funkce u skupiny &i a dosplych s TCS a sledovala, zda a jak bude v obou siapi
ovlivnénatecova schopnost hloubkou postiZzeni&em. Bylo zjiSéno, Ze Urov ifecové
schopnosti je vyznamndnspjata s hloubkou TCS a orofacialni dysfunkci. diénsichni
probandi ze skupinydi a adolesceitvykazali fecové odchylky ve vSech zkoumanych
oblastech - artikulace, rezonance, hlasu a sroelmosti, ficemz oblast srozumitelnosti se
jevila jako nejvyrazgji postizena.

3.3.6 Diagnostika Treacher Collins syndromu

Diagnostickéa kritéria $Zejni pro stanoveni diagndzy TCS jsou podle ZiZk§9¢4)
antimongoloidni zeSikmentnich S€rbin, kolobom @nich vicek, makrostomie, mikrogenie
a rudimentéarni boltce. Porucha vznikdbpzné v sedmém tydnuéhotenstvi, takze ji Ize

diagnostikovat i prenatalrza pomoci fetoskopie, event. ultrazvuku. (Tolay@@4)

Pro stanoveni diagndzy TCS se Zameme zejména na klinickéipnaky a vysledky
radiologickych, CT, audiologickych a genetickychSeyeni, které mohou jednotlivé

abnormality potvrdit.
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Chen (2012) uvadi syndromy, které mohou byt svymijevy podobné TCS
a diferenciald diagnosticky vyznamné. Do této skupiny ipaGoldenhar syndrom,
Microsomiahemifacialis, Miller aerofacialdysostqosWildervanckiv syndrom, Dysotosis

acrofacialis (Nager syndrom).
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3.4 GOLDENHAR SYNDROM

3.4.1 Terminologie Goldenhar syndromu

Prvni zminky o Goldenhar syndromu (GS) pochazikmrl1952, kdy Svycarsky
oftalmolog Maurice Goldenhar popsal par jednodayeh dvogat, z nichZz pouze u jednoho
z nich diagnostikoval oldejovou mikrosomfi®, mandibularni hypoplazii, malformaci
usnich bolté a epibulbéarni dermoid. V roce 1963 se objevil ntenynin OAV spektrum
(oculoauriculovertebral dysplasia) uzity Gorlinektery je i v sodasné dob nékdy

pouzivan jako synonymum nebo Zastijici pojem pro GS. (Chen, 2012)

Jak je zlatinského nazvu OAV spektra patrno, jsmmle obsazeny zakladni
deformované oblasti @ uSi, pat#), ze kterych pak mj. vychazi i zakladni diagndsdic
kritéria GS. (viz kap. 3.4.5 Diagnostika Goldenlsgndromu) Pr&yv paténi odchylky
a epibulbarni dermoid jsou specifikem GS. Z dal&dzvi uzivanych k ozngni GS
jmenujme mimo zmiginy OAV syndrom také, Goldenhar-Gorlin syndrom, Hiatialni

mikrosomié’ & Dysplasia oculoauricularis. (Zizka, 1994)

MKN 10. revizetadi Goldenhar syndrom pod kod Q87.0 Vrozené makdmim
syndromy postihujici vice systépnprevazig vzhled obléeje. (MKN, 2008)

3.4.2 Vyskyt a vyzkum Goldenhar syndromu

Podle Chena (2012) je GS relativbéZzna porucha, ktera postihuje 1 na 5600
narozenych &i. Zizka (1994) uvadi mnohem mgfekventovany vyskyt 1:26500 s tim, Ze
casgji postizeni podléhaji muzi v pafru 3:2. Takto velky rozdil ize byt dan zejména
nejas® vymezenymi diagnostickymi kritérii a I&imi formami GS, kter&asto uniknou
odborné léekeské pozornosti. Ashokan aj. (2014) uvadi, Zeti sikongenitalni hluchotou
se GS vyskytuje v incidenci 1:1000.

16 Oblicejova mikrosomie byl {vodni termin, ktery je v s@asné dob nahrazovan spiSe hemifacialni
mikrosomii, ktera fesrEji oznatuje nedostatmé vyvinuti a abnormalniist zejména jedné strany aidje,

a to nefastji v jeho dolnicasti.

17 Podle wkterych zdrofi je Hemifacialni mikrosomie povaZovana pouze zaefed ffiznaki, nikoli
synonymum pro cely GS. Goldenhar syndrom wgudk dle tohoto pojeti zahrnuje p&spojeni hemifacialni
mikrosomie a dniho epibulbarniho dermoidu. (Craniofacial microsnr2015)
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V p&i Centra pro dtsky sluch se dle odpeésli socialnich pracovnic vyskytl klient
s Goldenhar syndromem pouze kech gipadech, ficemz jedno z &i je aktualg v p&i,

zbyla dw pak jiz spadaji do gé organizaci pro klienty starSihékwu.

Informovanost o Goldenhar syndromu jéeské odborné literate také minimalni.
Zakladni informace popisuje Zizkov®iagnostika syndroéh a malformaci (1994)
a v oblasti vyzkumného gehi jsme byli schopni dohledat pouze vyzkumnou istud
»Goldenhativ syndrom (okuloaurikulovertebralni dysplazie)“ipldmovou praci, kterd GS

také strang shrnuje’®

3.4.3 Etiologie Goldenhar syndromu

Etiologicky pivod GS je dosud nejasny, vetsire pripadi se tento syndrom
objevuje zcela nahodn bez znamych ijin. Jedna se o onemagn autosomalkk
dominantniho nebo recesivniho typu. Na rozdil od5ST&dy fFevazuje ddicny zpisob
pienosu, u GS je vznik ovlivn dédicnosti asi jen v 1-2 %ifpadi. Empirické riziko
pro sourozenceéini asi 2-3 %. Rodinna historie onemeénntaké nehraje tak zavaznou roli,
neba vétSinou se vrodinachéd s GS Z2adnd zavazna vadéeg jejich narozenim
nevyskytla. Podil na vzniku GS s#lglada ve velké nie onemocénim virového fivodu
v doke tehotenstvi matky, chemickym viivn, nadbytku vitaminu A, abuzu alkoholu a drog

¢i diabetu mellitu u matky. (Craniofacial microsom?®15; Ashokan aj., 2014)

3.4.4 Symptomatologie Goldenhar syndromu

Symptomy se ve velké iei - podle Ashokana aj. (2014) se jedna az o 8@ipagh
— vyskytuji unilaterals. Pokud jsou fitomny bilateral®, je vZdy jedna strana postihnuta

vice.

18 Dane$ J., BartoSova, L. Goldenharsyndrom (okuloaurikulovertebralni dysplazig)eskoslovenska
radiologie. 1986, 40(6), s. 388-93. ISSN 0069-2344.; Savarbvdednostranna hluchota —¢géo jedince
s jednostrannou hluchotou se z#emim na problematiku jednostranné hluchoty a nedbalosti.

(Nepublikovana magisterska diplomova prace). UnitaiPalackého v Olomouci, 2011.
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Oblast hlavy a obteje

Syndrom je charakteristicky vystupujicidelem a zejména pak obdijovou
asymetrii, ktera byva vestsin¢ piipadi unilateralni. Podohkinjako u TCS je u jedince s GS
piitomno antimongoloidni postaventiaa casté cysty v podabdermoidu nebo kolobomu
hornich véek, duhovky a/nebo sitnice. Pravidlem jsou tak&ara vady (astigmatismus,
strabismus, mikroftalmie, anoftalmie, katarakt® &teré mohou vést v néjiSich gipadech
az k uplné slepét (Chen, 2012)

DalSim ze zavaznych poruch jsou nagaadialé nebo nevyvinuté usni bolt¢asté
atrézie nebo stenozy &8iho zvukovodu, anomalietstiniho i vnitniho ucha a typické
preaurikularni vyiistky a pigtle v oblasti kolem usi v rovinist. (Zizka, 1994)

St&Zejnim symptomem dutiny Ustni je makrostomie, teelgirozere zvétSena usta,
kterd smdtfuji vice na jednu stranu. Vyjimkou nejsou rép$t jazyka, patra a uvuly,
unilateralni hypoplazie jazyk& mandibuly, anomalni dentice, vysoké patro nebi$ida
potiZe, nap nedostaténa tvorba slin.

Skelet

Prizna&nym symptomem jsou rozhé anomdlie skeletu obéje a zejména pak
obrath. Setkat se izeme s obratli nadgetnymi, klinovitymici unilateralr# nedostaténg
vyvinutymi. V porovnani s TCS je u paci@ntS mnohentasgjSi skolidza pate i spina
bifida.

Jiné

Z dalSich pidruzenych symptofh se pak mohou vyskytnout problémy
a anomalie vnihich orgad (ledviny, plice, srdce), vrozené sédé vady, anomalie
urogenitalniho a gastrointestinalniho systému, dgtlobtize a sniZzena inteligence az

mentalni retardace. (Zizka, 1994)
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3.4.5 Diagnostika Goldenhar syndromu

Pro prenatalni vysSeni lze uzit fetoskopii, ifp. ultrazvuk, kde vSak Ize
diagnostikovat pouze viditelné projevy plodu, tak2eGS odhali v prenatalnim obdobi jen
ziidkakdy. Bohuzel zatim neexistuje zadny genetickygt,t ktery by se zattoval
na prenatalni diagnostiku GS.

Diagnozu Ize pak it jizZ v novorozeneckém obdobi. Symptomy GS jsotoliia
variabilni, Ze je 8kdy uvadn jako varianta syndromu hemifacialni mikrosomiei, qutdi
uvadi, Ze se jednéa o synonyma. Jako diagnostidiérigruvadi Zizka (1994) unilateralni
hypoplazii obléeje, kolobom horniho ¥ka, rudimentarni usni boltce, preaurikularni kozni

vyrastky, epibulbarni dermoid, hypoplazii al#je a makrostomii.

P¥i diferencialni diagnostice je pak peba odliSit GS od Treacher Collins syndromu,

syndromu hemifacialni mikrosomége Wildervanckova syndromu. (ibid.)
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3.5 USHER SYNDROM

3.5.1 Terminologie Usher syndromu

Usher syndrom s&di mezi dualni smyslova postizeni. Je pijdypicka kombinace
percegni sluchové vady a postupna ztrata zrakovych funp@iimigna degeneraci
retinalnich busk (retinitis pigmentosa). Jedna se o onengognkteré jecastou picinou

hluchoslepoty. (Dammeyer, 2012)

Jako prvni popsal podstatu Usher syndromu Charseer, britsky oftalmolog, jiz
v roce 1914. V literatte se nize vyskytovat pod dalSimi terminy, da§tji jako Hallgren
syndrom, Retinitis pigmentosa-deafness syndrom r&ta@fe-Usher syndrom. (Wallber,
2016, Usher syndrom, 2007)

3.5.2 Vyskyt a vyzkum Usher syndromu

Prevalence US se v populaci neslySicich odhaduje &6 % a odpovida pofru
1-4:25000 osob. Je povazovan spiSe za ¥Eicanemocsni, presto je z 50 % fi¢inou
hluchoslepoty u dospych a gic¢inou ctské hluchoty ve 3-6 %fpadi. Z jednotlivych tyg
US (viz kap. 3.5.4 Klasifikace Usher syndromu) j8-U povaZzovan za nejvice rogsnou
formu. Incidence US-I se uvadi 4:100 000 osob.rdayiosti je, Ze US-IIl, @apovazovan
za nejmén frekventovagjsi, je silré spjat s evropskymi skandinavskymi zem. V ramci
finské populace tvd vice jak 40 % vSech jediaics US. (Wallber, 2016; Vastinsalo, 2013;
Usher syndrome, 2007)

Centrum pro &sky sluch ndlo v dok ziskavani informaci pro teoretickaiast

v evidenci celkem dva klienty ranéh&ku, oba aktualeiv p&i.

Z vyzkumnych Séeni tykajicich se US lze zminit studii Gerince azilece z roku
1986°, ktera se zatftuje zejména na symptom zrakového postizeni, aveiro\gjSich
ceskych studii se nam nepaitia dohledat Zadnou, ktera by shrnovala aktualrdnatky

tykajici se US.

19 Gerinec, A., Mazanec, V. Usherov syndrafeskoslovenska oftalmologit986, 42(3), s. 174-178. bez
ISSN.
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3.5.3 Etiologie Usher syndromu

VSechny typy US podléhaji autosoméafecesivni ddi¢nosti, takZze oba rotk ditte
s US jsou penaseéi mutaci stejného zéméného genu. Na nich samotnych se neprojevi, ale
u kazdého jejich narozenéhodtiét je 25% pravébodobnost vyskytu US. Odhaduje se, Ze
kazdy desatyclovék nese #jakou formu recesivniho genu pro US, avSak vzhledem
k rozmanitosti genovych mutaci je p&mé mala pravépodobnost, Ze genova mutace obou
rodict je naprosto identicka. &8inou se tedy US v ramci rodinné historie nevysjeyt
(Wallber, 2016)

V sowasné dobje znamo nejma&nl0 geri, které mohou zjsobit US. Na zaklad
nich byly vymezeny 3 zakladni klasifikai jednotky v zavislosti na hloubce a dokzniku
sluchové a zrakoveé ztraty d@iggmnosti¢i absenci poruch vestibularniho Ustroji. Proteiny
v téchto genech obsaZzené hrajiilefitou roli @i vyvoji zrakovych, vestibularnich
a sluchovych funkci, zejména se podili na vyvgpea vlidskovych buik vnitiniho ucha
a s\&tlocitlivych burgk v oku (tyinek acipka sitnice). Mutacesthto geti potom zgisobuji
jejich postupnou ztratu. Pro snazsi orientaci uwédfabulkovy pehled, kde znfiujeme
jednak jednotlivé geny, které jsou s konkrétnim tppem spojeny a zarokepiehled
symptonii. (Wallber, 2016; Mathur, Yang, 2014).

Klinicky typ Podtyp = Gen/Protein | Sluchova ztrata Poruchy Potatek

Usher vestibularnich ztraty zrak.

syndromu funkci funkci

| Ib MYO74 Zk& @gitomné 1.dekada
Ic USH1C tzka @itomné 1.dekada
Id CDH23 tzka @itomné 1.dekada
If PCDH15 @ tZka @itomné 1.dekada
Ig USH1G tzka @gitomné 1.dekada
lj ciB2 teZké @gitomné 1.dekada

Il lla USH2A mirna/progresivni  népomné 2.dekada
lic GPR98 mirna/pozvolna ndpmne 2.dekada
lld DFNB31 | mirn&/pozvolna népomné 2.dekada

1] llla CLRN-1 progresivni prognlivé 2.dekada
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3.5.4 Klasifikace Usher syndromu

Obecré se v zahragni odborné literatte setkame s popisenii tpodtypi Usher
syndromu. Wallber (2016) upozmije na to, Ze toto rozteéni je teba chapat spiSe jako
orienta&ni, nebd jednak existuji gkteré atypické formy US, které nelzeradit do zadné
z kategorii, a jednak typ US je vyr&zavlivnén také nezanedbatelnymi vlivy priedi ¢i
moznou existenci presbyakuze u starSich osob.éMadtiSnou klasifikaci US se nam
poddilo najit na internetovych strankach organizace M3R ktera se se zahra&ni
literaturou ztoto#iuje ve vymezeni zakladnicH typa US, ale navic dodava US — typ IV,
ktery se od fedchozich forem odliSuje typemdicnosti (vazan na chromozom X).

U rozliSeni ti zakladnich subtyipje diferencujicim hlediskem stupa doba vzniku

sluchové ztraty aiftomnostei absence vestibularnich symptom zrakoveé vady.

Usher syndrom —typ |

Prvni podtyp je z hlediska symptémejzavazysi. US-I zahrnuje osoby, které se
narodi bez zbytksluchu nebo sluch ztrdcttem prvnich let Zivota. Vzhledem k zavaZnosti
sluchové ztraty jsoucasto kompenzmi pomicky neefektivni, a pokud nedojde

ke kochlearni implantacifetrvava komunikace ve znakovém jazyce. (Wallbet620

Postupna deteriorace zraku sefi@a objevovat taktéz jiz v pbchu dtstvi
a k signifikantnimu zhorSeni zrakového vnimani déatimezi druhou adti dekadou &ku.
Obvykle jsou zdeffidruzena i naruSeni vestibularniho systému, s sguvisejici problémy
s rovnovahou a také opaity motoricky vyvoj. Podle Licastra aj. (2012) s&J8-I jedna
ve 30-40 % vSechifpadi klienti s US.

Usher syndrom —typ Il

US-Il je charakterizovan taktéZz poruchou sluchojguujici se od narozeni nebo

raného ¥ku ditte. Vtomto pipact vSak byva lebiho stupg a obvykle dobe

20| ORM. Hluchoslepotdonline]. LORM, ©2015. [cit. 20.3.2016]. Dostupngé z
http://www.lorm.cz/download/HMN/obsahCD/hluchoslégpdtml
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kompenzovatelna. Sluchové ztraty se pohybujcassfji v mirném az &kém pasmu,
postihuji zejména vnimani vysokych t6a wtsinou nepodiéhaji progresiit' (Wallber,
2016; Usher syndrome, 2007;)

Problémy ve zrakovém vnimani s&sinou manifestuji az pozji, casto nemusi byt
jese patrné ani v druhé dek&divota. Oproti osobam s US-1 se u US-II nevyskiyajruchy
vestibularniho systému nebo pouze v nepatrité.riiVallber, 2016)

Usher syndrom — typ Il

Pro US-Ill je typick& postupna ztrata zrakovychuchovych funkci. Bti se obvykle
rodi slySici a prvni projevy sluchové ztraty seeohiji az postlingvakh Béhem prvni dekady
Zivota se zé&na sluchova ztrata zhorSovat a do oblagtké az Uplné hluchoty se dostava
v obdobi stedniho ¥ku Zivota. (Usher syndrome, 2007).

