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UvVoD

Narozeni ditéte je pro rodice jedinecnou udélosti. Hlavnim diivodem, pro¢ lidé chtéji mit
déti, je napln Zivota. OvSem muze se stat, ze tato ,,napln Zivota" nebude odpovidat jejich
predstavam. Dité nebude zcela zdravé, bude mit vadu.

Z viceletého pozorovani vime, ze péce o dité s postizenim a komunikace s nim, je velmi
narocna. Tento pfetézky rodinny osud se snad dé ,,zvladnout®, kdyz rodi¢e neberou handicap
svého ditéte jako neStésti, ale jako zivotni tkol. Ke zvladani ukolu mobilizuji sily a hledaji
spojence. Mezi spojence by méli patfit vSichni pfibuzni a blizci, ktefi s ditétem komunikuji,
ale také 1€kati, pedagogové a dalsi odborni pracovnici.

Mnoho laiku, ale i rodi¢ti se domniva, ze dominantni ukol v pé¢i o ,,nemocné* dit¢ ma
mimo rodi¢u 1ékaf. Bohuzel vady se ¢asto kombinuji, mohou ovlivnit psychiku jedince i
socialni vztahy. Nelze tedy spolupracovat pouze s lékatem, ale je nutné hledat i dalsi
odborniky, ktefi ke $kod& ve vétsing pripadii pracuji odd&leng, izolované. Ukol se stavé jesté
téz$im, pokud jde o kombinované postizeni. S rozsahem postizeni ditéte pribyvaji odborni
1€kati, jejich pracovisté se vzdaluji a spoluprace mezi nimi a dal$imi odborniky se vytraci,
komplikuje. Plnéni tohoto Zivotniho tkolu Ize pfirovnat k bludnému kruhu.

NaruSend komunikacni schopnost u déti se specifickym typem kombinovaného postiZeni
mize byt zplsobena i dédi¢nou poruchou metabolismu. Tak je to i v ptipadé obou déti
manzelll B., s jejichZ souhlasem Setfime piipadovou studii a analyzujeme toto onemocnéni
Vv praktické ¢asti diplomové prace.

Chceme se také zaméfit na zkoumani mozného piispéni spoluprace rodiny, odbornych
I¢kait a logopedickych pracovist, podiletse na hledani nejvhodnéjSiho terapeutického
procesu. Samoziejmé se snahou o co nejpiiznivéjSi mozny prognosticky vyhled celkového
stavu takto ,,nemocnych* déti.

Problematika naru$ené komunikac¢ni schopnosti u déti s kombinovanym postizenim je
velmi aktualni a Casto konzultované téma, o némz se hovoii v mnoha souvislostech nejen
mezi odbornou, ale i laickou vefejnosti.

S touto problematikou se setkavame nejenom v ramci oborového studia logopedie, ale
podrobnéjsi informace ziskdvame pfi vykonu specificky zamétené profese. Ve védeckych
kruzich se na toto téma vedou stale diskuze a tato problematika je zminovana v mnoha
smérech a souvislostech. S problémem kombinovaného postizeni Se miizeme seznamit, pokud
se setkame s nékym, kdo danym problémem trpi a potiebuje, aby jeho obtize byly

kompenzovany. Ptame se: ,,Je v dnesni spolecnosti nekdo, kdo by neslysel o tomto postizeni,
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nebo neznal jedince, jemuz byla prirknuta tato diagnoza? “ Problém narusené komunikaéni
schopnosti u déti se specifickym typem kombinovaného postizeni s dédi¢nou metabolickou
poruchou je ovSem tématem, které jiz neni tak zndmé a frekventované, zvlaste¢ v neodborné
¢asti vefejnosti. V Cetnosti a mnozstvi problémd, kterd by toto téma mohlo pojmout, nés
nejvice zajima souvislost mezi narusenou komunikacni schopnosti a specifickym typem
kombinovaného postizeni zpisobené pravé dédicnou metabolickou poruchou typu
MUKOPOLYSACHARIDOZA.

Cilem prace v prvni kapitole je objasnéni pribéhu komunikacniho procesu a specifik
verbalni a nonverbalni komunikace. Ve druhé kapitole se zabyvame problematikou naruSené
komunika¢ni schopnosti, vyzdvihujeme cile diagnostiky a terapie narusené¢ komunikaéni
schopnosti. Tieti kapitola popisuje problematiku 0sob s kombinovanym postizenim
z obecného hlediska, klasifikaci postizenych do skupin dle réiznych autort. Resi otazku piicin
vzniku kombinovaného postizeni. Ctvrta kapitola je zaméfena na specificky typ
kombinovaného postizeni, jimz je vtomto piipadé¢ dédicna metabolickd porucha typu
~Mukopolysacharidoza*, popisujeme jeji pfiCiny, projevy, klasifikaci a diagnostiku. Pata
kapitola se zabyva otazkou symptomatickych poruch feci jako druhem narusené komunikaéni
schopnosti se zaméfenim na specificky typ onemocnéni, jimz je alfa-mannosidoza, druh
mukopolysacharidézy, spadajici obecné do dédi¢nych metabolickych poruch. V Sesté kapitole
se pokusime nastinit a vybrat mozné intervencni postupy narusené komunikacni schopnosti u
déti s mukopolysacharidézou s vyuzitim alternativnich a augmentativnich komunika¢nich
systémdl.

V praktické casti prace se vénujeme dané problematice vyhodnocenim dotaznikt
z pracovist’ klinickych logopedii a na pfipadové studii ditéte postizeného dédi¢nou
metabolickou poruchou typu alfa — mannosidéza demonstrujeme prubéh této nemoci
a popisujeme vyvoj feci a komunikacni obtize tak, jak se ménily od narozeni do dovrSeni 19
let. Dale porovnadvame cetnost logopedické péce u tohoto konkrétniho jedince s vysledky
dotaznikového Setteni.

Predmétem prace tedy bude zamyslet se nad souvislostmi dédi¢ného metabolického
onemocnéni jako specifického typu kombinovaného postizeni a naruSenou komunikaéni
schopnosti jako symptomem tohoto onemocnéni. Pokusime se o komparaci teoretickych
poznatktl s konkrétnim onemocnénym ditétem trpicim dédi¢nou metabolickou poruchou typu

alfa-mannosidoza s naznac¢enim vlastniho osobniho postoje k této problematice.



TEORETICKA CAST

1 KOMUNIKACE

1.1 Pribéh komunikaéniho procesu

Komunikaci se zabyva mnoho autorii zejména v psychologické a pedagogické literature.
Dance a Larson (in Gavora, 2005) uvadi, Zze zaznamenali 126 definic, které se snazi vymezit
pojem komunikace. Do diplomové prace jich zafadime pouze nékolik. Puavod slova
komunikace muzeme hledat v latinském slové communicare, coZ znamena informovat,
od Tubbse (in Vybiral, 2000), ktery komunikaci charakterizuje jako proces vytvafeni vztahu
mezi dvéma nebo vice lidmi.

V logopedickém slovniku (Dvofdk, 2001, s.100) nalezneme definici vymezujici

komunikaci jako ,,pfenos rtzmych informacnich obsahl pomoci riznych komunikaCnich
systemU zejména prostiednictvim jazyka. Komunikace je realizovana ve tfech formach:
mluvené, psané a ukazované.
Komunikaci je mozZzno charakterizovat jako ,proces efektivni vymeny informaci
prostrednictvim urcitého signalniho systému znaki (kodit), probihajici behem interakce
konverzacnich partneri.“(van Balkom,1991; Palek,1989; Pazstor,Vajda,Loew, 1993 in
Vitaskova, 2005, s. 13).

Gavora (2005) uvadi rozdéleni vyznamu komunikace na tfi hlavni vymezeni:
dorozumivani, sdélovani a vyménu informaci. Pfi dorozumivéni je hlavnim cilem pochopeni
se, shoda myslenek. Jestlize si tedy lidé cht&ji rozumét, je tieba, aby hovofili stejnym
jazykem, o jedné véci a dosahli myslenkového souladu. Pti sdélovani dochazi k informovani,
¢i prezentovani vlastnich postoji, pocitd, nazort. Sdélovani vyzaduje komunikaéniho
partnera, ktery je adresdtem informace. Vymezeni komunikace jako vyména informaci
ptredstavuje situaci, kdy jedna osoba vysle informaci, druha ji pfijme a poté si role vymeéni. Z
tohoto vymezeni vyplyva, Ze komunikace se vétSinou vyznacuje obousmérnosti.

Gavora (2005) v souvislosti s komunikaci uvadi také pojem interakce, ktery znamena
vzajemné pusobeni nebo ovliviiovani. Kazdy ¢lovek je prakticky téméf stale ve vzajemné
druhého né&jakym zpusobem pisobi, zanechava v ném néjakou informaci. Je dalezité si

uveédomit, ze komunikace a interakce jsou pojmy piibuzné, ale ne totozné. Dle Janouska



(2007) je komunikace nastrojem realizace, umoziuje interakci. Néazory na prabéh
komunika¢niho procesu se s postupem casu lisily. Nap#. mluv¢i — posluchac (De Vito,2001).

Tento pohled na komunikaci piedpokladal, Ze mluv¢i mluvi a poslucha¢ nasloucha,
mluveni a naslouchani bylo tedy povazovano za déje probihajici v riznych ¢asech. Linearni
model vSak viubec nezohlednuje vzajemné piizpusobovani se, které je charakteristické pro
interakci mezi dvéma jedinci nebo v malé skupiné (De Vito, 2001).
Linearni model se ukazal jako nevystihujici danou problematiku a byl nahrazen modelem
interakénim.

X mluv¢i — posluchac

X2 poslucha¢ — mluvci

Tento model vyjadiuje situaci, kdy mluvéi i posluchac postupné stiidaji své role. Nejprve
tedy osoba A mluvi a osoba B nasloucha, potom osoba B reaguje na to, co fekla osoba A atd.
I tento model je vSak nedostacujici, nebot’ stale je zde mluveni a naslouchani uvadéno jako
dvé oddélené akce. Osoby se sice stiidaji v mluveni a naslouchani, ale nikdy tyto ¢innosti
neprovadi soucasné.

V této dob¢ je zastavan ndzor, Ze komunikace je transakéni proces, kdy kazda Gcastnici se
osoba funguje zaroven jako mluv¢i i jako posluchac.
Toto vystihuje transakéni model.

% mluvéi/poslucha¢ <> mluvéi/posluchac

V tomto pojeti komunikacniho procesu je nahlizeno na kazdou osobu jako mluvciho
i posluchace zaroven, procesy mluveni a naslouchani jiz nejsou oddéleny. Pti osobnim
rozhovoru, pti komunikaci ve skupiné i pfi vefejnych projevech se vSichni Ucastnici
komunika¢niho procesu navzajem ovliviiuji a vysilaji rizné signaly (De Vito, 2001). Pro
tiplnost uvadime také jina mozna oznaéeni pro dvé komunikujici osoby, jak je uvadi Zibritova
(in Gavora, 2005, s. 13):

,,Os0ba A: vysilajici, emitent, producent, expedient, odesilatel, inicidator, transmisor, kodér,
komunikator.
Osoba B: ptijimajici, ptijemce, recipient, percipient, adresdt, dekodér, komunikant.*

Na komunikacni proces se miizeme divat také z jiného pohledu, a to jako na sled urcitych
¢innosti, ze kterych se komunikace skladd. Kazd4d komunikacni situace se sklada ze ctyr
komponent: 1. komunikator jako zdroj informaci, 2. komunikant jako pfijemce informaci, 3.
komuniké, obsah sdéleni, informace, 4. komunikacni kanal, ktery znamena zplsob, jakym

komunikace probihd (Klenkova, 2006). Mezi tyto komponenty mizeme vlozit také
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zakodovani, kdy vysilajici prevadi informace do formy sdéleni, a dekodovani, kdy se

informace ptevadi do formy srozumitelné pro piijemce.
1.1.1 Verbalni komunikace

Pii komunikaci se vyuzivaji dva hlavni komunikacni systémy — verbalni a nonverbalni. V
této kapitole se budeme zabyvat komunikaci verbalni. Dle Vybirala (2000) je verbalni
komunikace dorozumivani jedné, dvou, ¢i vice osob pomoci slov. De Vito (2001, s. 99) ji
charakterizuje jako ,ptevazné slovni signdly ptendsSené vzduchem a ptijimané sluchem*.
Verbalni komunikace je tedy realizovana pomoci fe¢i. Re¢ je specificky lidskou schopnosti.
Tato schopnost ndm neni vrozena, dité se rodi pouze s urcitymi dispozicemi a teprve pii Styku
s mluvicim okolim si fe¢ osvojuje. Re¢ je realizovdna pomoci mluvnich organi a hlavné
mozku a jeho hemisfér (Klenkova, 2006). Charakter feci a to, jak funguje, je mozné hodnotit
a sledovat z vice hledisek.

Re¢ miize mit charakter denotaéni nebo konotaéni. Tyto pojmy zavedl do zkouméni jazyka
v 19. stoleti anglicky filozof Mill (Vybiral, 2000) a v soucasn¢ dob¢ je velka c¢ast lingvistiky
a sémiologie pfevzala a pouziva. Pod pojmem denotace rozumime znama slova, znaky ci
symboly, kterym lidé hovoftici stejnym jazykem rozumi. Je to objektivni vyznam néjakého
slova, ktery je mozné nalézt ve slovniku. Naproti tomu konotace se vztahuje k subjektivnimu
vyznamu, kdy kazdé slovo mtze v rtiznych lidech evokovat rtizna subjektivni pfipomenuti,
souvislosti ¢i individualné ptidruzené vyznamy (Vybiral, 2000, De Vito, 2001).

Dale mtizeme u feci hodnotit jeji miru pfimocarosti. P¥ima prohlaseni davaji jasné najevo,
co si mluvei mysli, nebo ¢emu dava prednost. Nepiimych prohlaseni se vyuziva, kdyz chee
mluvéi pfimét posluchace, aby néco tekl, ¢i udélal bez toho, aby to mluvéiho néjak zavazalo
(De Vito, 2001). Neptimych sdéleni mizeme vyuzit také v piipadé, kdy chceme vyjadfit své
prani, aniz bychom nékoho urazili. Neptima sdéleni ndm tak mohou pomoci zachovavat
pravidla zdvofilého chovani (De Vito, 2001).

Kazdy c¢lovék ma svij charakteristicky zpisob mluvy; pomoci jeho te¢i a zpuasobu
vystupovani mizeme odvozovat nékteré jeho osobnostni rysy. Individualni styl jedince muize
odrazet jeho charakterové rysy, napt. egoismus, negativismus, naivita. Bierach (in Vybiral,
2000) uvadi nékolik riznych styli projevu: styl neutralni, srdecny, prehnané upovidany,
egocentricky, negativisticky, filozofujici. Dal§i komunikacni styly mohou byt zamérné
volené, jsou to dle Vybirala (2000) napt. pateticky, ironizujici ¢i viidcovsky styl.

Komunikacni styly, které si jedinec sam voli, poukazuji vétSinou na méné trvalé osobnostni

charakteristiky nez komunikacni styly, které vyuziva nevédome. Planava (2005, s. 47)
11



charakterizuje komunikaéni styl jako ,,ucel, zptisob i okolnosti mezilidského komunikovani®.
Komunikaéni styly, které se objevuji vnasem komunikacnim okruhu, rozdéluje na
nasledujici: konvenc¢ni, konverzacni, operativni, vyjedndvaci a osobni (intimni). U
konvenéniho a osobniho stylu mohou byt komunikaéni partnefi v pozici symetrie i asymetrie,
u ostatnich styli pouze symetrie. Mezi jednotlivymi styly jsou také pfechody a dochazi

k jejich prolinani, jinak by komunikace mohla vaznout.
1.1.2 Nonverbalni komunikace

Nedilnou soucésti komunikace je vedle verbalni komunikace také komunikace nonverbalni

(neverbalni, mimoslovni, neslovni). Nonverbalni komunikace miize probihat bez komunikace
verbalni, ale naopak to neni mozné. Dle Tegzeho (2003) zahrnuje mnoho oblasti lidskych
projevi a produkti. Nonverbalni komunikace zahrnuje veskeré dorozumivaci prostiedky
neslovni podstaty (Klenkova, 2006). Je realizovana prostfednictvim vyraza obli¢eje (mimika),
zpusobu drzeni téla a jeho pohybu (gestika), zmén vzdalenosti mezi G¢astniky komunikace
(proxemika), dotykani se (haptika), pohledi a pohybt o¢i a v neposledni fad¢ také celkovou
vizazi jedince, jeho oblecenim, G¢esem, zdobenim (De Vito, 2001, Planava, 2005).
Napfi. proxemika — zpusob vyuzivani prostoru sdéluje Sirokou fadu signald. Hall (in DeVito,
2001) rozlisuje ¢tyii vzdalenosti, které definuji typ vztahu mezi lidmi. Intimni vzdalenost
predstavuje odstup do 45 cm. Pii této vzdalenosti je ptfitomnost druhého nepiehlédnutelna.
Vyuzivaji ji hlavné partnefi, rodice s malym ditétem, zapasnici atd. Osobni vzdalenost je
rozmezi od 45 do 120 cm. I tato oblast je ur¢ena pouze pro blizké osoby, které mame radi.
Jestlize je tato naSe osobni zona nechténé narusena, napt. v pieplnéné tramvaji, citime se
nepiijemné a ohrozené. Spolecenska vzdalenost vymezuje odstup od 1,2 do 3,7 m. V této
vzdalenosti jiz ¢loveék ztraci piehled o detailech, kterych by si v§iml v oblasti osobni. Vyuziva
se hlavné pii spolecenskych a obchodnich komunikacich, pficemz plati, ze ¢im vé&tsi
vzdalenost, tim pasobi rozhovor formalngji. Vefejna vzdalenost je odstup vétsi nez 3,7 m.
Tato vzdalenost je zakladem osobni ochrany, je dostatecna na to, aby ¢lovék podnikl obranné
akce. Takova vzdalenost je napt. mezi piednasejicim a posluchaci.

De Vito (2001) uvadi pét hlavnich skupin pohybi, které se podileji na realizaci
nonverbalni komunikace: gesta, ilustratory, afektivni projevy, regulatory a adaptéry. Gesta
zastupuji ptimo urcita slova nebo fraze a jsou pouzivana védome jako nahrada za tato slova.
Je ovSem nutné podotknout, ze gesta jsou v prostiedi riznych kultur zna¢né odlisna a casto
mohou znamenat pravy opak nebo néco nesluSného. Ilustratory zesiluji verbalni projevy,

naznacuji velikost, smér ¢i tvar predmétu, o kterém se mluvi. Afektivni projevy jsou mimické
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nebo gestikulaéni projevy, které dopliuji, posiluji, nebo i nahrazuji slova. Casto maji
emocionalni vyznam. Afektivni projevy jsou nejéastéji vyjadrovany pomoci obliceje, jedna se
napi. o vyraz Stésti, prekvapeni, strachu, smutku atd. Regulatory jsou signdly, kterymi
regulujeme, koordinujeme a udrzujeme ie¢ druhého a jeho kontakt s nami. Mezi regulatory
patii ptikyvnuti, pokynuti rukou apod. Posledni skupinou pohybt jsou adaptéry. Jedna se o
projevy, kterymi uspokojujeme osobni potiebu. Adaptéry mohou byt zaméfené na vlastni
0sobu, napi. poskrabani se, upraveni vlast, na osobu, se kterou komunikujeme, napi. upraveni
ucesu druhého nebo na predméty, napt. trhani papiru, hra s drobnym predmétem.

Dle De Vita (2001) Ize zaradit do nonverbalni komunikace také tzv. smajliky — pocitacové
symboly. Pouziva je hlavné mlads$i generace a vyjadiuji pomeérné Sirokou skalu emoci.
Planava (2005) uvadi, ¢im jsou nonverbalni signaly podminény. Nékteré signaly mohou byt
podminény druhové, mame je geneticky zakodovany, napt. pii pocitu strachu ¢loveék schouli
hlavu, nebo kdyz je nervézni, pohrava si s vlasy, nebo potukava prsty. Déle jsou nonverbalni
signaly podminény osobnosti vysilajiciho a pfijemce — jinak chéape stejné vysilané signaly
manzel, syn ¢i kolega. Stejny nonverbalni projev také vyzni jinak v souvislosti s riznymi
kulturami, ¢asem a prostiedim. V neposledni fadé jsou signaly podminény socialni skupinou,
ve které nonverbalni komunikace probiha.

Vybiral (2000) uvadi rizné funkce nonverbalni komunikace. Nonverbalni komunikace je
vyuzivana k tomu, aby jedinec podpofil svou fe¢ — reguloval jeji tempo, zdaraznil urcitou ¢ast
své vypovédi, ¢i aby te¢ nahradil. Dale vyjadiuje emoce, interpersonalni postoj a lze diky ni
uskutecnit sebevyjadieni. Urcité ustalené, konvenéni nonverbalni prosttedky jsou uzivany pfi

raznych ritualech, ceremonialech, demonstracich ¢i v uméni.
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2 NARUSENA KOMUNIKACNI SCHOPNOST!

~Komunikacni schopnost clovéka je narusena tehdy, kdyz néktera rovina jeho jazykovych
projevii (prip. nekolik rovin soucasné) pusobi interferencné vzhledem ke komunikacnimu
zameru“(Lechta, 2003, str. 17). Podle soucasného psycholingvistického pojeti jde o situaci,
kdy produktor (vysilatel) wvysila k recipientovi (pfijemci) fecovy signal, pficemz pfi
dekodovani tohoto signalu piisobi projev narusené komunikacni schopnosti produktora na
recipienta interferencné, rusivé. Je tfeba rovnéz zduraznit, ze i v piipadé, existuje-li u
produktora porucha v oblasti porozuméni feci, tj. v dostfedivé slozce reflexniho okruhu, se
zakonité tato porucha sekundarné projevi i v oblasti odstiedivé, tj. v oblasti promluvy,
jazykového projevu (a bude tedy pusobit interferen¢né, rusivé vzhledem ke komunika¢nimu
zaméru jednotlivce).

Ceskému terminu narusend komunikaéni schopnost odpovidaji Vv jinych jazycich tato
synonyma: communication disability — angl., gestorte Kommunikationsfahigkeit- ném.,
narusennaja komunikacionnaja sposobnost’ — rus. apod.

Pfi vymezovani naruSené¢ komunikacni schopnosti je tfeba brat v Givahu tyto jazykové
roviny: foneticko-fonologickou, morfologicko-syntaktickou, lexikalné-sémantickou nebo

pragmatickou. Co se tyCe formy inerindividualni komunikace, mize jit o jeji verbalni i

neverbalni, resp. mluvenou i grafickou formu. Z hlediska pribéhu komunika¢niho procesu
muze byt naruSena jeho slozka expresivni ¢i receptivni. NaruSeni komunikacni schopnosti
muze byt trvalé (obvykle pfi t€ZSim organickém poskozeni) nebo prechodné ( mj. pii vétsing
dyslalii). Pravé kvili potencialni reparabilité zde hovofime o naruSeni, a ne postiZzeni (pfi
némzZ se Uplna reparabilita obvykle neofekava). Narusend komunikacni schopnost se mize
projevit jako vrozend vada fec¢i nebo jako ziskana porucha feci. V celkovém klinickém obraze
muze dominovat, nebo muze byt pfiznakem jiného, dominujiciho postiZzeni, onemocnéni ¢i
naruseni (symptomatické poruchy fteci). NaruSeni muze byt Gplné (napt. totalni afazie,
dyslalie multiplex) nebo ¢aste¢né (parcialni) (Lechta, 2003).

