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Anotace

Cilem této bakalafské prace je posoudit, zda integrace ditéte se
syndromem fragilniho X chromosomu do bézné matetské Skoly
byla vhodna pro jeho vyvoj. Bakaléafskd prace v teoretické casti
popisuje zakladni genetické pojmy a podrobnéji se vénuje
syndromu fragilniho X chromosomu X vazaného dédicného
onemocnéni projevujiciho se mentalni retardaci a dal$imi znaky.
Praktické ¢ast je vénovana kazuistice integrace ditéte s uvedenym
postizenim v soukromé matefské Skole. V  kazuistice je
zaznamenan prubch témet tiileté integrace ditéte s uvedenym
postizenim. Popisuje vychozi a soucasny stav ditéte. Uvadi
psychologicka vysetfeni, molekularné geneticka  vysetfeni,
vyjadieni specidlniho pedagogického centra, metody a socializace
vzdélavani. V zavérecné C¢asti zhodnocuje vyznam integrace a

progndzu jeho dalsiho vyvoje.

Kli¢ova slova:

Anamnéza, genetickd mutace, kazuistika, chromozomalni
aberace, matka pfenasecka mutace, mentalni retardace, syndrom

fragilniho X chromosomu



Annotation:

The aim of this bachelor thesis is to judge, whether an
integration of the child into regular kindergarten was suitable for
mentioned child development. This bachelor thesis in its theoretical
part describes basis genetic conception and in detail deals with
description of the Fragile X Chromosome syndrom as a tied
hereditary illnes manifesting itself by mental retardation and other
distinctive features. The practical part deals wih casuistry of child
integration — with above mentioned handicap in private kindergarten.
In casuistry is recorded a course of nearly three years child
integration with previously mentioned handicap. It describes initial
and present child mental state. It presents psychological
examination, molecular genetic testing, resolution of special
education center, methods and socialization of education. In the final
part you can find the evalution the importance of child integration

and prognosis of further development.

The key words:

Anamnesis, casuistry, genetic mutation, chromosome aberration,
mental retardation, mother carrier of premutation, syndrome of

fragile X chromosome
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UvVOD

., Dlouho trvalo, nez jsem pochopil, odkud prichazi. Zddlo se, jako by

maly princ, ktery se stale na néco vyptaval, moje otazky neslysel. “

Antoine de Saint — Exupéry

Maly princ

Pro svou bakalafskou praci jsem si zvolila téma zaméfené na
chromosomalni aberaci syndromu fragilniho X chromosomu. Cilem mé prace
bylo popsat péci a vzdélavani integrovaného ditéte se syndromem fragilniho X
chromosomu v bézném piedSkolnim zafizeni a posoudit, zda zaclenéni ditéte

s tak vaznym dédiénym onemocnénim bylo pro jeho vyvoj vhodné.

V teoretické casti bakalaiské prace je ve dvou kapitolach vénovana
pozornost zdkladnim genetickym pojmim vcetné charakteristiky syndromu

fragilniho X chromosomu.

V praktické ¢asti je uvedena ve dvou kapitolach kazuistika integrovaného
ditéte se syndromem fragilniho X chromosomu v bézném piedSkolnim
zatizeni. V této kazuistice jsou shrnuty veskeré informace souvisejici s péci a

vzdélavanim integrovaného ditéte



1. ZAKLADY LIDSKE GENETIKY

1.1. Uvod do genetiky

Véda, ktera pojednava o zakonitostech dédi¢nosti a proménlivosti se
nazyva genetika (fec.genos, rod). Genetika je pomérné mladou védou.
Vynotila se na pocatku 20. stoleti, ale jeji vyznam vzrostl natolik, Ze by se dalo
fici, Ze zaujima vedouci postaveni v celé biologii. Je v&édnim oborem, ktery ma
vztah ke vSem biologickym disciplinam a vychazi z poznatki biochemie,
fyziologie a taxonomie. Stala se vychodiskem pro piedchdzeni vrozenych
nemoci ¢loveka v 1ékarské gene‘[ice.2

Genetika jako véda se zacala zabyvat studiem otazek, jaké jsou
charakteristické znaky organizmu piedavany z rodi¢d na potomstvo a jakym
zpusobem se dédi. Do poloviny dvacéatého stoleti nikdo piesné nevédél, co je
dédicnym materidlem. Genetiky bylo uzndvano, Ze tento materidl musi
spliiovat tfi zadkladni pozadavky. Jako prvni pozadavek byl, ze se musi
kopirovat, tak Ze kopie mohou byt pifenaseny na potomstvo. Druhy, ze musi
dokazat koédovat informaci ktizeni vyvoje, k chovdni a fizeni bunék a
organizmu. Tieti, i kdyz tfeba jen jednou a za dlouhou dobu se dédi¢ny
material musi ménit, aby mohly mezi jednotlivci vznikat rozdily. Mnoho
desetileti se genetici zabyvali tim, co vSechno by se mohlo stat dédicnym
materidlem.’

Béhem stoleté historie genetiky se vymezily tii zakladni milniky:*

1.  Objev pravidel, ktera se tidi dédic¢nosti znaki organismi — J. G.

Mendel

2.  Identifikace struktur, které jsou za tuto dédi¢nost zodpovédné a

jejich objasnéni — J. Watson, F. Crick

3. Uplna analyza dédi¢ného materialu &lovéka a dal§ich organismi —

Projekt lidského genomu HUGO

! Snustad, D.P.,Simmons M. J. (2009) Genetika, s. 2
2 Benda, V., Babdrek, 1., Kotrba, P. (2005) Zaklady biologie,VSCHT, s. 102
3 Snustad, D.P., Simmons M.J. (2009) Genetika, s.2
4 Snustad, D.P. Simmons M. J. (2009) Genetika, 5.2



1.2. Historie genetiky

Podobnost mezi rodi¢i a jejich potomky byla lidem znama jiz od
praddavna. O prvni exaktni zobecnéni zakladnich pravidel ptenosu dédi¢nych
informaci se uspésné pokusil Johan Gregor Mendel, ktery zil v devatenactém
stoleti a je povazovan za zakladatele genetiky. Pravidla dédi¢nosti odvodil ze
svych pokust, kdyz zkoumal dédi¢nost riznych druhi znakd u hrachu setého.
Své vysledky vyzkumu zvefejnil vroce 1865. Tato Mendelova pravidla
dédicnosti, tvoii zdklad genetiky a jsou 1 v soucasné dob¢ vychodiskem
k feSeni genetickych problému.

Nukleové kyseliny, které jsou hmotnym zékladem dédi¢né informace,
byly objeveny v letech 1869 — 1871. V roce 1909 byl némeckym genetikem
Wilhelmem Johannesem poprvé pouzit vyraz gen. Velmi brzy na to byla
poznana funkce bunécného jadra a struktura chromosomil. V roce 1911
americky genetik Thomas Morgan formuloval své zakony o uspotadani gentu
chromosomech. Teprve vroce 1944 American Oswald Avery s kolegy
objevili, ze DNA je makromolekularni slou¢enina a je nositelkou dédicné
informace. V Londyné Vv roce 1951 byly poprvé ziskany ostré rentgenové
difrakéni snimky Deoxyribonukleové kyseliny (DNA). Tyto vyzkumy se staly
zakladem pro odhaleni dvouSroubovicové struktury DNA. Na odhaleni se
podileli v roce 1953 Angli¢ané Francis Crick, Maurice Wilkins a Ameri¢an
James Watson. Geneticky kod jako princip mechanismu, pomoci kterého se
informace z nukleové kyseliny ptevadi do proteinové struktury, byl odhalen
vroce 1961. Vroce 1962 za svou praci na nukleovych kyselinach ziskali
Nobelovu cenu.