T4

Zrakové ztraty zagicinéné retinitis pigmentosa se &aaji projevovat taktéz
v pozdjSim wku. Poruchy vestibularniho Ustroji se mohou vysaytra byvaji prorénlivé.

Tento typ je nejmé&hcasty. Licastro aj. (2012) zuiije incidenci 2-4 % vSech osob s US.

3.5.5 Symptomatologie Usher syndromu
Mira a vyskyt jednotlivych symptoimspjatych s US byly jiZXast&né popsany
v ramci jednotlivych podtyfp US. V tétocasti textu se tedy zaifime spiSe na obecnou

charakteristiku jednotlivych symptamegastji spjatych s US.

27ajimavosti je, Ze podle provedeného vyzkurameckymi lékéi na vzorku 125 paciedits diagndézou US-
Il si vétSina pacierit s&Zovala na postupné zhorSovani ztraty sluchu, ni¢rpédlecetnych vyzkuni nebyla
tato progrese diagnosticky dokazatelna atatak usoudili, Ze se jedna o ,pseudojev”, kdy patiiv disledku
piidruzené zhorSujici se zrakové vady, vztahuji air§myslovych funkci také na oblast sluchtkoéiv
s vyjimkou subtypu IIA (viz tab.) ktomu neexistugeneticky podlozeny idaz. (Reisser, Kimberling,
Otterstedde, 2002)
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Poruchy zrakového vnimani

Ztrata zrakového vnimani je u US #gména retinitis pigmentosa (RP). Jedna se
0 progresivni degenerativni onema&ensitnice, které se projevuje pigmentovyminami

postupujicimi z periferie do centratenym rozsahem atrofie zrakovych funkci.

Ze za&éatku tedy jedinec fiZe vidt normalr€, ale postupentasu u & dochazi
ke zhorSeni a zuzovani zorného pole. Postupné@r@mézrakového vnimani vede v mnoha
piipadech az k uplné slegoRP vznika z genetické malformace nebo absencelednebo
vice nezbytnych protein které umoi#uji fungovani a Zivotnost sitnice. Prvnim symptomem
zpravidla byvéa Seroslepost, ktera postuprechazi ke snizeni az aplné ztrgeriferniho
zrakového vnimani (tunelové ¥iai). Pozdji muze dojit k dalSim omezenim zorného pole,
narusSeni percepce jemnych ddiad barev, vzniku katarakty. Zbytky zraku v oblasti
centralniho vidni, akoliv malé, pak mohouiptrvavat po cely zbytek Zivota jedince. (Usher
syndrome, 2007) Az 51 % jediins US-l a 72 % osob s US-II si zachovéa zrakovotoest
20/40 nebo lepSi alespma jednom oku. (Wallber, 2016)

Poruchy sluchového vnimani

S US je spjata percépi ztrata sluchuizné hloubky, ktera fZe byt gitomna jiz
od narozeni nebo ranéheétstvi a postupem vyvoje podléha w&sime piipadi deterioraci.

Ta vznika poSkozenim Cortiho organu a vlaskovyamkwnitiniho ucha.

Vestibularni dysfunkce

Problémy s rovnovaznym ustrojim u jedireUS maji za nasledek op&hg rozvoj
chaze, ktery je dle vyzkuinspjat mj. s nizsi adaptibilitou, chovanim vykaeini autistické

rysy a poruchami spanku (viz Dammeyer, 2012).

Ret a my3leni
Zavaznym nasledkem hluchoslepoty je bezpochyb¥ké& zasazeni oblasti
komunikace a jazykového vyvoje, které &me ovliviiuje celkovy vyvoj jedince

s hluchoslepotou.
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Oblast komunikace u osob s US je v mnoheftsivmie zkoumana v zahratii
Dammeyer (2012) na svém vzorku 26i¢ US zkoumal vyvojové charakteristik§tils US
z hlediska motoriky, jazyka a intelektu. Zawyzkumného Séeni @inasi zjiséni, ze 42 %
z nich ma sniZzenou inteligenci. Tento vysledek $akv gicitan zejména opoZdému
jazykovému a motorickému vyvoji, ktery byl étdtaké prokadzan. Pouze u 15 %ids US

nebylo prokazano opoZdi ani v jedné oblasti.

3.5.6 Diagnostika Usher syndromu

Pro diagnostiku sluchové ztraty se pouZzivaji stedmavySetovaci metody.
Objektivni vySeteni pro zrakovou ztratu Ize v dnesni &aivovést elektroretinogramem,

uziva se také perimetr pro z{igt miry zazeni zrakového pole.

Diky novorozeneckému screeningu se snizilngirny vk identifikace sluchové
ztraty u @ti ze 12-18 mssial na 6 a mék nicméré samotna diagnostika US je problematicka
kvili huafe diagnostikovatelné zrakové ztatkterd podléha deterioraci auke se
manifestovat az mnohem pa@jd Problém je pak i fes Wasnou a spravnou intervenci
sluchového postizeni nasradelikoZz o sluchové ztrétvi rodice ditte zawvas, voli jiZ
v raném ¥ku ditte casto nespravné vychovné a komugikiametody, neédouce, Ze jejich

dit¢ bude v budoucnu zatiZzeno také zrakovou vadou.|fé&fal2016)
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. PRAKTICKA CAST

Specifika ve vyvoji a komunikaci u osob s Usher sgnomem

4 Cil prace

Praktickac¢ast diplomové prace je z&ena na Zivot jedincs Usher syndromem,
specifika jejich vyvoje, komunikace a limitace, keerymi se respondenti setkavaji
v souvislosti s diagnézou v kazdodennim ZvotZamerné jsme se ze syndram
popisovanych v teoretick&sti prace zagtili pravé na Usher syndrom, ktery byva velmi
¢asto diagnostikovany az v pag&im wku Zivota a jeieba na & nezapominat préyjiz
v diferencialni diagnostice u klightané pée. Také informovanost o tomto syndromu je
v ¢eské odborné literate dle naSeho zji&bi (viz kap. 3.5.2 Vyskyt a vyzkum Usher
syndromu) omezena na&kolik starSich studii, které ale komple&ynproblematiku Usher
syndromu nepopisuji. iP vybéru respondetit hréla roli také ochota oslovenych osob
spolupracovat na diplomové préci, lepSi dosazistl@opdetni zastoupeni respondént

které nam umoznilo srovnani sledovanych oblasfta gsob s Usher syndromem.

V empirické casti diplomové prace je popsancét pkazuistik jediné s Usher
syndromem, ktié souhlasili se zapojenim do vyzkumnéhoieigt a zvéejnénim dat.
Kazuistiky byly sepsany na zakkdsobniho rozhovoru s kazdym z nich a vypim
dotazniku. V ramci zjishych informaci nas zajimala anamnesticka datdirazém
na symptomatologii Usher syndromu, zejména kdyhseakteristické symptomy projevily,
jaky byl pribéh a jaky je aktualni stav sluchového a zrakovéhimmeani. DalSi oblasti,
na kterou jsme se zaiili, byla komunik&ni schopnost, jeji vyvoj a jeji stasny stav
u tchto osob. Zawrecnou cast tvdilo zhodnoceni aktualnich probléma negasgjSich

omezeni, které respondenti fistedku své diagndzy patiji.
Ve vyzkumné&iasti diplomové prace jsme si stanovHi hlavni cile:

» popsat a srovnat vyvoj a aktualni stav smyslovéinémeani u jednotlivych
responderit s Usher syndromem a s ohledem na poznatky z odtiteratury

» popsat a srovnat vyvoj a specifika komunikace paedent s Usher syndromem

» popsat specifické problémy, které limituji osodusher syndromem v kazdodennim

Zivote
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Dilé¢imi cily je pak zpracovanigi kazuistik osob s diagn6zou Usher syndromu
a zjiseni spokojenosti jednotlivych respondéstdostupnosti informaci o Usher syndromu
a informovanosti o syndromuceské odborné literate a mezi odbornou,iip. laickou

verejnosti.

5 Metodologie

P¥i zpracovani empirickéasti bylo vyuzito kvalitativniho vyzkumu, ktery s&m
s ohledem na pestrost,fiSia stanovené cile naseho vyzkumného tématu jeakb j
nejvhodrgjsi. Pro zjiS¢éni potebnych informaci jsme v prvni fazi vyuZzili metodizhovoru
a v pipadech wkterych respondefitrovréz analyzy lékeskych zprav, fcemz se nam
poddilo ziskat velké mnozstvi informaci o jednotlivygtastnicich vyzkumu. Podlédhto
Gdaji jsme sepsali anamnézy jedine Usher syndromem. V druhé fazi spoluprace jsme se
za pomoci metody dotazniku z&iili na subjektivni spokojenost se zZivotem a limégakteré
responderitm piinesla diagnéza Usher syndromu. Na zakladskanych informaci
a zpracovanych anamnéz jsme vypracovali kazuistiech gti responderit, které byly
v nasledujici fazi s&ni vzajemi srovnavany zejména z hlediska vyvoje smyslového

vniméni, komunikace a omezeni, které se u nichuvislosti s Usher syndromem vyskytuiji.

Rozhovory cilené na zji&ti anamnestickych udapyly vedeny ve dvouifpadech
s vyuzitim sluzeb tlumimika do znakového jazyka, ve zbylydedh gipadech verbalni
formou @imo s autorkou prace. Dotazniky z&ené na subjektivni spokojenost a vnimani
aktudlnich problérin spojenych s diagnézou Usher syndromu byly distritamy ve vSech
péti pripadech elektronicky. Soasti rékolika otazek dotazniku byl také dotaz cileny
na spokojenost s informovanosti o Usher syndronidr 8at probihal v rozmezi osmi
mésial (6/2015 — 1/20186).

VSechny respondentky byly nejprve upozom na to, Ze ziskané informace budou
slouzit k vyzkumnym &elim a budou dale analyzovany. Posléze piseswouhlasily
s nahravanim, pisemnym zpracovanim a naslednyiajmeim ziskanych informacicetn
zachovani nejvysSi mozné anonymity (jména respdeklea nazvy rést jsou zardrné
pozmenény). Spoluprace s klientkami probihala v horizoptiblizn¢ Sesti ndsiai, a to
v podolg osobnich setkani, elektronické korespondescetelefonickych rozhovar

v pripadech, kdy bylo péba ujasnit nebo doplnit nigsné vypowdi.
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NizZe strgné popiSeme metody uzité viiehu vyzkumného Segni ke sbru dat.

5.1 Nestrukturovany rozhovor

Chraska (2007, s. 182) definuje rozhovor jako ,rdatoshromadovani dat
0 pedagogické readit ktera spoiva v bezprosedni verbalni komunikaci vyzkumného
pracovnika a respondentaii Bplikaci této metody zZdaziuje vyhodu v navazani osobniho
kontaktu mezi vyzkumnikem a respondentem, ktery pakoziuje hlubSi uvedeni
do zkoumané problematiky, avSak zanovklade diraz na zkuSenosti a schopnosti
vyzkumnika, které mohou vyznaghmpozitivre i negativié ovlivnit hloubku, otevenost

a kvalitu vytvaeného vztahu.

Podle toho, do jaké miry je rozhowtzen vyzkumnikem, se obecrozliSuji i typy:
nestrukturovany, strukturovany a polostrukturovaoghovor. Pro &ely naSi prace jsme
zvolili nestrukturovany rozhovor. Gavora (1996,68€) jej definuje jako takovy, ktery
L,umoziuje uplnou volnost odpadi, (...), ¢asto ginasi nové,casto nepedpokladané

informace.*

V praci jsme tuto metodu zvolili za&mé za &elem ziskani anamnestickych dat.
S ohledem na citlivost gibvanych udaj se nam tento Zigob ziskavani informaci jevil jako
vhodrgjSi pro bezprogedni a upmné vypoedi jednotlivych respondetit Otazky miici
na zékladni anamnesticka data bylggem pipraveny (viz Riloha 2), ale Bhem rozhovoru
se volrg menilo jejich padadi dle konkrétni situace, tazatelka se doptavatzaiimave body

vypowedi nebo se vracela k otazkam, které byly nejasné.

Jednotlivé rozhovory byly s pisemnym souhlasemngdorych respondeiit
nahravany, coz usnadnilo praci zejména tazateteeq ke tak v fibéhu Seteni mohla pla
vénovat kladeni otazek a pruZmeagovat na poskytnuté od@ol. Po skoteni vSech
rozhovoi byla ziskana datar@psana a kategorizovana do oblasti korespondujscoch
prace a timto zaisobem pak byly jednotlivé vypési v anamnéze kliefitstrukturovany,

sepsany a naslegsrovnany.
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5.2 Dotaznik pouzity v diplomové praci

Dotaznik jakozto metoda vyzkumnéhoigetf je definovan jako ,Zfsob pisemného
kladeni otazek a ziskavani pisemnych odgat (Gavora, 1996, s. 53) V naSem vyzkumu
jsme tuto metodu zvolili jako metodu dapjici. Davodem byla jednak aktualizovana
potreba zaniit se jeSt hlouksji na oblast kvality Zivota a omezeni, ktera sednptlivych
responderit vyskytuji s ohledem na diagn6zu Usher syndromiaké ekononiinost této
metody. Vyuzili jsme emailové komunikace, ktera umita zisk potebnych dat v kratké
dobk od vSech respondentozptylenych po cel€eské republice, se kterymi jsme se jiz

znali z redchoziho setkani a zpracovavani rozhvor

Dotaznik v naSi diplomové praci (viziPha 3) se skladal z osmi otazek — dvou
Skalovanych otdzek Likertova typu, Sesti otazekieteych. Vyhody otetenych otazek
shrnuje Gavora (1996, s. 58) tak, Ze ,neomezujpaedenta. Nevnucuji mu volbu.”
Nicmére formulace odpoddi mize byt v kkterych gipadech pro respondenta obtizna,
muze mit tendenci odpedi zkracovat nebo naopak rozpracovavat podiplan variace

ziskanych odpaidi je poté narénéjSi na zpracovani.

5.3 Kazuistika

Kazuistiku neboli fipadovou studii popisuje Vasek (in Valenta, 2009,431) jako
.metodu speoivajici v dikladném studiu vSech dostupnych pisemnych i jinyaieriat
0 postizeném¢i naruseném jedinci, v jejich diagnostickém zhodmmica formulovani
zawria." Nedilnou sodasti by nglo byt posouzeni informaci tykajicich se ontogeneze
jedince, ddi¢nych faktofi, psychickych, psychosocialnich a jinych narus@niraumat

a dalSich potencialnich determinant vyvoje. (ibid.)

Kazuistika jakoZto metoda kvalitativniho vyzkumel sam v praktick@asti jevila
jako nejvhodgjsi metoda, ktera umoznila vzajemnou komparackasdilasti naSeho zajmu.
V kazuistikdch naSich respondénisme se zasfili zejména na anamnestické Udaje,
informace tykajici se aktualniho zdravotniho stawdglosti, které mohli ovlivnit s@¢asny
stav Klienta, roli socialniho prdasdi, oblast kvality Zivota a limity vyplyvajici zgstedi.

Pfi zpracovavani kazuistik jsme vyuZilifgvazr informaci ziskanych rozhovorem,

dotaznikem, fip. v rekterych gfipadech analyzou odbornych |éklaych zprav.
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6 Charakteristika vyzkumného vzorku

V empirickécasti diplomové prace postuppopiSeme § pripadovych studii Zen
s Usher syndromem ve&kovém rozmezi 22 — 61 let. Respondentky Ziji vdBRraze nebo
blizkém okoli &chto mést a jsou aktivnimilenkami LORMu - Spolknosti pro hluchoslepé,
se kterou jsme procely diplomové prace navazali spolupracki Ronkrétnim vykgru
responderit hrala roli zejména ochota oslovenych osob spotgwa na vyzkumném
Seteni. VSechny respondentky také&lynpotvrzenu diagnézu Usher syndromu, coz bylo
druhé kritérium vybru. Klienty, u kterych se pra¥godobré o Usher syndrom jednalo, ale
v doke naSeho setkani j&€Shentli diagndzu potvrzenu odbornym léks&tym vySetenim,

jsme do Zadosti o spolupraci nezahrnovali.

VSem respondentkam bytippsobnim setkaniipdloZzen plivodni dopis se Zadosti
o spolupréaci a informovanym souhlasem kereyr@éni ziskanych informaci pratély prace
(viz Priloha 1). Ten vSechny oslovené respondentky jeden nasi prvni séaky podepsaly
a souhlasily tak s navazanim spoluprace. Pisenui@a®y jsou uloZeny u autorky prace.
Na dalSim setkani a naslednémieait jsme se pak jiz domlouvali elektronickyimp

telefonicky prostednictvim pracovnice LORMu.