Clovék s narusenou komunikaéni schopnosti si své narueni mize, ale nemusi
uvédomovat. NaruSend komunikacni schopnost se miZe promitat do sféry symbolickych
procest ve zvukové ¢i nezvukové dimenzi, ale 1 do sféry nesymbolickych procest, rovnéz ve
zvukové a nezvukové dimenzi. NaruSend komunikacni schopnost se vSak miZze soucasné

promitnout i do vétsiho poctu dimenzi ( Lechta, 2003):

! Narugen4 komunikaéni schopnost — ( V textu niZe uvedeno i NKS )
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zvukova
poruchy dimenze
symbolickych .

procesu nezvukova

T dimenze
narus$ena
komunikac¢ni
schpnost svukové
poruchy dimenze
nesymbolickych

procesu nezvukova

dimenze

2.1 Cile diagnostiky narusené komunikac¢ni schopnosti

Co nejptesnéjsi diagnostika naruSené komunika¢ni schopnosti jako vychodisko pro
spravny vybér a aplikaci intervencénich metod, koncipovani jeji strategie a urCeni progndzy
maji pro kvalitu péce v této oblasti klicovy vyznam. Mezi hlavni cile diagnostiky narusené
komunika¢ni schopnosti patfi:
1. urcit, zda vibec jde o naruSeni, a ne o fyziologicky jev, nebo pfijatelnou odchylku a
identifikovat druh (typ, formu) tohoto narusenti;
2. je-li to mozné, zjistit pfi¢inu vzniku narusené komunikaéni schopnosti - orgdnovou nebo
funkéni, jakoz i etiopatogenezi NKS v prenatalnim, perinatalnim nebo postnatalnim obdobi;
3. s vétsi ¢i mensi pravdépodobnosti urcit, zda se jedna o trvalé nebo prechodné naruseni, tedy
jestli je jeho odstranéni potencidlni a jaké jsou jeho nasledky (prognéza);
4. ur¢it, jde-li o naruSeni vrozené, ¢i ziskané;
5. zjistit, zda NKS v celkovém klinickém obraze dominuje, nebo je symptomem jiné¢ho
dominujiciho postiZzeni, onemocnéni ¢i narusent;
6. stanovit, uvédomuje-li si jedinec své naruSeni, nebo neuvédomuje, coZ ma mimoiadny
vyznam z prognostického hlediska, stejné jako z hlediska navrhu terapeutickych postupti;
7. urcit stupen naruSeni, jedné-li se o totalni, iplné naruseni s nemoznosti komunikovat, nebo
o parcialni naruSeni s moznymi stupni.

Nékdy se mezi cile diagnostiky zafazuje i ndvrh vhodnych metod odborné terapie (Lechta,

2003).
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2.2 Cile terapie narusené komunikaéni schopnosti

vvvvv

NKS. Samoziejmé nejzadanéjSim cilem terapie je zcela odstranit, eliminovat NKS

V nejtézsich ptipadech vSak — nekdy navzdory houZevnatému Usili — nelze tohoto ideédlniho
stavu dosdhnout. V logopedii ovSem nejednou nedokdzeme tUplné ,,absence NKS* docilit.
V takovych ptipadech, nelze-li NKS zcela odstranit, snazime se zmirnit, zredukovat stupen
naruseni na nejmensi moznou miru, resp. nasim cilem je alespon piekonani NKS — nas cil je
navzdory pretrvavajicimu naruseni prolomit, pfemoci komunikacni bariéru. Terapie NKS se

tedy primarné¢ nezamé&fuje na fe¢ ¢i jazyk, ale na komunikac¢ni schopnost ¢lovéka v tom

-----

2.3 Principy terapie NKS

Co se ty€e konkrétnich principli podminiujicich uspésnost metod logopedické terapie, ve
specifické situaci logopedické terapie NKS je tfeba respektovat:
m vieobecné principy Fizeného udeni na logopedickou terapii aplikovany z prace Durice
(1988): princip motivace (mimofadné¢ dulezity u tézkych druhtt NKS, které vyzaduji
dlouhodobou terapii, u mladsich déti ), princip zpétné informace, princip opakovani, princip
transferu,
m pedagogické principy (Pavlik,1984): princip uvédomeélosti, aktivity, ndzornosti,
soustavnosti, trvanlivosti a individudlniho pristupu atd.,
m specialné pedagogické principy (Vasek,1994) uvadi: principy komplexnosti, dispenzarizace,
optimalniho prostredi, socializace / resocializace atd.,
m specificky logopedické principy: princip minimdlni akce, relaxace ( terapie probiha
V maximéalnim duSevnim 1 télesném uvolnéni, s co nejmensi namahou), princip vyvoje,
tymového pristupu, symetricnosti terapeutického vztahu, multi- Nebo monosenzoridlniho
pristupu, kratkodobého, ale castého procvicovani, funkcniho pouzivani veci, celostniho
pristupu, véasné intervence, imitace prirozeného, normalniho vyvoje reci (Lechta, 2005).
dostavaji do popredi, je princip prekondvani komunikacni bariéry: zaméfeni se ani ne uzce na
jazyk, ani na fec¢, ani na izolované chipané NKS, ale na c¢lovéka jako biopsychosocialni

jednotku, jez ma NKS ( Lechta, 2005).
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3 PROBLEMATIKA OSOB S KOMBINOVANYM POSTIZENIM

3.1 Vymezeni pojmu kombinované postiZeni a jeho klasifikace

Termin kombinované postizeni oznacuje soub&ézné postizeni nejméné mezi dvéma, ale i
vice vadami kauzaln€ na sob& nezavislymi. ,,Kombinované postizeni*“ vSak neni v soucasné
dobé jednoznaéné definovano a navic rizni autofi pouzivaji i rozdilna oznaceni pro tento druh
postizeni. V Ceské republice jsou vedle pojmu kombinované postizeni nejéastéji pouZivané
terminy vicendsobné postizeni, kombinované vady a vicenasobné vady. Podle Sovaka (1986)
se ve specialni pedagogice kombinaci vad rozumi sdruzeni nékolika vad u téhoz jedince, které
se navzajem ovliviiuji a s vyvojem osobnosti se kvalitativné méni. Sovak také upozoriiuje na
to, ze neexistuje izolovand vada, ze kazda vada se s né¢im kombinuje nebo komplikuje a ze i
tzv. izolovand vada pfinejmensim ovlivni psychiku jedince. Kombinované vady jsou podle
n¢j slozitym komplexem rtizné podminénych a vzdjemné se ovlivitujicich psychosomatickych
a psychosocialnich nedostatki a deformaci.

Vasek uvadi definici: ,,Vicendasobné postizeni je multifaktorialni, multikauzalni a
multisymptomatologicky podminény fenomén, ktery se manifestuje signifikantnimi nedostatky
kognitivni, motorické, komunikacni nebo psychosocidalni oblasti u jeho nositele” (Vasek,
Vancova, Hatos, 1999, str.10). Vitkova (2003) pouZziva pro stejny okruh postizeni obecny
pojem té€zké postiZzeni. Definuje ho jako komplex omezeni ¢loveéka jako celku ve vSech jeho
prozitkovych sférach a vyrazovych moznostech. Podstatné omezeny a zménény jsou
schopnosti emocionalni, kognitivni a télesné, ale také socidlni a komunikacni. Zdaraznuje, ze
neni mozné pfifazeni k tzv. hlavnimu symptomu ve smyslu klasického postiZeni, jako je
postizeni télesné, mentalni nebo smyslové, nebot” by se tim na jedné strané ignoroval
charakter komplexnosti postizeni a na druhé stran¢ celistvost individua.

Ani v zahrani¢ni neexistuje jednotné terminologické vymezeni pro zminovanou skupinu
postizeni. Ve Slovenské republice se pouziva termin viacnasobné postihnutie, ¢i viaceré
chyby. 'V némecky  hovoficich  zemich se  obvykle pouzivd  pojem
Schwerstmehrfachbehinderung (t€zké vicenasobné postizeni). V anglictingé se pouzivaji
terminy multiple handicap (vicenasobné postizeny) a severe/multiple disabilities
(tézké/vicendsobné postizeni) (Ludikova, 2003).

V Ceské republice se pouziva vice termintl, které jsou chapany jako synonyma: tézké
mentalni postizeni, kombinované vady, vicendsobné postizeni, sdruzené¢ defekty,

multihandicap.
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Kombinované postizeni, jak uvadi Ludikova, je sdruzovani né¢kolika postizeni u jednoho
jedince, které se ale navzajem ovliviiuji a béhem vyvoje jedince se kvalitativné méni (Sovak
in Ludikova, 2005).

Teézké postizeni je komplex omezeni Clovéka jako celku ve vSech jeho prozitkovych
sférach a vyrazovych moznostech. Podstatné omezeny a zménény jsou schopnosti
emocionalni, kognitivni a télesné, ale také socialni a komunikaéni. Ve vyhlasce MSMT CR
¢.73/2005 Sb. O vzdélavani déti, zaka a studentl se specidlnimi vzd€lavacimi potfebami a
deéti, zaka a studenti mimotadné nadanych je uvedeno, ze ,, za Zdaky s téezkym zdravotnim
postizenim se povazuji Zdci s tezkym zrakovym postizenim, tézkym sluchovym postizenim,
tézkou poruchou dorozumivacich schopnosti, hluchoslepi, se soubéznym postizenim vice
vadami, s autismem, s tezkym télesnym nebo tézkym ¢i hlubokym mentdlnim postizenim.*
Komplikace nastdvaji i v piipad¢é, budeme-li se snazit vymezit jednotlivé skupiny osob
s kombinovanym postizenim. Jelikoz se jednd o velice Sirokou a heterogenni skupinu, je
presné vymezeni téchto skupin obtizné.

Ve skolstvi se miizeme doposud setkat s ¢lenénim zakl a studentl s t€Zzkym postizenim a
vice vadami do tii skupin:

1. spoleénym znakem je mentalni retardace, kterd je determinujici pro nejvySe dosazitelny
stupen vzdélani a pro dosazitelnou miru vychovy, je nejdilezitéjsi pii rozhodovani o zplisobu
vzdélavani. Pfidruzuji se vady smyslové, vady feci, psychickd onemocnéni, vady tclesné
(Vitkova, 2003).

2. kombinace smyslové vady s télesnou. Specifickou skupinu zde tvoii déti hluchoslepé
(Vitkova, 2003, Pipekova, 2006).

3. déti s diagndzou autismu a autistickymi rysy. Uzivame-li pojmu autismus a autistické rysy
v kombinaci s dal$im postizenim (mentalni retardace, vady feci, vady smyslové a télesné)
dnes, hovotime o poruchach autistického spektra

(Pipekova, 2006, Bartonova, Bazalova, Pipekova, 2007).

Lanyiova (in Lechta, 2002) zminuje dvé skupiny, do nichz ¢leni lidi s kombinovanym
postizenim. Prvni skupina osob vychazi z pojmu primarni postiZeni, v disledku n€hoZz se poté
pfidavaji dalsi, tzv. sekundarni postizeni. Toto sekundarni postizeni vznikd jako disledek
primarniho postizeni pii kontaktu jedince se spole€nosti. V druhé kategorii jsou zatazeny
jedinci s né€kolika primarnimi postizenimi. Nejde vSak pouze o sumarizaci jednotlivych

postizeni, ale vznika zde nova kvalita .
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Ve specidlni pedagogice se casto dava prednost Clenéni podle jednotlivych druhii
postizeni. Za zéklad, ze kterého se vychdazi, je pfitom casto povazovano mentdlni postiZeni.
»Tak napr. Sovak (in Ludikovd, 2005, s.10) kategorizuje kombinované (sdruzené) defekty
podle druhu na:

. slepohluchonemi

o slabomyslini hluchonemi

o slabomyslni slepi

o slabomyslni télesné postizeni (a podobne).

Dalsi kategorizace vychazi z principu dominantniho postizeni:

o slepohluchonémota a lehci smyslové postizeni

e mentdlni postizeni s télesnym postizenim

e mentalni postizeni se sluchovym postizenim

e mentalni postizeni s chorobou

e mentalni postiZeni se zrakovym postizenim

e mentalni postizeni s obtiznou vychovatelnosti

o smyslové a télesné postizeni

e postizeni Feci se smyslovym, télesnym a mentalnim postizenim a chronickou

chorobou. *
Toto ¢lenéni, a¢ se zda byt velice podrobné, vSak rovnéZ nepostihuje vSechny piipadné
kombinace postiZzeni a neumozZiuje zafazeni vSech piipadld. Proto se mozna zd4a vhodné&;jsi
2005, s. 10), ktery ,, (...) seskupuje osoby s kombinovanymi vadami do tFi symptomaticky
pribuznych skupin:

e mentalné postizeni s dalsim(i) postizenim(i)

¢ slepohluchota

e poruchy chovani v kombinaci s dalsim(i) postizenim(i) ¢i narusenim(i). *

Dalsi kategorizace vychazi z klasického déleni postiZzeni na lehké a t€zké formy. ,,Do
skupiny tzv. lehce vicendsobné postizenych jsou zaclenovani ti jedinci s kombinovanymi
vadami, kteri na zaklade specialni vychovy a vzdélavani v beznych ¢i specialnich skolach jsou
schopni relativné samostatné zvladat bézny Zivot, integrovat se do spolecnosti, do danych
zivotnich podminek i prostiedi a dosahnout priimérné kvality Zivota “ (Ludikova, 2005, s. 11).

V druhé kategorii, tzv. téZce vicendsobné postizenych jsou zafazeni jedinci, ktefi i1 pies
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specialni vychovu samostatné zvladaji jen zékladni zivotni situace a bez pomoci druhého
¢lovéka se neobejdou. Ludikova (2005) déale uvadi, ze vzhledem k problemati¢nosti
vymezovani jednotlivych kategorii a zafazovani osob s kombinovanym postizenim do nich, se
pravdépodobné¢ bude od snah je vytvaret upoustét, a hlavni pohled na skupinu osob s
postizenim se bude ptesouvat spise k individualit¢ kazdého jedince.

Cil veskerého pisobeni musi byt multifaktorialni, prostiednictvim v§ech moznych vstupii a
za spoluprace tady odbornikli z riznych védnich oborG dosdhnout co nejvyssiho stupné
socializace jedince s vicenasobnym postizenim. Velmi ¢asto nastavaji problémy komunikace,
nebot’ tyto osoby mnohdy nemohou vyuzivat oralni fe¢ a jsou odkdzany na alternativni a
augmentativni systémy. Augmentativni komunikace se vyuziva u téch jedinct, kde jsou urcité
pfedpoklady pro vyuziti ordlni feci, ale jsou nedostacujici. Vybér nejvhodnéjSich
komunikacnich metod a jejich rozvijeni pro konkrétniho jedince jsou pomérné obtiznou
zalezitosti a vyzaduji Casto spolupraci i nékolika specialisti (Ludikovd in Renotierova,

Ludikova,2006).
3.2 Priciny vzniku kombinovanych vad

Etiologie vzniku kombinovaného postizeni je velmi rozmanitd, v n€kterych ptipadech neni
mozné pri¢iny jednoznacné urcit (srov. Ludikova, 2005; Pipekova, 2006; Bartoiova,
Bazalova, Pipekova, 2007). Tyto pfi¢iny je mozné hledat ve vSech obdobich Zivota, ale

Pfi¢inou vzniku téZkého a kombinovaného postizeni je celd tada genetickych,
chromozomalnich, metabolickych, neurologickych a traumatickych pii¢in. V mnoha
ptipadech se nejedna o monokauzalni pficinu, ale kombinované postiZeni je asto vysledkem
seskupeni Skodlivych vliva. (Vitkova, 2003). Ludikova (2005) uvadi nékteré diagnozy, které
predikuji vznik kombinované vady. Jedna se predevsim o DMO, fetélni alkoholovy syndrom,
Patativ syndrom, Downtiv syndrom, Charge aj.

Vady vznikaji v obdobi prenatalnim, perinatalnim a postnatalnim. Mohou byt vrozené ¢i
ziskané. Nekdy dochazi ke spojeni vrozeného a ziskaného handicapu.

Za vyznamnou pii¢inu kombinovaného postiZeni lze povazovat strukturni chromozomalni
aberaci, coz je zmeéna struktury chromozomi. Jde o pomeérné casté chromozomové
abnormality, které se vyskytuji asi u jednoho z 300 — 400 novorozenci. (Kocarek, Panek,
Novotna, 2006). Podle Vitkové (2003) je tézké postizeni casto vysledkem seskupeni

Skodlivych vlivli a ve vétSiné piipadii se nejednd o jednu pti¢inu. V soucasnosti lze
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konstatovat, ze velka Cast déti s t€Zkym postizenim ma v anamnéze predcasné narozeni.
Zasahy lékart k zachovani zakladnich Zivotnich funkci mu mohou zptisobit dalsi problémy.

V disledku nahromadéni vice faktorii mize dojit k té¢Zkému postizeni. PfiCiny vedouci k
tézkému postizeni se vyskytuji v pre-, peri- a postnatalnim obdobi.

V prenatilnim obdobi jsou nejcastéjsi pfi¢inou vzniku tézkého a kombinovaného
postizeni ionizujici zafeni, infekce, viry a bakterie, ptisobeni zafeni a toxickych latek, urazy
matky, nedostatek kysliku a mnoho dalsich vlivl (Vitkova, 2004). Ludikova (2005, s. 30)
uvadi, ze ,,U enviromentalnich faktorit a onemocnéni matky v dobé tehotenstvi plati zakonitost,
Ze ¢im drive k patologii dojde, tim fatalnejsi to ma nasledky pro zdravi ditete “.

V perinatalnim (v obdobi porodu a bezprostfedné po ném) jsou pfi¢inou tézkého a
kombinovaného postizeni porody protrahované (dlouhotrvajici). Dal§i pii¢inou muze byt
hypoxie (nedostatek kysliku) plodu a dalsi vlivy.

V postnatalnim obdobi (po porodu do 2 let ditéte) jsou moznou piic¢inou vzniku tézkého a

kombinovaného postiZzeni infekce novorozenéte, traumata lebky a mozku, infekéni choroby a

stavy po tonuti, Grazy a $patna vyziva (Vitkova, 2003).
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4 SPECIFICKY TYP KOMBINOVANEHO POSTIZENI DEDICNE
METABOLICKE PORUCHY

4.1 Dédi¢né metabolické poruchy

Latkova vyména (metabolismus) piedstavuje trvaly kolobéh biochemickych reakci, pfi
kterych se v organismu tvoii latky potfebné pro funkci bunék a souCasné se odstrainuji
produkty, které jiz nemaji dal$i uplatnéni. Porucha metabolismu nastava v situaci, kdy snizena
aktivita jednoho nebo vice enzymu nebo zmény ve slozeni ¢i mnozstvi strukturalnich nebo
transportnich proteind zplsobi natolik zavaznou nerovnovahu v biochemickych pochodech,
ze v organismu v jednotlivych bunkach ¢i tkadnich vznika aktualni nedostatek Zzivotné
dalezitych metaboliti, nebo naopak dochazi k nadmérmému hromadéni a stradani nékterych
pro organismus Skodlivych latek. Metabolickd onemocnéni se manifestuji na podkladé
genetickych faktorti nebo piisobenim faktoru zevniho prostfedi, Casto se jednd o kombinaci
obou vliva. (ZEMAN, J., [20087])

Klinicky pfedstavuji d&diéné poruchy metabolismu® (dale jen DPM) velice heterogenni
skupinu vice nez 800 riiznych onemocnéni. Diagnostika DPM je dilezitd nejen pro 1é€bu
postizenych osob, i1 kdyz 1écbou je ovlivnitelnd jen ¢ast metabolickych onemocnéni, ale 1 pro
potiebu genetického poradenstvi v postizené rodiné. DPM lze obvykle diagnostikovat na
enzymatické 1 molekularni urovni, v postizenych rodinach lze rozpoznat zdravého pienasece
metabolického onemocnéni. U vétSiny dédicnych poruch metabolismu je dostupnd i
prenatalni diagnostika.

Poruchy metabolismu se vyznamné podileji na nemocnosti a imrtnosti déti i dospé€lych.
Zavaznost klinickych projevii DPM zavisi na typu mutace a zbytkové aktivit¢ postizeného
enzymu. Jednotlivé DPM obvykle patfi mezi onemocnéni se vzacnym vyskytem, ale celkovy
vyskyt DPM v populaci neni nijak nizky (Tabulka ¢. 1). Pfi stéizlivém odhadu lze vyvodit, ze
se v CR roéné narodi asi 750-850 déti s dédi¢nou poruchou metabolismu (tj. 0,8-0,9 % Zivé

narozenych).

? Dé&di¢né metabolické poruchy — ddle DMP
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Tabulka 1: Incidence DMP

DMP Incidence

DMP celkové 1:1000* az 1 :600**

jednotlivé DMP | 1: 10000 az 1: 1 000 000

Klinick¢ projevy DPM se mohou manifestovat v kterémkoliv obdobi Zivota od
novorozeneckého véku az do pozdni dospélosti. Neékteré klinické ptiznaky byvaji
charakteristické pro zcela urcitou metabolickou poruchu, jindy jsou prvni piiznaky
onemocnéni  nespecifické  (nechutenstvi, neprospivani, porucha rdstu, porucha
psychomotorického vyvoje) a teprve pozdéji dochazi k postizeni funkce riznych tkani
(hepatopatie, kardiomyopatie, encefalopatie, selhani ledvin). Pro celou fadu DPM je typické,
ze u postizenych déti postupné dochazi po urcitém bezpiiznakovém obdobi, které miize trvat
dny, tydny, mésice i roky, k progresi klinickych projevii onemocnéni a trvalému zhorSovani
zdravotniho stavu. Podle rychlosti néastupu klinickych obtizi lze rozliSovat akutni,
zachvatovité a chronicky progredujici typy metabolickych onemocnéni.

Diagno6za metabolickych onemocnéni vyzaduje tizkou spolupraci mezi oSetiujicimi 1ékafi a
specializovanymi laboratofemi. Podle klinického pribéhu onemocnéni, biochemické povahy,
enzymatické poruchy nebo molekularni podstaty onemocnéni lze dédicné poruchy
metabolismu rozdélit do fady podskupin. U ¢asti metabolickych onemocnéni staci pro
diagnostiku vysetfeni vzorku krve, moce nebo mozkomisniho moku, u nekterych poruch
metabolismu jsou nutna i histologickd, histochemické a enzymaticka vySetieni z biopsie jater,
svalu nebo kiize, anebo molekularné geneticka vysetfeni z krve nebo tkani.