Zacatek genetického inzenyrstvi je datovan rokem 1973. V tomto roce
kaliforn§ti védci vyvinuli postup piipravy rekombinantnich molekul DNA a
zabudovali lidsky gen do molekuly bakterialni DNA. V roce 1984 poprvé obor
kriminalistiky uplatnil analyzu DNA pro identifikaci osob. V roce 1991 byl
zahajen vyzkum lidského genomu (HUGO, Human Genome Organisation).

Cilem Projektu lidského genomu bylo zmapovat kompletni skladbu DNA.

10



TEORETICKA CAST

2. ZAKLADNI GENETICKE POJMY

2.1. Obecné vztahy mezi geny a znaky

Nejprve budou definovany zakladni pojmy jako znak a jeho kategorie,
gen, fenotyp, genotyp, alely, homozygot, heterozygot a mozné vztahy mezi
znaky a fenotypem, geny a genotypem, mezi geny navzajem a mezi alelami.’

Kazdy organismus muzeme popsat riznymi charakteristikami.Podle
potieby genetického vyzkumu jsou rozliSovany znaky (charakteristiky
viditelné) a vlastnosti (okem neviditelné, ale métitelné). Znak je v genetice
kazda definovatelnd vlastnost organismu. Vlastnostmi mohou byt naptiklad
imunologické, morfologické, fyziologické, psychické a biochemické
charakteristiky. Soubor vSech znakl a vlastnosti tvoii fenotyp sledovaného
organismu. Na potomky nejsou prenaSeny hotové znaky, ale vnitini faktory, na
jejichz zakladé se vyvijeji zevni znaky. Tyto vnitini faktory jsou Vv genetice
nazyvany geny.® Gen je zakladni jednotkou genetické informace. Je tvofen
fetézcem nukleotidi v nukleové kyselin€. Soubor vSech genil ziskanych od
rodi¢t tvoii genotyp organismu. Deoxyribonukleova kyselina (DNA) je
zékladni strukturou, kterd nese genetickou informaci. Geneticka informace
obsazena v genu se muze vyskytovat v né¢kolika variantach, alternativnich
formach, které nazyvame alely.

Pfi pohlavnim rozmnozovani se stava kazdy jedinec potomkem dvou
rodi¢i, proto je kazdy gen tvofen dvéma alelami, které spolu nesplyvaji.”.
Homozygot mé obé¢ alely sledovaného genu stejné (bud’ obé dominantni a
nebo ob¢ recesivni), heterozygot rozdilné. Pti fenotypovém projevu genu se
mezi alelami uplatiiuje vztah dominance a recesivity. Dominantni alela potlaci

projev alely recesivni.

> Netas a kol.,(2000) Obecnd biologie pro lékafské fakulty, s. 377
® Machova, J. (2008) Biologie &lovéka pro utitele, s. 161
7 Machova, J. (2008) Biologie ¢lovéka pro ucitele, s. 161
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U heterozygota, ktery méa jednu alelu dominantni a druhou alelu

recesivni, Rosypal (2003, s. 611) uvadi tyto existujici vztahy:

Uplna dominance

,»Fenotypovy projev dané vlastnosti u heterozygotniho genotypu zavisi na
tom, jaky je mezi zGcastnénymi rozdilnymi alelami dané¢ho genu vzajemny
vztah. Nejcastéji funkce jedné z alel pievladd (dominuje), a ve fenotypu tak
prekryva ucinek druhé alely. Tento vztah se oznacuje jako vztah dominance a

recesivity.

Netplna dominance

Casto viak funkce dominantni alely nestaéi u jedince s heterozygotnim
genotypem zajistit fenotyp dané vlastnosti v takové mite, kterd by odpovidala
projevu homozygotné dominantniho genotypu. Heterozygoti pak jsou svym
fenotypem vice mén¢ intermedidrni a projevem daného znaku se odlisuji jak od
homozygotn¢ dominantnich, tak od homozygotn¢ recesivnich jedincti. Takovy

vztah se pak oznacuje jako netiplnd dominance.

Kodominance

Ob¢ alely se ve fenotypu heterozygota  uplatiiuji ~ rovnocennym

zpusobem.

2.2. Lidské chromosomy

Chromosomy jsou nositeli dédi¢nosti a stalou strukturou bunécného
jadra. Klinicka genetika (2004, s. 18, 19) wuvadi.: ,,S vyjimkou bunék
zarodecné fady se vSechny bunky lidského téla nazyvaji buiky somatické
(soma = télo). 46 chromosomu lidskych somatickych bunék tvoii 23 part.
Z nich 22 part je stejnych u Zen i muzl, nazyvaji se autosomy, jsou oc¢islovany
Vv sestupné fad¢ od nejvétsSiho (chromosom 1) k nejmenSimu (chromosomy 21 a

22). Zbyvajici par tvoii pohlavni chromosomy: XX u Zen a XY u muzt. Kazdy

12



chromosom nese rizny soubor gend linearné umisténych v chromosomalni
DNA. Pérové chromosomy (nazyvané homologni chromosomy) nesou parovou
genetickou informaci, maji stejné geny ve stejném potadi. Jeden chromosom
kazdého chromosomalniho paru je zdédén od otce, druhy od matky.“ Matka
prediva chromosom X syniim i dceram a otec predava chromosom X jen

dceram. Chromosom Y obdrzZi synové pouze od otce.

Struktura chromosomu

U eukaryontnich organismt jsou chromosomy umistény V bunéénych
jadrech. Bunécné jadro a pochody, které se vném d&ji, maji proto pro
dédi¢nost prvorady vyznam. Tvary i velikosti jednotlivych chromosomu jsou
velmi riiznorodé, pro dany druh organizmu jsou vSak vzdy shodné a stéle.
Délka chromosomt se pohybuje od nékolika desetin mikrometru az po desitky
mikrometrt, velikost kazdého chromosomu se v prubéhu kazdého bunécného
cyklu s pravidelnosti méni v souvislosti se zménami ve vnitinim
chromosomovém uspofadani béhem bunétného cyklu. Tvarové se od sebe
jednotlivé chromosomy li8i pfedev§im umisténim centromery, kterou mizeme
na chromosomu pozorovat podle zietelného zuzeni jeho vnéjsi stavby. Kdyz se
centromera nachéazi uprostied chromosomu, pak jsou ramena chromosomu
stejné dlouha. Dle polohy centromery rozliSujeme kratké p—raménko a dlouhé
g-raménko. Koncova ¢ast raménka na chromosomu se nazyva telomera.
Vnitini stavba chromosomii je tvofena vlaknem chromatinu, ktery je
komplexem nukleovych kyselin (pfedev§im DNA) a proteinﬁ.8

DNA double helix

e

7 <
Chl’OmOSpme—

p arm
Centromere
q arm

3 Histone proteins
Sy S

q“""«'nr g L8 f

Obr. 1 Struktura chromosomu

Zdroj: Genetics Home Reference (http:/ghr.nlm.gov/handbook/basics/chromosome)

8 Rosypal, S. (2003) Novy prehled biologie, 5.606,607
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Karyotyp ¢lovéka

Diploidni lidsk4 buiika se skladd ze 46 chromosomu — 44 autosomu a
dva pohlavni chromosomy, které nachdzime u Zen v sestavé XX a u muzta XY.
Kazdy ztéchto 46 chromosomii se v mitotické metafazi skldda ze dvou
identickych sesterskych chromatid. Pokud pouzijeme vhodnou barvici
techniku, miizeme kazdy duplikovany metafdzni chromosom identifikovat na
zaklad¢ jeho velikosti a tvaru a podle charakteristického sledu pruht a Site.
Metodou Kk hodnoceni chromosomi je studium obarvenych metafaznich
chromosomit v mikroskopu. Pii cytogenetickych vysetienich mitdzy
fotografujeme a zhotovené fotografie rozstithame a podle velikosti, tvaru a
rozlozeni pruhii vystfihujeme chromosomy a fadime je do paru a skupin.
Nejvétsi chromosom je oznacen Cislem 1 a nejmensi ¢islem 21. Chromosom X
je tfazen ke stfedné velkym chromosomiim a chromosom Y maé piiblizné
stejnou velikost jako chromosom 22. Po sefazeni chromosomil ziskdme
vysledny obrazek, ktery se nazyva karyotyp. Na zakladé karyotypu
cytogenetici vysetiuji chromosomy a odhaluji tak pocetni a strukturni zmény

chromosomti. °

V ramci klinické genetiky je karyotyp ¢lovéka pomérné Casto vySetfovan.
Vysetieni je pomérn€ nendrocné, pouze se odebird vzorek krve ke zkoumani.
Mnohem naro¢néjsi je vySetieni karyotypu plodu, protoZe se bunéény material

ziskava pomoci metod prenatalni diagnostiky.