7 Vyzkumné Seeni

V prvni fazi Seteni jsme telefonicky zkontaktovali pracovnici LORMSpol&nosti
pro hluchoslepé, se kterou jsme se dohodli na vbqgiliteZitosti pro osloveni klieit
LORMu s diagnozou Usher syndromu. Konkrétni &rybesponderit byl poté proveden
po osobnim setkani s klienty Sp#esti pro hluchoslepé LORM. VSechny vybrané
respondentky, které smvaly naSe kritéria, se zapojenim do vyzkumnéh@sefest v den
nasi prvni sclizky pisems souhlasily.

P¥i dalSim osobnim setkani byl s kazdou zrespondem@veden rozhovor
zantieny na zisk anamnestickych uGdlajVe dvou pipadech byl rozhovor veden
za gFitomnosti tlume@nice do znakového jazyka, vieeth gipadech pak probihal verbalni

formou.
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Poslednic¢ast informaci byla ziskana z dotazhikameéienych na spokojenost
se zivotem a subjektiénvnimana omezeni vyplyvajici z diagnézy Usher symdr (viz
Priloha 3). Dotazniky byly distribuovany préstinictvim emailu. Pokud nebylyktere
Gdaje Zejmé, byl respondentkam zaslan email, ve kterém ppgtadany o ugesreéni. Sker
dat probihal v horizontu osmigsiai (6/2015 - 1/2016). Jména respondentek i jmé#st,m
kterd se objevuji vramci kazuistik, jsou zfing¢ upraveny tak, aby byla zachovana
anonymita sélenych udaj. Do kazuistik jsou pro lepSi ilustraci také vklagdrimeé citace

vypowedi (ohrankené v uvozovkach, ozdeny kurzivou), které zazly v prabéhu skgru dat.

7.1 Kazuistika ¢. 1

Jména Pani Adéla
Rok narozeni:1961
Vék v dobé Sefeni: 55 let, 3 nisice
Diagn6za USHER syndrom —typ Il

Sepsano19.9.2015, dle udajod pani Adély

> Anamnéza

Rodinnd anamnéza

Pani Adéla pochazi z uplné rodiny. Matka se néaadku 1940, jeji zdravotni stav
byl podle pani Adély v g@dku. Po cely Zivot pracovala jako dietni sestrasawasné dob
je ve starobnim ithodu. Otec pani Adély se narodil roku 1933, pratgako vojak
z povolani a zebel ve svych 63 letech na aneurysma. Pani Adélaethdoho mladSiho
bratra (1965), ktery od étského ¥ku nosi bryle, ale jinak je jeho zdravotni stav
bez komplikaci. Sourozenci mezi sebou udrzuji defatgh a pravidekse nav&vuji. Pani

Adéla ma jednoho syna (1989).

Rodina pani Adély neni patologicky zatizena, wdnisse nevyskytly poruchyeci

ani zadna vaaisi onemocani, nebo alesposi jich respondentka nenédoma. Poté, co
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klientce byl diagnostikovan Usher syndrom séesaim, Ze se jedna @di¢né onemocni,
si az zptné za dopomoci matky wdomily, Ze jedna z mé&nych tet nosila silnd brylova
sluchadla. Pravgbodobr se tedy mohlo jednat také o Usher syndrom, aliytgse piimo

diagnostikovan nebyl.

Osobni anamnéza

Pani Adéla pochazi z prvnihgéhotenstvi, Bhem kterého se nevyskytly zadné
komplikace. Di¢ se narodilo hlavkou a jeho porodni vaha byla 2700 g a délka
50 centimetit. Podle respondentky se nevyskytly Zadné poporobliize nebo komplikace.
V postnatalnim obdobi veé¢ku jednoho roku pradala ®€zky zaret stedniho ucha (L)

a v deseti letech potom meningitidu. Pani Adéltaké nebyla #doma zadnych specifik

v souvislosti s vyvojem motoriky, tvrdi, Ze vSe pitwalo v norns.

» Vyvoj a sokasny stav komunikaich schopnosti

Dle informaci od matky pani Adély secovy vyvoj vyvijel standardh do doby
jednoho roku, kdy pani Adéla préldla zart stedniho ucha. Po préldném onemocmi si
matka Adély postupghvsimala neobvyklych napadnosti zejména ve slughovéimani
a posléze také v opodi recového vyvoje a rozvoje slovni zasoby. Po odbornggekeni
a kompenzaci sluchového deficitu sluchadlyk(® let), pouzivala mluvengesky jazyk.
Ve specialnim Skolstvi se v dbfejiho studia praktikoval strikthoralni @istup, takze pani
Adéla se znakovému jazykuila chvili pouze z vlastni iniciativy, ale jak sarmmanava,
v komunikaci s jedinci, ki@ uzivaji primarg znakovy jazyk, zvlada komunikaci sama jen
s velkymi obtizemi, fip. s vyuzitim prstové abecedy, jeji taktilni forndy Lormovy
abecedy. Rada by se ve znakovém jazyce zdokonaloaal dle svych slov nema v ndist
bydlist nikoho, kdo by aktivé znakoval.

O komunikaci zajem ma, rada se setkava s lidnaipmjpije se do velkého mnozstvi
aktivit. Zrakovy kontakt spiSe neudrzuje, nél® pomaha $ porozungéni odezirdnim

a kvili zazenému vidni je schopna sledovat prakticky jen Usta niihe.
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V minulosti (v paibéhu zakladni Skolni dochazky) na&#bvala logopeda do itly
kvuli vyslovnosti hlasky ,r* a sykavek, u kterych gheoblémy ve vyslovnostifetrvavaji

stale.

Skolska, pracovni a socialni anamnéza

Pani Adéla od i let nejprve chodila dodiné mateéské Skoly v Pardubicich, pote,
co ji byly gridéleny sluchadla a zji&ha vada sluchu,ipstoupila v Sesti letech na jeden rok

do Matdské Skoly pro sluch@postizené v Hradci Kralové.

Zakladni Skolu rodie zvolili béZnou, do které pani Adéla nastoupila wk&w7 let.
M¢la dlouhodob problémy se zdenovanim do kolektivu po celou dobu Skolni dochéazky,
kdy ji — podle jejich slov —décka moc nebraly, jen ji teby” 2% ale jak sama dodava,
nenechala se odradit a travdas v jejich spokénosti, jak jen to bylo mozné. S ohledem
na dobré studijni vysledky se rozhodla ve studkr@mvat a nastoupila naistini odborné

ucilisteé, obor: chemik - operator, ktery &g ukortila maturitni zkouskou.

Ihned po sko&eni studii nastoupila do firmy Lachema, kde pratzopa dobu 29 let
- nejprve ve vyrobni hale a poté na laboratorniacpvisti jako farmaceuticka laborantka.
Po zjiseni zrakovych obtiZi, které ji praci na stavajiczipoznemosovaly, pracovala jest
tiéi roky ve stejné firm v odctleni skladi vyroby, kde se skladovaly I€kyfipraznych
teplotnich a vihkostnich podminkach. Rech letech, kdy bylo pracoviszruseno, byla
po néjakou dobu pani Adéla bez prace, ataginila seiznych rekvalifik&nich kur#,
véetnd kurzu keramiky, diky kterému se ji pdida posléze ziskat praci v binském

Tyflocentru, kde pracuje az do s@snosti.

Pani Adéla méa rozsahlé zaliby a kikyi, mezi které pdt turistika, ¢teni, luséni
kiizovek, sledovani televize, hrani speleskych her a také prace na PC a internetova

komunikace.

22 ptima citace z rozhovoru s pani Adélou. Brno, 19.9520
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» Zdravotni anamnéza

Pani Adéla proglala v prvnim roce Zivota zénsttedniho ucha. Do té doby bylo dle
slov matky pani Adély sluchové vnimani a jeho vywoprne. Poté, asi rok po préthném
zaretu stedniho ucha pojala matka Adély portkd, Ze se sluchem &iém neni ®co
v parddku, a navstivila usniho lékeav Ivarticich. Ten jeji pochyby vSak vyvracel slovy, Ze
,Zuzka slysi, jenom neposloucha“Poté, co ani po daldimilpoce nenastala zna
v [ékaroveé Usudku a stav pani Adély se namh, ba problémy v komunikaci progredovaly,
navstivila matka s Adélou Ustav pro nesly3ici aosgthavé v Hradci Kralové. Tam ji
mistni Iékd na zaklad prvniho vyseaeni téngt okamzit sctlil, Ze se bude prawgodobri
jednat o sluchové postizeni a dopolryi k naslednému vyseégni pro pidéleni sluchadla.
Adéla dostala prvni sluchadlo pro kompenzaci sluéhady stedre t¢Zké nedoslychavosti
(P ucho, 55 dB) az v Sesti letech. Od té doby wwmwstla pravidelty logopedii az
do ukorgeni povinné skolni dochazky, a také audiologii, dradi na pravidelna kontrolni
vySeteni dodnes. V 18 letech byla potvrze#igka vada sluchu i na druhém uchu, takze ji
byla sluchova vada korigovana sluchadly oboustfamostups se stav jejiho sluchu
zhorSoval az do dneSni praktické hluchoty (85 dBposledniho sluchového vygeni
(10/2014) vyplyva, Ze se u pani Adély vyskytuje udtoannadzka vada, vpravo percém,

vlevo smiSena. Ztraty dle Fowlera jsou na pravéhu87,6 %, na levém uchu 97,8 %.

Ve 42 letech se u pani Adélycady objevovat i problémy se zrakem. V této &dob
pracovala jako laborantka na pracovisti, kde seqwalo s platinou, jez vyZzaduje zatema
prostedi, Fip. untlé swtlo. Pani Adéla z&la mit problémy s prostorovou orienta@sto
shazovala fedmety z pracovni plochy, protoze si jich nevSimla. plapud svych kolel
vyhledala tedy oftalmologa a na zakiadySeteni perimetrem v nemocnici u sv. Anny
v Brné (7/2004) ji Iékasclil, Ze ma zuzeni zorného pole na pravém oku v&@6tupnich
a na levém oku 5 stip kolem centralni fixace. Pani Adéla podstoupilaSdabtebna
vySeteni a za rok od prvniho vyhledani oftalmologa jabgefinitivré potvrzena diagnéza
Usher syndromu, typ Il (5/2005). Pro potvrzeni didggy navstivila mj. i éni Centrum
zrakovych vad v Praze Motole, kde se ji poprvé alostice podrobgjSich informaci o

Usher syndromu.

23 Prima citace z rozhovoru s pani Adélou. Brno, 19.9520
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Od svychfticeti let nosila pani Adéla bryle pro korekci dalekakosti (1,5 dioptrie),
pozcji se ridaly i bryle pro korekci kratkozrakosti. Na obatich shod# pietrvavala ztrata
1,5 dioptrie. V beznu roku 2012 se rozhodla podstoupit operativkickdSedeho zakalu
v domreni, Ze se ji tim zlepSi lehce zamlZzené¢midzpisobené naruSenou rohovkou,
k ¢emuz vSak nedoSlo. Nicm&njak pani Adélarika, nebyla informovana o tom, Ze
po korekci katarakty se ji zhorSi zrakova vadatiozrakost) na 3 dioptrie. Bez bryli tedy
Vv sowasnosti neni schopnast. Aktualreé se ztrata zrakové ostrosti pohybuje v rozmezi
3 - 3,5 dioptrii a trubicovité vishi je zuZené na 5 stiifp kolem centralni fixace na levém

oku a 10 stufpi kolem centralni fixace na pravém oku.

Pani Adéla ma idruzené problémy s &ni a bederni péte a také problémy
s rovnovahou zisobené Meniérovym syndromem. Ty séatp objevovat v pibéhu roku
2005 v podob nejistoty i chazi, ,,ukroka“ do stran, pip. nahlych zavrati. Tyto problémy
ma korigovany medikamentézra obrovskou pomoci je i vodici pes, ktery ji podnah

rovnovahu udrzovat v kazdodennich situacich.

> Informovanost o US

Co se t¢e informovanosti o Usher syndromu, tak pani Adéaskatuje, Ze ji byly
prvni velmi stréné zakladni informaceéeceny hned po stanoveni diagndézy v nemocnici
u sv. Anny v Brig ve 43 letech (rok 2004). Nezanedbatelnou pomdgiiligformace z oni
genetiky v Praze v Motole.i€dtim o tomto syndromu neslySela. V dnesniéded ji dai
ziskavat informace zejména z internetu, ale sameu# Ze informaci neni dostatek,
obzvlast ¢esky psanych a Ze v dobriblizné pred 10 lety, kdy ji byla diagndza &ena,

o tomto syndromu negh informace ani I€ék#, ke kterym zpoatku dojizéla na konzultace.

> Limitace v @Zném Zivot

V dotazniku (viz Flloha 3) na ptibodové Skale tykajici se subjektiévhodnocené
spokojenosti se sdasnym zdravotnim stavem a kvalitou Zivota s ohledemUsher
syndrom oznéla pani Adéla shodnhodnotu 2, ficemz hodnota 1 zg& vyraznou
nespokojenost. Jako vice omezujici postizeni hodméite zrakovou vadu, nelfadeficit

ve zrakovém vnimani ji mnohem vice limituje v povevé orientaci aifymu informaci.
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Sluchovy deficit ji vadi zejména ve spétesti a komunikaci s vice lidmi, kdy nema Sanci

postihnout vSechny sdilené informace najednou.

Zivotni zmény souvisejici se stanovenim diagnézy Usher syndrepivaly dle
slov pani Adély v tkolika oblastech:;Vzhledem k tomu, Ze zrakova vad@ mecala
omezovat v ZivetaZz po 40. roce, tak seirzivot znénil dost zasad# PriSla jsem o doke
placenou praci, v se orientuji, nejsem jiz tak samostatna, ve spgousti jsem nejista,
a hlavre diky tomu, Ze jsem neéla partnera, dokud jsem byla relaté&adrava, tak dnes je
to nemozné?* Pani Adéla zniuje také problémy souvisejici s omezenim okruhib Fzko
cestovani do zahratiia turistika, které idve rdda vykonavala, ale v s@sné dobje jejich

plnéni bez doprovodu tdka nemozné.

Limitaci v oblasti vylsru vzdtlavanici zaméstnavani pani Adéla nepéaje. Uvadi,
Ze v dolkd svého mladi byla limitovana pouze nedoslychavdddra tehdy jest nebyla
natolik zavazn4, takZe si studijni obor i pracawpliatreni vybirala s ohledem na své&pi
a zajmy. Akoliv musela své jvodni zamntstnani z hlediska zhorSujiciho se zdravotniho
stavu opustit, poddo se ji najit zamstnani, které rive vykonavat i s ohledem natgv

zdravotni stav a které ji bavi.

yRY4

Vliv Usher syndromu na rodinné, partnersképiatelské vztahy povazuje taktéz
za zasadni. Rodinné vztahy jsou dle jejich slovittmdiny zejména snizZujici se
srozumitelnosti a frekvenci komunikace. Partnersitéhy jsou Usher syndromentimmo
likvidovany, neb@ ,muzi nechgji navazovat vztah sckym, kdo ma zdravotni problémy a
jese takové omezujict®. V oblasti patelskych vztalh zmiiuje zejména ieovitost
a pilisnou opatrnost az strach z kontaktutatel, ktéi ji diive znavali pouze jakgdravou
osobu s lehkou sluchovou vadou a najednou se abjeviodicim psew pruhovanou holi
a mam problémy v orientac® Obecr v souvislosti s nefsimi obtizemi v zavislosti
na US zmiuje pani Adéla zejména pocit osdasti a neschopnosti navazovat vztahyinsz

se potykala jiz od svéha@&wtvi a s postuperrasu se problémy jen prohlubuji.

Netekané zaleZitosti se ji tHlazatim zvladat samostad@tns pomoci internetu,ip.

s asistencidkteré z terénnich pracovnic LORMu.

Za oblast, kterou povazuje za nejvice limitovaseym postizenim, povaZzuje pani

Adéla oblast komunikace. Sama o &aobluvi jiZ od mladi jako o introvertni osgbktera

24 Prima citace z dotazniku zodpamkného pani Adélou. 28.12.2015.
2 prima citace z dotazniku zodpmkného pani Adélou. 28.12.2015.
26 prima citace z dotazniku zodpmkného pani Adélou. 28.12.2015.
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méla vzdy problémy v osloveni a vedeni rozhovoru znéenymi lidmi a s ohledem na

ziskané postiZeni je tato schopnost omezenayés.

7.2 Kazuistika €. 2

Jmeéna Pani Bara

Rok narozeni: 1985

Vék v dobé Sefeni: 30 let, 5 i¥sial
Diagn6za USHER syndrom — typ 1l nebo I

Sepsano20.10.2015, dle udajod pani Bary

» Anamnéza

Rodinna anamnéza

Pani Bara pochazi z uplné rodiny, ale v¢ssné dobjiZ jeji otec nezije. Otec Josef
mél v dobs narozeni Bary 36 let. Zawl ve Wku 55 let nasledkem cirhdzy jater jakoZzto
dusledku zvySenéhoifpmu alkoholu. Posledniitroky Zivota u ®gj byla diagnostikovana
také progresivni demence. Matka Mariglarv dol& narozeni Bary 33 let. Pracovala 24 let
jako Svadlena, po zji&i B&inych zdravotnich probléina nutnosti flexibilniho zagstnani
dava vypo¥d a nastupuje jako uklizkea na zakladni Skolu, kterou Bara p&edavstvuje.

V sowasné dobje matka pani Bary vidhodu a s Barou jsou v pravidelném kontaktu.