Dé&di¢né poruchy metabolismu jsou skupinou nékolika set riznych onemocnéni, kterd maji

spole¢né rysy. (Tabulky 2 a 3)
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Tabulka 2: Charakteristika DMP

Rys Charakteristika

pfi¢iny DMP | deficit enzymu, jeho aktivatoru, transportniho proteinu, zdkladni pficina je
na urovni DNA

dasledky hromadéni substratu a nedostatek produktu v ptislusSnych metabolickych

deficitu cestach, coz vede k systémovym nebo tkanove
specifickym projeviim onemocnéni

dédi¢nost DM | nejcastéji autosomalné recesivni, vzacnéji X-vazana, materialni nebo
autosomalné dominantni

vek DMP jsou diagnostikovany hlavné v novorozeneckém a kojeneckém véku,
ale mohou se projevit v jakémkoliv véku

symptomy DMP mohou mit symptomy postizeni jakéhokoliv organu ¢i tkanég, prib&h

DMP muze byt chronicky, progresivni i akutni

diagnostika probiha na urovni metabolitli, enzymid, DNA a tkani

DMP

1écba DMP DMP jsou dobfe l1é€itelné, omezené 1éCitelné 1 nelécitelné

prenatalni je obvykle mozna, pokud byla u probanda stanovena piesna diagnoza;

diagnostika provadi se vySetfenim metabolitd v plodové vodé, aktivity enzymu nebo

molekularné

genetickym vySetfenim v choriovych klcich nebo amniocytech
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Tabulka 3: Akutni klinické symptomy u DMP

Systém

Symptomy

Akutni symptomy
v gravidité

HELLP syndrom, AFLP

Akutni symptomy
u novorozence

hypotermie, porucha saciho reflexu, problémy s krmenim, opisthotonus,
abnormalni pohyby, RDS, apnoické pauzy, ikterus, sepse E. coli

Akutni celkové

ataky dehydratace, abnormalni zapach moci a potu, epistaxe, krvacivé

symptomy projevy, hemolyza, tromboembolické piihody, horecka, Reylv a Reye-
like syndrom, Casné mrti, neo¢ekavané umrti, ndhlé tmrti

Akutni letargie, drazdivost, poruchy védomi, koma, kieCe, infantilni spasmy,

neurologické myoklonie, stroke-like ataky, extra pyramidové piiznaky, ataxie,

symptomy cerebellarni symptomy

Akutni poruchy chovani, hyperaktivita, sebeposSkozovani, psychotické

psychiatrické symptomy, autistické rysy

symptomy

Akutni neprospivani, ataky zvraceni, intolerance nékteré slozky potravy,

gastrointestinalni bolesti bficha, opakované prijmy, hepatomegalie, ikterus, jaterni

symptomy dysfunkce az selhani, akutni pankreatitida

Akutni renalni

renalni kolika, abnormalni zapach moci, abnormalni barva moci, akutni

symptomy selhani ledvin

Akutni svalové svalova slabost, intolerance cviceni, svalové kieCe, tinavnost, bolesti
symptomy svalli, rhabdomyolyza

Akutni kardialni kardiomyopatie dilata¢ni, arytmie, poruchy vedeni vzruchu pfevodnim
symptomy systémem, srdecni selhani

Akutni respiracni
symptomy

respiracni insuficience, a taky hyperventilace

Akutni kostni
symptomy

bolesti kosti, osteoporoza

Akutni kozni
symptomy

fotosenzitivita

Akutni endokrinni
symptomy

adrenalni insuficience, diabetes mellitus
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4.2 Dédicnost u onemocnéni “Mukopolysacharidézou” — typu DMP

MUKOPOLYSACHARIDOZA?® je vrozené a dédicné podminéné onemocnéni latkové
vymény. Choroba je zpusobena absenci zivotné¢ dulezitého enzymu v builkach. Absence
tohoto enzymu mé za nasledek stfddani Skodlivych latek v tkanich (napf. v jatrech, slezing,
srdei ¢i mozku), ¢imz dochdzi k tézkym porucham téchto organii. To u vétSiny typl
onemocnéni vede k pfed¢asnému umrti. Je velmi obtizné odhalit nemoc v jeji pocatecni fazi.
Dit¢ se vyviji v mezich normy. Obtize nastavaji obvykle mezi tietim az Sestym rokem zivota.
V tomto obdobi (tzv. druhé fazi onemocnéni) se zacne zastavovat ve vyvoji, stava se velmi
neklidnym, ztraci potiebu spanku, je inkontinentni a postupné u ného dojde k ubytku vsech
rozumovych schopnosti. Ve tfeti fazi nemoc zasahuje pohybovy aparat. Dité ztraci polykaci
reflex a pfijimé potravu v kaSovité formé specialni sondou voperovanou piimo do zaludku.
Postupné dité prestava reagovat na bézné podnéty a umira. V soucasné dob¢ neexistuje zadny
1€k, jak nemoc zastavit ¢i alespon zpomalit.

Uvedené "etapy" se tykaji predevSim té€zSich forem MPS I a takika vSech forem MPS II a
M.

U typa MPS IV., MPS VI. A MPS VIL se pribéh nemoci lisi, zpravidla neni zasazena,
alespont v pocatku, centralni nervova soustava a dochazi ke stfddani Skodlivin zejména v
jinych télesnych organech. MiiZe tak dochéazet k deformaci koncetin, hrudniku apod. Nemocni
témito formami maji zpravidla lepsi Zivotni prognozu.

Lidé s mukopolysacharidézou bud’ nemaji dostatek jednoho z 11 enzymi potiebnych k
prolomeni téchto fetézct cukru na jednodussi molekuly, nebo produkuji enzymy, které
nefunguji spravné. V prubchu doby se tyto glykosaminoglykany shromazd'uji v bunkach,
krvi a pojivovych tkanich. Vysledkem jsou stald, progresivni bunéfna poskozeni, ktera
ovlivituji vzhled, fyzické schopnosti, fungovani syst¢tmu a ve vétSin¢ piipadli 1 mentalni
vyvoj.

Mukopolysacharidéza je soucasti lyzozomalni rodiny stfddavého onemocnéni, skupiny
vice nez 40 genetickych poruch v nasem téle. Buniky lysosomy se béZné oznacuji jako bunky
centra pro recyklaci, protoze zpracovavaji material od nezaddoucich latek, které buiika muize
vyuzit.  Lysosomy rozloZi tyto nezddouci hmoty prostfednictvim enzymi, vysoce
specializovanych bilkovin nezbytnych pro pfeziti. Lyzozomalni mukopolysacharidozni
poruchy jsou spustény, kdyz konkrétni enzym existuje v piili§ malém mnozstvi, nebo chybi

uplné.

¥ MPS - Mukopolysacharidoza
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Mezi lidmi funguje fada mytl, vice ¢i méné podivnych, které pficitaji existenci vrozeného
onemocnéni "vadé" rodict. Najdou se i taci, ktefi pronaseji moudra o tom, ze "chytii rodice
maji hloupé déti". Kazdy z nés predava ditéti svoji "genetickou" vybavu. Kazdy z nas. Otec i
matka. A kazdy z nas - skutecné kazdy a nejen rodice déti nemocnych mukopolysacharidézou
- predava svym détem asi 4% genli zmutovanych. Zménénych, zkratka jinych. OvSem to jesté
nic neznamena. Nemusi se nic stat. Tak maminka ptedd "Spatny" gen n¢jaké nemoci, ovsem
tatinek nikoliv. A dité touto nemoci neonemocni, ale tuto "zmutovanou" informaci nese dal.

Nemoci jsou desitky a stovky (ZEMAN, J., [20087?])

Unaffected Unaffected
"Carrier" "Carrier"
Father Mother

Unaffected Unaffected "Carrier" Affected
1in 4 chance 2in 4 chance 1in 4 chance

Obrazek 1. - Mukopolysacharidozy maji autosomélné recesivni model dédi¢nosti®.
(Rr — zdravy pienase¢, RR- zdravy jedinec, rr- postizeny jedinec)

* Alpha mannosidosis [online], 26.1.2010, [cit. 24.2.2010]. Dostupné z:
<http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/3/3e/Autorecessive.svg>
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Obrazek 1 &7 Alpha-mannosidosis® - Elektronové mikrofotografie z vakuoly lymfocytd.

U mukopolysachariddzy je to obdobné s tim rozdilem, ze je 0 mnoho vzacnéjsi. V podstate
1ze fici, ze osud (Buh, pfiroda) s nami vSemi hraje zvlastni ruletu. Kolo se toci a kulicka této
zvlastni hry klouZe na okraji hraciho pole jménem Zivot... Cernd, Cervena - Suda, Licha.
Ruleta osudu se to¢i dal. Az se u n€koho zastavi v policku s nazvem - Mukopolysacharidoza.
Sest i vice generaci "zménény" gen spal. A najednou - ndhodou a statisticky velmi
nepravdépodobné — se potkal s Upln¢ stejné zménénym genem partnera. A tak v podstaté
vSichni, znovu zdlraznéme vSichni, hrajeme tuto ruletu. Jenom mnozi o jejich pravidlech

nevédi. A proto mohou - nevédomé pravit - nam se to nemtize stat... (MICHALIK, 2001).
4.3 Symptomatologie mukopolysacharidozy

Mukopolysacharidéza ma mnoho klinickych projevli, ale soucasné ma rizny stupen
zavaznosti. Tyto projevy nemusi byt patrné pii narozeni, ale stupfiovani skladovani
glykosaminoglykant ovliviiuje kosti, kostru, pojivové tkané¢ a organy. Neurologické
komplikace mohou zahrnovat poSkozeni neuroni (které odesila a ptijima signaly do celého
téla), jakoz 1 bolesti a zhorSenou motoriku. To vyplyva z komprese nervii a nervovych kofent
v miSe nebo periferniho nervového systému, ¢asti nervového systému, ktery propojuje mozek
a michu, dale smyslovych organt, jako jsou usi, o¢i a dalsi orgdny, svaly a tkané v celém téle.
V zavislosti na podtypu mukopolysacharidézy mohou mit postiZzeni jedinci normalni intelekt,
nebo naopak muze byt velice retardovany, mize dojit k vyvojovému zpozdéni, nebo mohou
mit vadzné problémy s chovanim. Mnozi jedinci maji ztratu sluchu, a to bud’ pfevodniho nebo

percepcniho typu, popt. oboji.

> Alpha mannosidosis [online], 26.1.2010, [cit. 24.2.2010]. Dostupné z:
<http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/5/58/Alpha-mannosidosis_electron_micrograph.JPEG>
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Fyzické ptiznaky obecné zahrnuji hrubé nebo drsné rysy obliceje (vcetné¢ plochého
nosniho hibetu, silnych rti a rozsifenych ust a jazyka), maly vzrist s nepifiméfené kratkym
trupem, projev dysplazie (abnormalni kostni velikost nebo tvar), rozsitené organy jako jsou
jatra nebo slezina a nadmérny rist ochlupeni. Progresivni ztuhlost kloubli a syndrom
karpalniho tunelu miize omezit ru¢ni mobilitu a funkce. Opakujici se infekce dychacich cest
jsou cCasté, jako jsou obstrukéni onemocnéni dychacich cest a spankové apnoe. Mnoho
postizenych jedincti také trpi onemocnénim srdce, které je casto zvétSené, nebo trpi

nedomykavosti srde¢nich chlopni. (ZEMAN, J., [20087?])
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4.4 Klasifikace mukopolysacharidoz

Dle- UDMP —Ustavu dédiénych a metabolickych poruch VFN 1 LF UK Praha

Klasifikujeme sedm riznych typa klinickych a ¢etné podtypy mukopolysacharidoz, jez
byly identifikovany. I kdyz kazdy typ mukopolysacharidézy (MPS) se lisi klinicky, u vétSiny
pacientd vSeobecné v obdobi normalniho vyvoje nasledoval pokles fyzického nebo
dusevniho vyvoje a funkce.

Tabulka: 4 - Hlavni typy mukopolysacharid6z®

Hlavni Nedostatkem | Neuhrazena Symptomy
choroby | enzymu produkty

MPS | Hazec o-L- Heparan sulfat Mentélni retardace
syndrom | iduronidazy Dermatan-sulfatu Mikrognatii

Coarse facies
Makroglosie
Degenerace sitnice
Zakaly rohovky
Kardiomyopatie

MPS 11 Hunter Iduronate Heparan sulfit Mentalni retardace
syndrom | sulfatazy Dermatan-sulfatu (podobné, ale mirnéjsi,

pfiznaky syndromu
Hurleroveé)

MPS 111 Heparan Heparan sulfat Vyvojového opozdéni
Sanfilippo | sulfamidase Tézka hyperaktivita
syndrom Kiecovitost

N- Motorické dysfunkce
Sanfilippo | acetylglucosam Smrt druhého desetileti
syndrom | inidase
B

Acetyl-CoA:
Sanfilippo | alfa-
syndrom | glucosaminide
C acetyltransfera

Zu

® Ustav dédiénych metabolickych poruch VFN, METABOLICKA PRIRUCKA 2010, [onling], prosinec 2009,
[cit.25.2.2010]. Dostupné z: <http://www.udmp.cz/laborator/laborator_filessfUDMP-2010.PDF>
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http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/wiki/Hurler_syndrome&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhjRv0o8cdTI7jzDoyjyrbnrbqYBsw
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http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/wiki/%25CE%2591-L-iduronidase&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhjbpRgcQ8H2to0nqbdKoRi-iMUS7A
http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/wiki/Heparan_sulfate&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhjSOXnfRm2RgMKAZk_I-C7ocqqvYQ
http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/wiki/Dermatan_sulfate&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhhqihYN1DB1YKEkSv1PSRO2fOeDMw
http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/wiki/Mental_retardation&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhh7oqO5BrHYqGfeybwh1xdp6eFdJg
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http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/wiki/Macroglossia&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhjdU7LfeJv3bn51opZPCCCQTnAwIA
http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/w/index.php%3Ftitle%3DCorneal_clouding%26action%3Dedit%26redlink%3D1&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhio4aIskxmZ0F3UjcygXz6LOetDGA
http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/wiki/Cardiomyopathy&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhiUn--zaN0f_0hsWFjbzkyQEjAsvw
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http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/wiki/Hunter_syndrome&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhjbeba3qHGOz_UZa8wCANaPivy_SA
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Motorické dysfunkce
Morquio | Beta- Keratan sulfét
syndrom | galaktosidazy
B
MPS VI N- Dermatan-sulfatu Tézka dysplaziSe kostni
Maroteau | acetylgalaktosa Maly vzrist 630
x-Lamy min-4- Motorické dysfunkce
syndrom | sulfatazy Kyfoza
Srdec¢ni vady
MPS Sly- B- Heparan sulfat Hepatomegalie
VI syndrom | glukuronidazou | Dermatan-sulfatu Kosterni dysplazie
4,6-chondroitin Maly vzrust
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Vyvojového opozdéni
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Dal$im lysozomalnim skladovdnim se stava choroba s nazvem mukolipidéza, ktera je
Casto zaménovana s mukopolysacharidézou. U této poruchy je skladovani nadmérného

mnozstvi mastnych materidli, zndmych jako lipidy, coz je kromé cukrti dalsi hlavni slozka
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http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/w/index.php%3Ftitle%3DNatowicz_syndrome%26action%3Dedit%26redlink%3D1&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhj1Rjy6h0OdzEU7bivdrer3tt0MEQ
http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/w/index.php%3Ftitle%3DNatowicz_syndrome%26action%3Dedit%26redlink%3D1&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhj1Rjy6h0OdzEU7bivdrer3tt0MEQ
http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/wiki/Hyaluronidase&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhhlu78MWRbCDluarl6hjj85_I6Prw
http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/wiki/Hyaluronic_acid&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhgCdxmWehpLk8Uo7KyyXZuLwvQUcA
http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=cs&sl=en&u=http://en.wikipedia.org/wiki/Hyaluronic_acid&prev=/search%3Fq%3Dmucopolysaccharidosis%26hl%3Dcs%26rlz%3D1T4SUNA_enCZ271CZ272&rurl=translate.google.cz&usg=ALkJrhgCdxmWehpLk8Uo7KyyXZuLwvQUcA

zivych bunék. Osoby s projevy mukolipidézy mohou sdilet nékteré klinické projevy spojené

S projevy- Mukolipidozy a jinych stradavych onemocnéni.
Mukolipidozy a jina stiadava onemocnéni

Nasledujici vycet predstavuje nemoci, které¢ jsou mukopolysacharidéze velmi podobné a
jsou predmétem nasledné kapitoly, dale pak v piipadové studii v praktické c¢asti diplomové
prace, zabyvajici se onemocnénim diagnostikovaném jako alfa-mannosidoza.

Podtypy Mukopolasycharid()z7:
a. ML Il - syndrom I-cell disease
b. ML Il - syndrom pseudo- Hurler-polysydrophy

c. MLIV

d. Siallidoza (dtive ML I)

e. Fukosidoza

f. Mannosidoza - ( ptipadova studie)
g. Niemann Pick

h. Mukosulfatidoza

Aspartylglukosaminurie
4.5 Diagnostika onemocnéni typu DMP

Dédiéné metabolické poruchy (DMP) jsou vyznamnou pfi¢inou mortality 1 morbidity ve
vSech v€kovych kategoriich, zvlasté u deéti. Diagnostika je slozity interdisciplinarni proces,
ktery je naro¢ny finan¢né, piistrojove 1 personaln€. Pro definitivni stanoveni konkrétni DMP
je nezbytné urceni specifického metabolitu, stanoveni deficitu enzymatické aktivity ¢i analyza
DNA ¢i RNA, event. cilené vySetfeni tkani. BohuZel vétSina pacientit s DMP zistava
nediagnostikovéna.

Laboratorni diagnostika DMP mtize probihat v zasadé¢ dvojim zptisobem — bud jako
populacni screening u vSech osob v uréitém segmentu populace (napf. novorozenecky
screening hyperfenylalaninémie (HPA) resp. Fenylketonurie (PKU), screening HPA u
gravidnich) nebo jako selektivni, tj. vybérovy screening u vybranych jedinct, ktefi maji
pfiznaky onemocnéni, jeZ vedly k podezieni na nékterou z DMP.

Novorozenecky screening pro DMP

" Ustav dédiénych metabolickych poruch VFN, METABOLICKA PRIRUCKA 2010, [onling], prosinec 2009,
[cit.25.2.2010]. Dostupné z: <http://www.udmp.cz/laborator/laborator_filessfUDMP-2010.PDF>
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Rutinni novorozenecky screening DMP byl zahdjen v roce 1962, kdy byl poprvé pouzit
Guthrieho test v ramci masového screeningového programu pro detekci PKU v USA. Po
uspéchu s PKU byly vyvinuty screeningové testy pro rizné choroby, véetné metabolickych
(galaktosemie, leucindza, homocystinurie, cystinurie, deficit biotinidazy, tyrosinemie, deficit
alfa-1-antitrypsinu), endokrinopatii (kongenitalni hypotyredza, kongenitalni adrenalni
hypopléazie), infekénich chorob (kongenitalni syphilis, kongenitdlni toxoplasmoéza),
hemoglobinopatii a cystické fibrozy. Vysetieni se provadéji ze suché kapky krve (u cystinurie
z moci) odebrané béhem 1. tydne Zivota, nékterd onemocnéni maji specifické pozadavky na
odbér, event. vyzaduji pozdéjsi opakovani odbéru u nedonoSenych. Zakladni principy
novorozeneckého screeningu se nezménily. Cilem je zachytit pacienty s léCitelnym
onemocnénim diive, nez toto onemocnéni nenavratné pacienta poskodi.

Nejmoderngjsi metodou diagnostiky DMP je tandemovad hmotnostni spektrometrie
(MS/MS) a jeji modifikace, ktera umoznuje testovani velkého mnozstvi vzorkd z krevniho
papirku pro novorozenecky screening fady DMP, piedev§im poruch metabolizmu
aminokyselin, organickych acidurii a poruch beta-oxidace mastnych kyselin. Zatimco
generalizovany novorozenecky screeningovy program pro Castéj$i vrozené poruchy, jako
PKU a hypotyreoza, byl celosvétové akceptovan a stal se integralni soucasti pediatrické
praxe, mnohé méné casté, ale léCitelné choroby zatim vétSinou unikaji. Novorozenecky
screening dalsich DMP (galaktosemie, leucindza, homocystinurie, deficit biotinidazy,
tyrosinemie, deficit alfa-1-antitrypsinu) se provadi v jednotlivych zemich, mnohdy pouze u
¢asti novorozenci bud’ v urcitych izolovanych populacich s vysokym vyskytem nékteré DMP,
nebo pouze piechodné jako soucast vyzkumného projektu. Ostatni DMP jsou potom
vyhledavany v ramci selektivniho screeningu. (ZEMAN, J., [20087])

Selektivni screening dédicnych metabolickych poruch

Pojem selektivni screening znamena screeningové vySetieni déti ¢i dospélych, ktefi maji
pfiznaky, jeZ by mohly svéd¢it pro nékterou z DMP. Selektivni screening DMP zahrnuje
vSechny provadéné, obvykle vysoce specializované metodiky pro diagnostiku DMP. Pokroky
v diagnostice DMP byly vzdy zce spojeny s rozvojem laboratorni metodologie. Vzhledem ke
komplikovanosti laboratorniho diagnostického procesu, nutnosti slozitého, finan¢né
naro¢ného pristrojového vybaveni a vysoce specializované¢ho vzd€lani personalu je nezbytné
tuto péci soustfedit do vybranych center, ktera jsou schopna poskytnout komplexni
diagnosticky a terapeuticky servis na vysoké urovni. Pracovisté nabizejici selektivni screening

v oblasti DMP musi byt schopno zajistit vySetfeni akutnich DMP do 24 hodin po dodéni
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vzorkd urgentni 1é¢bu akutnich onemocnéni dekompenzovanych pacientli a dlouhodobou
dietni a symptomatickou 1écbu. Personal centra tvoii 1ékafi riznych klinickych specializaci,
biochemici, genetici, analytici, dietni sestry, psycholog, event. socidlni pracovnice. Cilem
jejich spole¢ného snazeni je zachyt co nejvétsiho poctu DMP v populaci, ¢asné zahajeni lécby
pacienti s lécitelnymi DMP a dlouhodoba komplexni péfe o vSechny diagnostikované

pacienty. (ZEMAN, J., [20087])

34



5 SYMPTOMATICKE PORUCHY RECI U DETI S DMP TYPU ALFA -
MANNOSIDOZA JAKO DRUH NARUSENE KOMUNIKACNI
SCHOPNOSTI

Symptomatické poruchy fteCi definujeme jako mnaruSeni komunikacni schopnosti,
doprovazejici jiné, dominujici postizeni, ptipadné poruchy a onemocnéni (Lechta, 2002).
Mezi nejcastéjsi symptomatické poruchy feci u déti patfi zejména narusend NKS u déti
s détskou mozkovou obrnou, mentalnim postizenim u neslySicich, nevidomych déti atd.

V soucasnosti s prudkym narastem vyskytu vicenasobnych postizeni v poslednich
desetiletich vzriistd i vyznam zkoumani symptomatickych poruch fec¢i a komplexni péce o déti
se symptomatickymi poruchami fec¢i. Dulezitost jejich komplexniho zkouméni potvrzuje i
skute€nost, ze symptomatické poruchy fe¢i mohou byt prvotnim nipadnéjSim ptiznakem
zaCinajicich, velmi zavaznych onemocnéni, takze vcasny zdsah muze puasobit bud
preventivng, nebo muze zredukovat jejich dal§i negativni disledky ( Lechta, 1990).

V podstaté existuji tfi modely vzniku symptomatickych poruch feci:

1. Primdrni pfi¢ina (napt. dédi¢nost) zplsobi dominujici postizeni nebo poruchu (napf.
hluchotu). Toto dominujici postiZzeni provazi kromé jiného naruSena komunikacni schopnost —
symptomatickd porucha feci.

2. Primarni pfic¢ina (napf. organové poskozeni mozku) zplisobi dominujici postizeni (napf.
mentalni postizeni) se sekundarné narusenou komunikacni schopnosti. Soucasné vSak tataz
primarni pfi¢ina zpusobi 1 paralelni postiZeni ¢i poSkozeni (napf. inervace mluvnich organt)
S jeho dal§im negativnim vlivem na komunika¢ni schopnost.

3. Existuji dvé (ptip. 1 vice) primarni pfiiny, které svym vlastnim mechanismem plsobi
negativné na komunikacni schopnost jednotlivce. Napiiklad nevidomost (se svou vlastni
pfi¢inou) se sekundarné negativné projevi na komunikaéni schopnosti nevidomého ditéte
(napt. verbalismem). Soucasné¢ i1 jind pfiina (napf. negativni vliv prostiedi) muze téz
neptizniveé ovlivnit rozvoj komunikacni schopnosti ditéte (Lechta, 2002).