(TTTILL

T

____________ S5 HE AR A EEEE

x

Obr. 2 Karyotyp ¢loveéka

Zdroj: http/www.genetikabiologie.cz/karyotyp-cloveka

° Snustad, D.P., Simmons M.J. (2009) s. 121
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Vysetrovani lidskych chromosomii

Cytogeneticka vySetieni

Chromosomy, jejich poCty i strukturu mizeme pozorovat v délicich se
bunikach na zdklad¢ rGznych barvicich postupti a mikroskopickych analyz.
Vysetfovani lidskych chromosomil je néaplni védni discipliny nazyvané
cytogenetika. Snustad a Simmons (2009, s.119) popisuji: ,, Cytogenetickou
analyzu chromosomi, ktera se provadi nejcastéji v prubéhu mitotického
déleni bunék. Tradicné se pouzival material, ktery obsahoval velké mnozstvi
délicich se bun¢k. Rozvoj technik tkanovych kultur postupné umoznil vyuzit
pro studium chromosomu i jiné typy bunék. Z periferni krve mohou byt
izolovany bilé krvinky, které se po odd€leni od cervenych krvinek ptevadéji
do kultivacniho média, kde je stimulovéno jejich déleni. Po nékolika dnech
kultivace je déleni bun¢k zastaveno v metafazi chemickymi latkami, které
rozrusuji mitotické délici vieténko. Cilem tohoto ovlivnéni je shromézdit
chromosomy v mitdze, kde jsou nejlépe viditelné. Mitotické bunky jsou pak
ptfevedeny do hypotonického roztoku, ktery zpusobuje zvétSovani jejich
objemu v dasledku osmodzy, a tim i rozvolnéni chromosomu. Chromosomy
jsou potom fixovany, vzorek se kapne na podlozni sklicko a chromosomy se
barvi nékterou z cytogenetickych technik. Tento postup vyznamné¢ usnadnuje
cytogenetické analyzy, presna identifikace jednotlivych chromosomi je

mozna i v piipadé velkého poctu chromosomtl v mit6zéach.*

Odbér choriovych klki

Jednou z metod k odhaleni chromosomovych abnormalit u plodu je
odbér choriovych klkii. Chorion je zevni zarode¢ny obal plodu, ktery se
v dalS$im vyvoji podili na vzniku placenty. Zevni povrch chorionu je pokryt
klky nazyvanymi villi, kterymi je zakotven do dé€lozni sliznice. V dobé mezi
10. — 11. tydnem t€hotenstvi mizeme ziskat vzorky choriovych klki pomoci
transcervikalni biopsie choria dutou plastovou kanylou. K tomuto ucelu je

kanyla zavedena do délohy pod kontrolou a poté probihd odsati tkané klka.
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Odebrany material obsahuje smes tkani matky a plodu, ten je pak separovana a
pro cytogenetické vysetfeni jsou vyuzity builkky choriovych klki. Hlavni
vyhodou biopsie choria je, ze vySetfeni miize byt provedeno béhem rané¢ho
stadia t¢hotenstvi (10. — 11. tyden oproti 14. — 16.tydnu amniocentézy), avSak
vysledky nejsou tak presné. K dalsim nevyhodam odbérd klkid choria
V porovnani amniocentézou je vyS$$i riziko ztraty plodu, které ¢ini asi 2% az
3%. Ztéchto divodd jsou pro ucely vySetieni aneuploidii chromosomi
ziskavany buiiky plodu z choriovych klki pfedevsim u téhotnych Zen, u
kterych existuje vysoké riziko postizeni plodu. Jinak se ve vétSin€ piipadd pro
ucely prenatdlniho cytogenetického vySetfeni t¢hotnych Zen pouziva

amniocentéza. °

Molekulirné genetické vySeti‘eni

Vysetienim na zadkladé DNA analyzy lze také odhalovat  zdravé
prenasece mnoha dédi¢nych onemocnéni a upozorniovat na vysoka rizika téchto

onemocnéni pro potomstvo.

2.3. Genetické mutace

Mutace jsou nadhlé ireverzibilni zmény jednotlivych genti nebo zmény
V poctu a struktufe chromosomi. Faktory nebo latky, které mutace zptisobuji,
nazyvame mutageny. VétSina mutaci pfedstavuje odchylky od normalniho
genotypu, projevuji se onemocnénim nebo metabolickymi poruchami. Zmény
v jaderném materialu mohou prob&hnout v kazdé butice.** Soukupova, Soukup
(1998, s. 63) uvadéji: ,,Mutace je definovana jako zména genetické informace.

Mutace mohou byt klasifikovany podle riznych hledisek:

1. Podle rozsahu:
a) genomové (zmeéna celé chromosomalni sady)

b) chromosomalni (zména poctu nebo struktury chromosomil)

10 Snustad, D.P., Simmons (2009), Genetika, s.131
" Machovs, J., (2008) Biologie ¢lovéka pro ucitele, s.167
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€) bodové (postihuji jeden gen)
2. Podle typu postiZzenych bunék:
a) somatické ( postihuji potomky jedince, u kterého prob¢hla
somaticka mutace)
b) gametické (postihuji bunky zarode¢né drahy, mohou se
prenaset z rodicl na déti)
3. Podle mechanismu vzniku:
a) spontanni (samovolné)

b) indukované (navozené mutagenni faktory)™

Premutace zdravy ptenasec je jest¢ sam bez klinickych projevl poruchy,
ale pii preddvani vlohy potomkim muze u n¢ho dojit ke zmnoZeni repetic
radové o desitky, stovky az tisice. K tomuto dochazi jen u Zen, nosicek

premutace.

2.4. Chromosomalni aberace

Chromosomalni aberace jsou odchylky v poctu nebo struktuie
chromosomil. Tyto chromosomalni aberace naruSuji kvantitativni vztahy alel a
vzajemné harmonické piisobeni genll. Znamenaji velky zasah do genotypu.
jednoho zrodi¢t, zpravidla u matky. Zmény v poétu nebo struktufe
chromosomu X zpravidla ovliviiuji sexualni vyvoj, naruSuji vyvoj pohlavnich
714z a jsou rovnéz spojeny s mentalnim postizenim.

v {12

K nejcastéjSim druhiim chromosomalnich aberaci se radi:

Trisomie - zmnozeni dvou chromosomu na tfi u kteréhokoliv z 22 part

autosomu nebo u paru pohlavnich chromosom.

Monosomie - ztrata jednoho chromosomu u kteréhokoli paru

Delece — ztrata ¢asti chromosomu, chromosom se zkrati

12 Machovs3, J., (2008), Biologie ¢lovéka pro ucitele, s. 165
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Translokace — premisténi  celého chromosomu nebo jeho Casti na jiny

chromosom.

Uvedeny pocet chromosomalnich aberaci neni vycerpavajici, pouze byly

zahrnuty zékladni typy.