Pani Bara ma starSiho bratra (1981), se kteryraujgldobré vztahy. Bratr pracuje
jako vojak z povoléani, takze jeho zdravotni stamgevelmi dobré Urovni. Jako paradoxni
fakt zmiiuje pani Bara prvnihotenstvi své matky, ze kterého se narodiirBstarsi bratr.

To probihalo s obtizemi, matka nemohla dlouhou dadkiotnét, podstoupila hormonalni
lécbu i priibéh tehotenstvi neprobihal standa&lpiesto se u bratra Zadné zdravotni nasledky

nevyskytly.
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V rodirg pani Bary se vyskytuje diabetes a hypertenzeaaite pani Bary zefal
na nadorové onemoémi. Pani Bara si nenicdoma Zadnych zdravotnich komplikaci ani
fecovych obtizi v blizkémifbuzenstvu. Zniiuje pouze si@ckou hluchotu svych praradi

z matiny strany a péinajici Alzheimerovu chorobu u otce své matky.

Osobni anamnéza

Pani Bara pochazi z druhélbdtenstvi. Druhéhotenstvi Bény matky probihalo
na rozdil od prvniho bez vyraznych komplikaci.¢@xé narodilo hla¢kou a jeho porodni
vaha byla 3300 kg a délka 45 cm. V perinatalnimstnatalnim obdobi se nevyskytly Zadné
komplikace, nebo si jich pani Bara neddlema. Na vzniku sluchové vady se tedy nepodilel
Zadny ,spousk” v podoke naraného onemoaii. Pani Bara si nenggoma ani Zzadnych
napadnych a neobvyklych specifik, kterd by ji prela v kojeneckém a batolecim obdobi
mimo k&Znych dtskych nemoci. Celkovy vyvoj @t postupoval fiblizné doctyt let zcela

normalre.

» Vyvoj a sokasny stav komunikaich schopnosti

Do doby, kdy pani Bara nastoupila do nisiké Skoly, probihakecovy vyvoj
v norme. Prvni slovo se objevilo kolem prvniho roku Zivotetovy apetit byl v norm,
piiméierg jejimu wku. Poté, co bylo na zakladdoporieni witelky matdéské Skoly
provedeno odborné audiologické vyget a zjis&na sluchova vada, $ecovy vyvoj mirre
opoal’oval. Problémy se vyskytly zejména v oblasti odoByértikulace vybranych hlasek
a rozvoje slovni zasoby, ktery je v ontogenezikiméno ditte predSkolniho ¥ku obzvlas
vyrazny. Po fidéleni sluchadel @&k 5 let) z&ina pani Bara dochazet na logopedickou
intervenci, kde se s logopedkotinuji zejména reedukaci sluchu a rozliSovani sykavek
Diky aktivnimu gistupu ze strany matky a intenzivni spolupraci gppedkou bylo

opoZdni ve vyvojifeci brzy kompenzovano & se nadale rozvijela standagdn

Pro pani Baruistava mluvenée piirozenym komunikénim prostedkem, ktery je

i pro okoli bez problému srozumitelny. Objevujepgrize drobny problémiipartikulaci
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sykavek. B recepci sdleni si dopomaha odeziranim. Z vlastni iniciatieyusi i znakovy
jazyk, ktery uplatuje zejména i setkavani s klienty LORMu.

Skolska, pracovni a socialni anamnéza

Pani Béara nastoupila da&iné mateské Skoly ve 3 letech — %a1989. V dobk
piedSkolniho ¥ku, kdy byl potvrzen sluchovy deficit, se matkahodovala, zda vyuzit
pro zakladni vzélavani moznost integrace nebo studium ve Skobteng pro dti se
sluchovym postizenim. Nakonec s ohledem ifiéSpou vzdalenost a nezbytnost tydenniho
internatniho pobytu mimo domov se matka dohodlederim Skoly v mistjejich bydliSg,

a to pani Baru nakoneciiplo do k&zné zakladni Skoly afppusobilo ji podminky
vzklavani. Do Skoly nastoupila pani Bara bez odklad$esti letech. Se studiem n&a
problém, zarovie se setkala i s vidtnym gistupem ze strany Skoly¢koliv se zde zejména
na druhém stupni objevily problémy seileaenim do kolektivu (diskriminaceiphréach,
které hraly ostatniai a do kterych se s ohledem na svou sluchovou naduwohla zapoijit).
Po zakladni Skole se s ohledem na vyborné studigiedky rozhodla pokeavat ve studiu
na stedni Skole WCeskych Budjovicich, obor kerantka. Adaptace na igdo3kolsky
kolektiv prokEhla bez problému. Po uk&eni stedni Skoly pracovala jeden rok veboni

v organizaci s nevidomymi lidmi a poté si podatdnidsku na dalkové studium Specialni

pedagogiky v Praze, které @Spe ukortila magisterskou statni zé&ecnou zkouskou.

V pribéhu dalkového studia vyétiala rekolik zamgstnani: kerantka, digitalizator
zvukovych knih pro nevidomé, asistent pedagogadaraka odvi apod. Zmiiovana
zanestnani vSak byla schopna vykonavat pouze limitouatwbu, nebbji po kratké dob
z&inala #tSinou fyzicky zmahat. Aktuadne evidovana v invalidnimigthodu, ale zarove
od z&i 2015 pracuje n&aste&ny Uvazek jako titelka keramiky v Jedtkove Ustavu pro &i
s kombinovanym postizenim vetku 18 — 24 let. Ma k dispozici asistenta, upravené
pracovni progedi (snizeny ptet diti ve ¥id¢) a v zangstnani je spokojena.

Ve volnéméase se &nuje aktivitam organizovanym spotesti LORM, se kterou je
v kontaktu uz od dob vysokoSkolskych studii. Negprzde z&inala jako dobrovolnice
a postupi po potvrzeni diagndézy Usher syndromu se sama klielastem. Dale radate,
vénuje se turistice, tanci a sportu, ktery je vSahkopna zvladat pouze s doprovodem.
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Zdravotni anamnéza

Smyslovy ife¢ovy vyvoj probihal datyt let pani Bary zcela standakdriPil roku
poté, co nastoupila véech letech do maitgké Skoly, si titelka Bary st¢Zzovala roditim
na B&inu svéhlavost a neposlusnost. Bara si dle stdelity déla, co chce. B skupinovych
¢innostech seifzpisobuje a pracuje stgjjako ostatni &i, ale kdyz ji ditelka vola, zada
n¢jakou ¢innost samostathnebo chce, aby si za sebou Bara uklidilatkyatak ji Bara
neposloucha. Na dopateni witelky navstivila Bara s rodi psychologickou poradnu
z divodu p@inajicich vychovnych probléima nedostatsmého zapojovani se do kolektivu.
Béhem této doby si matka &aé vSimat dalSich zvlaStnosti viBé& chovani. Jak pani Bara
konstatuje;Mama si pak dodaténe vybavila, Ze se'¢ba oldas stalo, Ze jsenripsledovani
Vecernicku zdravila toho novinového pafka ve zelce a pak si 2ovala, Ze mi neodpovida
zpatky.®’ Na vyrazgjsi hlas matky pani Bara reaguje, nichére wku 4 let jim je
i ze strany poradny dopafeno odborné vySgni sluchu. P&tkem roku 1990 absolvuje
Bara prvni sluchové vy3eni na ORL odéleni vCeskych Budjovicich. Vysledky
vySeteni prokazuji fitomnost sluchové vady o ztratach 60 dB na obochu$tani Bara
velice negativdy vzpominé na pié¢ Iékait, ktei rodinu pouze seznamili s vysledky diagnozy,
oznamili jim, Ze sluchova vada je ireverzibilniease da kompenzovatdkrabickovymi ¢i
zawsnymi sluchadly, které si&h bez rejakého podrobgSiho vystleni vyhod a nevyhod
jednotlivych typi vybrat. V zavislosti na tomtoristupu ji matka objednava stasre i do
Prahy na BERA vyS&tni a dalSi vyS&tni audiologickd, ktera sluchovy deficit potvrzuiji,
pouze vysledky prazského vy&ati ukazuji hloubku sluchové ztraty o 10 dB vyS&D €B.

Prvni problémy se zrakovym vnimanim se€imaji objevovat od druhého stupn
povinné Skolni dochazky. Do konce patédy si Bara obtize ve zrakovém vnimani
nevybavuje. Od Sest&idy dochazi k postupnému zhorSovani zraku, kdy rsdtipky
s kazdym dalSim rokem aZ po ukeni zakladni Skolni dochazky zvySuje hodnota dibptr
vzdy o jednu navic a zastavuje se na hotlBd (L) a 4,5 (P) dioptrii.#Pnavstve o¢niho
lékare v Ceskych Budjovicich v dol&, kdy se prvni problémy se snizenou zrakovou astros
zataly objevovat, pani doktorka ubytek zrakového vmimés\tlila matce tak, ZgBara

jenom rychle vyrostla, Ze je neduziva a Ze v élosp pijde na laserovou operaci a tim se

27 Ptima citace z rozhovoru s pani Barou. Praha, 20018.2
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problém vyesi“?8. V obdobi studia na &tdni Skole se hodnota zrakové ztraty vygazn

nenenila.

Problémy se zrakovou ostrosti se znowtalyaobjevovat az v dabstudia na vysoké
Skole. Vté dob — rok 2010 — navstivila épvré jiného a@niho lékae vCeskych
Budgjovicich, ktery ji poté, co mu popsala své problémyzrakovém vnimani (problémy
pii pfechodu ze sitla do tmy, pocit, Ze se netrefi do divapod.), odeslal na vygehi
perimetrem, kde zjistil zazené trubicovité &mndl o rozsahu 15 st ostrosti kolem centralni
fixace. V této dobji poprvé naznéil, ze by se i v souvislosti se sluchovym deficiterahlo
jednat o Usher syndrom. Pro potvrzeni karéediagnozy (4/2011) absolvovala pani Bara
opakované zrakové vydehi ve Vojenské nemocniciGeskych Budjovicich a posléze
i v Centru zrakovych vad v Motole, kde ji shedm pribéhu nasledujicich 6 #siaa
diagnostikovali retinitis pigmentosa a Seroslepdsyla ji finalré stanovena diagnéza Usher
syndromu, prozatim bez konkrétniho typu. V&mné dob se rozsah zrakového vnimani
pohybuje v oblasti 8-10 stiif), Ubytek zrakové ostrosti (aktuéls,5 (L) a 7 (P) dioptrii)
ma kompenzovan brylemi a stav sluchu odpovida dbmusé &¢2ké nedoslychavosti

o hodno sluchové ztraty 85-90 dB, kterou kompenzuji ob@ust sluchadla.

Doposud neni zji8ha ¥icina, ktera stéla za vznikem sluchového postizerdokt
realizace naSeho $ehi se pani Bara chystala na specialni krevni ¥g$ietlo nemocnice

v Hradci Kralové, které by #&ho urcit pricinu a také typ Usher syndromu.

> Informovanost o US

Pani Bara se s informacemi o Usher syndromu sepi@brvé jiz v pkbéhu studia
Specialni pedagogiky na vysoké Skole. Co ge tfastni diagnodzy, tak prvni podeni, Ze
by se mohlo jednat o Usher syndrontjcpazi ze strany amiho l|ékde roku 2011.
Po dodatenych vySetenich v Praze Motole se ji dostava vice informaxkoliv
v odbornych |ékeskych zpravach neni prozatim vymezeno, zda se jedi& nebo
[ll. stuper. Presto se stale i v pbehu poslednich let setkava s neznalosti Usher symaro

i mezi odbornou vi@jnosti, @ip. "naddiagnostikovanitnkdy i od svych patel s podobnym

28 Ptima citace z rozhovoru s pani Barou. Praha, 20018.2
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postizenim ma zkuSenosti stendenci ze straniiékandit kombinaci zrakového

a sluchového postizeni jako Usher syndrom bez tibjgkh diagnostickych podklad

> Limitace v @zZném zivod

Pani Bara zhodnotila na&tibodové Skale oblast spokojenosti se svyméasnym
zdravotnim stavem hodnotou 3ii{Bha 3, ot. 1) a kvalitu Zivota s ohledem na Usher

syndrom hodnotou 4 figemZ hodnota 1 zgavyraznou nespokojenost.

Smyslové postiZzeni, které povaZzuje za vice omeizjgizrakové (Hloha 3, ot. 3),
neba’ dle svych slov na sluchové postizeni byla zvyktimalicka, zatimco zrakové

postizeni seifidruzilo pozdji a navyk na 8j je pro ni momentakhmnohem horsi.

Stanoveni konmé diagnézy Usher syndromui{lBha 3, ot. 4) pro ni znamenalo
zejména pehodnoceni spousty plamlo budoucna. Pani Bara zmje predevsim omezeni
samostatného pohybu (orientace, ale i limitace lastbridi¢ské zpmisobilosti), potebu
zmeny zangstnani, kterd by korespondovala s jejim zdravotstavem, pehodnoceni

piipadnych plaa matéstvi do budoucna a také omezeni okruhu zadibtba, cestovani.

Vliv Usher syndromu na vy vzélavani a zarstnavani (Hloha 3, ot. 5) spétje
v limitovaném vylsru pracovniho uplatmi. Vzhledem ke svému vystudovanému oboru
Specialni pedagogiky aHa pracovat jako asistent pedagoga, coz by s otmeu svj
zdravotni stav a neupravené podminky (velkgegboditi ve #idé, hluk) momentalé

nezvladala.

Podle pani Bary Usher syndrom zasadwliviuje jeji rodinné, partnerskéi
pratelské vztahy (floha 3, ot. 6). Jak uvadiP 7 seznameni s manzZelem jsem byla
,zdrava“, bez omezeni. Nyni manzel musi gpousé veci premyslet s ohledem na mé
moznosti, auz v ramci bydlenti 7e3eni jinych &ci (nakup, dady apod.).2°V okruhu své
rodiny se citi firozert a nepovazuje své onemeai za tak velkou fekazku jako nap
ve spolénosti gratel nebo ¥tSiho pd@tu lidi. Témto akcim se podle svych slov spiSe vyhyba,
protoze citi, Ze neni schopna se zapojit dastato konverzace a samostase orientovat

a pohybovat v neznamém pricesti.

2 prima citace z dotazniku zodpmného pani Barou. 16.12.2015.
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Potebné zaleZitosti, které gebuje néekare vyiesit (Riloha 3, ot. 7)feSi se svymi
prateli a v nej¥tSi mie pak se svou terénni pracovnici LORMu, ktera jmpabéa pi
zjiStovani aktualit v socialni oblasti, orientaci ve &pach z |ékeskych vySeteni

a zprostedkovani iznych potebnych informaci.

NejwetSi obtize v souvislosti s Usher syndromeitil@Ra 3, ot. 8) spétje ve sniZzeni
samostatnosti a s&ftainosti. Neustale pt¢buje pomoc druhych lidifpvybéru vhodného
obleteni, @i nakupu (vybraterstvé suroviny), i) samostatném pohybu, pebujecasto
zopakovat sélenou informaci apod. Problémy ji¢ld prechod mezi zimou a teplem
a z tmavého do s#lého prostedi, @i chazi ze schod nebo do schada zmiuje také
problém, se kterym se neustale potyk@a yzivani véejnych toalet nebo neznamych

mistnosti - #izné umisini vypina&u swtla.

7.3 Kazuistika ¢. 3

Jmeéna Pani Dana

Rok narozeni: 1954

Vék v dobé Sefeni: 61 let, 5 n¥sial
Diagn6za USHER syndrom — typ |

Sepsana20.10.2015, dle udajod pani Dany zprostdkované tluménikem ZJ

» Anamnéza

Rodinna anamnéza

Pani Dana vyistala v aplné rodih Matka se narodila roku 1932, takZe v &ob
narozeni pani Evy &ea 22 roki. Pracovala jako ditelka v matéské Skole. Zeitela v 64
letech. BEhem Zivota se nepotykala s Zadnym &m onemocénim, pouze ve stase

u ni objevil diabetes a Alzheimerova choroba.
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Pani Dana odmalka vynistala v rodig doplréné nevlastnim otcem, se kteryndlen
velmi dobry vztah. Biologicky otec od rodiny odepel narozeni pani Dany a vztahy mezi
nimi nebyly nijak intenzivni. Narodil se roku 19248racoval v zegtélstvi a zenel v 55
letech na infarkt myokardu. Co se&éyzdravotniho stavu, pani Dana si pouze vzpoméa, 2z
ho trapila trombdza Zzil, ale vzhledem k omezenémutdktu, jeZz spolu v pb¢hu Zivota
udrzovali, si neni jista, zda se u otce pgizdevyskytly réjaké dalSi zdravotni komplikace.

Pani Dana vyistala v rodig spolé&né se svou sestrou, ktera byla o 12 let mladSi
(1966). Odmala ®la problémy se sraai ¢innosti a ve svych 20 letech spachala sebevrazdu.
Biologicky otec mdl z druhého manzelstvi dalsfi dcery, se kterymi vSak pani Dana

v kontaktu neni.

Zda se v SirSi rodinvyskytla réjaka zavazgsi onemocani poruchyieci nebo

sluchu, nebyla pani Dana schopna s jistotou zadftv Pani Dana ma jednoho syna.

Osobni anamnéza

Pani Dana pochazi z prvnikihdtenstvi matky. Narodila séqukasrg, v 32. tydnu
téhotenstvi. Matka pani Dany uvdd, Ze pediasny porod mohl byt nasledkem psychického
vypéti zpisobeného néfznivym klimatem v partnerském vztahdagté hadky), které
vyvrcholilo ndvratem matky pani Dany& rodicim. Dit se narodilo hlavkou, hmotnost
se pohybovala okolo 2,5 kgiipemz dle slov matky pani Danyéia dit¢ v poneru s glem

napadg malou hlavéku.