Ve 4. kapitole této prace specifikujeme kombinované postizeni zplsobené dédi¢nou
metabolickou poruchou typu mukopolysacharid6za, onemocnénim alfa- mannosidoza, které
muzeme bezprosttedné sledovat, a proto se stal objektem naSeho vybéru. Pro onemocnéni
alfa-mannosidoza v podstaté plati model vzniku, kde primarni pfi¢inou je dédicna
metabolickd porucha, ktera zplsobi dominujici postizeni, v tomto piipadé progredujici
mentalni retardaci v kombinaci s progredujici poruchou sluchu se sekundarné narusenou

komunika¢ni schopnosti. Soucasné vSak tatdz primarni pri¢ina zplsobi 1 paralelni organové
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poskozeni mluvidel a naruSeni motoriky v oblasti artikulaéniho aparatu s jeho dalSim

negativnim dopadem na komunikaéni schopnost.
5.1 Definice a klasifikace mentalni retardace

Termin mentalni retardace oznacuje trvalé snizeni rozumovych schopnosti, které
zpusobuje organické postizeni mozku. Bazalova popisuje mentélni retardaci jako vyvojovou
poruchu, kterd jedince postihuje ve vSech osobnostnich slozkach — dusevni, télesné i socialni.
Jedna se o stav trvaly, ne vSak neménny, ktery je vrozeny nebo ran¢ ziskany. StarSim a jiz
nepouzivanym ozna¢enim pro mentalni retardaci je oligofrenie nebo slabomyslnost.
Synonymem mentalni retardace mtize byt mentalni postizeni, ale v souc¢asné dobé se neuziva
tolik, protoze vyvolava dojem nezménitelnosti stavu (Bazalova in Pipekova, 2006).

Svarcova (2003) si viima jedinct (déti mladeze i dospélych), u nichZ dochazi
k zaostavani vyvoje rozumovych schopnosti, k odlisnému vyvoji nékterych psychickych
vlastnosti a k poruchdm v adaptatnim chovani, ty oznafuje za mentaln¢ retardované
(postizené). Pfitom mira a hloubka postizeni jednotlivych funkci muize byt odlisna a
individudlni. Definic mentélni retardace existuje cela fada. V dneS$ni dobé davame piednost
oznaceni jedinec (osoba, dité atp.) s mentélni retardaci pred mentalné¢ retardovanym jedincem,
a to z divodu zdiraznéni, ze se v prvni fad¢ jedna o osobu, jedince, ¢loveéka a teprve na
druhém misté je postiZzeni.

Mentalni retardace souvisi s rozumovymi schopnostmi a ty se v psychologii oznacuji
inteligenci. Inteligenci mizeme chépat jako schopnost ucit se zjiz prozité zkuSenosti a
ptizptsobeni se novym podminkam. Klasifikace mentalni retardace je tizce spjata s klasifikaci
inteligence. Svarcova (2003) zmifuje jednu z nejznaméjsich klasifikaci, Wechslerovu, ktera

vychazi z rozlozeni inteligence v prvni poloving 20. stoleti v Americe. (Tabulka: 5)
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Tabulka: 5 Klasifikace IQ (podle Wechslera in Svarcova 2003)

1Q Klasifikace inteligence Procenta v populaci
130 a vyse znacn¢ nadprimérna 2,2
120 -129 nadprimeérna 6,7
110-119 mirné nadprimeérna 16,1

90 -109 pramérna 50,0

80 -89 podprimérna 16,1

70-79 hrani¢ni inferiorita 6,7
69 anize | slabomyslnost (mentalni retardace) 2,2

Klasifikace mentalni retardace podle WHO:

Toto c¢lenéni inteligence je hlavnim hlediskem klasifikace mentalni retardace, ktera se
V soucasnosti nejvice uziva. Je to deleni podle 10. revize Mezinarodni klasifikaci nemoci,
vypracované Svétovou zdravotnickou organizaci (WHO) v Zenevé z roku 1992 (Pipekova in

Vitkova, 2004, Svarcova, 2003).

F 70 Lehka mentalni retardace, IQ 50-69

Hrubé a jemnd motorika byva opozdéna lehce, snizend rozumova kapacita se projevuje
hlavné pfi u€eni a nacviku béZnych dovednosti, trva delsi dobu. Pozornost je nestala,
kratkodoba a povrchnéjsi, mySleni je jednoduché, nesamostatné, spiSe konkrétni a pamét
mechanickd. Emocionaln€ byvaji nezrali, objevuje se az piecitlivélost a nizka sebekontrola
(Pipekova in Vitkova, 2004). Re¢ si osvojuji opozdéng, ale vétsinou udrzi konverzaci a

dokazou ucelné komunikovat v bézném zivoté (Svarcova, 2003).

F 71 Stiredné téZka mentalni retardace, 1Q 35-49

Pipekova (in Vitkova, 2004) udavéd u tohoto stupné postizeni pievdzné organickou
etiologii. Jemna a hruba motorika je zpomalena, objevuje se neschopnost jemnych tkonl a
celkova neobratnost. Nékteti jedinci musi mit neustaly dohled a pomoc pfi sebeobsluznych
¢innostech. Uceni novych véci je omezeno a trva delsi dobu, Casto mivaji stereotypni mysleni,
ulpivajici na detailech. Pamét’ ma malou kapacitu a je mechanicka. V emocionalni oblasti jsou
nevyrovnani a labilni, mohou byt aZ vybusni a astym jevem je infantilismus. Vyvoj feci je

opozdén, objevuji se agramatismy.
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Svarcova (2003) se zmiiiuje o podstatnych rozdilech v povaze schopnosti, kdy néktefi
jedinci jsou schopni jednoduché konverzace, zatimco druzi se dokdzou stézi domluvit o svych

zékladnich pottebach.

F 72 Tézka mentalni retardace, 1Q 20-34

Dlouhodobgjsim tréninkem jsou schopni si osvojit zaklady sebeobsluhy, ale nékteti jedinci
se nenauci udrzovat télesnou Cistotu po cely zivot. Je zde patrné zna¢né omezeni psychickych
procesit a problémy s udrZzenim pozornosti. U osob s timto postizenim je fe¢ naruSena,
omezuje se na jednotliva slova az skieky, Casto se nevytvari vibec (Pipekova in Vitkova,
2004). Svarcova (2003) doplituje, e vétsina jedinct z této kategorie ¢asto trpi piidruzenymi

vadami a znacnym stupném poruchy motoriky.

F 73 Hluboka mentalni retardace, IQ je niZsi nez 20

Podle Svarcové (2003) je vétsina osob s hlubokou mentélni retardaci imobilnich nebo
vyrazn€ omezenych v pohybu, byvaji inkontinentni a v lep$im ptipad€ jsou schopni pouze
elementarni, neverbalni komunikace. Bazalova také udava sebeposkozovani, totalni poruseni
afektivni sféry, objevuji se stereotypni automatické pohyby. Vyskyt v celkovém poctu
mentalni retardace je 1%, v populaci 0,2% (Bazalova in Pipekova, 2006).

F 78 Jina mentalni retardace
Tato kategorie se uziva jen v piipadé, kdy je nemozné, nebo velmi t€zké urcit stupen
mentalni retardace z divodu pfidruzeného tézkého senzorického nebo somatického postizeni

(napt. u nevidomych neslySicich).

F 79 Nespecifikovana mentalni retardace

Oznaceni se pouziva v situacich, kdy je mentalni retardace prokézéana, ale neni dostatek
informaci pro zafazeni pacienta do jinych kategorii. (Pipekova in Vitkova, 2004, Svarcova,
2003).

5.2 Vliv mentalni retardace na re¢ ditéte

Lechta (1995) poukazuje na tzkou spojitost mezi vyvojem fe€i a vyvojem mysleni.

Navzijem se natolik ovliviiuji, Ze Casto neni jednoznacné, jestli dit€¢ zaostdva ve vyvoji feci
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v disledku mentdlni retardace, nebo naopak zaostavd vrozvoji mysleni v dasledku
retardovaného vyvoje feci.

Re¢ déti s mentélni retardaci je naruiena vzdy vyrazné. Jednim z nejzietelngjsich p¥iznaki je
opozdéni pocatku vyvoje feCi. Vyvoj feci je proto naruseny a opozdény. Podle Sovakovy
klasifikace mizeme oznacit vyvoj fe€i déti s mentdlni retardaci jako omezeny (Klenkova,
2006). Lechta (2002) upozoriiuje na dulezitost komplexniho hodnoceni vSech jazykovych
rovin.

V lexikalné-sémantické roviné je slovni zasoba jedinci s mentalni retardaci ovlivnéna
stupném snizeni intelektu. Ztidka pouzivaji slova vyjadiujici kvalitu a vlastnosti predmétt.
Déti s mentalni retardaci maji vyrazné vétsi pasivni slovni zasobu nez aktivni. Jen malo slov,
které znaji, pouzivaji aktivné. Také ndrlst slovni zdsoby u téchto déti nepostupuje stejné
rychle jako u déti intaktnich.

Nejndpadnéjsi jsou pravé rozdily v arovni osvojovani gramatické stranky v roviné
morfologicko-syntaktické. Jen dit¢ s leh¢im stupném mentalni retardace zvladne gramatické
formy jazyka. Casto se i u téchto déti projevuji dysgramatismy, a to i pfestoze pouzivani
spravnych gramatickych tvart u nich nastdva pozdéji nez u déti zdravych. Neziidka jesté v 7
letech pouzivaji jednoduché véty a také dlouhou dobu trva obdobi jednoslovnych vét. Déti
S mentalni retardaci mnohem vice uzivaji podstatna jména a jen malo slovesa. Toto prevladani
podstatnych jmen u déti starSich tii let je typickym projevem omezeni vyvoje fe€i. Také
pfidavnd jména, z4jmena a piislovce pouzivaji jen ojedincle. Je obvyklé, Ze mentalné
retardované dité, které jinak zvlada slovosled, pfi rozruSeni klade na prvni misto ve vété slova
pro néj subjektivné dulezita (Lechta, 2002).

Foneticko-fonologicka rovina se u déti s mentalni retardaci projevuje tak, ze S klesanim
urovné inteligence stoupa pocet déti s vadnou vyslovnosti. Neni ale pravidlem, Ze kazdé
mentalné retardované dit€¢ musi nutné mit nespravnou vyslovnost. Je ale zfejmé, Ze ve vyvoji
vyslovnosti zaostavaji stejné jako v ostatnich rovinach za normou. BéZnym jevem je Skolni
dité s mentalni retardaci, kterému délaji problém ve vyslovnosti tzv. leh¢i hlasky, fixujici se u
zdravych déti jiz v predskolnim véku.

Rovina pragmaticka zatim neni jesté plné prozkoumana. Mentaln¢ retardované déti maji
vetSinou problém s pochopenim role komunika¢niho partnera, s reagovanim v komunikacéni
situaci. VSe také zavisi na stupni mentalni retardace a ptfidruzeném postizeni. UrcCité véci lze

nacvicit formou hry.
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Na uroven komunika¢nich kompetenci ditéte ma do znacné miry vliv stupné mentalni

retardace. (Lechta,2002)

Rozdéleni dle stupné mentdalni retardace:

Ret ditéte s hlubokou mentalni retardaci ziistava asto na pudové Grovni, vétsinou se
fe¢ vibec nevytvori. U tézkych pripadii mohou vydévat jen neartikulované zvuky, nevytvari
se ani mimika a neverbalni komunikace. Nékdy nejsou schopny dat najevo ani zékladni
potieby, napt. hlad (Lechta, 2002). Neartikulované zvuky moduluji déti s hlubokou mentalni
retardaci podle momentalniho rozpoloZeni (Klenkova, 2006). Svarcova (2003) oznaluje
komunikaci téchto déti jako rudimentarni nonverbalni komunikaci.

U Feti ditéte s téZkou mentalni retardaci Svarcova (2003) uvadi, ze komunikace je
vétSinou neverbdlni, ¢asté jsou neartikulované vyktiky, ojedinéle i jednotliva slova. Klenkova
(2006) se zamétuje na modulacni faktory vytvafené¢ho hlasu. Ty jedinec obménuje podle
aktudlnich pociti. Melodie a dynamika hlasu je hrubd a nevyvazend. N¢kdy se objevuje
echolalie — jedinec opakuje slySena slova a zvuky bez pochopeni smyslu.

Klenkova (2006) udéava, Ze u reci ditéte se stfedni mentalni retardaci je typicky
opozdény za¢atek vyvoje fe¢i (nejéastdji po 3. roce Zivota, nékdy aZ po 6. roce). Casto se u
této skupiny objevuje schopnost napodobovat i delsi vétné celky, ale bez vlastniho aktivniho
zpracovani. Tyto déti je mozné naudit i zaklady trivia (teni, psani, poéitani). Svarcova (2003)
popisuje, ze mluveny projev jedinci se stiedné téZkou mentdlni retardaci byva chudy,
agramaticky a vétSinou Spatné artikulovany. Rozvoj feci je velmi variabilni, n€které déti jsou
schopny komunikace 1 socialni interakce. Lechta (2002) zminuje postiehy Jankovichove, ,,Ze
hranici mezi tézkou a stredni retardaci vymezuji pomérné jednoznacné prave rozdily
vV mluvnich vykonech (zatimco hranice mezi stiedni a lehkou retardaci neni v oblasti 7eci az
tak ndpadna)* (Lechta 2002, s. 78). Re¢ téchto jedincti mize dosdhnout az tirovné prvni
signalni soustavy. VéEtSinou se nauc¢i dorozumivat se svym okolim, pfitom mnohem mén¢ slov
aktivné uzivaji, neZ doopravdy znaji.

Re¢ ditéte s lehkou mentilni retardaci je typicka tim, Ze zatatek vyvoje fe¢i se vétiinou
opozd’'uje o rok i vice, ale nakonec jsou tyto déti ve vétsiné piipadl schopny dostat se az na
uroven druhé signalni soustavy (zevSeobecnovani a abstrahovani). Jejich fe¢ nemusi byt na
prvni poslech nijak nédpadna. Problémy mohou nastat v ne¢ekanych situacich, kdy nemohou
pouzit naudené feové stereotypy (Lechta, 2002). Svarcova (2003) upozoriiuje na Gasté

poruchy formalni stranky feci a obsahovou chudost. Klenkova (2006) uvadi, ze schopnost
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abstraktniho mysleni nedosahne trovné zdravych déti, vazne schopnost usuzovani. Artikulace
muze byt zcela spravnd, avsSak naruseno byva porozuméni obsahu fe¢i. Nékteré déti vyborné
zvladnou reprodukovat i modulaci feci a jsou schopny se naucit i celé pisnicky.

Lechta (2002) upozoriuje na zatim malo prozkoumanou oblast vlivu formy mentalni
retardace na fe€ jedince. Vliv typu mentéalni retardace je uz zfejméjsi. U déti eretického typu
se projevuje v komunikaci jejich hyperaktivita, nesoustiedénost a neklid. Déti skacou do feci
komunika¢nimu partnerovi, jsou hlu¢né a vyktikuji. Naopak u typu apatického déti mluvi
monotonné a pomalu, nemaji zdjem o komunikaci. Jsou Casto lhostejné. Stale ale plati, Ze

komunikac¢ni schopnost vice ovlivituje stupen postiZeni.
5.3 Vady a poruchy sluchu - klasifikace

Sluchové poruchy lze délit podle mista postizeni, miry poskozeni sluchu a doby vzniku.
Je-li postizeni sluchu trvalé, nemluvime o poruse, ale o vad¢ sluchu.
Rozdéleni podle mista postiZeni:
a) Porucha periferni- 1éze je umisténa v zevnim, stfednim, vnitinim uchu nebo sluchovém
nervu. Poruchy periferni se déli na pfevodni (induktivni), percepéni (senzoneuralni) a smiSené
(kombinované)
b) Porucha centralni — 1éze je lokalizovana na sluchové draze od kochlearnich jader vyse
v prodlouzené miSe, napt. onemocnéni akusticka agnozie a slovni hluchota
ad a)

Ptfevodni poruchy maji charakter ,,zalehnuti ucha, postihuji vétSinou rovnomérné v§echny
tony, nebo je ptevaha postizeni v hlubSich frekvencich. Klienti maji subjektivni dojem snizeni
hlasitosti viech zvuku. (Skodova, Jedlicka,2003)

Percepéni poruchy jsou az na vyjimky charakteristické vétsim poklesem sluchu v oblasti
vysokych tont, hluboké tony jsou vnimany 1épe. Tuto poruchu citi spise jako zménu kvality
poslechu, vnimaji relativné dobfe okolni hluky, hlasy, ale Spatné rozuméji feci pro ztratu
vnimani vysokych tonl, kde jsou charakteristickd spektra vétSiny hlasek. K percepénim
porucham se Casto pridruzuje usni Selest- tinnitus, ktery miize mit rizny charakter — zvonéni,
piskani, Suméni, sy€eni nebo 1 melodické zvuky.

Kochlearni poruchy maji sice zvySeny prah sluchu, ale na vysSich neprahovych hladinach
se subjektivné hlasitost vjemu postupné vyrovnava. Je to zplsobeno poskozenim zevnich
vlaskovych bun¢k jako prvnich, takZe podnéty jsou vnimany az na vysSich intenzitach, a to
zachovanou funkci vnitinich vlaskovych bun€k. Tento jev se oznacuje terminem recruitment

fenomén, fenomén vyrovnavani hlasitosti.
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Smisené poruchy sluchu jsou kombinacemi poruch pievodnich a percepénich. Rozdil mezi
prahem vnimani vnitiniho ucha a prahem vzdu$nym pies zvukovod a stiedousi se nazyva
kochlearni rezerva.
ad b)

Akustickd agnoézie je stav, kdy jsou poskozeny oba primarni centralni korové analyzatory
v Heschlovych zavitech. Disledkem je neschopnost diferencovat kvalitu zvukt. Pii vySetfeni
tonovou audiometrii byva prah sluchu kolem 40dB, pacient vSak nedovede rozlisit a poznat
ani obecné zvuky, ani fe¢. DokaZe registrovat pouze piitomnost zvuku (Skodova, Jedlicka,
2003).

Slovni hluchota vznikd pfi oboustranném posSkozeni nejvyssich sluchovych korovych
oblasti, jez jsou odpovédné za dekddovani feCového signdlu. Postizeny dovede odliSovat
obecné zvuky, nedokaze viak porozumét fedi. Re¢ se nerozviji. Svym charakterem se blizi
fatické poruse, nejde vSak o poruchu chapani obsahu slova ve smyslu jeho vyznamu, ale

piimo nemoznost vytvoreni struktury mluvené feéi jako takové (Skodova, Jedlicka, 2003).

Rozdéleni podle stupné postiZeni vad a poruch sluchu:
Podle stupné postiZzeni lze orientacné rozdélit poruchy sluchu na nedoslychavost:
» lehkou ( 20- 40 dB);
» stiedné tézkou (40 - 60 dB );
> tézkou (60— 80 dB);
> praktickou hluchotu (nad 80 dB ) ;
» Uplnou hluchotu pii zddném zvukovém vjemu.
(Ludikova, Renotierova,2003)

Lehka nedoslychavost plisobi komunikaéni obtize v hluku, pfi poslechu televize, poslechu
vice lidi najednou. Stfedné tézka jiz vyzaduje korekcei, i kdyZ za uréitych podminek jedinec
jesté je schopen rozumét dostatecné hlasité fe¢i. U dalSich stupnd je jiz schopnost rozuméni
fe¢i bez korekce sluchadlem nemozna, u praktické hluchoty je Casto navic nezbytné i

odezirani. Uplnou hluchotu jiz sluchadlem korigovat nelze (Skodova, Jedlicka, 2003).
5.4 Vliv sluchového postizeni na re¢ ditéte

U sluchové postizenych déti jde obvykle o vyvoj fe¢i omezeny, piferuSeny, piipadné
opozdény. U sluchové postizenych déti s vice poruchami, zejména s neurogennimi
poruchami, a to u neslySicich a nedoslychavych, je vyvoj fe¢i zna¢n€ naruseny, az do té€ miry,
Ze je Casto tfeba U nich rozvijet neverbalni formy fe¢i pomoci alternativnich a komunikacnich
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systémi. U nedoslychavych déti zavisi predevSim na véku, kdy doslo ke zhorSeni sluchu.
Jejich vyvoj feci vSak vyrazné ovliviiuje stupen a typ nedoslychavosti. U nedoslychavych déti
s vrozenou tézkou percepéni nedoslychavosti probihda vyvoj fe¢i podobné jako u déti
svrozenou hluchotou. Pokud jde o ve&k, pochopitelné ¢im mladsi dité je postizeno
nedoslychavosti, nebo ziskanou hluchotou, tim nepfiznivéji se to projevi na vyvoji feci.
Jestlize dojde ke ztraté sluchu v obdobi, kdy jesté neni schopnost oralni feci dostatecné
zafixovana, uroven osvojené feci se postupné snizuje. Kdyz vSak dojde ke ztraté sluchu po
dosazeni v€ékové hranice, kdy je uz dostatecné upevnéna, feCové projevy nezanikaji ( jde o
tzv. postlingvalni hluchotu). Obvykle se za tuto vékovou hranici poklad4d dovrseni sedmého
roku zivota (Lechta, 2002).

V lexikalné-sémantické roviné nedoslychavych déti se Casto vyskytuje problematické
chépani prenesenych vyznamii slovnich spojeni. Z kvalitativniho aspektu jsou neslySici déti
napadné odlisné od normy. Aktivizace osvojenych slov (pasivni slovni zasoby) trva déle a
projevuje se zpocatku jen zvukovymi fragmenty vyjadiujicimi dané slovo. Jussen pise, ze
nedoslychavé déti Casto znaji jen jeden vyznam slova, ptfi¢emZ jejich predstava o vyznamu
slov je zpravidla nepfesna, pfili§ zazena (Jussen in Lechta,2002).

Pro morfologicko-syntaktickou rovinu je typicky dysgramatismus oralnich fe¢ovych
projevil sluchové postizenych déti. V jejich orédlnich feCovych projevech se Casto vyskytuje
nespravné pouzivani rodd, pada a casti. Dysgramatismus v mluvené feci sluchové postizenych
déti se zvyraziuje zejména tehdy, kdyz jejich aktualni Giroven piekro¢i uroven dvou-, troj- a
viceslovnich vét. Projevuje se to v dialogické fteCi, ale je$t¢ markantnéji zejména
v monologickych projevech sluchové postizenych déti.

Negativni vliv sluchového postizeni na foneticko-fonologickou rovinu je tak velky, ze
vyslovnost téchto déti je obvykle velice napadnd. Seeman (1974) zdlraziuje, Ze vyslovnost
téchto sluchové postizenych déti je vzdy narusend, naméhava, realizuje se s pfehnanou silou
(Seeman in Lechta, 2002). Rozvijeni fonematické diferenciace je omezené. V procesu
osvojovani vyslovnosti je velmi dilezitd zpétnd kontrola. Zatimco slySici dité tu mize vyuzit
okamzitou zpétnou kontrolu pomoci sluchu, situaci u neslySicich déti jen Castecné
kompenzuje zrakova, respektive hmatova, kinesteticka kontrola. Kromé pfehnané namahavé
artikulace, o které jsme se uz zminili, je tieba upozornit i na zjisténi Masury (1970), ktery si u
nich v8iml 1 prodlouzené artikula¢ni doby jednotlivych hlasek. I kdyz se jim podafi osvojit si
vyslovnost jednotlivych izolovanych hlasek, ve spontanni fe¢i mezi n¢ vkladaji nepatficné

zvuky (Masura in Lechta, 2002).
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Pragmaticka rovina je typickda mimofddnou néapadnosti, jestlize se sluchové postizeni
dorozumivaji posunkovym jazykem ( nebo jej kombinuji s jinym komunikaénim kanalem),
patii mezi nejnapadnéjsi minority v lidské spole¢nosti. Sluchové postizeni, kteti pouzivaji
mluvenou, zvukovou fe¢, zase Casto maji pii komunikovani se slySici komunitou problémy
S navazovanim komunikace (zabrany navéazat rozhovor, resp. byt v rozhovoru aktivni,
ptihlasit se do diskuse atd.) (Lechta, 2002).