Druhy chromosomalnich aberaci

Turneriv syndrom nalezi do chromosomalni aberace typu monosomie,
pro ztratu jednoho chromosomu v karyotypu diploidniho jedince. U ¢loveka se
setkavame pouze s jednim typem Zzivotaschopné monosomie, chromosomovou
konstituci 45, X. Zeny postizeny Turnerovym syndromem maji opozdény
sexudlni vyvoj, obvykle jsou sterilni, malé postavy s kozni fasou na krku,

kardiovaskularni abnormalitou a poruchou sluchu.

K dalSim cytogenetickym abnormalitam pohlavnich chromosomt u
¢loveéka tadime jedince s karyotypem 47, XXY. Tito jedinci jsou fenotypové
muzi, avSak vykazuji nékteré zenské sekunddrni znaky. Muzi jsou neplodni,
maji mald varlata, zvétSena prsa, pubické ochlupeni Zenského typu, dlouhé
koncetiny. Tato chromosomova abnormalita se oznacuje jako Klinefelteriv

syndrom a nalezi k typu trisomie.

Nejznaméjsi chromosomovou aberaci zaznamenanou u ¢lovéka je v
soucasnosti Downiliv syndrom. Onemocnéni, které souvisi s jednim
nadbyte¢nym chromosomem 21 a je piikladem trisomie. Celkové karyotyp
jedince obsahuje 47 chromosomti a nadbytecny chromosom 21. Cytogeneticky
zapis takového karyotypu je 47, +21. Jedinci s Downovym syndromem maji
kratké a Siroké ruce, Casto sjedinou ryhou na dlani, malou postavu vétsi
pohyblivost kloubtl, plochy oblicej, brachycefalii (kratka lebka), oteviena usta
S rozbrazdénym jazykem, epikanty. Tato chromosomalni aberace je spojend

s mentalnim postizenim."?

B Snustad, D.P., Simmons, (2009), Genetika s. 128-130
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Syndrom cri-du-chat (z francouzského oznaceni pro ,koci¢i kiik) je

klasickym ptikladem delece kratkych ramen chromosomu 5.

2.5. Chromosomalni aberace syndromu fragilniho X

chromosomu

Seemanova, MusSova (2007) ve svém vyzkumu uvadély: ,,Syndrom
fragilntho X chromosomu je druhou nejcastéjsi pfi¢inou prosté mentalni
retardace u chlapct, jehoz pfi¢inou je mutace ve FMRI genu, ktera ma
charakter amplifikace trinukleotidi CGG. Vyskyt afekce v populaci je vysoky
1:3000 a piesto byla jako samostatna klinickd jednotka urcena teprve v roce
1979 Sutherlandem, ktery rozpoznal roli kultivaéniho média chudého na
kyselinu listovou pro zobrazeni zlomu na dlouhém raménku X chromosomu u
mentalné retardovanych muzi s gonosomdlné recesivné dédicnym pienosem

afekce.

Historie objevu saha do roku 1943, kdy byly publikovany rodokmeny
svéd¢ici pro gonosomalni recesivni determinaci zivazného mentéalniho
postizeni bez vrozenych vyvojovych vad. Vroce 1969 Lubs publikoval
cytogeneticky nalez zlomu na dlouhém raménku X chromosomu u pacienta
z rodiny poprvé 1943 Martinem a Bellovou. Teprve kdyZz Sutherland mohl
reprodukovat Lubsiiv cytogeneticky ndlez v médiu chudém na kyselinu
listovou u pacienti s familidrnim vyskytem mentalni retardace a dédicnosti
vazané na X chromosom, byla tato jednotka uznana a nazvana podle lomivého
X chromosomu. Zahy bylo publikovano mnoho pacienti, u kterych fragilni X
chromosomu byl cytogeneticky potvrzen i v nasi populaci. Némci a Anglicané
dale uzivali nazev syndrom Martina a Bellové. Dal§im studiem rodin
s vyskytem syndromu fragilniho X chromosomu se ukazalo, ze ackoli se jedna
o geneticky letdlni poruchu, protoZze muzi postizeni timto syndromem,
nemohou mit potomky, vétSina piipadd je familidrnich a vSechny matky

pacientll byly pfenaseckami. Odporovalo to zakladnimu biologickému zédkonu
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o rovnovaze mezi selekci a mutacemi. Mutacni intenzita je tedy bud’ nizka,
nebo vSechny mutace vznikaji u muzl, podobné jako u Retova syndromu,
nebo pienasecky maji vyznamnou selekéni vyhodu. V roce 1984 Fryns objevil,
ze prenos mutace neni vzdy Zenami pienaSeCkami, ale 1 nepostizenymi muZi.
Pembrey a spol.v roce 1985 stanovili hypotézu premutace jako vysvétleni
pfenaSeCstvi muzi. Pozoruhodné bylo to, ze jejich dcery nikdy nejsou
mentalné postizené, neexprimuji cytogeneticky marker, ale maji vysoky podil
zavazn¢ postizenych synti i dcer. V roce 1991 Kremer a spol. objevili novy typ
genové mutace, totiz zmnozeni trinukleotidovych  opakovani nad normalni,
jesté stabilni pocet. V lokusu pro syndrom fragilniho X chromosomuje
normalni pocet CGG opakovani do 50, pfi zmnozZeni tripletu v rozmezi 50-200
je usek jiz nestabilni a je charakterizovan jako premutace, ktera se fenotypoveé
neprojevuje mentalni retardaci. Teprve zmnozenim nad 200 CGG opakovani
predstavuje plnou mutaci, kterd se hemizygotd projevi klasickym obrazem
prosté zavazné retardace, opozdénym vyvojem feci a jeji poruchou (dyslalie,
echolalie, logorhea) s poruchami chovani jako hyperaktivitou a poruchou
soustiedéni, malym oc¢nim kontaktem, stydlivosti infantilnim autismem.
Somaticky fenotyp neni napadny, byva pfitomna makrocefaliec a prominenci
cela, brady, velké casto antevertované boltce, volné klouby zejména ruky,
prolaps mitralni chlopn&, makroorchismus u poloviny postiZenych chlapct,
konstantné ptitomny aZ po puberté. Z vrozenych vad se u asi 2% chlapci
vyskytuje rozstép patra, takze tento ptiznak mize byt jiz po porodu napadny,
nebot’ rozs$tép se Castéji vyskytuje u dévcat. Chlapci byvaji eutroficti, ale

hypotonicti s vétsi volnosti pojiva a kloubd.

Molekularné-genetickd analyza dovolila spolehlivé diagnostikovat afekci
1 u starSich hemizygott, u nichZ exprese cytogenetického markeru byla obtizna,
nebot klesa s vékem, také u Zen pienaseCek s prevaznou inaktivaci (lyonisaci)
X chromosomu s mutaci a piedev§im u pienaSeCek a pienaSeCd premutace
s vysokym rizikem pro potomstvo. Identifikace nositelii premutace vedla
k objasnéni a rozsiteni spektra projevii u dospélych jedinci, a to progresivni

neurologické poruchy u muzii po 50. roce véku s manifestaci inten¢niho tiesu,
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ataktickych ptiznakt, parkinsonismu a u Zen po 35. roce véku s pred¢asnym