V 18 mesicich zivota pro#lala nebezp&é onemockni revmatické horeky.
Pred timto onemoaimim probihal jeji motoricky fecovy vyvoj normalg. Ackoliv pani
Dana neni schopna zodgokit podrobnou periodizaci motorického vyvoje, jeistg, ze
vdoke® pied onemocetnim jiz chodila a miluvila. Nasledkem takto vazného
a dlouhotrvajiciho onemoéni se v3ak tyto schopnosti ,vytratily“. Znovu seutita chodit
az ve ¥ku 3 let are¢ se u ni z&ala ogtovre objevovat okolo 6. roku Zivota.

» Vyvoj a sokasny stav komunikaich schopnosti

Do doby 18 misiar od narozeni, kdy praéthla revmatickou hokgu, probihal jeji
recovy vyvoj standard& Kolem prvniho roku Zivota se objevila prvni sloRa hospitalizaci
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se vSak dosavadidcovy vyvoj vytratil a znovu s vyskytla az kolem Sestého roku Zivota.
V prabéhu Skolni dochazky se praktikovala oralni metodazae&renim na trénink
odezirani, se kterym vSak ma pani Dana problémefddtec se s ni intenzivrénoval
nacviku psané podobyeského jazyka, kterd slouzila jakdepaZzujici dorozumivaci
prostedek s rodii. Po dobu povinné Skolni dochazky dochazela pamiana pravidelnou
logopedickou pé&, kde se s logopedkou zé&ravali na trénink artikulace problémovych
hlasek, avSak na toto obdobi vzpomina pani Danadaemebt odezirani a artikulace

mluvenéreci ji delaly velké problemy.

V sowasné dob vyuzivA pani Dana ke komunikaci zejména znakowayka
Artikulace mluvenéieti je v jejim pipad nesrozumitelnd a mluvenoke¢ vyuziva
minimalné. Psanou podobu jazyka zvlada mnohem lép&kolv se zde vyskytuji
dysgramatismy, text je bez problésrozumitelny. V komunikaci se svymi nejblizSinteik

znakovy jazyk neovladaji, vyuziva ps&nprstové abecedy.

Skolska, pracovni a socialni anamnéza

Mata'skou Skolu, utenou pro neslySici, na¥sbvala pani Dana po dva roky
v Olomouci. Poté se rodinaéhtuje do Brna, kde pani Dana nastupuje na zaklddni
uréenou taktéz pro neslySici. Adaptace na kolektivbga bez problému stejnjako
studium, které ukatfila bez \tSich problém. Nerada vSak vzpomina na intenzivni
logopedickou p& a vyukové metody zaloZzené na odezirani, ktetfidijio a i v sodasnosti

stalecini problém. Na stejném méspokratovala i v dal§im studiu, obor: Svadlena.

V oboru, ve kterem se wyila, pracuje prakticky cely Zivot az do s@snosti.
V prabéhu Zivota vystidala fizné zamistnavatele, u kterych pracovala jak v kolektivu
neslySicich, tak i slySicich osob. Seleatnim do pracovniho kolektivu neta nikdy
problém. V sotasné dob pracuje jiz od roku 2002 ve fakultni nemocnici 8mma pozici
Sicka, kde je velice spokojena. Voligs rada travi ve sp@leosti fratel a aktive se @astni
programu LORMu, jehoZlenkou je vic jak 5 let.

59



Zdravotni anamnéza

Prvnich naznak sluchového postizeni si matka pani Dany vSimléddobi kolem
druhého roku Zivota. V jeden dlproce prodlala pani Dana revmatickou hokel. Mezi
prvni symptomy zavazného onemeeh patilo zvraceni a dlouhotrvajici ryma. Kdyz
nepomahaly &né léky, byla pevezena do nemocniceGeskych Budjovicich, kam se
dostala jiz s p&inajici meningitidouJeji zdravotni stav byl velmi vazny a trvalo vjak
pul roku, nez se jeji stav stabilizoval. Poté, carsgily z nemocnice doify vSimla si matka
pani Dany, Ze dosavadiiécovy i motoricky vyvoj pani Dany vymizel. Pani Dana
nereagovala na mluvené slovo, jeji schopnost satméstlize se vytratila taktéz. Jaka byla
piicina vzniku sluchového postizeni, nebyi@gre stanoveno. Pani Dana se vSak domniva,
Ze se mohlo jednat o nezadouginiy streptomycinu, ktery byl indikovan po prudkiaee
revmatické horéky. Ten Zejmeé nevratr poskodil sluchovy nerv, neb&dyz s podeznim
na sluchovou vadu absolvovali rédis pani Danou vy&eni usSniho I1ék& po prodlané
nemoci, byla diagnostikovana sluchova porucha smbosd®0 dB. V dols, kdy nastoupila
do zakladni Skoly, ji byla sluchova vada na oboiclukompenzovana po dobti tet
krabickovymi sluchadly, se kterymi vSak pani Dana byleaxy nespokojena. Zmuje, ze
nebyla schopna rozutha Ze sluchadla ji spiSe rusila. &srté fidy az do sotasné doby
pak jiz sluchadla nikdy nepouziva. Aktuéke jeji sluchova vada pohybuje na arovni totalni

hluchoty, coz ji umoiuje vnimat pouze vibrace.

Problémy se zrakem sechaaji objevovat poprvé vecku 25 let. Pani Dana ¢a
problém pecist text na delSi vzdalenost. Pénom vySeteni dostava dioptrické bryle
pro korekci dalekozrakosti na obowich (1 dioptrie). Ve svych 50 letech si vSimla
opétovnych zhorSujicich se problénpii zrakovém vnimani. Kontrolni vy§eni vSak
odkladala a teprveipd necelymi i lety (3/2011) se rozhodla na popud své tldmce jit
na zrakové vysétni. Mimo progrese zrakové vady @vpdni jedné dioptrie kazdého oka
na ti dioptrie (P) a d¥ dioptrie (L), bylo perimetrem zji&o zUzZeni zrakového pole na 20
stuma kolem centralni fixace. Aktuatnse stav zrakoveé ostrosti pohybuje kolem 4 dioptrii
na obou 6ich, zuzeni zrakového pole pak mezi 10 az 15 stkiplem centralni fixace a je

u ni zjisén také astigmatismus.

Moznost, Ze by se mohlo jednat o diagn6ézu Ushedrsynu, ji poprvé sdil oc¢ni

leékar roku 2011, ktery ji podal také prvni stné informace o povaze nemoci. Po tomto
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vySeteni absolvovala jeStalSi d¥, pricemZ jeden z oSatjicich lékai ji diagndzu potvrdil

s dodatkem, Ze se jedna o Usher syndrom — tydenjaikoli.

> Informovanost o US

Informovanost o Usherg@vsyndromu je dle pani Dany i v s@sné dob mala,
piestoze dostupnost k informacim je snggin Ona sama &Sinou ziskava aktualni
informace diky pracovnicim Spdleosti LORM, fip. od lékan. Presto si mysli, Ze i mezi
odborniky existuje v dnedni dbhejasnéa fedstava o povaze syndromuikazem niize byt

i panujici neshoda mezi jejimi vyBaicimi ocnimi Iékdi o pricing jeji hluchoslepoty.

> Limitace v @zZném zivod

Spokojenost se séasnym zdravotnim stavem i kvalitou Zivotd&il@ha 3, ot. 1, 2),
fungovanim ve spobtmosti, gatelskymi i rodinnymi vztahy hodnoti pani Danaednhi
hodnotou iti boda.

Vzhledem k tomu, Ze pani Dana pouZiv4 jiz éttdi znakovy jazyk jako zékladni
prostedek komunikace, je pro ni vice omezujici zrakovgtigeni (Riloha 3, ot. 3). ZuzZené
zrakové vnimani ji omezujetipvnimani rozhovoru neslySicich nebé&mpé komunikaci
s nimi, kdy pro recepci komunikace na srozumité&lre/ni potebuje vyraz snizit tempo
znakovani a také zabezjtekomunikaci tak, aby &la umozrno odezirani. Velké obtize
ma se zrakovym vnimanim v Seru nebo Spaswtleném prosedi. V neposledniad je

pro ni problematicka orientace v neznamem peakt

Zmeény po stanoveni diagndzy Usher syndromitilpRa 3, ot. 4) po€uje pani Dana
zejména fi samostatném pohybu ve ztizenych podminkach (%) nebo na delSi
vzdalenosti, kdy se neobejde b&zrvenobilé hole. ZhorSeni zraku ji také vice unavuj

a vyZaduje ¥tSi mnozstvi odponku.
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Omezeni v oblasti studi& zamsstnani pani Dana nepdugje. (Riloha 3, ot. 5)
Konstatuje ,Zaméstnani mam stéle stejné, ale musim si davat vizerp6asto upadnu

a zakopnu. V préaci se mizko navléka jehla a nit>®

Pani Dana nepatije vyrazné ovlivani v rodinnych vztazich s ohledem na Usher
syndrom (Filoha 3, ot. 6). Se synem komunikuje bez problésdsi&né pomoci psani
na pa&itati nebo prstovou abecedouidielské vztahy jsou dle jejiho ndzoru mozna #irn
limitovany, nebd@ potebuje pizpisobit podminky komunikace tak, aby byla schopna

sledovat komunikaci a reagovat na ni.

Pokud patebuje pomoc v nekanych zéleZitostech, obraci se na syna nebo
na Spolénost LORM, u které je dlouholetou aktiviienkou. Nej¢tSi obtize spatije
v béZném Zivot zejmeéna v komunikaci s |ékanebo na tad, kterou by bez pomoci

tlumocnika nebyla schopna zvladnoutti{éha 3, ot. 7,8)

7.4 Kazuistika €. 4

Jména Pani EliSka

Rok narozent 1959

Vék v dobé Sefeni: 56 let, 8 nisial
Diagn6za USHER syndrom —typ Il

Sepsano19.9.2015, dle udajod pani Elisky

> Anamnéza

Rodinnd anamnéza

Pani EliSka pochazi z uplné rodiny. Matka pansksiiméla v dol& narozeni déte

28 let. Jeji zdravotni stav hodnoti pani EliSkaojalobry. V pfibéhu Zivota pracovala

30 prima citace z dotazniku zodpmkného pani Danou. 18.12.2015.
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v zentdélstvi. Otec pani Elisky v dobs narozeni jejiho narozeni 30 folPracoval taktéz

v zentdélstvi a zdravotni stav je hodnocen respondentkion ggbry.

Pani EliSka nema zZadné sourozence. Ve svégadipani Eliska nevybavuje Zzadna
dédicna onemocEni nebo zavazné sluchoviélogopedické obtize, které by byly vyznamné

z hlediska anamnézy.

Pani Eliska ma dvdcery, jejichZ zdravotni stav je velmi dobry.

Osobni anamnéza

Pani EliSka pochazi z druhéhihatenstvi, dle jejich slov probihaldhbtenstvi jeji
matky bez komplikaci, stejnjako samotny porod. Na porodni hmotnost a miru si
respondentka nevzpomina. Rany postnatalni vyvopiped bez probléfn Ve tech
mesicich Zivota vSak prathla pani Eliska meningitidu. Pr&toto onemocéni bylo Zejmeé
pri¢inou vzniku sluchové vady. Motoricky vyvoj se vyalipo tomto onemoemi s mirnym
zpozdnim, ale v pedskolnim ¥ku jiz byly motorické schopnosti pani EliSka srotetaé

S jejimi vrstevniky.

» Vyvoj a sokasny stav komunikaich schopnosti

Sluchova vada na uarovni lehké nedoslychavosti byteed v dob zjiSteni
kompenzovéana sluchadlem, tak&govy vyvoj pani EliSky se vyvijel s mirnym zpagddm,
ale bez gjakych WtSich obtizi, aemz s¥dci i fakt, Ze v minulosti nikdy nenav&tovala
logopeda a jeji mluven&: je bez problérin srozumitelna.

Mluvenou fe¢ tedy pouziva pani EliSka v kazdodennim zZvgako hlavni
komunika&ni prostedek. Znakovy jazyk secila pouze ve svém volnérase za &elem
dorozungt se se svymi f@ateli z LORMu, coz je také jediné misto, kde znakgazyk
Vvyuziva. Jejite¢ je bez problému srozumitelnd. Pani EliSka je kokativni ¢loveék

s bohatou aktivni i pasivni slovni zasobou.
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Skolska, pracovni a socialni anamnéza

Pani EliSka nav&tovala Eznou mateskou Skolu. Zakladni Skolu nawgbvala
v rodném nisté, kde se setkala se ¥ishym g@istupem jak ze strarciteln tak spoluzak.
V té dol& ji byla jiz zjiS€na sluchova vada na stupni lehké nedoslychavdstia loyla jiz
od prvni tidy kompenzovana, takze pani EliSka gknzadné vyrazné problémy ve studiu
a zakladni Skolu ukaila mezi intaktnimi zZaky s vyznamenanim. Proto eehodla
pokratovat na sedni Skolu chemickou fimyslovou, kterou si vybrala dle vlastniho zajmu
a se souhlasnym dop@anim posudkové komise. Zde studiumd@sp zakorgila maturitni

zkouskou.

Po ukoreni studii nastoupila na misto laborantky v pivekér laborato.
"Analyzovala jsem vzorky chmele, chmelovych extrghiva i pipravovala samotné
degustace. Prace to byla zajimava, ale poslézemuje postizeni hluchoslepotou-aglilo
do plného invalidniho#thodu, scimz jsem se dlouho vyrovnavafd.V souwasné dob je
tedy pani EliSka v plném invalidnimichodu. Ve svém volnérdase se pani EliSka rada

vénuje rodirg, zejména p& o sva vnodata, a zajima se o kynologii.

Zdravotni anamnéza

P¥icina vzniku sluchové vady u pani ElisSky byla podiedialogického vySéeni
zpisobena meningitidou, kterou pani EliSka gtath ti mésice po narozeni. Hodnota
sluchové vady se pohybovalgepre v pasmu lehké nedoslychavosti, nélvodice pani
Eliky si po delsi dobu nevsimli Zadnych vyrgsich znén ve vyvoji. Reovy vyvoj se
vyvijel s mirnym zpozéhim, ale dsledky v ie¢i pani EliSky nebyly v kojeneckém
a batolecim obdobi nijak napadné. \&xw ctyr let, poté, co nastoupila do meskeé Skoly,
je rodcam pani EliSky doportena uitelkou matéské Skoly navéva audiologa pro
podezeni na sluchovou vadu. Zde je pani EliSce &jdtsluchova vada na levém uchu v
pasmu lehké nedoslychavosti. V Sesti letech - miupél do prvniiidy - dostava prvni
sluchadlo, které se stava dostatmu kompenzéni pomickou, takze ji sluchova vada

neomezuje v dalSim studiu. V uihu Zivota dochazelo k pomalému postupnému

31primé citace z dotazniku zodpakéného pani Eliskou. 18.12.2015
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zhorSovani, ficemz aktudlni stav sluchové vady se pohybuje v pagraktické
nedoslychavosti. Sluchovou vadu ma vsak velmitfedokompenzovanu vykonnymi

sluchadly na obou uSich.

Zrakoveé problémy se zaly objevovat aZ v druhé dekégivota. V té dob byla pani
EliSka aktivnitidickou. "Kolem ticatého roku Zivota jsem najednowaka mit pocit, Ze se
mi za volantem vigdu zuZuje kapota a j& si musim hlidaliad ¢aru, kde nebyla, tak
krajnici. Jizda ve t@hnebo za prudkého slunce se pro mne stala nejiftocity sdlené
lékadi na a’nim byly okomentovany radou, abych si vzala batétkBo této prvni navéee
u lékae navstivila pani Eliska na dopoemi své tety Vinohradskowoi kliniku (1987).
Zde ji bylo sdleno pode#eni na Usher syndrom a progndza Uplné nevidomastinené
vedlo mj. také k okamzitému zaka#iaeni, znéné¢ dosavadniho zagstnani a dopokieni
odchodu do plného invalidnihoachodu. Diagnéza Usher syndromu (typ II) ji byla
definitivné potvrzena v roce 2009. V stasné dobma pani EliSka zrakové vniméani zdzeno
na 5 - 7 stupi kolem centralni fixace. Nepostradatelnou komp&nz@omickou ji je

cervenobila Bl a vodici pes, neligsou u ni pitomny také lehké problémy s rovnovahou.

> Informovanost o US

Pani EliSka uvadi, Ze poprvé se s moznosti vldsighdzy Usher syndromu setkala
ve svych dvaceti osmi let, kdy se &m poprvé zminil vySétijici ocni leka. Pani EliSka
uvadi, Ze sehnat informace o této diagndze bylovdélE ponmerné velky problém. Zakladni
informace ji sdlil Iékai a dalSi podrobnosti bylo mozné dohledat pouze twarani
literature. PodrobgSi informace se dozdéla az pozdji - ve svych padesati letech,
pies Spolénost LORM, kterou se ji podi¢o vyhledat na internetu. V séasné do&, pokud
potrebuje zjistit informace tykajici se tohoto syndrqmloraci se na svou terénni pracovnici
nebo vyuziva internetové zdroje, aviasky psanych materiaie dle jejiho nazoru stale

velmi méalo.