NejcastéjSimi poruchami fe¢i sluchové postizenych déti jsou dyslalie, dysprozodie,
dysfonie, narusené dychani.
Dyslalie rizného typu a stupné je jednou z dominujicich poruch sluchové postizenych déti.
Arnold hovoii o audiogenni dyslalii, ( kterou chapeme trochu S$ifeji - jako poruchy feci
v disledku sluchového postizeni), piipadné o kofolalii — jestlize dojde ke ztraté sluchu po
uplném osvojeni fe€i (Arnold in Lechta, 2002). Bohme (in Lechta, 2002) vymezuje i rozsah
sluchové ztraty: podle ného l1ze o audiogenni dyslalii hovofit pfi oboustranné ztraté sluchu
vétsi nez 60 - 70 dB. Typickd je chybna vyslovnost sykavek zejména u déti s percepéni
poruchou sluchu. Seeman (1974) zminuje u déti s percepéni nedoslychavosti i Spatnou
vyslovnost F a CH. Ze samohlasek E a I. Pii vétSich ztratach mize dojit k chybné vyslovnosti
neznélych a pozdéji znélych exploziv, Casto i hlasky R (Seeman in Lechta, 2002).
Dysprozodii postichneme i Vbézném povrchnim hodnoceni zvukové feci sluchové
postizenych déti. Vystoupi obvykle do poptedi neptirozené prozodické faktory feci, které se
napadné odliSuji od jazykové normy. V feci déti se stfedné téZkou poruchou sluchu se Casto
objevuje podle Seemana monotonie a naruSeni rytmu feéi. V disledku artikula¢ni namahy
odd€luji jednotlivé slabiky. I ptizvuk je ¢asto na nespravném miste. Pt leh¢i nedoslychavosti
pozorujeme mens$i odchylky (pfip. monotonii, zpomalené tempo feci). Déle zduraziuje, ze
¢im dfive dojde Kk nedoslychavosti a ¢im je t&€z8i, tim vétsi je monotonie, monodynamie a
monorytmie feci (Seeman in Lechta,2002).
Audiogenni dysfonie vznik4 v disledku absence sluchové kontroly. NaruSena je 1 fonace
sluchové postizenych déti. Rau a Slezina (1981) analyzovali hlasové odchylky neslySicich.
Podle nich se u neslySicich déti projevuji hlasové poruchy ve tfech oblastech: v sile, vysce a
barvé hlasu. Z hlediska sily hlasu pozorujeme pfili$ tichy hlas ( ¢asto u malych déti), kiiklavy
hlas (Casto u déti se zbytky sluchu). Pokud jde o vysku hlasu, uvadéji vyskyt pfili§ vysokého
nebo pfili§ hlubokého, vékoveé nepfiméteného hlasu. Z hlediska barvy hlasu pozorovali: nizky
nezvucny hlas, blizici se k Sepotu (pfi t€zké hluchoté), hlas s nddechem oteviené huhnavosti,

chraptivy hlas, tlaceny skiehotavy (pfi ztraté sluchu) (Rau, Slezina in Lechta, 2002).

44



Tak jako vyse uvedené slozky tecové produkce, i dychani je zejména u neslySicich
napadné odlisné od normy. Seeman (1974) usuzuje, ze namahava artikulace zpiisobuje Casté
prerusovani vydechu a nové vdechovani, takze vydechova kiivka je pii mluveni odlisna od
kiivky déti, které slysi.

U specifického typu kombinovaného postizeni alfa-mannosidéza je hlavni symptomem
ovliviiyjicim narusenou komunikaéni schopnost progredujici porucha sluchu a progredujici
mentalni retardace. Po kratkém obdobi bezptiznakového vyvoje dochazi k projevim
zhorSovani. Porucha sluchu, nejdiive lehka, se stale zhorSuje. Miize se projevit n¢kolik dni po
narozeni nebo béhem nékolika mésict i let. Nejéastéji do Sesti let véku ditéte. Casto se u
téchto déti kombinuje soucasné nékolik poruch feci. Tato tendence se projevuje nejenom
Vtom, ze se u nich vyskytuje vice poruch fe¢i zaroven, ale i vtom, Ze hranice mezi
jednotlivymi druhy feci se u nich stiraji, a vytvaii se tak zvlastni kategorie fecovych poruch,
ktera se u intaktnich déti i sizolovanou vadou nevyskytuje. Z nejcastéjSich poruch feci
jmenujeme dyslalii, huhnavost, dysgramatismus, chrapot, koktavost, naruSenou modulaci feci
atd. Pti popisu fe¢i déti s onemocnénim alfa-mannosidézou miuzeme hovofit o heterogennosti
symptomu. Ta se projevuje zejména v tom, ze je u nich velmi naruSena obsahova stranka feci
(slovni zasoba, gramaticka stranka feci atd.) a soucasné je velmi narusena i jeji vnéjsi stranka,
Casto z vice aspektl (rezonance, artikulace, tempo, ale 1 jiné odchylky).

Pokud jde o pfi¢iny poruch teci u téchto déti, je tieba zdiraznit, ze vedle vlivu sniZzené
mentalni trovné a poruch sluchu tu spoluptlisobi cela fada dalSich faktort. Pficinou jsou
organové anomalie perifernich mluvnich organi (deformace chrupu, velky masity jazyk,
Siroky kofen nosu, Sirokd usta, deformace celého artikulacniho aparatu atd.). Takovéto
abnormality jsou jednak Cast&j$i nez u déti s izolovanou vadou, jednak je lze v diasledku
naruSené inervace obvykle hiife korigovat. Dale tu spolupisobi nedostatecnd uroven
motorické koordinace. Jednim z nejmarkantnéjSich projevli sniZené urovné motoriky je
orofacialni oblast. Na poruchach feci u déti s onemocnénim alfa-mannosidéza se podileji 1
Castd respiraéni onemocnéni a deformace hrudniku. NaruSeni feci se tim znasobuje. Pasivni
slovni zasoba je vzdy vétsi nez aktivni. Narusena schopnost fonematické diferenciace je u
téchto déti témer pravidlem. Proto je tfeba v ramci logopedické intervence vénovat velkou
pozornost rozvoji sluchové diferenciace a zlepSeni oromotoriky. Pokud jde o motoriku,
tu masaz mluvnich organii, rozvijeni motoriky jazyka, rti, patrohltanového uzavéru. Hlavnim

cilem logopedické terapie zde neni odstranovani vadné vyslovnosti, ale podpora komunikace
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jako takové, schopnost domluvit se za kazdych podminek, nebot” fe¢ téchto déti je pro okoli
témer nesrozumitelnd. U déti s kombinovanymi poruchami fe¢i musime pocitat i se

specifickymi postupy pii jejich odstranovani. Vyuzivame 1 aplikaci augmentativni a
alternativni komunikace.
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6 ALTERNATIVNI A AUGMENTATIVNI KOMUNIKACNI SYSTEMY

6.1 Cile a metody AAK®

Systémy augmentativni komunikace (augmentace z lat. zvétSeni, rozhojnéni, stupniované
rozvedeni vyrazu) jsou zaméfeny na podporu jiz existujicich moznosti a schopnosti. Jejich
ucelem je zvysit kvalitu fe¢i a usnadnit vyjadfovani. VétSinou je lze zaradit mezi dynamické
systémy komunikace, kdy postizend osoba v komunikacni situaci aktivné urcuje komunikaéni
nastroj.

Systémy alternativni komunikace jsou ty dynamické komunikacni systémy, které se
pouzivaji jako nadhrada mluvené feci. Soucasti komunikace v kazdém z téchto systému jsou 1
metajazykové prosttedky, mimoslovni zptisoby, sdé¢lovani: pohledy (fe¢ oci), vyrazy obliceje
(mimika), pohyby téla (kinetika), fyzické postoje (konfigurace vSech casti téla), gesta
(gestika), doteky (haptika), ptiblizeni a oddaleni (proxemika) (Krahulcova, 2003).

Z jednoduchych netradi¢nich komunikacnich systémt, slovnich 1 neslovnich, jsou
nejznaméjsi facilitovand komunikace, facilitovany znakovy jazyk Makaton, ktery je jiz
adaptovan i ze znakll Ceského znakového jazyka neslySicich, edukativni systém Bliss a
metody socialniho ¢teni (Krahulcova, 2003).

Cilem AAK je umoznit jedinclim se zavaznymi poruchami komunikaéniho procesu aktivni
dorozumivani, to je zprosttedkovani, usnadnéni a rozSifeni komunikace tém osobam, jejichz
mluvend fe¢ je jen malo srozumitelnd, nebo je jim znemoznéna. Vysledkem efektivniho
pouzivani AAK je socialni interakce, vyvoj, zmény socidlni pozice z pasivni na aktivni, pocit
sebedivéry. Jsou prevenci rozvoje frustrace, pfinosem pro zmény postoji socialniho
prostfedi, chovani samotného uzivatele, jeho fyzickych a duSevnich schopnosti. Systémy
AAK jsou efektivné vyuzivany jak u vrozenych naruSeni komunika¢niho procesu jako
disledku handicapti smyslovych, mentalnich, centralnich poruch vyvoje motoriky,
vyvojovych poruch fefi a kombinovanych postizeni, tak u poruch =ziskanych a
degenerativnich onemocnéni, napf. po urazovych stavech mozku, nddorech mozku, cévnich
mozkovych piihodach atd. Lze je ptfizpusobit mentdlni irovni konkrétnich jedincii a mnohé
tak osvobodit od nepfiméfené namahy vyjadifovani se mluvenou feci, ktera je stejné v Castych

ptipadech jen mélo, nebo viibec neni srozumitelna.

AAK - alternativni a augmentativni komunikaéni systémy
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Metody AAK:

1. bez pomtcek- uziti prosttedkll nonverbalni komunikace (pohled, mimika, gestikulace,

vizualn¢ motorické znaky)

2. spomickami — piedméty, obrazky, fotografie, symboly (piktogramy, pismo),

komunikatory

3. jiné typy — napi. dopliiky ke snadné¢jSimu ovladani pocitace (alternativni klavesnice,

spinace apod.)

Vybér komunikacniho systému, €i jejich kombinace je vzdy nutné posuzovat individualné

vzhledem k mozZnostem, schopnostem ditéte a také v souvislosti s jeho vyvojovou prognozou.

Pfedev§im se zaméfujeme na nejpfirozenéj$i formu koverbalniho chovani, tj. gestiku a

mimiku. Stupei télesného postizeni vSak muize byt takového rozsahu, Ze 1 v téchto aktivitdch

je dité velmi omezeno (Janovcova, 2004).

P¥i rozhodovani o zpitsobu komunikace a volby systému AAK je nutné brat v tuvahu:

A. Pedocentricka hlediska

- porozuméni slovni zasob¢ a v§em aspektiim jazyka

- verbalni dovednosti, event. pokusy o komunikaci, gesta, mimika, zvuky (schopnost byt

omezené nebo naruSené artikulace)

fyzické dovednosti

stav smyslovych organii

dobu praceschopnosti

vek

pfedpoklad dalSiho rozvoje
kognitivni schopnosti

potfebu a motivaci ke komunikaci
podporu rodiny a personalu

schopnost interakce

B. Systémova hlediska

zpusob pienosu (dynamicky, tj. napt. znakovéa fe¢ nebo staticky, tj.
napt. piktogramy)

ikonicita (ztetelnost, prithlednost, mira abstrakce)
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= rozsah slovni zasoby a shoda s mluvenym jazykem (napf. také
derivacni morfologie: spanek-ospaly, hlad-hladovy, predlozky, flexe

apod.) (Janovcova, 2004).
6.2 Vyuzitelné systémy AAK pro déti s mukopolysacharidézou

6.2.1 Komunikaéni systém S obrazovymi symboly - piktogramy

Neverbalni komunikace pomoci piktogramti je forma piedavani instrukci, ptikazi,
varovani, usnadnéni orientace v nejriznéjSich prostfedich bez vazby na fe¢ (jazyk).
Mezinarodni normy charakterizuji piktogramy jako vnimatelny utvar, ktery je vytvoien
psanim, kreslenim, tiskem nebo jinymi postupy. Piktogramy ke komunika¢nim ucelim
pouzijeme zejména tehdy, kdyz dit€ z riiznych pficin neni schopno (pfevdzné pro mentalni
retardaci) dekddovat pismo. Pomoci piktogrami mohou jedinci s naruSenym komunika¢nim
procesem, zejména ti, co nemohou pouzivat mluvenou fe¢, sdé€lit své pocity a potieby.
Zvysuji se také jejich kognitivni moznosti, rozhodovani a maji piilezitost zapojeni se do
konzervace. Usp&né je lze vyuzivat u mentalng retardovanych jedinci, autisti a
multihandicapovanych déti. Soucasné s piktoramy pouzivame vzdy mluvenou fec, ¢asto spolu
s manualnimi znaky. Podle individualnich zvlastnosti budou néktefi jedinci pouzivat

piktoramy k alternativni, jini k augmentativni komunikaci ( Janovcova, 2003).
6.2.2 Komunikaéni systém — znak do Feci

Znak do feci neni znakovou feci, ale kompenzac¢nim prostiedkem, tj. doplitkem feci pro
jedince snarusenou komunikac¢ni schopnosti, zejména v expresivni slozce fe€i. Cilem je
roz§ifit a usnadnit komunikaci, zlepSit porozuméni a postupné piivadéni k mluvené feci,
nikoliv naucit daného jedince co nejvice znakl a potlacovat verbalni vyjadfovani. Znakuji se
predevsim tzv. klicova slova ve vété, rytmus znaku a slova je souhlasny. Znak do feci lze
dopliiovat také znaky prejatymi, uméle vytvofenymi, tj. znaky, které jsou napiiklad soucasti

znakové feci pro neslysici (Janovcova, 2003).
6.2.3 Komunikac¢ni systém — Makaton

Jde o nonverbalni jazykovy program, ktery je zaloZen na vyuZiti gest a znakii odvozenych
Z narodniho znakového jazyka neslySicich. Tento komunikacni systém je pfizptisoben hlavné
pottebam lidi se sluchovym a mentalnim postizenim. Pomoci znakl se vyjadiuji pouze
klicova slova vypovédi. Znakovani je doprovazeno mluvenou fteci. Ke zvySeni

srozumitelnosti se obsah vypovédi dotvaii mimickymi prvky, modulaci feci, kontextem celé
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situace ( Krahulcova,2003). Slovnik Makatonu obsahuje 350 slov, sestavenych do osmi
stupiii od zakladnich a béznych pojmi az k pojmim obecnéjsSim se stale stoupajici ndro¢nosti

(Janovcova,2003).
6.2.4 Alternativni vyuka ¢teni s vyuZitim globalni metody

U nékterych déti je vhodné k rozvoji komunikacnich, eventuelné ¢tenaiskych dovednosti
vyuzit metody globalniho ¢teni, kdy se jedinec uc¢i vnimat slovo jako znamou jednotku feci.
Teoretickym zakladem je tvarova psychologie, podle niz ¢tenai vnima celky, jimZ jsou Casti a
prvky podfizeny.

Metodicky se postupuje od celku k jednotlivostem, postup je tedy opa¢ny nez u metody
analyticko-syntaktické. Hlavnim cilem je stimulace zrakového vnimani, verbalniho mysleni,
zamérné pozornosti a rozvoj komunikativnich dovednosti a podle individudlnich schopnosti je
pozdéji mozné u nekterych déti piejit na metodu vyuky Eteni analyticko-syntetickou. Globalni
metodu muzeme vyuzit u déti se sluchovymi vadami, mentilni retardaci vcetné
kombinovaného postizeni. Ucebni pomickou je soubor obrazki stextem ( pojmem)
Z nejriznéjSich oblasti, které dit¢ obklopuji. Kazdy obrazek je ve trojim vyhotoveni, pismo je
velké, tiskaci, je tak mozné jeho napodobovani obtahovanim, skladanim z ty¢inek nebo
stavebnic. Jako dopln€k lze vyuzit fotografie se jmény znamych osob ( rodina, spoluzaci)

(Janovcova, 2003).
6.2.5 Socialni ¢teni

Jako netradiéni podplirnou pomocnou a motivacni metodu pro déti, suvadénym
specifickym typem kombinovaného postizeni, Ize vyuZit tzv. socidlni ¢teni. Velké mnozstvi
retardovanych déti neefektivné vynaklada velké tUsili na osvojeni Ctendiskych dovednosti,
které se vSak stavaji mechanickou zélezitosti, pro komunikaci S okolim nepfinosnou. Socidlni
¢teni se uplatni pfedev§im pfi rozvijeni rozumovych schopnosti, orienta¢nich dovednosti a ke
zlepSeni socialni komunikace. OvSem tuto metodu vyuzijeme u déti, které rozuméji, verbalné
komunikuyji, ale technické ¢teni nejsou schopny déle rozvijet. Miizeme jim tak obohatit slovni
zasobu, seznamime je se symboly pfedmét. Socialni ¢teni je soucasti socialniho uceni. Dané
jedince seznamujeme s piktogramy, slovy a skupinami slov, se kterymi se Casto setkavaji, a to

z nutnosti ¢tenatskych dovednosti (Janovcova, 2003).

Vybér jednotlivé metody je dobré konzultovat se specializovanym pracovistém:

Napt. CAAK — poradna pro dospélé, pijéovna pomicek, Tyrsova 13, Praha, 120 00, (
www.alternativnikomunikace.cz)
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Poskytované sluzby:
¢+ poradenstvi a terapie pro dospé€lé s poruchami komunikace

L)

»  pomoc pii vybéru pomucek pro ovladani pocitace u télesné postizenych, kontakt na

0

vyrobce pomucek k ovladani pocitace

X/
L %4

pujc¢ovna technickych pomtcek a pocitacii

X/
L %4

informace o pocitatovém softwaru s moznosti vyzkouseni

%

* doporuceni vhodného softwaru, kontakt na vyrobce

L)

*
L X4

celorepublikova plisobnost

(www.alternativnikomunikace.cz)
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Prakticka ¢ast
7 VYZKUM

7.1 Cile prace, pouzité techniky, vymezeni hypotéz

Cilem praktické casti diplomové prace je prosetfit a zjistit, zda se na dotdzanych
logopedickych pracovistich Ceské republiky setkavaji logopedové s dé&diénymi
metabolickymi poruchami. A pokud se setkévaji s kombinovanymi vadami, zda viibec védi,
ze toto postizeni mize byt zpisobeno DMP. Daéle pak je tkolem zjistit Cetnost poskytované
logopedické péce na klinickych logopedickych pracovistich détem s mukopolysacharidozou.

Dalsim cilem vyzkumné c¢asti diplomové prace bylo popsat na piipadové studii
progredujici projevy dédiéného metabolického onemocnéni od narozeni po dovrSeni
dospélosti a zjistit, jakym zptisobem probihala logopedicka péce.

Pouzitou technikou bylo dotaznikové Setfeni, které bylo realizovdno pomoci internetu,
elektronickou postou, zaslanim dotazniki na 220 klinickych logopedickych pracovist
registrovanych na internetovych strankach AKL Ceské republiky. Jednalo se o dotaznik

vlastni konstrukce.

Casovy harmonogram vyzkumného projektu:

P¥ipravna faze vyzkumného projektu 10/2009 — 11/2009
Realizace vyzkumného projektu 12/2009 - 1/2010
Analyza vysledkd 2/2010 - 3/2010

Pred zah4jenim vyzkumného projektu byly stanoveny nésledujici hypotézy:

» Hypotéza HI1: |, Vsechna klinicka logopedicka pracovisté jSOU persondlné a
materialné dostatecné pripravena pro praci s détmi s onemocnénim DMP, typu
mukopolysacharidoza. “

» Hypotéza H2: , Kazdé dite s DMP, typu mukopolysacharidoza je Vv péci klinickych
logopedu.
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7.2 Metodologie vyzkumu

Ke zjisténi cile vyzkumného projektu bylo pouzito metody kvantitativniho vyzkumu,
techniky dotaznikového Setfeni. Dotaznik se skladd ze 14 otazek a je rozdélen na tfi
tematické oblasti: obecnd informace, teoreticka ¢ast, prakticka ¢ast.

Otazky v prvni oblasti nazvané obecna ¢&ast, tj. 1. — 5. otazka, jsou obecného
informativniho charakteru, kdy jsou zjistovany zékladni informace o klinickych logopedech a
jejich pracovistich.

Druha oblast otazek, uvedena jako teoreticka ¢ast, je nejrozsahlejsi a jsou v ni otazky
zamétfené na zjisténi konkrétnich udaji tykajicich se onemocnéni DMP s naruSenou
komunikacni schopnosti. Jsou to otdzky ¢. 5 — 13 a tykaji se zjisténi persondlniho a
materialniho stavu logopedickych pracovist.

Tteti oblast uvedena jako prakticka €ast je zastoupena pouze otdzkou €. 14. Ta je
zamétena k vyjadieni respondenti na logopedickou intervenci ditéte trpiciho DMP typu
mukopolysacharidoza, diagndzou alfa-mannosidoéza dle vlastnich zkusenosti nebo navrZzeni
predpokladané intervence na zaklad¢ uvedenych anamnestickych udaja.

Dotaznikové Setieni bylo realizovano pomoci e-mailovych adres uvedenych na strankach
v adresaii Asociace klinickych logopedti Ceské republiky pomoci elektronické posty.
Odesléano bylo celkem 220 dotaznikdl, vraceno vSak bylo pouze 88 dotaznikli vyplnénych, coz
je 40% dotazanych. Dotaznikového Setieni se Gc€astnili klinicti logopedi statnich a nestatnich
logopedickych pracovist z celé Ceské republiky. Byla vyuzita bivariaéni analyza a data byla
statisticky zpracovana v pocitacovém programu MS Excel.

K dotazniku byl téZ pfiloZen priivodni text, ve kterém bylo piibliZzeno téma diplomové
prace a byly zde vymezeny pokyny pro vyplnéni dotazniku. Ujistili jsme respondenty, ze
vSechny informace, které nam v pribéhu dotaznikového Setfeni poskytnou, budou anonymni
a budou slouzit pouze k ucelim diplomové prace.

Pro piipadovou studii, ktera nam slouzi k porovnani vysledkii s dotaznikovym Setfenim
a popsani klinickych projevi ditéte s alfa-mannosidézou, byly pouzity tyto metody:

= Rozhovor s rodic¢i a se zkoumanym ditétem, ucitelkou, détskou 1ékarkou, logopedem

* Pozorovani ditéte pfi ¢innostech a komunikaci v rodinném a $kolnim prostiedi

* Analyza dokumentl — prostudovani lékaiské a pedagogické dokumentace

= Obsahova analyza — zodborné literatury, z internetu, osobni konzultace v Ustavu

dédi¢nych metabolickych poruch VFN 1LF v Praze
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7.3 Vlastni Seti‘eni a analyza vysledkii

A: DOTAZNIK OBECNE INFORMACE

1. Zastoupeni klinickych logopedi dle pohlavi

Tabulka ¢. 1 — klinicti logopedi dle pohlavi

Statni Nestatni
klinicka % klinicka % Celkem %
logopedicka logopedické
pracovists’® pracovi§ts™
zena 22 91% 61 95% 83 94%
muz 2 9% 3 5% 5 6%
Celkem 24 100% 64 100% 88 100%

Na otazku ¢. 1 odpovédélo 88 respondentii (N=88). Na statnich klinickych pracovistich
pracuje 22 zen (91%) a 2 muzi (9%). Na nestatnich, privatnich klinickych pracovistich je to
61 Zen ( 95%) a 3 muzi (5%). Celkem to je 83 Zen (94%) a 5 muzi (6%), coz predstavuje

naprostou ocekavanou pievahu zenskych logopedickych klinickych pracovnic.