klimaxem.*

Souhrn

Odborna literatura charakterizuje syndrom fragilniho X chromosomu jako
druhou nejcastéjsi ptri¢inu mentalni retardace hned po Downové syndromu.
Pticinou tohoto onemocnéni je zlom a nebo oslabeni na dlouhém raménku
chromosomu X. Jelikoz se jednd o pohlavni chromosom X, ktery muze byt
prenasen z rodice na potomka, je syndrom fragilniho X chromosomu ,, vdzanou
dédi¢nosti na X.*“ Fenotyp tohoto dédi¢ného onemocnéni je velmi variabilni. U
postizenych muzii vede ke stfednimu stupni mentéalni retardace a lehkému
stupni mentalni retardace u postizenych Zen. U vétSiny postiZzenych se
objevuje hyperkineticky syndrom, poruchy autistického spektra s chudym
o¢nim kontaktem, opozdény vyvoj fe¢i, poruchy chovani se zachvaty vzteku,
place a smichu, sebeublizovani s okusovanim nehtii a otloukdni se. DalSimi
charakteristickymi znaky je protazeny obli¢ej s prominujici dolni Celisti, velké
usni boltce, u postizenych muzii makroorchidismus (zvétSeni varlat) a volné
klouby zejména u ruky. T¢lesné znaky u muzli se méni v zavislosti na puberté.
Postizeni maji normalni délku Zivota. Témét vSichni muzi a 40%-50% Zen,
ktefi zdédili plnou mutaci, maji syndrom fragilntho X chromosomu.. Testy
DNA prokazaly, Ze jedinci u kterych se projevuje syndrom fragilniho X, maji
vzdy jednoho rodice, ktery je pfenaSec. Pokud je jedinec postiZzeny fragilnim X
chromosomem muzského pohlavi, je vzdy prenaSeCkou matka. Muzsti
prenaseci, ktefi timto syndromem nejsou postizeni, pfedaji gen vSem svym
dceram ale Zadnému synovi. Dcery muzZskych pfenaSecii jsou tedy témeét vzdy

nepostizené, stavaji se prenaseCkami syndromu.

Pro syndrom fragilniho X chromosomu neexistuje Zadna 1écba. Lze pouze
pomoci medikamentu zmirnit projevy agresivniho chovéni, hyperaktivity a
positivné pisobit na schopnost soustfedéni. Déti, které vyrastaji v rodin€ a je
jim poskytovana nalezitd péfe jiz od utlého veéku ve specializovanych

stfediscich rané péce, pozdéji v predSkolnich zafizenich at’ uz specialnich a
9
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nebo béznych, jsou ve svych dovednostech a schopnostech daleko schopné;jsi

nez déti vyriastajici v prostiedi ustavu.
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PRAKTICKA CAST

3. KAZUISTIKA INTEGROVANEHO DITETE SE
SYNDROMEM FRAGILNIHO X CHROMOZOMU

3.1. Cil vyzkumné ¢asti, metody Setieni

Vychodiskem pro zvoleni cilti kazuistiky byly informace z odborné
literatury, z psychologickych vySetfeni a védomosti a zkuSenosti ziskané

v praxi asistenta pedagoga.

Cilem vyzkumné ¢asti prace bylo Setfeni vlivu béZné matetské Skoly na

predskolni rozvoj chlapce s t€zkym mentalnim postizenim.

Pro praci byly stanoveny tyto dil¢i cile:

e posoudit, zda integrace chlapce v matetské Skole byla vhodna pro jeho
ptedskolni vyvoj,

e zjistit, zda dovednosti ziskané individualnim pfistupem vzdélavani

Vv mateiské Skole byly uchovany v paméti chlapce a rozvijeji se dal.

Hlavnimi metodami vyzkumného Setieni byly anamnestické metody,
pozorovani chlapcova vyvoje, pribézné analyzy stavu schopnosti a dovednosti

chlapce a rozhovory s rodici a specialnimi pedagogy.

3.2. Misto vyzkumného Seti‘eni

Veskeré informace a podklady pro vyzkumné Setfeni byly ziskany
v pribéhu necelych tii let pii praci asistenta pedagoga v soukromé mateiské
Skole v Praze a dalsim kontaktem s chlapcem a jeho rodic¢i v dob¢, kdy uz
navstévoval specidlni ptedSkolni zafizeni. Soukromé ptedskolni zafizeni bylo
zalozeno V roce 2007 obcanskym sdruzenim. Zfizovatelé soukromé matetské

Skoly se snazili vytvaret pro integraci déti se specialnimi vzdélavacimi
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potiebami nadstandardni podminky. Do tfidy ptedSkolnich déti byl pro Jitiho
navrhnut a umistén pracovni stil urceny pro individualni vzdélavani. Jeho
vyuziti se osvéd¢ilo hlavné pro metodu strukturovaného uceni a hru
napodobou. Pro rozvoj jemné motoriky, koordinace oka a ruky, zrakového a
sluchového vniméni byl do tfidy instalovan specidlni panel s péti riznymi
stanovisti. Tento panel mély moZznost vyuzivat vSechny déti soukromého
predskolniho zafizeni. K soucasti matetské Skoly patfila 1 mald télocvicna,

keramicka dilna a Skolni zahrada.

3.3. Kazuistika

Jméno ditéte: Jifi

Datum narozeni: 2004

Rodinna anamnéza: Matka nar. 1976, zdrava, fyzioterapeutka. Jifi se
narodil jako prvni dité v roce 2004. Ma dva mladsi bratry. V roce 2008 narozen
bratr A. a vroce 2010 bratr O. Oba dva bratii jsou zdravi. Otec matky je
nosi¢em stejné¢ premutace jako dcera. Jeji matka ma tyreopatii. Bratr ma
zdravého syna a dceru. Jedna ze dvou paternalnich sestfenic ma dceru (netef
matky nar. 1976), majici skolni problémy projevujici se poruchami uceni.
Druhd sestfenice ma stejnou premutaci, stejné tak jeji dvé déti, dcera a syn.
Otec nar. 1976, zdrav. Sourozence nema. Jeho matka méla ca prsu v 62 letech,

otec mé hypertenzi.

Rodina bydli v rodinném domé¢. Jifi mé svilij vlastni pokoj, vybaveny
hrackami, které ma rad. VétSina znich jsou hracky ptedstavujici dopravni
prostiedky. Rad si také prohlizi knizky a leporela. Rodi¢e i prarodi¢e maji
k Jitimu vytvofen laskyplny, pfijimajici a chapajici ptistup s velikou touhou
zmirnit symptomy jeho postizeni. Jifi se ve svém domové citi byt v naprostém
bezpeci, zajist'uje mu pocit jistoty a stalosti znamého prostiedi. Ma velmi viely
vztah ke svym mladSim bratriim a stejné tak oni k nému.V rodinném dom¢ i na

zahradé se pohybuje samostatné a s naprostym piehledem.
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Osobni anamnéza: Narozen z 1. gravidity, bez komplikaci. Ke konci
gravidity t€hotensky diabetes na dieté. Porod v terminu sekci pro konec
panevni, porodni hmotnost 3260g. NekifiSen. Od 3 meésicti sledovan pro
strabismus. Vyvoj hodnocen jako hrani¢ni. V roce se zacal stavét, samostatna
chiize od 16,5 mésict, v roce tekl asi 5 slivek, pak prestal témét mluvit. Byl
velmi uzkostny, plactivy pii kazdé zméné prostfedi. Jeho psychomotoricky
vyvoj byl nerovnomérny s vyraznym opozdénim v oblasti fe¢i a komunikace.
V roce 2006 byl vysetfen na oddéleni lékaiské genetiky v Praze. Dtivodem

vySetieni byla psychomotoricka retardace.

Zprava z genetického vySetieni v roce 2006:

»Objektivni nalez: Dvoulety chlapec, hyperaktivni, atypické velké
boltce, blond’até vlasy, vyrazna Zilni kresba, epikanty, exkoriace na zadech,

stale se Skrabe na téle.

Cytogenetické vySetieni: 46,XY, 16gh+, 22+ varianty

Molekularné genetické vySetieni syndromu fragilniho X — chromosomu:
Vysetieni neprokéazalo v oblasti FRAXA amplifikaci tripletu CGG mensi nez
60 repetici, v oblasti FRAXE amplifikaci tripletu GCC mensi nez 45 repetici.
Piima DNA analyza prokazala masivni zvétSeni CGG repetitivni oblasti FMR1

genu — plnou mutaci.