32Primé citace z dotazniku zodpakéného pani Eliskou. 18.12.2015
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» Limitace v @Zném Zivot

V dotazniku oznéla pani EliSka u prvni otazky tykajici se spokastn se svym
souwasnym zdravotnim stavem hodnotu £t podove Skaly. A obedkvalitu svého Zivota
(rodina, gatele, fungovani ve spd@leosti) hodnoti s ohledem na Usher syndrom jake pin

uspokojujici.

V otazce, kdy a vybrat, které smyslové postiZzeni je pro ni \dogezujici, uvadi:
"Zpocatku n¥ omezovalo hlawhsluchové postizeni v oblasti kulturniho vyzitivédila),
pokud nebylo misto v prvidde, nic jsem z tohosedstaveni sluchéwnenela. Dnes diky
kvalitnim sluchadim mne omezuje hlagarakové.?® Pricemz dodava, ze nejisi problém
a omezeni spatje v samostatném pohybu v neznamém terénu a ésobhopnostijgdiitat

vhowatim pohadky.

V dokg, kdy byl pani EliSce diagnostikovan Usher syndreapomina na vyraznou
psychickou za@Z spojenou zejmeéna se ztratou schopnosti vykordbsgtvadni zasstnani
a také hledanim sama sebe, ufasm si priorit a dalSich moznosti vyvoje a orieetac
"Psychicky jsem si to zpatku neu¥domovala, asi jako kazdy jsem doufala, Ze to uadeb
horgi.'® Obtizné pro ni bylo opustit pracovni kolektiv astat doma, tudiz omezit tak

moznost byt v kolektivu svych kolég patel.

Vliv Usher syndromu na oblast vddvani a zastnani (Riloha 3,¢. 6) pani EliSka
nepoctuje. Vzhledem k tomu, Ze v débtudii se u ni neprojevily vyraZgi smyslové vady
a mimo lehkou nedoslychavost nebyla vedi@dani nijak znevyhodima, vybrala si studijni
zantieni dle svého zajmu, st€jiako nasledné pracovni uplair v oboru. Dodéava, Ze si
po dovrSeni plnoletosti whhla takétidicsky prikaz a do svych 28 let (8éni nejisté

diagndzy Usher syndroméigdila.

Pani EliSka nepotilje Zzadné zasadni ovligmi ve svych rodinnych partnersky¢h
pratelskych vztazich @#oha 3, ot. 6). S partnerem maji harmonicky vz&hjreé jako se
svymi dwma dcerami a jejich rodinami.i&elské vztahy hodnoti jako spiSe omezené
na okruh osob s podobnym zdravotnim postiZzeningexba koleg: z byvalého pracovniho

kolektivu, coz vSak pkdost&uje jejim potebam.

33 Prima citace z dotazniku zodpminého pani Eliskou. 18.12.2015.
34 Prima citace z dotazniku zodpminého pani Eliskou. 18.12.2015.
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Pri feSeni néekanych zalezitosti {foha 3, ot. 7) si snaZila do nedavné doby poradit
samostatéi s pomoci vodiciho psa. V s@sné dob je vSak prozatim odkdzana na pomoc

nejblizSich patel a rodinnyckileni nebo terénni pracovnice LORMu.

NejvétsSi problém v souvislosti s Usher syndromem ispatpani EliSka zejména
pii samostatném pohybu v nezndmém amht i nevhodném ositleni a také obtizné
zdolavani pekazky v podob prosklenych dvi.

7.5 Kazuistika ¢. 5

Jmeéna Pani Hana

Rok narozent 1993

Vék v dobé Sefeni: 22 let, 4 n¥sice
Diagn6za Usher syndrom — typ |

Sepsano25.11.2015 dle udajpani Hany zprostdkované tluménikem ZJ

» Anamnéza

Rodinna anamnéza

Pani Hana pochazi z uplné rodiny. Matka Hardjarmw dolg jejiho narozeni 16 let,
v souwtasné dob pracuje jako &nice a jeji zdravotni stav je bez probl&miologicky otec
pani Hany nil v dobs jejiho narozeni 20 rdk pracoval jako &nik a zdravotni stav byl
taktéz bez komplikaci. V séasné dob je pani Hana v pravidelném kontaktu pouze se svou
matkou, s vlastnim otcem se styka poudiepitostre. Se sotiasnym partnerem matky ma

Hana bezproblémovy vztah.

Pani Hana méa dva sourozence #aws a 18 let. Vztah mezi nimi hodnoti pani Hana
jako dobry steja jako jejich zdravotni stav, sluchova porucha sejuzsi rodig vyskytuje

pouze u pani Hany.

Neni si ¥doma zadnych zavaznyeh dédicnych onemoceni v rodirg ani poruch
feci. Sluchové postiZzeni v poddimedoslychavosti se objevilo u bratrance afsagte otce.
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Osobni anamnéza

Pani Hana pochazi z prvnihéhotenstvi. Z komplikaci v prenatalnim vyvoji si
matka Hany vzpomina pouze n&Mkou anginu, kterou preéthla ve ¢tvrtém neEsici
téhotenstvi, ale jinalkchotenstvi probihalo bez problémPorod probhl samovolg, dit se
narodilo hlavékou, vazilo 2,86 kg a #itilo 49 cm. Po narozeni préidlo novorozeneckou
Zloutenku. Di¢ nebylo po narozenitbec kojeno, ihned mu byl indikovan alternativni
zpisob vyZivy.

Motoricky vyvoj probihal standardn véetne specifik @isluSnych pro uiita
vyvojova obdobi (obdobi vzdoru, separa uzkost). Pani Hana byla jiz od nastupu
do matéské Skoly hodnocena vzdy jako spiSe tiché a poslubt. Rada se &novala

zejména kresleni aé s kamarady.

» Vyvoj a sokasny stav komunikaich schopnosti

Odchylného vyvoje komunikaich schopnosti si povSimla matka pani Hany velmi
brzy — pani Hana uvadi, Ze to bylblhizné mésic po narozeni. Hana nereagovala na zadné
sluchové podéty. Retovy vyvoj wibec neodpovidalietovému vyvoji typickému
pro di€ novorozeneckého, posléze kojeneckébkuy Po zjis¢ni a kompenzaci sluchové
vady nav&ivovala jesle a poté internatni MS, ZS i OU pro y&isi z4ky. Tam pani Hana
pobyvala mezi neslySicimi kamarady a sluchadldapsiuze o vikendu, kdy#iela dom.
Ackoliv jiz od matéské Skoly dochazela na pravidelnou intenzivni legligkou péi
(predevsSim z iniciativy matky), kterou ukéila az ged necelymi 2 lety - ve svych 20 letech
- uvadi, Ze o logopedickou g&djem nenila, nikdy ji nebavila a nema gebu mluvenou

feci vibec komunikovat.

V souwasné dobvyuziva pani Hanarpkomunikaci s matkou odezirani a znakoveho
jazyka (matka umi zaklady ZJ) a jinak se pani Hpoaybuje pevazré v kolektivu
neslySicich, kde vyuzivA znakového jazykafipp jinych vizualg-motorickych
komunikanich systém (daktyl, Lormova abeceda). Mluvendat pouziva minimaly,
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v jejim pipact je velmi €Zko srozumitelnd. V komunikaci se slySicimi si do@gdé
odezirdnim. Zrakovy kontakt navazuje spont&arudrZuje jej bez problémKonverzaci

sama od sebe neiniciuje a uvadi, Ze zajem o koraanika jak kdy a jak s kym.

Skolska, pracovni a socialni anamnéza

Po zjiséni sluchové vady se ra@i pani Hany rozhodliffhlasit ji nejprve do jesli
pro neslysici, kam chodila jiz od 1&sia1 vzdy alespt jednouci dvakrat tydi. Od ¢ctyr
let pobyvala pani Hana na internatni niské Skole pro neslySici v Praze, kde se
bez problém dokie adaptovala. V Sesti letech ji byl na zaklagSeteni Skolni zralosti
doporiken odklad Skolni dochazky — nastoupila tedy diprpvného roniku tangjsi
matdské Skoly a v sedmi letech pakephazi na zakladni sSkolu pro neslysSici. P@&gsgm
ukorteni Skolni dochazky se rozhodla ve studiu p&krat na stejném mistobor: cukré&
Odborné uilisté uspsre zakortila a kratce pracovala v oboru. Po neceléitngee znénila

zanestnani a dva roky pracovala v ch¢aa dilre.

V sowasné dob je pani Hana na maske dovolené. Ve volnétfiase se mimo @gé
0 narozené miminko &uje vyrol# korali nebo stykani se sigteli, pip. elektronické

komunikaci s nimi.

Zdravotni anamnéza

Prvnich zvlastnosti ve vyvoji pani Hany si mat&amia jiz nesic po narozeni, kdy
setfecoveé projevy ditte odchylovaly od normy. Hana nereagovala ani nait§jSi zvukové
podréty ani na hlas matky. V nasledujicimilppce matka s pani Hanou nawx&ivala
opakovana odborna vyseni, kde byla zji$ha sluchova vada na uroviizké perceni
sluchové vady. Jiz v osmidsicich ngla pridélena prvni sluchadla na obou uSich. Pokud
byla pod dohledem matky, tak sluchadla Hana nasitamérg vzhledem k brzkému razeni
do internatniho Zézeni, kde dohled nad noSenim sluchadel nebyl sitiktni, preferovala
pani Hana komunikaci znakovym jazykem s neslysieisievniky a sluchadla nosila pouze
o vikendech doma. &oliv u ni probihala jiz od batolecih&ku logopedicka p#e, @i které
sluchadla ndla, nedoSlo k Zadnému vyraggimu vyvoji mluvené&eci. Od ti let trpila pani
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Hana chronickou rymou, kterd ji noSeni sluchadetpéjemiovala, coz bylo dalSim
duvodem protasgjSi odkladani sluchadel. Mezi 8. a 10. rokem vzpuariiana na obdobi,
kdy sluchadla nenosila téka vibec — tou dobou jiz gha vyraznou ztratu zrakoveé ostrosti
a z praktického a estetického hlediska preferomateni bryli, které pro ni tou dobou byly
potrebrgjSi. V sokasné dob je jeji sluchové vnimani na Grovni praktické ndficsavosti

(100% ztraty na obou uSich dle Fowlera).

Problémy se zrakem se objevovaly jiz od 6 let, kalysela Hana nosit dioptrické
bryle (5,5 dioptrie pro korekci dalekozrakosti).oldobi kolem 18 let &ku se zaaly
pridruzovat napadné problémy s rovnovahowasimé zakopnuti na rovném povrchu a také
vyrazré snizend zrakova ostrost. Z tohadvddu navstivili v rdmci kontrolni prohlidky
ocniho lékde, ktery v srpnu 2014 zjistil retinitis pigmentosavyrazné trubicovité vighi
hodnoty méa jak 10 stupiti zrakového pole kolem centralni fixacél t®Bmto vySeteni byla

také poprvé stanovena diagndza Usher syndromu)(tygo Urovni praktické hluchoslepoty.

V sowasné dob se hodnota zuzeni zrakového pole pohybuje poddiodmmés
jak 5 stupt kolem centralni fixace. Kompengd pontickou sluchové vadyistavaji pani
Harg sluchadla, které — jak santia - “nosim pouze, kdyz navstivim martiktiZrakovou

vadu ji kompenzujéervenobila fil a v sodasné dobtaké dtsky katarek.

> Informovanost o US

Informovanost o Usher syndromu hodnoti neuttaMysli si, Ze v dob zjisteni
Usher syndromu (8/2014) ji odbornici poskytli destaé informace. V saiasné dob by
pro hledani dalSich podrofgich informaci vyuZzila internetovych zdigjprip. pracovnic

LORMu, coZ pro svou aktualni gebu povazuje prozatim za dastaci.

» Limitace v @Zném Zivot

Pani Hana hodnoti spokojenost se svyntasnym zdravotnim staverfetni body
a kvalitu Zivota v oblastech fungovani ve sgatesti a vztah s rodinou a fateli patem

Ctyt bodh, pricemz @t bodi znai oblast naprosté spokojenosti.

35 Prima citace z rozhovoru s pani Hanou. Praha, 2915.2
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Vice omezuijici je pro ni zrakové postizeni, jedpatoze na sluchové postizeni je
zvykla od dtstvi a také protoze zrakové postizeni ji vice fije v samostatném pohybu

a orientaci v neznamém prizedi.

Diagnoza Usher syndromu s sebdngsla nejzasadisi zmeny predevsim v oblasti
osobniho Zivota, kdy se spoig s partherem s ohledem na moznou budouci progresi
smyslovych vad rozhodli mit miminko co n#ije. Stim souvisi i jeji rozhodnuti

nepokr&ovat v dalSich studiich.

Na patou otazku tykajici se vlivu Usher syndroma wyker vzclavani ¢i
zamestnavani (viz Hloha 3) odpovidé pani Bara shédako na pedchozi otazku — aktuain
ukortila studium, aby se mohla&rovat své nedavno narozenéiidakze v sotasné dob
je na mateské dovolené, nicménimitovany vyker studijniho oboru s ohledem na Usher

syndrom nepocuje.

Vliv Usher syndromu naiptelské, partnerské a rodinné vztahy je dle pamyHa
zna&ny zejména v oblasti komunikace, nélgi bézném tempu mluvy nestihd odezirat

a potebuje upravit podminky komunikace.

Pokud patebuje vyesSit réjakou neéekanou zalezitost, obraci se na matku.
NejvyrazrgjSi deficit ve vztahu k Usher syndromu vnima&iém fungovani, kdy ji
smyslové postizeni zpomalujéi pykonavani domacich praci a kdy fefiuje ve spoust

¢innosti pomoc jiné osoby.

71



8 Analyza vysledk kvalitativniho vyzkumu

V této casti prace analyzujeme informace a vysledky ziskandotaznik
a rozhovoit s pti respondentkami s Usher syndromem. Na za&klsinovenych ail
v Gvodu vyzkumnéasti jsme se jizip vySetovani zandtili podrobrgji na vybrané oblasti,
které jsme na zakladoribézné analyzy ziskanych dat ob&arymezili doctyt zakladnich
kategorii. Ty ndm umozniighledrji zobrazit ziskana data a lépe tak nastinit kompgle
problematiku Usher syndromu a jeho dopad na kvalitota osob s timto syndromem.
Kazda z nize vydenych kategorii fedstavuje souhrn informaci vztaZzenych k néami
stanovenym cilm v Uvodu praktick&asti prace. Do prvni oblasti jsmetadili popis
symptomatologie tak, jak je vymezovana v litetajutedy zajimal nas zejména vyvoj
zrakového a sluchového postizeniigppdné pdruzené problémy rovnovazného ustroji.
Jednotlivé symptomy tak tvioppodkategorie, které jsou srovnavany kazdy zviBgle jsme
se zandiili na vyvoj a aktualni stav komuni&aich schopnosti jednotlivych respondent
Treti kategorii tvei limitace a nejastjSi omezeni, se kterymi se osoba s Usher syndromem
setkavd a v posledni kategorii hodnotime néazoryngdivych z(Eastrenych na

informovanost o Usher syndromu a na jejich zkusesdékaskou diagnostikou.

8.1 Symptomy Usher syndromu

Symptomatologie spojovana s Usher syndromem pamilegiki odborné literatury
odpovida symptomatologii u osob, které se naSelztuminého Sééni Eastnily. AvSak
hloubka, péib¢h i variabilita jednotlivych symptotnbyla vyrazg individualni. Stejs tak
se ztoto#ujeme s nazorem Wallbera (2016), ktery odmita jedaimou kategorizaci Usher
syndromu doif podtypi tak, jak jecasto popisovan v odborné litertdul v naSem ifjpack
lze o €chto podtypech uvazovat pouze oriénta neb®@ nemiZzemeftici ani o jedné
z piipadovych studii, Zze by dle gi&hu symptond byla reprezentaim vzorkem gkteré
z vymezenych podkategorii Usher syndromu. ¢his§jSi odchylky z hlediska %azeni
klienta do jednotlivych podtyfp v porovnani s popisovanou kategorizaci v literatu

vnimame v oblasti doby vzniku smyslové vadyiogmnosti problém s rovnovahou.
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8.1.1 Sluchové postizeni

Podle odborné literatury dochazi t&nae vSech fipadech k postupnému zhorSovani
sluchového vnimani. Sluchové postizeni je spjajercegni nedoslychavostiteného
stuprg, kterd se ve &Sing pripadi vyskytuje jiz v raném é&stvi a podléha deterioraci.
V tomto ohledu se ndmi ziskané vysledky shodupznptky odborné literatury.

Aktudlni stav sluchového vnimani se u vSech zkairta osob pohybuje na Grovni
tézké nedoslychavosti,iip. praktické hluchoty. Stupiea rozsah deteriorace sluchového
postiZzeni je u kazdé ze zkoumanych osob individud&tejre jako se objevuji vyrazné
rozdily ve schopnosti produkce a percepce mluvetieé U vSech respondentekireme
mluvit o prelingvalni sluchové vadavSak poatesni hloubka sluchové ztraty sézni.