Graf ¢. 1 — Klinicti logopedi dle pohlavi na jednotlivych logopedickych pracovistich

94%

Bl Zena

B muz

6%

’ Logopedické pracoviité fizena Ministerstvem zdravotnictvi /dle informace z Ustavu zdravotnickych informaci
a statistiky CR — dale jen UZIS/
10 Logopedicka pracovisté nestatni — fizena statni spravou a privatni /dle informace z UZIS/
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2. VEK logopedii
Tabulka €. 2 - vék logopeda

Statni Nestatni
klinicka % klinické % | celkem %
logopedicka logopedicka
pracovisté pracovisté
do 30 let 5 21% 31 48% 36 41%
31-40 let 4 17% 15 23% 19 21,5%
41 - 50 let 8 33% 11 17% 19 21,5%
51 let a vice 7 29% 7 11% 14 16%
100
celkem 24 100% 64 % 88 100%

Na otazku €. 2 odpovédelo 88 respondentli (N=88). Na statnich klinickych logopedickych
pracovistich pracuje nejvice logopedi ve vékovém rozmezi 41 — 50 let (8 logopedt, 33%),
nejméné ve vékovém rozmezi 31 — 40 let (4 logopedi, 17%) a do 30 let (5 logopedu, 21%).
Ve vékovém rozmezi 51 let a vice jich je 7 (29%). Na nestatnich klinickych logopedickych
pracovistich je nejvice logopedii zastoupeno do 30 let (36 logopedt, 41%), v€k mezi 31 lety
az 50 lety je logopedy zastoupen shodné 19/19 logopedi (21,5%/21,5%), nejméné pak vek
51 a vice pouze 14 klinickymi logopedy (16%). Procentudlni zastoupeni véku logopedi udava

graf ¢.2.

Graf ¢. 2 — Vék logopedii

Odo 30 let
@31-40let
@41 -50let

@51 leta
vice
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3. Délka Vasi logopedické praxe:
Tabulka ¢. 3 — Délka Vasi logopedické praxe:

Délka Vasi Statni Nestatni
e v ash Klinicka % klinicka % %
logopedické S . Celkem
) logopedicka logopedicka
praxe: v .
pracovisté pracovisté
0, 0, 0,
do 1 roku 0 0% 3 5% 3 4%
1-5 let 2 8% 8 12% 10 11%
5-10 let 3 12% 20 31% 23 26%
10-20 let 10 42% 26 41% 36 41%
nad 20 let 9 38% 7 11% 16 18%
Celkem 24 100% 64 100% 88 100%

Na otazku €. 3 odpovédélo 88 respondentti (N=88). Na statnich klinickych pracovistich je
nejdelsi logopedicka praxe 10-20 let, je zastoupena logopedy 42%. V rozmezi délky
logopedické praxe 1-5 let 8%, 5-10 let 12 %. Naopak délka logopedické praxe do 1 roku neni
zastoupena vibec.

Na nestatnich logopedickych pracovistich je situace obdobnd, délka logopedické praxe
ma vzestupnou tendenci (12%, 31% a 41%), nad 20 let klesa na 11%, logicky nejnizsi je do 1

roku a to 5%.

Graf ¢. 3 - Délka Vasi logopedické praxe

0O do 1 roku
B 1-5let

@ 5-10 let
@ 10-20 let
B nad 20 let
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4. V jakém Kkraji pusobite?
Tabulka ¢. 4 — V jakém kraji piisobite?

Statni Nestatni
klinicka % klinicka % Celkem %
logopedicka logopedicka
pracovisté pracovisté
kraj Praha hl. mésto 4 17% 6 9% 10 11%
Stredocesky kraj 1 4% 5 8% 6 7%
Jihocesky kraj 0 0% 4 6% 4 5%
Plzensky kraj 2 8% 2 3% 4 5%
Karlovarsky kraj 0 0% 2 3% 2 2%
Ustecky kraj 0 0% 1 2% 1 1%
Liberecky kraj 0 0% 1 0% 1 1%
Kralovlihr_adecky 2 8% 5 84, 7 8%
raj
Pardubicky kraj 1 4% 3 5% 4 5%
kraj Vysoc¢ina 2 8% 6 9% 8 9%
Jihomoravsky kraj 6 25% 10 16% 16 18%
Zlinsky kraj 2 8% 6 9% 8 9%
Olomoucky kraj 2 8% 9 14% 11 13%
MoraVT(ko_slezsky 2 8% 4 6% 5 704
raj
Celkem 24 100% 64 100% 88 100%

Na otazku €. 4 odpovédélo 88 respondentti (N=88). Na statnich logopedickych klinickych
pracovistich v ramci krajského uspotadani v CR odpovédélo nejvice klinickych logopedi
z Jihomoravského kraje, tj. v poétu 6 (25%), dale kraj Praha hl. m. 4 (17%), kraje JihoCesky,
Karlovarsky, Ustecky a Liberecky neni zastoupen, ostatni kraje jsou zastoupeny v poétu 1 — 2
klini¢ti logopedi (4%-8%).
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http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=20&mnu_id=3300&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=31&mnu_id=3400&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=32&mnu_id=3500&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=41&mnu_id=3600&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=42&mnu_id=3700&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=51&mnu_id=3800&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=52&mnu_id=3900&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=52&mnu_id=3900&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=53&mnu_id=3950&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=61&mnu_id=3960&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=62&mnu_id=3970&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=72&mnu_id=3990&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=71&mnu_id=3980&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=80&mnu_id=3995&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=80&mnu_id=3995&mnu_action=select

Na nestatnich klinickych pracovistich opét dominuje kraj Jihomoravsky s 10 respondenty
(16%), dale Olomoucky kraj s 9% (14%), nasleduje kraj Praha hl. m. a kraj Zlinsky se 6
respondenty (9%), zbylé kraje se podili sestupné od 4 do 1 respondenta (6% - 2%).)

Graf ¢. 4 - V jakém kraji puisobite?

O kraj Praha hl.
mésto

@ Stredocesky kraj

@ Jihocesky kraj

@ Plzensky kraj
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5. Typ vaSeho zarizeni

Tabulka ¢. 5- Typ vaseho zarizeni

Statni Nestatni
klinicka % klinicka % Celkem %
logopedicka logopedicka
pracovisté pracovisté
statni logoped_lc_ka 15 64% 15 17%
ambulance /kliniky
nestatni
logopedicka 48 75% 48 55%
ambulance/ klinika
lazenska zatizeni 1 4% 1 1%
domov pro osoby
se zdravotnim 1 4% 1 1%
postizenim
neurologické
oddéleni ve 2 8% 5 8% 7 8%
zdravotnictvi
ORL a f()vnla‘Erlcke 5 8% 5 9% 8 9%
oddé¢lent
rehabilitacni
zdravotnické 1 4% 2 3% 3 3%
zatizeni
jiné 2 8% 3 5% 5 6%
Celkem 24 100% 64 100% 88 100%

Na otazku €. 5 odpovédelo 88 respondentti (N=88). Nejvice klinickych logopedii pracuje dle

dotaznikového Setfeni na nestatnich logopedickych pracovistich (75%), o néco méné na

statnich logopedickych pracovistich (64%). Ostatni typy logopedickych pracovist’ statnich a

nestatnich, jejich zastoupeni je obdobné, vyjimku tvoifi lazenskd zafizeni a domovy se

zdravotné postizenymi, které jsou statni.
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Graf ¢. 5 - Typ vaseho zarizeni
O statni logopedicka
ambulance /kliniky

@ nestatni logopedicka
ambulance/ klinika
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Orehabilitacni zdravotnické
zarizeni

1%

@jiné

B: TEORETICKA CAST

6. Setkavate se ve Vasi logopedické praxi s diagnoézou dédi¢na metabolicka porucha typu
mukopolysacharidéza?
Tabulka ¢. 6 — Vyskyt onemocnéni ditéte s NKS a s diagnézou DMP

Statn Ostatni
o, o nestatni 0 0
lokgn;‘éli‘jké % klinicka & Celkem &
gopedick logopedicka
pracoviste oy
pracoviste
Ano 8 33% 3 5% 11 13%
Ne 14 58% 53 83% 67 76%
Nevim 2 9% 8 12% 10 11%
Celkem 24 100% 64 100% 88 100%

Na otazku €. 6 odpovédélo 88 respondentii (N=88). Nejvice klinickych logopedu, kteti se
setkali s diagnozou DMP je statnich 8(33%), u nestatnich 3 (5%), coz je pouze 13 % vSech

dotazanych respondentti.
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Graf ¢. 6 — Vyskyt onemocneéni ditéte s DMP

OAno
Bl Ne

@ Nevim

7. Jak si dopliiujete vzdélani v oblasti logopedické péce o déti s kombinovanym
postiZenim?

Tabulka ¢. 7 — Jak si dopliiujete vzdélani v oblasti logopedické péce o déti s kombinovanym
ostiZenim?

e s Nestatni
Statni Klinickd | ¢, Klinicka % %
logoped}cka logopedicka Celkem
pracovisté .
pracoviste
studuji odborné
publikace v 18 75% 55 86% 73 83%
Ceském jazyce
studuji odborné
publikace v cizim 7 29% 20 31% 27 31%
jazyce
ucastnim se
pravidelné
seminart a 13 54% 33 52% 46 52%
konferenci na
dané téma
V ramci
celozivotniho 15 63% 47 73% 62 70%
vzdélavani
v ramei pred 7 29% 28 4% | 35 | 40%
atestacnl pripravy
a jiné 1 4% 4 5% 5 6%
Celkem 24 64 88 100%
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Na otazku ¢. 7 odpovédélo 88 respondenti (N=88). Bylo mozné oznacit vice odpovedi,
respondenti upfednostnili pouze jednu. Zcela priikkazné oba typy logopedickych pracovist
uptednostiuji studium odbornych publikaci v Eeském jazyce 18/55 (75%/86%). Nasleduje
celozivotni vzdélavani 15/47 (63%/73%), seminate a konference 13/33 (54%/52%), atestacni
priprava 7/28 (29%/44%), studium odbornych publikaci a jiné jsou frekventovany pomérné

velmi maélo.

Graf ¢.7 - Vzdélavani v oblasti logopedické péce o déti s kombinovanym postiZenim?

O studuji odborné
6% publikace v eském
jazyce
@ studuji odborné
publikace v cizim jazyce

@ ucastnim se pravidelné
seminaru a konferenci na

dané téma
@ v ramci celozivotniho

vzdélavani

@ v rdmci pred atestacni
pfipravy

Bajiné
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8. Se kterou z téchto diagnoz jste se ve Vasi logopedické praxi setkal/a?
Tabulka ¢.8 - Se kterou z téchto diagnoz jste se ve Vasi logopedické praxi setkal/a?

(rozdéleni mukopolysacharidozy podle druhu enzymu, ktery chybi)

Statni
klinicka
logopedicka
pracoviste

%

Nestatni
klinicka
logopedicka
pracovisteé

%

Celkem

MPS | syndrom Hurler

3

13%

2

3%

7%

syndrom Sheie

syndrom Hurler/Sheie
compound

MPS 1l syndrom Hunter

2%

1%

MPS 11 syndrom
Sanfilippo

MPS IV syndrom
Morquio

MPS VI syndrom
Maroteaux—Lamy

MPS VII syndrom Sly

Mukolipidozy a jina
sttadava onemocnéni

Nasledujici nemoci
jsou
mukopolysacharidoze
velmi podobné

ML Il syndrom I—cell
disease

ML 111 syndrom pseudo—
Hurler—polysydrophy

ML IV

Sialidosa

Mannosidosa
(alfa,beta)

13%

3%

Niemann—Pick

8%

2%

Mukosulfatidosa

Aspartyglukosaminurie

nevim

16

66%

61

95%

77

87%

Celkem

24

100%

64

100%

88

100%

Na otazku ¢. 8 odpovédélo 88 respondentit (N=88). Bylo mozné oznacit vice odpovedi,

respondenti oznacili pouze tu, ktera jim je znama. Oba typy logopedickych pracovist’ uvadéji

pro n¢ znamé diagnozy, statni logopedicka pracovisté celkem 3 v poctu 8 ptipadl, u

nestatnich 2 v poctu 3 piipadi (5%).
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Graf ¢. 8 - Se kterou z téchto diagnoz jste se ve Vasi logopedické praxi setkal/a

O MPS | syndrom Hurler

B MPS Il syndrom Hunter

B Mannosidosa
(alfa,beta)

@ Niemann—Pick

@ nevim

3%l 19%

7%

9. Pokud provadite logopedickou intervenci u déti s kombinovanymi vadami s
naruSenou komunikacni schopnosti, domnivate se, Ze vase ambulance /zafizeni/ je pro
Vasi praci dostatené vybavena?

Tabulka ¢.9 - Pokud provddite logopedickou intervenci u deéti s kombinovanymi vadami s
NaruSenou komunikacni schopnosti, domnivate se, Ze vase ambulance /zarizeni/ je pro Vasi
praci dostatecné vybavena?

Nestatni
Statni klinicka
klinicka
logopedicka % ‘ % Celkem %
_ logopedicka
pracoviste _
pracovisté
dobie 14 58% 49 7% 63 72%
spise dobie 8 34% 12 19% 20 23%
spiSe Spatné 2 8% 3 4% 5 5%
Celkem 24 100% 64 100% 88 100

Na otazku €. 9 odpovédélo 88 respondenti (N=88). Na statnich klinickych logopedickych
pracovistich je vybavenost pfi porovnani ¢iselného poméru o néco lepsi nez na nestatnich

klinickych logopedickych pracovistich.
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Graf ¢. 9 — Pokud provddite logopedickou intervenci u déti s kombinovanymi vadami s NKS |
domnivate se, ze vase ambulance /klinika/ je pro Vasi prdci dostatecné vybavena?

Odobre
Bl spiSe dobre

@ spise Spatné
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10. Jak casto provadite logopedickou terapii naruSené komunikacni schopnosti u déti
s metabolickou poruchou (typu mukopolysacharidéza)?

Tabulka ¢.10 -Jak casto provadite logopedickou terapii narusené komunikacni schopnosti u
deti s metabolickou poruchou (typu mukopolysacharidéza)?

Statni klinicka Nestatni klinicka Celke
logopedicka % logopedicka % m %
pracovisteé pracovisteé
denné
2x za tyden
1x za tyden 1 4% 1 1%
1x za mésic 1 4% 1 1%
dle ptedpisu
Ministerstva 6 25% 3 5% 9 10%
zdravotnictvi
neprovadim 16 67% 61 95% 77 88%
Celkem 24 100% 64 100% 88 100%

Na otazku ¢. 10 odpovédélo 88 respondentti (N=88). Bylo mozné oznacit vice odpovédi,

vétSina respondentli oznacila pouze tu otazku, kterd je jim predpisem stanovena, ostatni

kromé uvedenych dvou ptipadi logopedickou terapii NKS neprovadi.

Graf ¢ 10 - Jak casto provddite logopedickou terapii narusené komunikacni schopnosti u déti

2

1%

1%
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11. Vyuzivate ve vasi logopedické praxi techniky alternativni ¢i augmentativni
komunikace?
Tabulka ¢. 11 - Vyuzivdte ve vasi logopedické praxi techniky alternativni ¢i augmentativni

komunikace?

Statni klinicka Nestatni klinicka
logopedicka % logopedicka % Celkem %
pracovisteé pracoviste
ano 22 92% 56 88% 78 89%
ne 2 8% 8 12% 10 11%
Celkem 24 100% 64 100% 88 100%

Na otazku €. 11 odpovédélo 88 respondentit (N=88). Vyuzivani alternativni a augmentativni
techniky je v rovnovaze u obou typu klinickych logopedickych pracovist. Pouze 2 (8%) u

statnich a 8 (12%) u nestatnich tyto techniky nevyuziva.

Graf ¢. 11 - Vyuzivate v logopedické praxi techniky alternativni ¢i augmentativni

komunikace?

89%

O ano

B ne
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12. Existuji ve vasem kraji specializovana zarizeni s moznosti poskytovani logopedické
péfe u déti s kombinovanym postiZenim ve spojitosti s naruSenou komunikacni
schopnosti?

Tabulka ¢.12- Existuji ve vasem kraji specializovand zaiizeni s moZnosti poskytovdini
logopedické péce u déti s kombinovanym postiZenim ve spojitosti s narusenou komunikacni
schopnosti?

Statni klinické Elfz:ig
logopedicka % . % Celkem %
s logopedicka
pracoviste v
pracoviste
ano 24 100% 64 100% 88 100%
ne
nevim
Celkem 24 100% 64 100% 88 100%

Na otazku €. 12 odpovédélo 88 respondentli (N=88), a to jednoznaéné¢ ANO.

Graf ¢.12 - Existuji ve vaSem kraji specializovand zafizeni s moZnosti poskytovini
logopedické péce déti s kombinovanym postiZenim ve spojitosti s NKS?

Oano

68




13. Jak je podle Vas v CR zpracovina odborna literatura na dané téma?

Tabulka ¢. 13 - Jak je podle Vis v CR zpracovina odbornd literatura na dané téma?

Statni klinick4 Eﬁig
logopedicka % o % Celkem %
vy logopedicka
pracoviste oy
pracoviste
velmi 20 83% 50 78% 70 80%
kvalitné
spise kvalitné 4 17% 14 22% 18 20%
spise
nekvalitné
velmi
nekvalitné
Celkem 24 100% 64 100% 100%

Na otdzku €. 13 odpovédélo 88 respondentli (N=88), a to pouze ve dvou ze Ctyf moZznosti,
S pfevahou odpovédi ,,velmi kvalitn€“ u statnich logopedickych pracovist 20 (83%),
U nestatnich logopedickych pracovist’50 (78%). Odpovédi na otazky ,,spise kvalité“ a ,,velmi

nekvalitné* se respondenti shodné nezabyvali.

Graf'¢. 13- Jak je podle Vis v CR zpracovina odbornd literatura na dané téma?

80%

O velmi kvalitné

B spise kvalitné
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C. PRAKTICKA CAST
(tiplné zneni dotaznikové otdzky)
14. Typickym znakem diagnézy mukopolysacharidézy v oblasti komunikacnich
schopnosti je progredujici sluchové postizeni a mentalni retardace. Pokusili byste se
stru¢né nastinit moZnosti vasi logopedické intervence? Pro pribliZeni klinického obrazu
prikladam anamnestické udaje ditéte.
0. A Chlapec P. je ve veéku sedmi let dvou mésici. Podle matcina sdéleni byly
zaznamendny nasledujici zkusenosti: chlapec se narodil z prvni fyziologické gravidity matky,
narodil se V terminu, spontanné zdhlavim, poporodni hmotnost byla 3 kg 700 g, lehky
novorozenecky icterus s jednodenni fototerapii. Kojen Sest tydnii, sed od 10. mésice, lezl také
od 10. meésice, chiize na 14 mesicich. V 6 mésicich zjisténa hypotonie, deformity patere
(kyfoza) a zZeber. V 8. mésici zjisten hydrocefalus.
Broukat zacal na 3 mésicich, slabikovat na 9 mésicich, prvni slova v 15 mésicich. Do 18.
meésice vyvoj reci fyziologicky, pozdeji zpomaleny vyvoj reci.
V 5 letech pouziva jednoduché trislovné vety. Aktivneé vyuziva cca 300 slov s nespravnou
artikulaci.
R. A. : Rodice zdravi. Mladsi bratr 5,5 let, stejny fenotyp, stejné klinické projevy jako starsi
bratr.
Zavér vySetieni z pedagicko-psychologické poradny v 7,5 let ditéte:
Dg. Alfa-manosidosa, F 800 H906 E 76/3 .
Dite negativistickeé, neklidné, nesoustredené, klidnejsi za pritomnosti matky. Rozumové
schopnosti v testu T-M aktudlné pri fyzickém véku 7,5 na vurovni 3,11 véku. Verbdlni projev
nesrozumitelny dyslalicky, pouziva jednoduché trislovné vety, slovni zasoba cca 350 slov,
kresba na urovni cmaranice, bez znalosti barev, ¢iselna rada zvladnuta do 3.
Zavér neurologického vysetfeni: Kompenzovany hydrocefalus. Mentalni retardace lehkého
stupné.
Zaver z ORL: Stredné tézka porucha sluchu oboustranné s v. s. vyraznou prevodni slozkou.
Vyhodnoceni vysledki dotaznikii —C prakticka ¢ast ot. ¢.14

Na otazku ¢. 14 odpovédelo z 88 respondentt 65 (j.74%), coz je potésujici vysledek

vzhledem Kk tomu, Ze se s touto diagndzou vétsina klinickych logopedt nesetkala.
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Nejcaste¢jSimi popisovanymi intervenénimi postupy byly navrhované: grafomotorické cviky,
dechova cviceni, rozvoj slovni zasoby, rozvoj motoriky mluvidel, rytmizace, vyuziti pfistroje
AVS™, komunika¢ni techniky Makaton, Znak do feci, piktogramy.

Domnivame se, ze tato skutecnost vyplyva ze zajmu se zamyslet nad intervenci NKS tohoto
onemocnéni, kde tyto anamnestické udaje mnohdy poslouzily jako prvni seznameni s DMP
V jejich praxi. Dovolujeme si tvrdit, Ze tato informace jim byla ptinosna, rozsitila povédomi 0
tomto onemocnéni aV budoucnu jisté prispéje kjeste¢ hlubSimu prostudovani této

problematiky.
7.4 Pripadova studie ditéte s onemocnénim alfa—mannosidoza

Ptipadovou studii poddvame uceleny pohled? na vyvoj ditéte s DMP se vSemi
zdravotnimi potiiemi13 a komunikac¢nimi obtizemi od narozeni po dovrSeni 19 let. Pro tuto
diagnozu, kde plati, ze se dit¢ narodi ,,zdravé™ a v pribéhu zivota se zdravotni stav méni a
neustale zhorSuje, jsme se rozhodli popsat komplexné vyvoj feCi V prolinani
S psychomotorickym vyvojem, s vyvojem kognitivnich schopnosti a se v§emi pfidruzenymi
zdravotnimi problémy.

Realizaci takto pojaté ptipadové studie bylo mozné zpracovat jen diky jedine¢né poctivosti
matky, kterd schranovala a zakladala veskeré zdravotnické a pedagogické dokumenty po
mnoho let.

Pripadova studie ditéte s onemocnénim alfa—_mannosidéza.
Dg. Alfa-manosidosa, F 800 H906 E 76/3

Ziskané udaje v uvedené ptipadové studii byly Cerpany ze zavéra zprav z vySetieni odbornych

pracovist’ poskytnutych matkou

7

« Foniatrického

% Neurologického

¢+ Otorinolaringologie

% Ustavu dédi¢nych a metabolickych poruch

% Hamzovy odborné 1é¢ebny pro déti a dospélé Luze-Kosumberk

¢ Kliniky détského a dorostového 1ékatstvi VFN Praha

X AVS — psychowalkman — piistroj pro komplexni terapii ve spolupraci s neurologickou ambulanci
2ptipadova studie neni strukturovéana na jednotlivé sledované oblasti z divodu vhodng&jsi prezentace
progerdeujicich symptomt tohoto onemocnéni. Proto byla zvolena forma chronologicka
¥ Mimo kardiologickych a ortopedickych vy3etteni pro nepiimé disledky k NKS
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a ze zprav Skolskych instituci a specialné pedagogického centra™ , které dité navi§tévovalo.