Zavér: Molekularné genetické vysetteni prokazalo syndrom fragilniho X
chromosomu jako pfi¢inu mentalni retardace u chlapce. Tento syndrom se dédi
s vazbou na pohlavi, matky byvaji zdravé pifenaSecky, onemocni obvykle
chlapci. V piipadé dalsiho téhotenstvi matky je doporuceno genetickou

konsultaci a zvazeni moznosti prenatalni diagnostiky.

Zprava z genetické konsultace z istavu biologie a 1ékaiské genetiky
v Praze roku 2007:
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Probandka pfichdzi ke konsultaci genetickych rizik pro své dalsi
potomky, z divodu pozitivniho nalezu fragilniho X chromosomu u svého syna
narozené¢ho z piedchozi gravidity. Syn byl vySetfen cca ve 2 letech véku pro
lehké opozdéni vyvoje fe¢i. V genealogii rodiny ze strany probandky nebyla

zjiSténa vyznamnéjsi geneticka onemocnéni ani vyskyt mentalni retardace.

Onemocnéni ,,syndromu fragilniho X chromozomu®, cerstveé zjistény u
syna probandky, je druhou nejbéznéjsi pfi¢inou dédicné formy mentalniho
opozdéni u chlapcii (v menSim poctu i u divek prenasecek). Tato porucha se
vyskytuje sincidenci 1 : 1200 narozenych chlapcti a 1 : 2 500 narozenych
divek. Porucha se fadi mezi X — védzané choroby, ale nefidi se typickou
mendelovskou dédi¢nosti. Lokalizace genu je na X chromozomu v oblasti
g27.3. Podkladem poruchy je mutace (chyba) ve FMR 1 genu v podobé
zmnoZeni poctu repetic (tripletd) CGG v poctu nad 200. Normdlni pocet téchto
repetic u zdravého ¢lovéka je 5 — 60. Pfi tomto poc¢tu nedochédzi ke zmnoZzeni
repetic pii predani potomkim. Nosi¢ tzv. premutace (t.j. poctu repetic
v rozmezi 60 -200) je také jesté sam bez klinickych projevi této poruchy, ale
pfi pfedavani vlohy potomkiim muze u n¢ho dojit ke zmnoZeni repetic fadove o
desitky, stovky a Z tisice. K tomuto dochazi prakticky vzdy jen u Zen, nosicek
premutace. MuZ nosi¢ premutace, je sdm rovnéZ zdrav, predd svym synim
vzdy jen Y chromosom, proto budou zdravi. VSem svym dcerdm piedd X
chromosom s premutaci. VSechny jeho dcery jsou nosicky premutace. Jinak je
tomu u Zen nosicek premutace. Jak jiz bylo feceno, u téchto Zen dochazi pti
zrani (meidze) zarodeénych bunék (gamet) Kk jevu - tzv. zmnoZeni repetic, o
desitky, stovky az tisice, a to jak syniim, tak 1 dcerdm. Pfesny mechanismus
tohoto jevu neni zndm. Je-li pocet repetic u potomka zvySeny jen o desitky
(jesté vrozmezi do 200), mé&-li by byt potomci Zeny pienaSecky zdravi jako
ona sama a to jak chlapci, tak dévcata. Je-li pocet nad 200 (v rozmezi 200-az
tisice), jsou chlapci vzdy povazovani za pozitivni nosi¢i FRA — X syndromu a
predpokladad se u nich postizeni tj. poruchy chovani az mentalni retardace (i
kdyz projevy syndromu jsou velmi variabilni od lehkych po t&€zké). Oproti
tomu divky nosi¢ky plné mutace pro FRA-X syndrom, jsou mentalné postizeny

jen z 1/3 az 2/3, protoze na rozdil od chlapci maji v buiice ptfitomny dva X
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chromosomy, i kdyz jeden znich je lyonizovén. Polovina syni nebo dcer
probandky premutaci pro FRA-X zdédi a druha polovina bude zdrava (zdédi
zdravy X chromozom). Premutace se u potomkil prodlouzi na plnou mutaci
s pravdépodobnosti kolem 80 % (dle tabulek). Potomci mohou mit bud’ jen o
nékolik desitek delsi premutaci nez sama matka, nebo mize dojit k expanzi
permutace do plné mutace (pocet repetic nad 200) ve 20%. Bude-li mit
potomek premutaci (20 % pravdépodobnost), m¢l by byt po strance mentalni
v poradku to jak chlapec, tak i dcera. Dojde-li expanzi do plné mutace, lze u
chlapcti ¢ekat vzdy mentalni opozdéni (80% pravdépodobnost), zatimco u
divek pouze v 1/3 — 1/2 ptipadi. Pozitivita onemocnéni se projevi zejména U
chlapct hrani¢ni, lehkou nebo az stfedni mentalni retardaci. Chlapci s timto
syndromem mohou mit dalsi poruchy: hyperaktivity, ADHD, poruchy uceni,
détsky autismus a jiné. Vrozené organové vady do obrazu syndromu nepatii. U
vétSich chlapci mohou byt vyjadfeny nékteré znaky: podélny oblice;,
prominujici brada, velké usni boltce, makroorchidismus — zvétSeni varlat, aj.
Riziko pro dalsi potomky probandky je pomérné vysoké. Probandka byla
poucena u vysokém genetickém riziku pro své potomky i o moZznosti
prenatalniho vySetifeni syndromu. Otec probandky je nosi¢em stejné premutace

jako probandka.*

Zprava z psychologického vySetieni chlapce v roce 2007

Zavér uvadi: ,, Psychomotoricky vyvoj je nerovnomérny s vyrazn&j$im
opozdénim v oblasti fe€i a komunikace, celkové v pasmu stfedné tézke
mentalni retardace (pfi horni hranici padsma), v chovani atypické socialni a
komunikacni projevy odpovidajici obecné popisovanému behavioralnimu
fenotypu spojenému s dg. FRA X. V soucasnosti spliyjici kriteria pro atypicky
autismus dominuji poruchy neverbalni komunikace, senzorické reaktivity
sniZzend adaptace na zmény pii dobré celkové socidlni a verbalni reaktivité.
Doporucuji zahdjit pravidelnou dochazku do specidlni matetské Skoly na
zkraceny pobyt, k prioritdm individualniho stimulacné edukacniho planu patii
pfedevsim dalsi rozvoj komunikacnich a socidlnich dovednosti véetné nacviku

alternativni komunikace.*
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Rozhovor s matkou

S Jifim a jeho matkou jsme se poprvé setkali na podzim roku 2007
v soukromé matetské Skole v Praze. Matka oslovila toto predskolni zafizeni,
protoze vV obsahu vzdélavaciho programu nabizelo mimo jiné i vzdélavani déti
se specialnimi vzdélavacimi potiebami formou individualni integrace. Jifi pii
nasem prvnim setkdni mél tfi roky a Sest mésic. Po mistnosti, v které
probihala nase schtizka, pobihal krasny blond’aty, hnédooky chlapec, u kterého
by jen malokdo predpokladal mentalni postizeni. Matka velmi podrobné
vypravéla o Jifim, 0 tom co ho tési, co ma rad, o jeho odliSnostech v chovani a
také nas sezndmila s jeho zdravotnim stavem. Ptala se i mne, zda mam né&jaké
zkuSenosti s pfistupem k détem s mentalnim postizenim a autismem.
Informovala jsem ji o tom, Ze jsem ucila ve specialni matetské Skole. Od roku
2003 jsem pracovala na zakladni Skole jako osobni asistentka a pozdé&ji jako
asistentka pedagoga u ditéte s Downovym syndromem. Setkani s matkou a
Jitim bylo velmi pfijemné. Matka ndm na zavér naseho rozhovoru sdélila, ze
Jiti nebyva k lidem tak piijimajici a Ze ji prekvapil jeho vstiicny pfistup K
neznamym lidem a Kk prostfedi matei'ské Skoly. Po nasi schlizce se Spole¢né se
zastupkyni ob¢anského sdruzeni dohodly na jednotlivych postupech nutnych
pro zaclenéni Jifiho do soukromého predskolniho zatfizeni. Od ledna roku 2008
byl Jifi integrovan do tfidy pfedskolnich déti, protoZe ve tfidé pro mladsi déti

byla jiz integrovana divka s DMO.