Zajimavosti je, Ze u jedné z respondentek se kgtlygadné faktory, které bychom
mohli povazovat za rizikové. Prenatalni, perindtahand postnatalni vyvoj probihal zcela
standards, alespd dle nami ziskané vypeédi. U ostatnich respondentek se rizikové
faktory, které by mohly byt vyznamné&ipszniku sluchové vady, vyskytly, konkrétn
meningitida, zaétliva onemoctni usSi, pediasny porod, revmaticka hdaiea,

novorozenecka Zloutenka a psychicka i fyzick&zatdolE prenatalni.

Alespa v urité fazi zivota byla u vSech respondentek sluchea@a vyrovnavana
kompenzanimi pomickami. DWW z nich, které v saiasnosti komunikuji fevazr
znakovym jazykem, uvadi velice negativni zkuSenaskompenzénimi pomickami
v podolg sluchadel. Nosily je nerady a v s$agné dob je nenosi ubec. Z ust dalSi
z respondentek zazniva také stiznost na neodbastyp |€k#i, se kterym se setkaldip
piedepisovani sluchadel.

Negativni zkuSenosti naSich respondentek, potajaich rodict, vychazeji také
z reakci lek&r ¢i ucitela pii prvnim kontaktu, kdy se rogk zminili o podeteni
na sluchovou vadu. Eliminace rédvskych obav na vychovné problériyneukdzgnost
ditéte ze strany |éka ¢i pedagod se objevila ve dvouifpadech z gi. Naopak v jednom
piipadt se podélo rozvijejici se sluchovou vadu zachytit pgaliky véasnému podéeni
ucitelky. V potaz je nutno také brat fakt, zeire existovat rozdil mezi sd@nymi Gdaji
0 vzniku a stupni sluchového postiZzeni ze straspoadentek a skuteou situaci prav
z daivodu mozného pozdniho povSimnuti si specifik aaretdrdnostiip vyvoji ditéte.
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8.1.2 Zrakové postizeni

Pri zkoumani zrakové vady zaznamenavame u jednotlivgsponderitve srovnani
se sluchovym postizenim mnohetsi variabilitu ve vSech zkoumanych rovinach — «ani

pribéhu a aktualnim stavu zrakovych obtiZzi.

Ve v8ech fipadech bylo zUzeni zrakového vnimani doprovazekeé gfitomnosti
nékteré z refraknich vad. Nastup zrakového postiZzeni se mimo jedrmipadu objevil
u respondentekipd dovrSenimieti dekady Zivota, nicménpoznatky z literatury, které
vymezuji vznik zrakového postizeni a tomu odpovaiayp Usher syndromu, nelze&chto
piipadech jednozriaé potvrdit. Problematickym prvkem v posuzovanégiiu, ale i vyvoje
¢i odhaleni zrakové vady je skatest, Ze pkteré z respondentek zhorSujici se zrakové
vidéni néjakou dobu ignorovaly, ifp. si pozvolného zuzovani zorného pole vSimly az
s vyraznym zpozthim. Je tedy obtizné stanovit dobu vzniku nebo mifrekvenci progrese
presrEji.

Pri vyvoji zrakového vnimani Ize u vSech respondentgkledovat postupnou
progresi. Podolin jako u sluchového vnimani jsme se v jednoifipgut setkali
s bagatelizaci problému ze strany ikaSeroslepost jako péteni priznak Usher
syndromu se vyskytla pouze u jedné z respondemalstatnich fipadech bylo zrakové
postiZzeni zji&no wtSinou v ramci preventivnich prohlidek pro korekefrakenich vad.
Iniciatorem kontrolniho zrakoveho vygeni byli také verech gipadech rodinniifslusnici,

prateléci kolegové nasich respondentek,ikje priméli zhorsujici se zrakové vnimatasit.

Katarakta, jakozZto jedencastych pidruzenych symptofhv souvislosti se ztratou
zraku u osob s Usher syndromem, se u naSich resptadvyskytnula pouze v jednom
piipact, v jednom pipadt také astigmatismus. V s¢asné dob je zrakoveé vidni u vSech

respondentek pod hranici 10 sitizorného pole kolem centralni fixace.

8.1.3 Postizeni vestibularnich funkci

Problémy s rovnovaznym ustrojim nam potvrdiiyzt péti tazanych. Pravty byly
u dvou z nich dvodem, pré vyhledali |€ékd@skou konzultaci. Pani Adéla i pani EliSka maji
mimo kompenzéni pormicku v podob ¢ervenobilé hole k dispozici také vodici psy,ikte

jim jsou v udrZzovani rovnovahy vyraznymi pomocniley,u pani Hany je momentéin
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negasgji vyuzivanou kompenzai pomickoucervenobild Bil a pomoc v podobdétského
kocarku. Ostatni dvrespondentky problémy v rovnovaze nepojii Ackoliv ob¢ vyuZivaji
cervenobilé hole pro&sSi pocit jistoty, nejsou siédomy Zadnych neovladatelnych Ukéok

do stran.

V této oblasti se ap nami ziskané informace z vyzkumnéhoidet odliSuji
od odbornych poznatko jednotlivych podtypech Usher syndromu. Nppc druhého
podtypu Usher syndromu by néiy byt problémy s rovnovahouripomné, avsSak ve dvou
piipadech zeit nami zkoumanych se objevuji. Naopak u respond#erieerym byl
diagnostikovan prvni podtyp Usher syndromu, pronktdy mely byt problémy
s rovnovahou typické, se tyto problémy vyskytujupe v jednom fipack.

8.2 Komunikaéni schopnost

Vyvoj komunika&ni schopnosti stefnjako jeji sodasny stav je dalSi z oblasti, ktera
je u jednotlivych respondehtzcela individualni. U vSech respondentek doSloskeiku
sluchové vady v dabpied ukorenim jazykového vyvoje. Hloubka sluchového posiiZzen
v dok® jeho potvrzeni bylaifrozere rozdilna, nicmé&inelze zde uvazovat dimo Unerném
vztahu mezi péatenim stup®m sluchové vady a rozvojem receptgercepce verbalni
formy ¢eského jazyka. &oliv tento aspekt hraje vyznamnou roli, Spgme zde takeé jiné
nemér vyznamné facilitatory verbalni komunikace. Jedeazgejména o pravidelnost
a pelivost uzivani kompenzaich poniicek ¢i logopedické p&, motivovanost klienta,
individualni charakteristiky (talent pro odeziranik, hloubka sluchového postizeni) a vliv

okolniho prostedi (rodina, Skolni z&eni, kolektiv neslySicich).

Ukazatelem, ktery dle naSeho nazoru vyznamawliviiuje vyvoj komunikénich
schopnosti jedince, je také vyvoj Skolské legisiath dobového kontextu. Respondentky,
které byly vzdlavany gred rokem 1989, bylyipvzdélavani direktive vedeny k uzivani
mluveného jazyka, coz wkterych z nich vedlo k tomu, Ze glmozvijely mluvenoure¢
na ukor znakového jazyka, ale setkaly jsme sdipmgy, kdy bezpodmigay oralni gistup
vedl k negativnim zazitkm a celkovému odklonu od n@wzeného mluveného jazyka

a priklonu ke komunikaci vizuaiimotorickymi prostedky.

V sowasné dob je u pani Dany a Hanyetelna preference vizu@motorickych

komunikanich prostedki, zatimco u zbylychiéch respondentekigvlada preference
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mluvenéfeci. Primarni komunikéni systém byl ve vSech zkoumanyctipadech zvolen
na zaklad drive vzniklého sluchového postizeni. S ohledem iempokladanou progresi
zrakového vnimani Ize vSalkcekavat problém u osob zvyklych na komunikaci pouze
znakovym jazykem. Z tohaigtodu ol& z respondentek komunikujicich znakovym jazykem
trénuji i dalSi komunikéni systémy, které by jim v budoucnwlyn komunikaci ulekit.
Jedné se zejména o Lormovu abecedu, taktilni zrygleayk ¢i taktilni daktyl. Problémem
vSak v jejich pipadt muze vyhledo¥ byt i to, Ze nebudou schopni najit spole
komunikani kanal pro komunikaci se slySici majoritou, nebe do budoucna neda pin
pocitat s moznosti odezirani nebo komunikace psanoooioéeského jazyka. K dispozici
jim jsou pirozere tlumacnické sluzby, fip. pracovnici Lormu, rodinnitfsludnici apod.,
nicméré povazujeme za nezbytné poukazat i na tuto sitktema nmize byt divodem, pro

se jiz od raného &u ditte nezamsrovat pouze na jeden z komunikdéch systém, ale

snazit se o totalni komunikais.

8.3 Informovanost o Usher syndromu

Respondentky sef@vazrié shoduji na panujici neznalosti Usher syndromuigesp
malé informovanosti o tomto syndromu mezi laickeukterych gipadech i odbornou
verejnosti. VSechny také uv§d vSeobech snazSi dostupnost, zejména zahaich,
materiah, které jsou jiz v dnesni delziskatelné online, nicmérbariérou jim v tomto

piipact je neznalost ciziho jazyka, takze by uvitaly \iesky psanych informaci

Malou informovanost o Usher syndromu potvrzujingkl neshody diagnoz ze strany
odborniki, casta neprofesionalnost ze stranytela i |€ékar, ale také delSi doba, ktera
predchézela stanoveni findlni diagnézy. Respondestkyasto setkavaly v gbehu
vySeteni s Uplnou neznalosti tohoto syndromu i ze sbdbornych Iék&i (v doks naf.
pied 10 lety). Na druhou stranu u mladSich resporttemiZzeme sledovat vyrazrkratSi
dobu vedouci ke stanoveni finalni diagnozy a takeé@di zaznamenani patenich
symptonii, coZz by bylo mozZné povazovat za naznaky vySSirmméewanosti, lepsi

obeznamenosti s metodami vy&eli smyslového vnimani a kg&i kompenzovatelnosti

3% Totalni komunikace je ifstup vyuZivajici kombinaci vicera komuntkdéch systém, nag. odezirani,
gestikulace, mimika, znakovy jazyk, daktyl, psamomluvenoue¢ apod.
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jednotlivych symptomi. Tento odhad je vSak pouze naSi dénkou, kterou zajisté nelze
pii tak malém vzorku &astniki Seteni zevSeobecnit ani dokazat.

VSechny respondentky také sheédryzdvihuji ¢cinnost organizace LORM a jejich
pracovnic, které jim v Zivétvyznamr pomahaji g zdolavani kazdodennich problém
pii zprostedkovavani novych pozndika zejména pak v fpdkladani flezitosti

pro spoléenské a kulturni vyziti.

8.4 Limitace v bézném zivog

Na oblast aktualnich probl&na limitaci v zZivot klienta s Usher syndromem byla
zanern¢ zacilena dii ¢ast vyzkumného Sani provedena za pomoci dotazniku, metioto
oblast povazujeme za velmi vyznamnou z hledisk&igpe pedagogické g&. Souhrn
limitujicich faktoi a omezeni iive pomoci jednak rodiim diti raného ¥ku pii volbé
adekvatniho komunikaiho systému a vychovnych strategii s ohledem n&néo
syndromové onemoéni. Finos bude mit i pro pedagodyodborné pracovniky, kiesi
¢asto nedokazou piruvedomit dopad ztraty dualniho smyslového vnimanineposledni
fadk také pro Sirokou wejnost, nebt prispéje ke zvySeni informovanosti o tomto typu

syndromu a podase tak pedejit napiklad nevhodnym zjsohim chovani.

V dotaznikovych polozkach nas zajimalo, jakééaynse u jednotlivé s Usher
syndromem objevily poté, co byla stanovena diagnBZde jsme se zaktily na aktualni
problémy a omezeni, které se u jednotlivych respotek objevuji v kazdodennim Ziot
zvladatel®jSi. Ve velké ¥tSin¢ se odpowdi prvnich dvou oblasti prolinaly a respondentky

se velmic¢asto v odpo¥dich vzajema shodovaly.

Za nejvyznam§Si zmenu povazujisniZzenou schopnost samostatného pohybu
a prostorové orientaceTato polozka se objevila u vSech respondentelkolv kazda
z respondentek vyuziva kompetaapomicky, wtSina se shoduje, Ze jsou zarbwgrazre
zavislé na pomoci ostatnich lidi. \&tyiech gipadech jsme také zaznamenadizajem
0 va‘ejné spoléenské udalosti nebo akcéterych se éastni vice lidi, neltbkomunikace
s vice lidmi najednou & responderim problémy pray z divodu nevhodnych atite

upravitelnych podminek (Spatné égeni, rychlé tempo mluvy¢asté stidani mlugich),
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piip. odliSnému komunikaimu kanalu (nesrozumitelnost mluven&i x neznalost
znakoveého jazyka). Vifpad mladSich respondentek se opakavayskytla také zminka
0 Zivotnich zminach souvisejicich@*ehodnocenim plai do budoucnaplanovani ditte,

vybér studijniho obori zamestnani).

Oblast, kterou povazuji vidledku syndromoveého postiZzeni za nejvice naruSgnou
oblast komunikace a socialnich vztahVSechny tdzané zminily alespe néjaké forme
narusSeni socialnich vztaha uz v podoB partnerskych, rodinnych nebagpelskych.
Obecrk miazeme pozorovat tendenci omezit vztahy na vztahynnéda vztahy z okruhu
0sob s podobnym zdravotnim postizenim. Ve dvdpggech respondentky sha@dmwvadji,

Ze se svym idvejSim intaktnim pateiim odcizily, neb@ ti ¢asto newdéli, jak s nimi
komunikovat a jak k nimifstupovat. Opakovaiz odpowdi tazanych zazniva také@izena
schopnost samostatného pohybu a prostorové oriemtgakozto aktualni problém
a omezeni kazdodenniho zivota. Mimo vySe jmenovasadni oblasti se v odpalich
respondentek objevily takgocity osamdlosti, ztraty smyslu Zivota, limitované pracovni

uplatnéni, zvySena unavitelnost a zvySenaiftta odpdinku.

VSech @t respondentek se shodlo na tom, g&ivprobléemy jim fisobizrakove
postizenj které je vice limituje v samostatnosti, prost@awientaci i pijmu informaci.
Faktorem, kterym byla&sSi limitace zrakovym postizenim nebdnna, byla ve wtSing
piipadi skut&nost, Ze se sluchovym postizenim &asinice vyzkumu szivaly jiz od raného
véku a byly na & zvyklé, @ip. jej mely dobie kompenzovano. Zrakoveé postiZeni se objevilo

pozdji, takze adaptace najrbyla mnohem narkngjsi.

Na Skalovanou otazku tykajici se vSeobecné spo&siese sotasnym zdravotnim
stavem (Flloha 3, ot. 1:Jak hodnotite spokojenost svasSim gasnym zdravotnim
stavem?)jsme obdrzeli veiech gipadech hodnoceni bodem 3, v jednoiipacdct body 2
a v jednom gipact body 4. Z gtibodové stupnice jsme ziskali tedyestni hodnotu, ktera
by se dala charakterizovat jakeeutralni, neboli ani spokojenost, ani nespokojenost
Ve druhé ze Skalovanych otazeki({®ha 3, ot. 2Jak hodnotite obec#ikvalitu svého Zivota
vzhledem k US (fatelé, rodina, fungovani ve spaileosti)?) jsme ziskali toto bodoveé
hodnoceni: 2, 3, 3, 4, 5. Lze tedy sledovat@ommirrgjsi priklon smérem ke spokojenosti,

nicmére stale se pohybujeme v pasmu okoledhi, neutralni hodnoty.
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9 Diskuze

V nasem vyzkumném geni jsme se za#ili na analyzu informaci ziskanych
od respondentek s Usher syndromem. Ziskané infaisate rozdili do ¢ty oblasti, které

korespondovaly se stanovenymi cili v Gvodu praléicsti.

Prvnim hlavnim cilem bylo v rdmci vyzkumnéhoiéef popsat a srovnat vyvoj
a aktualni stav smyslového vnimani u jednotliviedpondent a s ohledem na poznatky
z odborné literatury Symptomy popisované v literdtu se shodovaly s poznatky
o symptomatologii nami S&tnych osob. V rdmci podkategorii Usher syndromujsddjsou
v odborné literatte dleny, vSak zaznamenavdme odchylky, které potvrndzory
n¢kterych autol, Ze Usher syndrom nelze zjednoduSeazliSovat pouze na zaklad
pribéhu a gitomnosti jednotlivych symptom Ackoli ziskané udaje o jednotlivych
symptomech byly vyraznindividualni, Ize nalézt ¢které shodné charakteristikygehu
sluchového postiZzeni u vSech respondentek — vehvi@gadech se jedna o progresivni
prelingvalni sluchové postizeni, kterému vetSin¢ pripadi predchéazelo zavazné
onemockni ¢i dalSi rizikové faktory v dob prenatalni¢i rarg¢ postnatalni. Nicmeén
vzhledem k tomu, Ze kazuistiky byly sepsany #8iwe piipadi pouze na zakladnformaci
od samotnych respondentek, Izereqpokladat neagsnosti nebo mirna zkresleni
ve sclovanych Udajich, zejména v informacich tykajicéehrealné doby, kdy se symptom

zatal projevovat a doby, kdy si ho respondentké#y.geji rodte povsimli.