Pripadova studie:

Chlapec M., nyni jiz mlady muz ve véku 19 let a péti mésicu, bydli v obci 6 km od Ji¢ina. Je

postizen vrozenou dédi¢nou metabolickou poruchou typu alfa-mannosidéza. Podle matcina
sd¢leni byly zaznamenany nésledujici skutecnosti:

Z rodinné anamnézy vyplyva: otec chlapce, nar. 1971, dosazené vzdélani je stfedni
odborné, nyni pracuje jako kontrolor automobilového podniku. Jeho zdravotni stav je bez
udani zdravotnich probléma. Matka chlapce, nar. 1971, jeji nejvyssi dosazené vzdélani je
vysokoskolské, je zaméstndna na M&U. Jeji zdravotni stav je bez udani zdravotnich
komplikaci. Chlapec mé4 mladsiho sourozence, kterému je v soucasné dobé 17 let a ma stejny
fenotyp 1 klinické projevy jako starsi bratr. Sourozenci maji jest€ mladsi sestru ve véku 6 let, a
to zcela zdravou.

Osobni anamnéza:

Chlapec se narodil z prvni fyziologické gravidity matky. Narodil se spontanné zahlavim o 14
dni dfive, tj. ve 38. tydnu, nebyl k#iSen, porodni hmotnost 3650 g, délka 51 cm. Poporodni
adaptace dobra. Byl u né¢ho zaznamenan novorozenecky icterus, ktery probéhl v mirné formé.
PIné€ kojen byl matkou jeden mésic, pozdéji ptikrmovan.

Prvni rok

Prvni tyden ditéte slaby kiik. Druhy mésic za€ina si broukat. Od druhého mésice zvedani
hlavicky. Tteti mésic ojedinélé usmévy, jemna motorika normalni, ichopy hraéek. Casto a rad
si brouka, prevladaji samohlasky. Ctvrty mésic si détska lékaika v§im4, Ze ditd pii lehu na
btisku malo zveda hlavicku, ale rad se posloucha a pfidava souhlasky (m, b, p). Paty mésic
intenzivni zvukové projevy, rad se posloucha, hraje si s mluvidly, prska, déla si bublinky.
Sesty az osmy mésic pretrvava radost ze zvukovych projevii, objevuji se prvni slabiky. Dité se
zacina prekulovat ze strany na stranu. Osmy mésic zjiSténa atypicka vada patete - kyfosa,dité
v péci ortopedického oddé€leni, doporuceni pro dité leh na bfisku. V devatém mésici se
objevuje prvni zub. Desaty mésic se dit¢ plazi. Jedenacty mésic byla zjisténa kiivice (podava
se kalcium). Dvanacty mésic artikuluje slova ,,tdta, mama“, ale nezna jejich smysl. Dité leze

po Ctyfech, samostatné si seda.

¥ Dale jen SPC
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Druhy rok

Ttindcty mésic ze zaveéru zprav z neurologie je zjisténa psychomotorické retardace na Grovni
Il. trimenonu az pocatek III. trimenonu. Pomoci ultrazvuku hlavy byl zjistén mirny zevni
hydrocefalus pii benigni makrokranii. Sedi s kyf6zou, v sedu balancuje a pada do stran.
V tomto mésici se objevuji prvni samostatné kroky. V feci aktivné pouziva asi 10 slov (tata,
mama, da-da-spi, ci-ci-kocka...).

Na osmnécti mésicich si matka vSimla, Ze dit¢ nereaguje na mluvenou fe¢. Tehdy bylo dité
vySetieno v Praze na Bulovce. Na klinice otorinolaringologie vySetfenim BERA
s nepiesvédCivymi vysledky, proto bylo toto vysetieni doporuc¢eno zopakovat. Klinicka
diagnéza znéla: opozdény vyvoj teCi pii lehké mentdlni retardaci. Dit¢ prodélava casté
otitidy, v tomto obdobi asi tiikrat.

Devatenacty az dvacaty ctvrty mésic slovni zésoba se zvétSuje, aktivné pouziva asi dvacet
slov, ktera nespravné artikuluje, nejcastéji pouziva onomatopoe (,,u“- prase, ,,mé“-koza, ,,bu‘“-
krava)

Treti rok

Dvacéty ctvrty az tficaty Sesty mésic v tomto obdobi se fe¢ rozviji velmi pomalu, Spatné
opakuje. Véci a d&je oznacuje jednou hlaskou a jednoslabi¢né (,,u“- vlak, taktéz i Curat).

1413

Pouziva jednoduché dvouslovné véty (,tata dada“). V obdobi kolem dvou a pul let za¢ina
oslovovat ,tati, babi, mami“. Na otazku: ,, Jak se jmenujes?*, odpovi: ,,Ja“. Aktivné pouziva

asi padesat slov.

Ctvrty rok

Tticet Sest az Ctyficet osm mésicl: aktivné znd asi 100 slov. Mnoho slov je jednoslabi¢nych
(,do**- je dort, ,,t6“ — kolo). Nékteré véci a déje oznacuje jednou hlaskou (,,a*“- auto, Adam).
Pfi vyjadfovani svych pozadavki pouziva i gesta (“pit“- prst v tstech). Na konci tietiho roku
zacina aktivné mluvit ,,svoji fe¢i* — xenolalie. Velmi Spatné€ opakuje mluvenou te¢, 1 kdyzZ se
snazi. Pii zpévu pisn€ s matkou ,Pasla ovecky* zopakuje pouze ,,pa“ a dal pokracuje
samohlaskou.

Ve stejné obdobi je rodicim doporuceno dit€¢ ke genetickému vySetieni, a stejné tak je
doporuceno cviceni podle Vojtovy metodiky. Rodice M. znepokojuje skutecnost, Ze nercaguje

na mluvenou fe¢, pouze kdyz mu mluvi do obou usi.

23.9.1994 byl piijat na foniatrické klinice k objektivnimu vySetfeni sluchu.
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Z vysetieni ORL : zvukovody volné, bubinky Sedé, Siroky kotfen nosu, vchody nosni
s hlenovou sekreci, jazyk bez povlaki, plazi se ve stfedni ¢are, tonzily hypertrofické, bez
¢epu, zadni sténa hladka, kontrakce vela symetrické.
Sluch: reakce na zvukové hracky je nestabilni, vySetieni BERA: prob¢hlo v pfirozeném
spanku bez premedikace. Kmenové odpoveédi—komplex V. viny- zjistény vpravo na f. 1 kHz
pfi intenzit¢ podnétt od 50dB, na 2 kHz pti 65 dB, vlevo na fr. 1 kHz pii 65-70 dB, na fr.2
kHz pti 50 dB.
Ve stejném roce probchlo cytologické vySetfeni, zavérem bylo nedefinovany malformacni
syndrom.

V listopadu roku 1995 po genetickém vySetieni byla potvrzena diagnoza alfa-
mannosidoza.
Jako prvni diagnézu alfa-mannosidéozu ve svych zpravach uvadi Klinika détského a
dorostového 1ékarstvi v Praze 2, kde je Marek svéten do péce 1€kait.
Logopedicka péce probéhla v ramci rehabilitace pii pobytu v Hamzoveé odborné lécebné
Luze-KoSumberk se zdvérem: retardovany vyvoj fe€i v disledku mentédlni retardace a
nedoslychavosti. Dorozumival se jednoduchymi slovy, n¢kdy i dvouslovnymi vétami
s Cetnymi dyslaliemi. Doporuc¢ena byla pripravna cvi¢eni mluvni i pohybova, rozvijeni
taktilniho vnimani (vibrace hrtanu), rozvijeni hybnosti jazyka.
V breznu 1996 byl vysetien ve VFN v Praze, odd. ORL pro déti a dorost, s aktualni
diagno6zou chronicky zanét mandli a dlouhodoby projev rhinolalie clausa, dychani usty, velké
tonsily, hypacusis mixta.
Z dalSich vySetfeni bylo psychologické, které probehlo v cervenci roku 1996. Zavérem bylo
konstatovano: lehka mentalni retardace (sti‘edniho pdasma) S nerovnomérnym rozlozenim
vykonil V neprospéch slovniho vyjadfovani. Schopnost koncentrace je minimalni. V chovani
se objevovaly prekotné reakce, impulzivita a obcas 1 agresivni projevy.
V daném veku jesté probihala logopedicka péce, kterd vSak byla nepravidelnd, spiSe soucast
celkové rehabilitace pii lazeniskych pobytech s doporuc¢enim pripravnych dechovych,
artikula¢nich a rytmickych cviceni. Byly podany instrukce pro cvi¢eni doma.
Fakultni nemocnice v Praze, klinika détského a dorostového 1ékaftstvi, se vyjadiuje k zapojeni
ditéte do kolektivu takto: navstévovat kolektivni détské zatizeni je vhodné a pro dité piinosné,
kde ma byt jmenovit¢ uren pracovnik ze SPC pro spolupraci s pedagogem. Jako dalsi
odbornik pro praci s ditétem se doporucuje logoped. A ttida, ve které bude dit€¢ umisténo, ma

byt vybavena kompenzaénimi a specidlnimi pomickami.
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Dité bylo zatazeno do skolky se specidlnim oddélenim.

V bieznu 1997 rozhodnutim feditelstvi §koly na doporuceni 1ékafe ze zdravotnich divodu byl
M. povolen odklad nastupu do ZS o jeden rok.

V dubnu 1998 se M. dostavil na vysetfeni do pedagogicko-psychologické poradny. VySetieni
probéhlo po odkladu skolni dochazky, feSila se Skolni zralost v souvislosti se Skolnim
zafazenim.

Z vysetfeni. Dit¢ se jevilo jako negativistické, neklidné, nesoustfedéné, bez nejmensich
znamek o cilenou c¢innost. Pfi vySetfeni byla nucena byt pfitomna i matka. Rozumové
schopnosti byly podle zkousky T-M aktudlné pfti fyzickém véku 7,5 na trovni mentalniho
véku 3,11 veéku. Verbalné¢ komunikuje svou fec¢i, neni mu vibec rozumét, matka dané zvuky
»preklada®. Kresba byla ve stddiu ¢marani, bez znalosti barev, ¢iselnou fadu zvladl do tfech.
Pouziva sluchadlo.

Zavér z vySetieni — Dg. Alfa-mannosidoza, psychomotoricka retardace. Bylo doporuceno
zatazeni ditéte na diagnosticky pobyt do specidlni zakladni skoly, do pfipravného roc¢niku, se
souhlasem matky.

Rok 2000. Marek je 1é¢en pro chronicky zanét horniho rtu. Ma vyraznou hypertrofii dasni,
hlavné na dolni ¢elisti, podstupuje plastiku dasni.

Vsrpnu t. r. byl pozvan na neurologické oddéleni, kde bylo provadéno cilené
pedopsychologické vySetteni.

Ucel vysetieni: zhodnoceni intelektovych schopnosti.

Socialni kontext, okolnosti vySetfeni: Chlapec absolvoval prvni rocnik niz§iho stupné
specialni Skoly, prospél.

Nalez: Pti vySetieni byl klidny, spolupracoval, koncentroval se obtizn€, bylo nutné jej stale
slovné¢ podporovat, vést. Samostatné pracovat nedokazal. Komunikoval verbalné, uzival
kratké véty, delsi celky byly jiZ nesrozumitelné. V porovnani s pfedchozim vySetfenim byl
chlapec celkové aktivnéjsi, projevoval zdjem o hracky, hru. ZlepSeni se projevilo i
v grafomotorice, ve Skole splnil osnovy, zvladl svislé tahy, ovaly, oblouky. Ze Skolnich
dovednosti (Cteni, pocitani) bylo zafixovano ¢teni samohlasek a pocitani do tfech. Vyvoj
rozumovych schopnosti pokrocil do necelych péti rokd. Ve Skale T. M. dosdhl chlapec
mentalniho véku MV= 4,7-8, 1Q spad4d k horni hranici pdsma stfedné té¢Zké mentalni
retardace, pretrvava nerovnomérny rozptyl v neprospéch verbalniho vyjadfovani. Interakce
matka-dit¢ byla symetricka, dobfe vyladéna i po emocni strance. V M. chovani uz nebyly

agresivni tendence, pii zat€zi mél sklon reagovat utlumovée, preferoval pasivni stimulaci.
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Rok 2002. Specidln¢ pedagogické centrum poddva navrh pro M. na individualni plan. V té
dob¢ navstévoval prvni rocnik stfedniho stupné pomocné §koly15.
Doporuceni k individualnimu vzdélavacimu planu:
» Zacit s nacvikem cteni globalni metodou (rodina, slovesa, jidlo)
Pro nécvik psani vyuzit pisanku htilkového pisma
Modelovani pismen, skladani ze $pejli a stavebnic
Poslech a recitace verst a fikadel

Rozvijet nadale komunika&ni dovednosti chlapce™

vV Vv VY V VY

atd.
Rok 2004. Do ttidy, kterou navstévoval M., byl ptidélen asistent pedagoga, byl snizen pocet
déti ve trid€. Pii vyuce je nutné pro M. zabezpecit klidné, ptehledné prostfedi s maximalnim
vyuZzitim ndzornych pomicek. Individudlni vzdélavaci pldn na rok 2004 obsahoval pro ¢teni
vyuku globalni metodou- upevnit pojmy z minulého roku, piifazovat obrazky do vét, obrazek
ke slovu, slovo k obrazku, rozkladat slova na slabiky, hlasky A, I, pouzivat jako spojky a
pridat E,U,O. Pro psani pokracovat v nacviku hilkového pisma.

Dvakrat do tydne v tomto roce zacind podpora komunikace pomoci chirofonetiky, jina
prubézna logopedicka péce v téchto Skolnich letech u ditéte neprobihala.

Po strance zdravotni se kontroly ditéte opakovaly po pil roce, bohuzel s vysledky

nariistajici progrese v neprospéch mentalnich schopnosti a zhorSujici se poruchy sluchu.

Rok 2006. Probé¢hlo foniatrické vysetieni na Foniatrické klinice v Praze s vysledkem stfedné

tézké poruchy sluchu oboustranné s v. s. vyraznou ptevodni slozkou.

15 Podle Zak. &. 561/2004 Sb. se tento nazev jiz nepouziva, je nahrazen nizvem ZS speciélni
16 Pomticky: Hemzackova, K., Peskova, J., Hulkova pisanka, Hemzackova, K., Peskova,J., Prvni ¢teni, latkova
pismena, détské knihy, leporela
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Rok 2007. Audiogram vysetieni pro pravé ucho byl 84 dB, pro levé ucho 97 dB. Ctvrty
mésic t. r. byl vySetfen V psychologické ambulanci v Hamzové odborné 1écebné pro déti a
dospélé, Luze-KoSumberk.

Dtivod vysetteni: zhodnoceni kognitivniho vyvoje a psychického stavu.

Socialni kontext, okolnosti vySetieni: navstévoval zakladni Skolu specialni, je vzd€lavan
podle programu pomocné $koly, je hodnocen slovné, prospiva.

Od posledniho rehabilitacniho pobytu v Hamzové 1é¢ebné (2002) byly feSeny komplikace
zdravotniho stavu, nutna péce stomatochirurgie pro plastiku dasni, dal$imi byly kozni potize,
ortopedické potize, skoliosa, porucha chiize.

Nalez: pti vySetfeni navazal socidlni kontakt bez potizi, v chovani nebyla patrna tenze ani
znamky anxiety. Spolupracoval dobfe, pomalym tempem, rychle se projevila zvySena
unavitelnost, ale chlapec prokéazal trpélivost a houZevnatost. Spontanné¢ komunikoval
sporadicky, spise odpovidal na dotazy. Vypravél o minulych udalostech z prostredi rodiny a
ze Skoly. Uzival krats$i véty, ptiléhavé pojmy, bez vulgarismi, vSak s agramatismy. M¢l
tendence ulpivat v tématu, prechod knovému musel byt pozvolny. Re¢ byla tézko
srozumitelnd a s porovnanim s poslednim vySetfenim doSlo k mirnému zhorSeni artikulace.
Porozuméni feci a obsahova stranka feci vykazuje naopak zlepSeni. ZlepSsilo se rozumeéni feci.
Zptesnilo se chapani pojml, mirné se rozsifil i slovnik. Celkové vsak doslo k vzhledem
k postupujicimu chronologickému véku K prohloubeni mentalni retardace, k poklesu aZz na
hranici stfedniho a tézkého stupné. Z naucenych zékladnich Skolnich dovednosti chlapec
predvedl globalni Cteni, psani hiilkovym pismem- pouze néktera pismena, identifikaci Cisel 1 —
5, spontann¢ nakreslil diim, kresbu lidské figury negoval. Chovani v prib&hu vysetieni bylo
bez nezadoucich projevl, byl klidny, na frustraci nereagoval agresivitou. Nemél tendenci
uniknout od fizené ¢innosti. V socidlnim kontaktu byl pratelsky, pozitivné reagoval na

pochvalu a povzbuzeni. Zietelny byl rozvoj sebepojeti, sebevédomi a osobnosti. I pfi
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omezené¢ kognitivni kapacit€¢ je chlapec schopen chapat zékladni kauzalni souvislosti
a zakladni socialni situace. Vyzaduje vsak stale dohled, vedeni a peclivé strukturovani ukold.
Rok 2008 vysetien ve SPC. Sdéleni o zakovi: M. dochazi jiz devatym rokem do Skoly,
je vzdélavan dle IVP s vyuzitim ucebniho planu Programu pomocné Skoly s ¢asovou dotaci
25 hodin tydné. Re¢ byla velmi $patné srozumitelna, byl zaznamenan velky zajem a snaha o
komunikaci a vyjadieni svych zazitki a dojma. Obsahova stranka byla odpovidajici.
Pro lepsi komunikaci s M. byla doporucena pani ucitelce metodika VOKS- tzn. vyménny
obrazkovy komunikacni systém, ktery by M. mohl vyrazné pomoci v oblasti dorozumivani a
podpory expresivni fe¢i. " Tento systém pomuze pro efektivnéjs$i komunikaci doma ve skole 1
na vefejnosti.
Navrhy k diskusi:
V soucasné dobé¢ je M. 19 let a 5 mésici, dokoncil povinou Skolni dochazku a nyni dochazi
do denniho stacionate APROPO, jehoz poskytovatelem jsou socidlni sluzby. V prosttedi, kde
se M. casto pohybuje, bez ostychu navazuje verbalni komunikaci. Jeho projev je pro osoby,
které se nevyskytuji v jeho blizkosti, prakticky nesrozumitelny. Piesto ma M. smysl pro
humor a zn4 asi 350 slov. Upeviuji se mu nabyté védomosti z globalniho Cteni a pouzivani
piktogramti. Komunika¢ni syst¢ém VOKS se zapocal, ale momentalné¢ s nim nikdo timto
zpusobem nekomunikuje, ani se tento zpisob komunikace nenaucil.
Dalo by se uvazovat o mozném pochybeni, ve smyslu véku, ve kterém mu byl tento systém
doporuc¢en SPC, tedy pani ucitelce. V té dobé¢ byl jiz osmnéctilety, brzy poté dokoncil
povinnou Skolni dochidzku. Domnivame se, Ze doSlo k promesSkani pfirozené¢ho détského
obdobi pro nacvik komunikacni techniky VOKS, ktera by byla pro rozvoj komunikacnich
schopnosti piinosna. Podpora komunikace v soucasnosti stale probihd chirofonetikou, spise

vSak s relaxa¢nimi ucinky. M. se verbalné domluvi v rodinném a znamém prosttedi. V této

7 VOKS je velmi rychle osvojitelny, déti samy jsou iniciatory komunikace (pfestavaji byt zavislé na

dospélych), redukuje mozné nevhodné chovani, které je v mnoha ptipadech diisledkem neporozuméni okoli.
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souvislosti vSak vyvstava otdzka, zda by obstal obdobné¢ 1 v jiném ,,cizim* prostiedi. Zda by
se nestal obéti neznalosti svého okoli s disledky pociti ménécennosti, frustrace a neuspéchu

ve snaze o komunikaci.

7.5 Zavéry vyzkumného Seti‘eni a navrhy k diskusi
Na zakladé vyhodnoceni a dil¢i analyzy vysledki vyzkumu mitizeme ucinit nésledujici

zavery:

» Hypotéza Hi: |, Vsechna klinicka logopedicka pracovisté jsou persondlné a
materialné dostatecné pripravena pro prdci s detmi s onemocnénim DMP, typu
mukopolysacharidoza. *

Hypotéza H1 byla potvrzena.

Tato skute¢nost ndm vyplynula z vyhodnoceni odpovédi na otazky ¢isel 7, 9, 11, 12, 13,

14 a jejich percentudlniho vyjadreni.

Otazka ¢. 7
VSichni klini¢ti logopedové si dopliuji odborné védomosti s pifevahou studia v ¢eském
jazyce (83%), coz koresponduje s celozivotnim vzdélavanim (70%). Z dalSich uvedenych
moznosti ndsleduji seminafe(konference) a atestacni piiprava, které patrné odpovidaji véku a

pozadavkiim logopedu.

Otazka ¢. 9
Necelé tfi Ctvrtiny (72%) klinickych logopedli odpovédélo, Ze pokud provadéji
logopedickou intervenci u déti s kombinovanymi vadami s NKS, je jejich ambulance

(zatizeni) pro jejich praci dobfe vybavena.
Otazka ¢. 11

AAK vyuziva ve své praxi 89% klinickych logopedii. Pokud AAK nevyuzivaji, z odpovedi

vyplynulo, Ze pro tyto systémy nemaji vhodné klienty.
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Otazka ¢. 12
Otazka ¢. 12 ma jednoznacnou vypovidajici hodnotu. Vsech 88 respondenti odpovédélo,
ze vjejich kraji existuje specializované zatizeni s moznosti poskytnuti logopedické péce

détem s kombinovanym postiZenim ve spojitosti s narusenou komunikac¢ni schopnosti.

Otazka ¢. 13
Na otazku ohledné zpracovani odborné literatury v CR na dané téma odpovédélo 80%

respondentti jako velmi kvalitn€ a 20% spiSe kvalitné.

Otazka ¢. 14

Na otazku ¢. 14 odpovédélo z 88 respondentti 65 (tj.74%). Domnivame se, Ze tato
skute¢nost vyplyva ze zajmu zamyslet se nad intervenci NKS tohoto onemocnéni. Lze jen
konstatovat, ze nejenom ptedchozi odpovédi, ale i otdzka €. 14 je relevantni pro potvrzeni

pravdivosti hypotézy H1.

» Hypotéza H2: ,,,,Kazdé dite s DMP, typu mukopolysacharidoza je v péci klinickych
logopedu.

Hvpotéza H2 nebyla potvrzena.

Otéazka €. 6

Na otazku: Setkavate se ve Vasi logopedické praxi s diagndzou dédi€na metabolicka porucha
typu mukopolysacharidéza? Odpovédélo vSech 88 respondentli, z toho 13% odpovédélo
ano,76% ne a 11% nevi. Odpovéd’'mi bylo zjisténo, ze 87% klinickych logopedii se s DMP

vubec nesetkalo.

Otazka ¢. 8

Na otazku: Se kterou z téchto diagnoz jste se ve Vasi logopedické praxi setkal/a?

Odpovédelo 88 respondenti (N=88). Otazka koresponduje sotazkou ¢.6, tedy 13%
klinickych logopedt se s DMP, a to typu MPS | syndrom Hurler vpoétu 5 a alfa-
mannosidézou v poctu 3 ptipadd, Niemann—Pick 2 ptipady a MPS Il syndrom Hunter pouze

pfipad jediny. 77 respondentl se nesetkalo viibec.

80



Otazka ¢. 10

Jak casto provadite logopedickou terapii naruSené komunikacni schopnosti u déti
s metabolickou poruchou (typu mukopolysacharid6za)?

Na otazku opét odpovédélo 88 respondentti (N=88) , a to s vysledkem, ktery je shodny

s otazkami €.6 a 8 a nebyt percentudlniho rozptyly, je vysledek totozny.
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Z7.avér

Cilem diplomové prace bylo piedstavit problematiku vSeobecné méné znamého
onemocnéni typu mukopolysacharidoza pii vyskytu naruSené komunikacni schopnosti ditcte.
Rovnéz tak ovéfit, zda u téchto déti probiha, nebo neprobiha logopedicka intervence.