3.4. Adaptace ditéte na prostiredi materské skoly v roce 2008

Prvni den stravil Jifi v matefské Skole spoleéné s matkou. Ve tiidé
predskolnich déti neprojevoval zdjem o kontakt s ostatnimi détmi. Hral si sam,
prevazné s auty, kterymi rtizné otacel. Pfi osloveni nenavazoval o¢ni kontakt,
viibec nemluvil, pobihal od jedné hracky druhé. Matka s nim komunikovala
pomoci nonverbalniho jazykového programu Makaton. Pifi komunikaci
vyuzivali manudlni znaky doprovazené slovem. Jifi ukazoval na jednotlivé
casti téla a vyjadioval tak své potfeby. Krouzivymi pohyby na bfiSku zadal o

potiebu jit na zachod nebo ukazovanim na tsta vyjadfoval potiebu jist. Pti
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svaCiné zcela samostatné¢ a Cisté stoloval. Ten den méla piedskolni tiida
naplanovanou navstévu knihovny. Po domluvé s matkou jsme spole¢né s détmi
a sJifim knihovnu navstivili. Jifi byl plny nejistoty a tuzkosti zplsobené
zménou prostiedi, velmi plakal. Matka mu po chvili bezradného konejseni,
ptilozila k uchu maly ptehrava¢, vjehoz obsahu byly nahrany Jifiho
nejoblibengjsi pisnicky. Bylo az s podivem, jak rychle se uklidnil. Oblibené
pisni¢ky pro n¢ho znamenaly pocit jistoty a bezpe¢i. Jifi se velmi brzy
adaptoval na prostiedi mateiské skoly. Bez problémi se mu dafilo zvladat
pfechody z jednotlivych mistnosti a tiid, taktéz se seznamovat s dal$imi
dospélymi osobami. Zdalo se, ze je to pro n¢ho snadnéj$i neZz navazovat
kontakty s détmi. Dospéli lidé byli pro Jifiho ,.Citeln&js$i”, spiSe dokazali
strukturovat situace a obvykle méli mensi ndroky na jeho autistické kognitivni
vnimani. Ostatné bylo to i dano nastavenim empatického pfistupu pedagogii a
ostatniho personalu matefské $koly ke v§em détem. Problémy S pocity nejistoty
a uzkosti se u néj nejcastéji objevovaly pii ndvstévach pro néj neznamych
objektt, pii prochazkach, na vyletech, pozdé&ji pfi navstévach divadel a galerii.
Ze zacatku daval Casto najevo svoji nespokojenost pii jakékoliv fizené ¢innosti,
odbihal od ni a nebo se rozplakal. Nechapal vyznam téchto Ccinnosti,
neprojevoval o n¢ zadny zajem. Teprve s postupem casu si piivykal na
pravidelny denni reZim a fizenou cinnost v podobé strukturovaného uceni.
Touzil po kontaktu s détmi, stavalo se, Ze se na chvili zastavil u hry déti a
nékteré¢ z déti polibil do vlast. Déti si Jitfiho velmi snadno oblibily pro jeho
bezelstnost a citlivost. Snazily se snim komunikovat, zapojovat se do
strukturovaného uceni a pomdhat mu pfi sebeobsluznych cinnostech. Jifi
kazdym dnem vice a vice vtahoval své okoli do svého svéta, zpiisobem jemu
vlastnim. Zaujal svym charakteristickym tocenim talitkii, hrnickti, bubinku,
hlasitym smichem, tfepanim rukama, utikdnim ze tfidy, tukédnim na bfisko,
ptikladanim ucha k ustim druhé osoby pro zpivani jeho milovanych pisnicek,
vyjadfovanim veliké radosti, kdyz slySel hrat néjaky hudebni nastroj,
pomahanim vézt vozik s jidlem, Splhdnim, lezenim a cvi¢enim na trampoliné

Vv télocviéné. Bylo toho mnoho, co mu bylo pifijemné a z ¢eho mél radost a o co
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dokazal obohatit i své okoli. KdyZ postupem casu nabyval pocitu stalosti a

vvvvvv

Analyza schopnosti ditéte roku 2008

Po dvou mésicich pozorovani a adaptace Jifiho na prostfedi matetské
Skoly byla ve spolupraci s pedagogy a matkou zpracovana zakladni analyza
vychoziho stavu jeho schopnosti a dovednosti. Analyza pak poslouzila jako
jeden z podkladt pro zpracovani individudlné vzdélavaciho planu, ktery se mél

stat voditkem ke konkrétni vzd€lavaci péci Jitiho.

Pedagogicka diagnostika: Jiti byl velmi milé, usmévavé a
hypersenzitivni dité. Jeho handicap se projevoval piedevs§im v oblasti
komunikace, v oblasti socialni, v oblasti piedstavivosti. Bylo pro n¢j velmi
dulezité, aby byl motivovan ke komunikaci a k hlasovému projevu. Jifik byl
hyperaktivni, s obtizemi zvladal omezovani ve svém pohybu. Nerad se
nechaval pfevadét z jedné Cinnosti k druhé, sviij nesouhlas daval najevo placem
nebo utékem. Velmi krasn¢ a Cisté stoloval. Pomoci znakd Makatonu si
dokazal fict o piti a jidlo. Dalsi znaky, které pouzival byly prosim, jablko a
potieba jit na toaletu. Potfebu jit na toaletu, zvladal jen s doprovodem dospélé
osoby, Casto na toaleté z neznamych divodi plakal. Pii vSech sebeobsluznych
¢innostech byl odkdzan na pomoc druhych. Bylo dulezité, aby pedagogicky
pristup k Jifimu byl laskavy, trp€livy a disledny.

Sebeobsluha: Samostatné a Ccisté stoloval, kjidlu pouzival 1zici.

Oblékani, vysazovani na toaletu, myti rukou zvladal jen s dopomoci asistenta.

Hruba motorika: Byl velmi obratny, rychly v pohybu. Snadno
piekonaval ptekazky.Vylezl na zebfiny, plazil se na lavicce, bez dopomoci
skékal snozmo na trampolin€. Samostatné dokazal jit do schodi i ze schodu,

stiidal pravideln¢ pravou a levou nohu. M¢l radost z pohybu.

Jemna motorika: Z kostek stavél komin. Do jednoduché dievéné

skladacky se mu dafilo vkladat jednotlivé dily na sva mista. Vhazoval
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predméty do plastovych lahvi suzkym hrdlem. Velmi rad kreslil prstem
v Krupici, pouzival k tomu prostfedni prst. Volné ¢maral na papir, dafilo se mu
nakreslit kruh. Kreslil kulickou, tuzkou a pastelkou. Maloval houbou a $tétcem.
Casto si §tétcem namodenym v barvé maloval po rukou, kresbu se zaujetim

sledoval. Nezvladal mackat a trhat papir.

Smyslové vnimani.. Preferoval podnéty dotykové, rad mél jemné
masaze. Castené rozlisoval nékteré geometrické tvary - kruh, &tverec.Byl
citlivy na hluk, pfi silném hluku si drzel ruce na usich. Mé¢l velmi rad hudbu,
détské pisnicky a hru na hudebni nastroj. Zatim je$té nedokazal rozlisit

jednotlivé chuté a viing.