Druhym hlavnim cilem bylopopsat a srovnat vyvoj a specifika komunikace
u respondernit s Usher syndromendak jiz bylo zmi#no vySe, u vSech respondentek bylo
sluchové postiZzeni zji&o v dol& prelingvalni, tedy fed ukogenim jazykového vyvoje.
V zavislosti na stupni sluchové vady, ale i jinyefyznamnych faktorech (uzivani
kompenzanich pomicek, logopedicka @&, vliv okolniho prosedi, dobového kontextu,
individualnich charakteristik apod.) je mozné &itdskupinu osob preferujici vizuain
motorické komunikéni systémy a skupinu osob, u nichZz dominuje komagsekmluvenou
ieCi. V Zzadném z popsanychtipadi nehralo v fvodni vol® komunik&niho systém roli
pozcEji projevené zrakové postizeni. V s@sné dob Ize vSak jiz u vSech respondentek
zaznamenat nutné Upravii gomunikaci, které pravzrakové postizeni zohladji. Jedna
se zejména o pitbu zpomalit tempo, zajistit vhodné&miné podminky a zohlednit zaZzené

zrakove pole tak, aby byla uma@aci usnadina vizualni percepceigmanych informaci.
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N¢které z respondentek si takéapgzné osvojuji taktilni formy vizual&-motorickych
komunika&nich systém a u vSech se tiieme setkat s nezajmem o komunikaci ¥&im
mnozstvi lidi, které jim firozere ¢ini zavazné problémyipsledovani a $tdani vice

mluwvgich.

V ramci této oblasti jsme se také ghzameéfit na podrobgjsi vyvoj komunikace
zejména v raném obdobi, ktery by mohl b§editym zdrojem informaci pr&wpro klienty
rané pée. Bohuzel tut@ast povazujeme za ne zcela gplou, nebé se nam nepodido
sehnat dostate¢ detailni informace tykajici se podrobné ontogen&zeveho vyvoje.
Pftimo od respondentek jsme ziskali pouze oddbstruingjSiho charakteru, které byly
spjaty zejména se vznikem sluchového postizenisteddym opozéhim ¢i omezenim

dalSihore¢oveého vyvoje.

Zpracovani informaci tykajicich se komunika schopnosti osob s Usher
syndromem ve stavajicich odbornych zdrojich powehej za velmi nedost&m@e, proto
nebylo mozZné provést v této oblasti srovnani sditeou. Lze najit &kolik zahranénich
studii, které jsou vSak velmi obecnéipp zangieny pouze na dosjou klientelu. V tomto

ohledu vnimame zraé nedostatky a mozna dopéeni pro dalsi vyzkumné prace.

Tretim hlavnim cilem byl@opsat specifické problémy, které limituji resparyge
v kazdodennim ZiwdtTato oblast je powsmné rozsdhla a byla by jistvhodnym zdrojem
pro dalSi hlubSi zpracovani. Odgdv respondentek se vzajetnpiekryvaly a opakovaly.
NejmarkantgjSi zmeny, které byly spojeny se vznikem Usher syndrorauysi se snizenou
schopnosti samostatného pohybu a prostorové ocemazajmem o spaenské udalosti,
kterych se dastni ¥tSi mnoZzstvi osob,ifp. prehodnocenim plando budoucna (zéma
prace, ukodeni studia, planovani dte, omezeniidi¢cské zmisobilosti). Aktualni problémy,
které respondentky vnimaji jako nejtigi&i, souvisi s naruSenim oblasti komunikace
a socialnich vztalh omezenim samostatnosti, pocity osksti, ztraty smyslu Zivota,

limitaci pracovniho uplatmi, zvySenou unavitelnosti a peibou odpdinku.

Prvnim ditim cilem bylo zpracovani éi kazuistik osob s diagnézou Usher
syndromu. To hodnotime jako limitovgsi, nebd ziskané informace jsme se snazili
jednotre strukturovat a zagit se na poZzadované detaily tak, jak by bylo s dére na nas
vyzkum Zadouci, ale vékterych aspektech (napblast komunikace) jsme byli limitovani

neznalosti nebo sttnosti vypowdi jednotlivych respondentek. Zajimavou a velice

80



piinosnou by bylafipadova studia u séasného klienta stdiska rané p& — ditte raného
véku s Usher syndromem, ktera by mohigngst zajimavé poznatky zejména v oblasti
vyvoje komunik&ni schopnosti a symptomatologie a byt tak cennynojeth informaci
pro dalSi rodie dti s Usher syndromem, avSak v tomto ohledu se r@mzel nepodéo
navazat srodi takovych dti spolupraci, &oliv jsme je s Zadosti o participaci
na vyzkumném Ssgni oslovovali. Pé&et respondeifit kteri sphovali nAmi dané podminky
a souhlasili s &asti na vyzkumném geni, povaZzujeme procély prace za dostaiey. Je
vSak nezbytné Zdgaznit, Ze ziskané vysledky se tykaji relativomezeného pdu

responderii a nelze jej tak pkhzobedovat na celou komunitu osob s Usher syndromem.

Druhym ditim a poslednim cilem prace byhjisteni spokojenosti jednotlivych
respondent s dostupnosti informaci o Usher syndromu a infaanosti o syndromu
v ceské odborné literatie a mezi odbornou xenosti.Jiz gred zahajenim vyzkumného
Seteni, na zaklatipiredchozi reSerse literatury a navazani spolupr&snsrem pro ésky
sluch, jsme fedpokladali, Ze informaci o Usher syndromu bud8espedostatek, zejména
v ¢eské odborné literate. Tento pedpoklad se potvrdil. Opakové&isme se v fibézich
nasich respondeitetkali s tim, Ze o tomto syndromu ridéinmformace ani odborni I€ka
Ackoliv informovanost Ize povazovat v dnesni data vyssi, stale jeétSina materidi
dostupna pouze v anglickém jazyce, coizen byt pro gkteré z odbornik i rodin
problémem, ® jiz z hlediska jazykové bariéryi c¢asové vytizenosti. Snizenou
informovanost o Usher syndromu, potazmo syndromigeinymi se zabyva teoretickast
prace lze dokladovat také na inici&ti@entra pro &sky sluch Tam Tam tykajici se tvorby
webovych stranek, kde by byly shromé&idg informace o jednotlivych syndromech
spojenych se sluchovou vadotetre praktickych zkusenosti &ipadovych studii klierit,

coz by bylo pinosnym zdrojem pro budouci rédicti s podobnym problémem.
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Zaver

Diplomova prace je anovana problematice vybranych syndromovych postjZzen
které jsou spojeny se sluchovou vadou. Kmidevolba syndroiin byla ovlivréna zejména
pottebami stediska rané @@ Centra pro ¢&sky sluch Tam Tam, se kterym jsme prel§
prace navazali spolupraci. Cela prace je &mth na dv stZejni oblasti — teoretickou

a praktickouast.

Teoretickacast @inasSi souhrn informaci tykajicich se terminologétiologie,
klasifikace, symptomatologie a moznosti diagnosigkinotlivych syndromovych vad. Tyto
informace jsme ziskavali zejména reSersi a nastedydiem zahratini i domaci literatury
o vybranych syndromech — Pendred syndrom, Cordellzange syndrom, Treacher Collins
syndrom, Goldenhar syndrom a Usher syndrom. U keZdéopisovanych syndranjsme
se také pokusili zmapovat vyzkumnateat, ktera o &m byla véeskych podminkach
provedena, ficemz jsme zjistili vyrazny nedostatek, &kterych gipadech Uplnou absenci
¢esky psanych odbornych informaci, zejména pak astblspecialgpedagogické pe
a komunik&ni schopnosti, coZ povaZzujeme za vyznamny poamozny zdroj fipadnych

dalSich vyzkumnych Sini.

V praktickécasti jsme se za#iili na specifika vyvoje a komunikace u osob s Usher
syndromem. Pod#éo se nam navazat spolupraci &ipdosglymi jedinci s Usher
syndromem, kté byli ochotni se zapojit do naSeho vyzkumnéhoelgta splovali predem
stanovena kritéria. Pro vyzkumnéigeii jsme s ohledem naely naSi diplomové praci
zvolili kvalitativni design. Ten spdval v kombinaci vyzkumnych metod rozhovoru
a dotazniku. Metoda rozhovoru byla zgema pevazri na zisk anamnestickych Udaj
Prostednictvim metody dotazniku jsme pak #figali informace tykajici se aktualnich
problémi a omezeni, se kterymi sec¢astréné respondentky potykaji. fipadovych studii
jsme se zasfili na oblast symptomatologie (zrakové postizeniclsové postizeni
a postizeni vestibularnich funkci), na vyvoj a &mny stav komunikaich schopnosti
a problematické oblasti a limitace, se kterymi soby s Usher syndromem potykaji
v kazdodennim Zivét Dil¢i oblasti také bylo zjighi spokojenosti respondént
s dostupnosti informaci a informovanosti odbornéejwesti o tomto syndromovéem

postiZzeni. Sotasti praktick&asti je komparace a analyza ziskanych informaci.
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Zawry vyzkumného Séeni prokazaly, Ze popsané diagndzy v teoretidséi prace,
véetng Usher syndromu dokladovaného rikalika piipadovych studiich, ovliwiji osoby
stimto syndromem v mnoha oblastech kazdodennihmtazi RestoZze pednttem
vyzkumného Séeni byly osoby se stejnou diagnézou, Ize najit gimadnych aspekiejich
vyvoje, ale také zasadnich odliSnosti. Dualni gesii zrakového a sluchového vnimani je
zavaznou interferenci v oblasti komunikace, &adani, pracovniho i spalenského
uplatreni jeho nositele, zejména jedna-li se o progresomeémoctni nebo onemoemi,
jehoz symptomy se mohou projevit az v pg&in wku c¢loveka. Zakladem pro &Si
pochopeni problematiky Usher syndromu a jedlirectimto nebo jinymi podobnymi
syndromy je dosazenitsi informovanosti odborniki Siroké véejnosti, kéemuz by nli
prispivat nejen samotné rodiny s takto postizenymingg, ale také osoby iad odborné
i laické veejnosti, které fichazeji sd&mito rodinami do kontaktu. Proto i tato prace bude
slouzit jako zdroj informaci profipravované webové stranky Centra pétsity sluch, které
budou problematiku jednotlivych syndrénprezentovat spoie¢ s praktickymi radami,
zkuSenostmi affbéhy ostatnich éti a jejich rodéa tak, aby dostupnost informaci v tomto
smeru byla posilena a #stupréna také dalSim rodinam s podobnym osudem a dalSim

zdjemam.
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Seznam zkratek

CdLS - Cornelia de Lange syndrom
GS - Goldenhar syndrom

MKN — Mezinarodni klasifikace nemoci (10. revize)
PS - Pendred syndrom

RP - retinitis pigmentosa

TCS - Treacher Collins syndrom
UK — Univerzita Karlova

LF — Lekaska fakulta

FN — Fakultni nemocnice

US — Usher syndrom

US-I — Usher syndrom typ |

US-II — Usher syndrom typ I

US-IIl — Usher syndrom typ I

VVV - vrozend vyvojova vada
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PRILOHA 1 - Osloveni respondenti

Dobry den,

dovoluji si Vas oslovit s prosbou o spolupragi ppracovani své diplomové prace. Jsem
studentkou 5. rniku Logopedie a zpracovavam diplomovou praci maatéSluchové
postizeni jako syndromalni vada“. Cilem prace jeostazdit informace igdevsim ze
zahranéni odborné literatury tykajici se vybranych syndéomkombinaci se sluchovou
vadou, které jsou ¥eské literatie nedostat¢ popsany (Cornelia de Lange syndrom,
Usher syndrom, Treacher Collins syndrom, Goldesladrom, a Pendred syndrom).

Diplomova prace je realizovana ve spolupraci s @emtpro dtsky sluch Tam Tam.

S Vasim souhlasem bychom radi Vami poskytnuté méme pouzili pro zpracovani
informanich materidl a webovych stranek. Cilem je poskytnout klimmtst¥ediska rané

p&e, @ip. jinym zajemém informace o Usher syndromu dofhé o VasSe poznatky
a zkuSenosti, které by byly zpracovany piredhictvim gipadovych studii. VaSe jméno bude
po zveéejreni diplomové prace pozinéno tak, aby byla zaji§ha co nejvySSi mozna
anonymita Vami sglovanych udaj.

Pokud byste souhlasili a byli ochotni se na reabr@m vyzkumu podilet, rada bych se
s Vami domluvila na osobnim setkaniigp Vas alespo pozadala o zprosgdkované
vypInéni dotazniku.

MAM — NEMAM zajem

zWastnit se realizovaného vyzkumnéha&eit

Vo dne ....occeeeiiiiinns POPIS: ..ot e

Ptipadné dotazy rdda zodpovim telefonicky nebo pedsictvim emailu.

Predem dkuji za VaSi ochotu a Va&as.

Bc. et Bc. MiluSe Jilkova

Pedagogicka fakulta

Univerzita Palackého v Olomouci

miluska.jilkova@seznam.cz

tel.: +420 731 915895



PRILOHA 2 - Otazky rozhovoru ke zpracovani anamnézy

Po vyplreni diverné!

A. Z&akladni Udaje

o

Jaké je vasSe jméno agsné datum narozeni?

B. Rodinna anamnéza

o

o O O

o O O o

Jak se jmenuje vase matka?
Kolik let ji bylo v dok®, kdy jste se narodila?
Jaké vykonavala/vykonava zastnéani?

Jaky je/byl jeji zdravotni stav?

Jak se jmenuje vas otec?
Kolik let mu bylo v dols, kdy jste se narodila?
Jaké vykonaval/vykonava z&stnani?

Jaky je/byl jeho zdravotni stav?

Mate sourozence &k)? Jaky je jejich zdravotni stav?

Vyskytuji/Vyskytla se v rodié néjaka cdicnaci zavazna onemoeni? Jaka?
Vyskytuji/Vyskytly se v rodig klienta poruchyeci?
Vyskytuje/Vyskytla se u ¢koho z rodinnych fislusniki klienta porucha sluchu

(nedoslychavost, zbytky sluchu, hluchota)?

C. Osobni anamnéza

o

o

Z kolikatého &hotenstvi pochazite?

Vyskytly se v ptibéhu €hotenstvi gjaké komplikace (infeéni onemociini,
cukrovka, hypertenze, arazy, pady)?

Vyskytly se v ptibéhu porodu nebassné po porodu gjaké komplikace? Prahl
porod v terminu?

Proctlala jste v dob po narozeni¢aké zavazné nemoci, UraZiyhospitalizace?
Kdy piblizng?

Zaznamenali jste v fbéhu motorického vyvoje &aka neobvykla specifika v
jednotlivych fazich (paseni, @&ni, lezeni, stoj, dtze)?



D. Oblast komunikace

o Zaznamenali jste v fibéhutetového vyvoje Bjaka neobvykla specifika, opo&u
nebo absencidkteré z jednotlivych fazi (broukani, zvatlani, pirgiovo, tvorba

vét)?

o Jaky komunikani systém aktuatnvyuzivate? UZivate jej soustavpo celou
dobu?
o Mate zajem o komunikaci, jak jej projevujete?

o Navstvovala jste / nav8tujete logopeda? Jak dlouho a z jakéheodiu?

E. Skolskd, pracovni a socialni anamnéza

o Navsevovala jste matskou Skolu? Jakou a jak dlouho?
o Kdy a kam jste nastoupila do zakladni Skoly?
o Maéla jste problémy s adaptaci nebgleasnim do kolektivu M&i ZS?

Jaké je VaSe nejvyssi dosaZzenéelanai?

(@)

o Jaké je vaSe soasné zarstnani?

0 Jakda zarestnéni jste vykonavala v minulosti?

0 Zapojujete se do spalenskych aktivit, stykate se se svymi vrstevniky?

o Cemu se radadnujete ve svém volnégase?

F. Zdravotni anamnéza

Kdy Vas/VasSe rodie poprvé napadlo, Ze s Vami neac¢o v padadku?

Kdy a jak se u Vas poprvé projevily symptomy onendoc?

Kdy a pra jste poprvé vyhledali Iéka?

Jak dlouho trvala diagnostika a v kolika letechabstanovena definitivni diagnéza?

o O O O o

Jaky byl ptibéh onemocini?

o Kdo Vam podal prvotni informace, ze kterych zdrsite cerpali informace o Usher
syndromu?
o Jak hodnotite dostupnost inforémdch material a informovanost laické i odborné

verejnosti o Usher syndromu, ktery mate diagnostik@van



PRILOHA 3 - Dotaznik ke zjisténi subjektivni spokojenosti se Zivotem a
nej¢astéjSich limitaci

1. Jak hodnotite spokojenost s VasSim gasnym zdravotnim stavem?
1 - 2 - 3 - 4 - 5

jsem vyraza nespokojena jsem naprosto spokojena

2. Jak hodnotite obec#kvalitu svého Zivota vzhledem k US*§telé, rodina,
fungovéni ve spokénosti)?

1 - 2 - 3 - 4 - 5

jsem vyraz@ nespokojena jsem naprosto spokojena

3. Které smyslové postiZzeni je pro Vas vice omezdjgiuchové nebo zrakové?
Proc¢?

4. Co se zrinilo ve VaSem Zivétpoté, co jste #a diagnostikovan US?

5. Myslite si, Zze Vas US vyraZovlivnil p/i vybéru vzalavani ¢ zamgstnavani?
Jak?

6. Myslite si, Ze US vyraziovliviiuje VaSe rodinné, partnerské pratelské vztahy?
Pro¢ a jakym zg@sobem?

7. Na koho se obracite, kdyZ gebujete pomoci VSit rgjakou na‘ekanou
zélezitost (éad, navséva léka’e, cesta do neznamého prieti,...)?

8. Co Vam @&la v k¥Zném Zivat nejwetsi obtiZze v souvislosti s US?
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