Na ptipadové studii jsme demonstrovali vyvoj ditéte s progredujicim onemocnénim
diagnostikovanym alfa-mannosidéza. Vychazeli jsme z pozorovani ditété, zrozhovori
s rodi¢i a dostupné zdravotni dokumentace. Zjistovali jsme, zda byla vyuzivana logopedicka
péce.

V nasi praci jsme uvedli teoretickou analyzu s vyuzitim odborné literatury k tomuto tématu
v komparaci s piipadovou studii ditéte s naruSenou komunikaéni schopnosti zptsobenou
dédi¢nou metabolickou poruchou.

Vzhledem k tomu, Ze piipadova studie byla vytvofena pouze u jednoho klienta, a kazdy
pfipad muze byt zcela individudlni, nedaji se vysledky tohoto kvantitativniho vyzkumu
zobecnit.

Diky této praci jsme si mohli ovéfit, jak je problematické postaveni ditéte, které trpi
narusenou komunikacéni schopnosti zptisobenou dédi¢nou metabolickou poruchou a jak se toto
postizeni promitad do socializace ditéte.

Také je zde nezpochybnitelné ovlivnéni psychiky ditéte vlivem frustrace ze snahy po
komunikaci s celkovym dopadem na jeho osobnost a funkci rodiny, pokud neni situace feSena
patfi¢nou logopedickou intervenci.

Domnivame se, ze projevy u nemocnych jedinci jsou variabilni a do jist¢ miry
individualni, a proto je nutné v prvé fadé vychazet z konkrétniho ptipadu kazdého klienta a
tomu pfizpusobit i volbu a aplikaci intervenénich postupt.

V dnesni dobé je moznost ziskani velkého mnoZstvi informaci k danému tématu v literatuie
1 na internetu, ale otazkou je, jak z téchto informaci vybrat ty podstatné, jak t€émto informacim
porozumét, vysvétlit rodi€¢im 1 vefejnosti. Klinicti logopedové maji mozZnost dalSiho
odborného vzdélavani i v této oblasti a celkoveé se mohou této problematice 1épe vénovat.

Nasim nazorem ale je, Ze oblast narusené komunikacni schopnosti u déti se specifickym
typem kombinovaného postizeni, zplisobené dédi¢nou metabolickou poruchou, je nejenom pro
neodbornou vefejnost téméf neznama. Povédomi o dané problematice je omezené vyskytem

onemocnéni , nebo neni témeér zadné.
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Vysledkem logopedické intervence by méla byt efektivni komunikace postizeného jedince
S moznosti vybéru odpovidajicich prostfedkii, a to i v pfipadé nejenom tohoto typu

progredujiciho onemocnéni.
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Priloha ¢. 1 Dotaznik

A: OBECNE INFORMACE O VAS

1. Pohlavi:

muz

zena

2. Vék:

do 30 let

31-40 let

41 - 50 let

51 let a vice

3. Délka Vasi logopedické praxe:

do 1 roku

1-5 let

5-10 let

10-20 let

nad 20 let

4.V jakém kraji piisobite?

kraj Praha hl. mésto

Stiedocesky kraj

JihoCesky kraj

Plzensky kraj

Karlovarsky kraj

Ustecky kraj

Liberecky kraj

Kralovéhradecky kraj

Pardubicky kraj

kraj Vysocina

Jihomoravsky kraj

Zlinsky kraj

Olomoucky kraj

Moravskoslezsky kraj
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http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=20&mnu_id=3300&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=31&mnu_id=3400&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=32&mnu_id=3500&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=41&mnu_id=3600&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=42&mnu_id=3700&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=51&mnu_id=3800&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=52&mnu_id=3900&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=53&mnu_id=3950&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=61&mnu_id=3960&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=62&mnu_id=3970&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=72&mnu_id=3990&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=71&mnu_id=3980&mnu_action=select
http://www.uzis.cz/healt_info.php?type=8&region=80&mnu_id=3995&mnu_action=select

5. Typ vaSeho zarizeni

Statni logopedicka logopedicka
ambulance / klinika

nestatni logopedicka
ambulance / klinika

lazenska zatizeni

Domov pro osoby se zdravotnim postizenim
neurologické oddé€leni ve zdravotnictvi
ORL a foniatrické oddéleni v nemocnici
rehabilitacni zdravotnické oddéleni

jiné

B: TEORETICKA CAST

6. Setkavate se ve Vasi logopedické praxi s diagnosou dédi¢na metabolicka porucha typu
mukopolysacharidosa?

ano
ne

nevim

7. Jak si dopliujete vzdélani v oblasti logopedické péce o déti s kombinovanym
postiZzenim?

studuji odborné publikace v ¢eském jazyce

studuji odborné publikace v cizim jazyce

ucastnim se pravidelné seminaii a konferenci
na dané téma

V ramci celozivotniho vzdélavani

v ramci pied atestacni ptipravy

jinak casto, uved'te jak:

ajiné
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8. Se kterou z téchto diagnéz jste se ve Vasi logopedické praxi setkal/a?
ROZDELENI MUKOPOLYSACHARIDOSY (podle druhu enzymu, ktery chybi)

a)MPS | syndrom Hurler

b)syndrom Sheie

C).syndrom Hurler/Sheie compound

d)MPS 11 syndrom Hunter

MPS I11 syndrom Sanfilippo

MPS IV syndrom Morquio

MPS VI syndrom Maroteaux—Lamy

MPS VII syndrom Sly

Mukolipidézy a jina stfddava onemocnéni
Nasledujici vycet predstavuje nemoci, které jsou mukopolysacharidose velmi podobné.
ML Il syndrom I—cell disease

ML 111 syndrom pseudo—Hurler—polysydrophy
ML IV

Sialidosa

Mannosidosa (alfa,beta)
Niemann—Pick

Mukosulfatidosa
Aspartyglukosaminurie

nevim

9. Pokud provadite logopedickou intervenci u déti s kombinovanymi vadami s
naruSenou komunikaéni schopnosti , domnivite se, Ze vase ambulance /zafizeni/ je pro

Vasi praci dostatecné vybavena?
dobie

spiSe dobte

spise Spatné
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10. Jak casto provadite logopedickou terapii narusené komunikaéni schopnosti u déti
s metabolickou poruchou (typu mukopolysacharidosa) ?

denné
2x za tyden
1x za tyden
1x za mésic
dle ptedpisu MZ
neprovadim
Celkem

11. Vyuzivate ve vaSi logopedické praxi techniky alternativni ¢i augmentativni
komunikace?

ano
ne

12. Existuji ve vaSem Kkraji specializovana zarizeni s moZnosti poskytovani logopedické
péfe u déti s kombinovanym postiZenim ve spojitosti s narusenou komunikacni
schopnosti ?

ano

ne

nevim

13. Jak je podle Vas v CR zpracovana odborna literatura na dané téma?

a) velmi kvalitné

b) spiSe kvalitné

¢) spise nekvalitné

d) velmi nekvalitné
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C. PRAKTICKA CAST

14. Typickym znakem diagnosy mukopolysacharidosy v oblasti komunikaé¢nich
schopnosti je progredujici sluchové postiZeni a mentalni retardace. Pokusili byste se
stru¢né nastinit moZnosti vasi logopedické intervence. Pro priblizeni klinického obrazu
prikladam anamnestické udaje ditéte.

O.A.: Chlapec P. je ve veku sedmi let dvou mésicii. Podle matcina sdéleni byly zaznamendny nasledujici
zkuSenosti : chlapec se narodil z prvni fyziologické gravidity matky, narodil se v terminu,spontanné zahlavim,
poporodni hmotnost byla 3 kg 700 g , lehky novorozenecky ictrerus s jednodenni fototerapii. Kojen Sest tydnii,
sed od 10 mesice, lezl také od 10 mésice, chiize na 14 mésicich. V 6 mésicich zjisténa hypotonie, deformity pdtere
(kyfoza) a zeber. V 8 mésici zjisten hydrocefalus.

Broukat zacal na 3 mésicich, slabikovat na 9 mésicich, prvni slova v 15mésicich. Do 18 mésice vyvoj reci
fyziologicky, pozdéji zpomaleny vyvoj Feci.

V 5 letech pouziva jednoduché tri slovné vety. Aktivne vyuziva cca 300 slov nespravnou artikulaci. Do 18

mész'cg vyvoj reci fyziologicky, pozdéji zpomaleny vyvoj reci.

Cistotu udrzuje od 2 let.
R.A. : Rodice zdravi. Mladsi bratr 5,5 let, stejny fenotyp, stejné klinické projevy jako starsi bratr.
Zavér vysetieni z Pedagicko psychologické poradny v 7,5 let ditéte:
Dg. Alfa-manosidosa, F 800 H906 E 76/3 .
Dité negativistické,neklidné,nesoustiedené, klidnéjsi za pritomnosti matky. Rozumové schopnosti v testu T-M
aktualne pri fyzickem veku 7,5 na urovni 3,11 veku. Verbalni projev nesrozumitelny dyslalicky, dysfatické
rysy,pouzivd jednoduché tii slovné vety, slovni zasoba cca 350 slov,kresba na urovni ¢mdranice, bez znalosti
barev, ciselna rada zvladnuta do 3.
Zavér neurologického vySetieni : DMO lehci forma hypotonickd, kompenzovany hydrocefalus. Mentadlni
retardace lehkého stupne.
Zavér 7 ORL: Stiredné téZka porucha sluchu oboustranné s v.s. vyraznou prevodni slozkou.

Stru¢ny nastin terapie u tohoto ditéte:

Pripadna specifika, poznatky z praxe,
poznamky, dopliujici informace, které
byste rad/a dodal/a pro uplnost:
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Priloha ¢. 2

Spolecnost pro mukopolysacharidosu

charitativni obcanské sdruzeni
Chaloupky 35, 772 00 Olomouc

Spolecnost pro MPS byla zaloZena a sidli v Olomouci, nicméné sdruZuje rodiny z celé
Ceské republiky. Mapka ukazuje, kde Ziji jednotlivé rodiny, respektive déti, které se ve spole¢nosti
sdruZuji. VSechny rodiny, které jsou ve Spole¢nosti, pecuji o své dité doma a neodloZily je do Zadného z
ustavi s dlouhodobym pobytem.

Doc. Mgr. PaedDr. Jan Michalik, Ph.D.

predseda Spolecnosti pro mukopolysacharidosu
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Priloha ¢. 3

Cinnost logopedickych pracovist’

Kliniti logopedi Pocet konzultaci Pocet leécenych osob
- - klinickych logopeda ve sledovaném roce

Uzemi, kraj
o prepocteny | 10000 - o em kJinr;Sk:‘eho celkem klinr:Sk:‘eho na 1 000
podet obyvatel logopeda logopeda obyvatel
HI. m. Praha 64,13 0,52 125 263 195327 | 18751 29239 15,30
Stredocesky 20,58 0,24 87 931 297265 | 12799 43269 10,52
Jihotesky 2055 032 48 353 2352 94 8526 414 89 1343
Plzensky 12,72 022 41815 3287 34 58712 461 64 10,37
Karlovarsky 8.19 027 18 591 2 269 96 3086 376,80 10,00
Ustecky 16,60 0,20 37702 227,20 6375 384,04 7.64
Liberecky 8,05 0,18 21591 268211 3476 431,80 7,98
Kralovéhradecky 14 89 027 40777 273855 5909 396,84 10,68
Pardubicky 9,96 019 30 888 310120 3524 35382 6.86
VysoCina 10,86 0,21 36 849 339309 5072 467,03 9,86
Jihomoravsky 46 57 0.41 161 093 345916 | 32779 70387 28 66
Olomoucky 30,10 0,47 63 299 2102,96 7494 248 97 11,68
Zlinsky 13,00 022 37916 291662 4214 32415 713
Moravskoslezsky 47 .60 0.38 126 475 265704 | 15368 32286 12,29
CR 332,80 0,32 878 543 2639,85 | 133245 400,38 12,78
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Priloha & 4 — Zadanka
POZADAVEK NA VYSETRENI DEDICNYCH METABOLICKYCH PORUCH

Ustav dédiénych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK v Praze, Ke Karlovu 2, 128 08 Praha 2
Telefon: laboratof 224 967 710, ambulance 224 967 670, fax: 224 967 081, e-mail: udmp@vfn.cz, www.udmp.cz

Pacient Rodné éislo: Zadatel 162:
| L | 1 | ! 1 | | Jméno lékare: | ‘
Ph’jmeni:‘ | |
Jménos| | Kod pojistovny: Adresa:
Zakladni diagnoza: |:| |:|
Ostatni diagnézy: | L | ‘ | L |
| Lo ‘ Lo | Tel. / Fax:
Adresa: [ | |
Variabilni symbol: Odbornost:
Odbér Statim: D Udaje o sbéru mogi: | | L ‘ | | ‘
Datum zaslém':| | | | | ‘ Razitko a pOdpiS:
Dalsi informace o odbéru:
Datum odbéru: | | | | | ‘
Cas odbéru: |:|:|

Pozaduji nasledujici (zaskrtnéte 1 volbu):

D Ambulantni vySetfeni pacienta s odbérem materidlu a komplexnim laboratornim vysetfenim (pozadujete-li ambulantni
vySetfeni, poskytnéte v8echny dostupné informace o pacientovi, véetné vysledkl pomocnych vySetfeni,
napi. kopie Iékarskych zprav)

|:| Komplexni laboratorni vySetfeni (na zakladé Vami poskytnutych klinickych Gdaji uréi [ékaf UDMP vhodny vySetiovaci
postup. Vyplrite, prosim, oddil Zakladni klinické Gdaje a zaslete papirek s krvi, 2-3 ml séra a 15 ml ranni mo¢i.)

|:| Jednotliva vy8etieni (pozadovana vy$etfeni upfesnéte na druhé strané zadanky,
vypliite zaroven oddil Zakladni klinické Gdaje)

Souhlasim s tim, aby laboratof v odtvodnéném pfipadé doplnila dalsi nezbytna vysetieni |:| ano D ne

Zakladni klinické Gdaje o pacientovi

Vysetfen: Clprvni [ opakované, posledni vySetfeni v roce
Dif. dg. problém:

Stav vyzivy, dieta a pFijem stravy:

Léky (posledni 3 dny) a transfuse:

Epikrisa: a) kriticky nemocny novorozenec

b) onemocnéni s akutnim nebo intermitentnim pribéhem
c) chronicky probihajici onemocnéni

d) progreduijici neurologické postizeni

Pro potreby laboratore (vypliiuje laborator):

Cislo zadanky: Objem moce (m\):‘
Material:
Objem séra o Pfiial:
a plasmy (mi): Objem likvoru (ml): fijal:
F-UDMP-2 Strana1z3

Vydani ¢islo: 4
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POZADOVANA VYSETRENI

1. vySetieni aminokyselin a organickych kyselin

l:‘ chemické zkousky modi - screening |:| kyselina homogentisova v moéi - screening D biotinidasa v séru - screening

D sukcinylaceton v modi |:| aminokyseliny a acylkarnitiny v suché krevni kapce |:| aktivita biotinidasy v séru kvantitativné
D AMK screening papirovou chromatografii D AMK kvantitativné v séru/plasmé |:| AMK kvantitativné v likvaru

D AMK kvantitativné v moéi |:| fenylalanin a tyrosin kvantitativné v séru |:| homocystein kvantitativné v plasmé
D profil organickych kyselin v moci |:| profil organickych kyselin v séru/plasmé

2. vySetieni metabolismu purind, pyrimidina a pterin(

D kyselina orotova v mogi |:| screening deficitu adenylosukcinatlyasy v mogi D kys. mocova v séru a v modi

[ profil purind a pyrimidina v mogi [ ] profil pterint v mogi [ ] uromodulin v mogi

3. vysetieni metabolismu sacharidu

[ ] screening redukujicich latek v mogi [ ] galaktosa a galaktosa-1-fostat v krvi [ Jalykogen v erytrocytech

[ ] sacharidy v mogi [ ] galaktitol v mogi

4. vySetieni mukopolysacharidos a glykoproteinos

D mukopolysacharidy v moéi screening |:| elektroforesa mukopolysacharidd v moéi D oligosacharidy v moci

[ ] mukopolysacharidy v mogi kvantitativné
5. screening mitochondrialnich onemocnéni

D laktat v moci |:| laktat, pyruvat, 3-hydroxybutyrat v krvi D laktat v likvoru
|:| laktat, pyruvat, 3-hydroxybutyrat v krvi dynamicky

6. vySetfeni peroxisomalnich onemocnéni 7. vysetieni poruch metabolismu kreatinu
[ ] VLCFA a kys. fytanova v séru [ Jguanidinacetat v mogi

8. vysetieni poruch B-oxidace mastnych kyselin

[ ]karnitin v séru [ ]karnitin v mogi

9. enzymoveé vysetreni (jen po pfedchozi telef. domluvé):

10. molekularné-genetické vySetreni (jen po predchozi telef. domluveé):

11. dalsi vySetieni:

Klinické informace:

F-UDMP-2 Strana2z 3 Vydani ¢islo: 4
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[ ]OZNACTE SYMPTOMY VYSKYTUJICI SE U PACIENTA

1.symptomy v gravidité a novorozenecké

[[] hypotrofie fétu a novorozence
[Jhypokinese aZ akinese fétu
[Jneimunni hydrops fetalis

[] polyhydramnicn

"] opisthotonus

"] abnormalni pohyby
1RDS

[l apnoické pauzy

[ sepse E. coli u novorozence
] mikrocefalie

[ hypotermie

"] porucha saciho reflexu
[Jikterus

[]HELLP syndrom

[] malformace
["1problémy s krmenim
[]AFLP syndrom

2. symptomy celkoveé
[]dysmorfie, stigmatizace

[ opakované infekce
[] ataky dehydratace

[Jscip

[]nahlé amrti

[] projevy stradani ] abnormalni zapach moéi a potu ] Gnavovy syndrom [] ¢asné amrti

[ hypotrofie [1horecka "] Reye a Reye-like syndrom [l opozdé&na puberta
3. symptomy neurologické [] extrapyramidové pfiznaky [Jregres psychomotorického vyvoje

[ oligofrenie "1 makrocefalie [ bezvédomi [Tinfantilni spasmy

[] mentalni retardace []demence [Jkoma [[] myoklonie

[ psychomotoricka retardace [letargie [kieée [] stroke-like episody

[] opozdény vyvoj feéi [T drézdivost ["] zachvatovité onemocnéni [1hyperreflexie

[] hypotonie

[ hypertonie

[]corpus callosum - agenese
[Jcorpus callosum - hypoplasie

[] mikrocefalie

] atrofie cerebralni
[ ] atrofie kortikalni
] leukodystrofie

[ ] demyelinizace

[] ataxie

[] cerebellarmni symptomy
"] cerebellarni atrofie

[1hyporeflexie
[Jareflexie

[] cerebellami hypoplasie
[] periferni neuropatie

4. symptomy psychiatrické
[ poruchy chovani

] autistické rysy
[ hyperaktivita

"] sebeposkozovani

[T psychotické symptomy

5. symptomy oéni
[]porucha zraku az slepota
[ nystagmus
[ ] opacity ocky aZ katarakta

[] tfeSnova skvrna
[] oftalmoplegie
[ ptosa vitka

[ ] ektopie cocky

"1 kornealni zékaly a depozita
[]abnormalni oéni pohyby
lglaukom

[ ] myopie

[[] strabismus
[ atrofie optiku
[]retinitis pigmentosa

6. symptomy gastrointestinalni
[] neprospivani
[] bolesti bficha
[ hyperplasie gingiv
[ steatosa jater
[J akutni pancreatitis

[Jintolerance nékteré sloZky potravy

"] chronicky prajem
[Jileus

[ hepatomegalie
[]adenomy jater

] portaInf hypertense

[ ] ataky zvraceni
] gotické patro
ikterus
[Jcirhosa jater
[ljaterni selhani

[ ascites

[] makroglossie
[Jcholestasa
[[]karcinom jater
] cholelithiasa

7. symptomy renalni

[Jurolithiasa [ nefrokalcinosa [Jtubulopatie []abnormélni barva mogi
[Jchronicka rendlni insuficience [ ] renélni cysty [T akutni selhani ledvin [1nefromegalie
8. symptomy svalové []selhani respiragnich svalt
[ myopatie [ svalova slabost []intolerance cviceni ["1svalové kiece
[] unavnost [] bolesti svali [] atrofie svalt [[ragged red fibres

9. symptomy kardialni
[] kardiomyopatie hypertroficka
[] postizeni chlopni

[ kardiomyopatie dilatadni
[Jarytmie

[[] endokardialni fibroelastosa
[ poruchy vedeni

[[]vrozené srdecni vady
[ srdeéni selhani

10. symptomy respiracni

[Jintersticialni pneumopatie

[Jrespiraéni insuficience

[ ataky hyperventilace

11. symptomy kostni a kloubni
[ maly vzrast
[] dysostosis multiplex
[Jarachnodaktylie
[Jhyperlordosa

] opoZdéni rastu
[ ] bolesti kosti
[ kontraktury

[ krivice

[Jvysoky vzrust

[ ] disproporcionalni kostra
[teckovité kalcifikace

[ ] syndaktylie

[Jarthritis
[] osteoporosa
[1kyphosa

12. symptomy kozni
[Jangiokeratomy

] hyperkeratosa

[]fotosenzitivita

[[]svétlé viasy

[]zvy$ené ochlupeni ["] snizené ochlupeni [Jtrichorrhexis nodosa [] pili torti
13. symptomy jiné klinické
[] postizeni sluchu az hluchota [ ] diabetes mellitus [ ] adrenalni insuficience []hyperacusis
14. symptomy hematologické
[ ] epistaxe [ ] krvacivé projevy [ ] koagulopatie []hemolysa
[Jtromboembolické pfihody lanemie [Janemie megaloblasticka [1leukopenie
[ ]neutropenie []trombocytopenie [ ] pancytopenie [] retikulocytosa

[Jtrombocytosa ] vakuoly v lymfocytech ] pénovité buriky v kostni dieni [ splenomegalie
15. symptomy biochemické
[ hypoglykémie ["] hyperamonémie ["] metabolicka alkalosa ["] metabolick& acidosa

[ laktatova acidosa
[]hyperketotické stavy
] hypertriacylglycerolémie

1 hyperurikémie
[] hypoketonémie nalaéno

] hypourikémie
[] hepatocelularni dysfunkce

[ pseudo-hypertriacylglycerolémie [_] hypercholesterolémie

[]ketoacidosa
[ hyperbilirubinémie
[1hypocholesterolémie

[ snizeny S-kreatinin ] zvy8eny S,U-myoglobin ] hyperoxalurie [Jtubulopatie
[] melliturie
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Resumé:

Diplomova prace se zabyva naruSenou komunikacni schopnosti se specifickym
typem kombinovaného postizeni, jimz je dédi¢nd metabolicka porucha. Teoreticka
cast je zaméiena na charakteristiku a prubéh komunikacniho procesu, objasnéni cild,
diagnostiky a terapie naruSené komunikaéni schopnosti, popis klinickych ptiznaka
DMP ve spojitosti s narusenou komunikacni schopnosti. V praktické ¢asti zjistujeme
povédomi o mozné intervenci NKS u DMP na klinickych logopedickych
pracovistich. Na ptipadové studii demonstrujeme prubéh onemocnéni s dopadem na

komunikac¢ni obtize.

The Graduation thesis deal with a communication disorder with a specific type of
combined disability, which covers an inherited metabolic disorder. The theoretical
part is concentrated on characteristics and a course of the communication process,
explanation of targets, diagnostics and therapy of communication disorder and
description of clinical DMP symptoms in connection with the communication
disorder. In the practical part there is a a survey of knowledge of possible NKS
impact on DMP within clinical logopedics workplaces. In the case study we

demonstrate a disorder course with the impact on communication disorder.
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