Komunikace: Komunikoval verbalné za podpory alternativni
komunikace a vizualizace. Pfi osloveni nenavazoval oc¢ni Kkontakt,
k dorozumivani pouzival ¢tyfi znaky Makatonu - na toaletu, pit, jist, prosim.
Aktivné pouzival slovni zasobu péti slov - mama, tata, baba déda, Lili, ale

hovoiil je velmi tiSe a nesrozumitelng.

Socialni vyvej: Upfednostiioval navazovani kontakti s dospélymi.
Pokud néco potieboval, vzal dospélého za ruku a ptivedlo ho k mistu svého
zajmu. Hledal zpisoby, jak komunikovat s détmi. Libal je do vlasd, tfepal

rukama, smal se, obcas jim bofil stavby.

Mentalni schopnosti, zajmy: Mysleni bylo vzhledem ke stiedné
tézkému mentalnimu postizeni velmi omezeno. Zajimal se o dopravni
prostiedky a vSechno, co se tocilo. Rad si prohlizel détska leporela

S dopravnimi prostifedky. TéSila ho jizda autem, autobusem, metrem a vlakem.

Spoluprace se SPC a odbornymi pracovisti

Rodice pozadali o spolupraci specidlné pedagogické centrum pro déti
S mentalnim postizenim a autismem a specidlné pedagogické centrum pro
augmentativni a alternativni komunikaci a klinické psychologické pracoviste.

SPC pro déti s mentalnim postizenim a autismem vypracovalo odborny
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posudek ke stanoveni miry podpory ditéte se specidlnimi vzdélavacimi
potfebami slouzici k ur€eni rozsahu a typu nezbytné specialné pedagogické
podpory asistenta pedagoga a materidlniho zabezpeceni vzdélavani. Na zakladé
psychologického vysetteni a pedagogické analyzy vypracovalo ve spolupraci
s predskolnim zafizenim individualné vzdélavaci plan. SPC pro augmentativni
a alternativni komunikaci vytvofilo ve spolupraci s rodinou, pedagogem a
asistentem kompenzacni pomilcky pro alternativni zpusob komunikace

S vizualni podporou.

Individualni vzdélavaci plan pro rok 2008/2009

Vzdélavani vychazelo z Ramcového vzdélavaciho programu pro
pfedskolni vzdé€lavani, rozpracované ve Skolnim vzdélavacim programu
matefské Skoly s pfihlédnutim k individualnim moZznostem a schopnostem
integrovaného ditéte. Konkrétni vzdélavaci ¢innosti byly pravidelné planovany
Vv tfidnim vzdélavacim programu Vv souladu s individualnim vzdélavacim
planem. Navrh na individudlni vzdéldvaci plan vypracovalo specidlné
pedagogické centrum pro déti s mentdlnim postizenim a autismem, které
zastfeSovalo Jifiho integraci pro predskolni zafizeni. Integrace slouzila
predev§im k rozvoji Jifiho socialnich dovednosti, méla mu dat co nejvice
moznosti pozorovat vrstevniky pfi rozmanitych cinnostech a postupné je
Vv jejich konani napodobovat. Pfi praci potieboval Jifi opakovanou motivaci,
strukturovanost c¢innosti, konkrétnost a ndzornost. Potieboval Casté stiidani
¢innosti, zaroven vsak i1 dostatek ¢asu na splnéni ukolu. Dulezitou motivaci
bylo zazit uspéch, proto bylo potieba zadavat mu takové ukoly, které
vychézely z jeho aktudlni vyvojové urovné a které byl schopen zvladnout.
Prioritni byl socidlni rozvoj, ziskdvani rozmanitych zkuSenosti v souZziti a
spolupréci s vrstevniky. Bylo dalezit¢é mu dat pfilezitosti pro pochopeni a
zvladnuti rozmanitych socidlnich roli (umét pfijimat vedeni, podfidit se,
prosadit se, pomoci druhému, pfijmout pomoc, spolupracovat, rozdélit se
apod.). Velmi dulezité bylo podnécovat Jitiho ke komunikaci a vyvoji feci,
rozSifovat pasivni 1 aktivni slovni zasobu, podnécovat vlastni hlasovou

produkci. Nebylo vhodné ho do feci nutit, spiSe na n¢j hodné¢ mluvit, gesta
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doprovazet teci, piipadny hlasovy projev po ném opakovat a odméenovat ho za
n¢j. Pro Jitiho dalsi Zivot bylo dtlezité ucit ho samostatnosti a sobé&sta¢nosti,

davat mu dostatek ptilezitosti a ¢asu K rozvoji sebeobsluznych dovednosti.

Jednotlivé kapitoly individualniho vzdélavaciho planu byly fazeny podle

vyznamu. Cinnosti v nich popisované se zna¢n¢ prolinaly.

Oblast socializace

e pfizpusobit Jifiho rezim rezimu celé tfidy (sjednotit dobu volné hry,
fizené ¢innosti, dobu jidla, hygieny)

e naucit Jitiho poznavat déti ve tfidé podle jména

e zpocCatku mu umoznit roli pozorovatele, postupné ho vsak do Cinnosti
ostatnich aktivné zapojovat

e ucit ho respektovat hru ostatnich déti (nebourat jim ji)

e podporovat hru paralelni, pozdéji ve hie iniciovat kratké kooperace

e vytvaret navyky spole¢enského chovani (pozdravit, rozloudit se, poprosit,
podckovat, pockat na ostatni s jidlem, Uc€astnit se ptani dobré chuti) — to

vSe je mozné 1 neverbalné

Oblast sebeobsluhy a samostatnosti

e dat Jifimu dostatek casu pro sebeobsluzné ¢innosti

e hygiena, spole¢né navstévy toalety s ostatnimi détmi

e vést ho k samostatnosti pfi umyvani a utirani rukou

e ucit ho smrkat

e stolovani, disledné trvat na sezeni u stolu béhem jidla

e upeviovat pouzivani lzice, ucit ho jist vidlickou

e dbat na Cistotnost pii samostatném jidle, samostatnost a Cistotnost pfi piti

e 0blékani a svlékani, co nejvice ho motivovat k samostatnosti

e oblékat ho do obleceni, se kterym zvladd manipulovat sdm, pifi nutné
dopomoci svou ¢innost pojmenovavat a vést ho K jejimu pozornému

sledovani
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Komunikace a Fe¢ova vychova (souvisi se socializaci)

Jifi fe¢ pouzival minimalng€, ob¢as vyuzival neverbalni hlasové projevy,
fe¢i dobfe rozumél, velmi rad poslouchal pisnicky, poslech i nékteré Cinnosti
doprovazel broukanim. Pro vlastni vyjadieni zfidka pouzival nékteré znaky,
gesta, mimiku a fe¢ téla. Po komunikaci pfili§ netouzil, byl hodné ve svém
svété. Vazal se na znamé osoby, k neznamym se priblizil spiSe nahodné,
aktivné je nevyhledaval, ale ani je neodmital. O pomoc si fika vedenim
dospélého nebo jeho rukou k mistu, kde pomoc potiebuje. Jifik ma rad fikanky
a pisnicky s ukazovanim na télo. Pii komunikaci s Jifim pouZzivat jednoduché
véty, pro urcitou véc pouzivat vzdy stejné, pokud mozno kratké dvojslabi¢né
oznaceni. Tlak na vyvoj fe¢i by nikdy nemél Jifi vnimat negativné, chut’

komunikovat by se méla vzdy podnécovat hravou a veselou formou.

e vymezit jasné ano a ne, vést Jifiho kjeho pouzivani — mozno i
neverbalné

e vymezit zplisob oznamovani potieby toalety — mozno i neverbalné

e vyuzivat gest doprovazenych slovnim doprovodem

e podporovat vokalizaci napodobou zvukll zvifat a ptirodnich zvuka

e Jifikiv vlastni hlasovy projev po ném spravné opakovat zopakovat a

posléze rozvinout

Hruba motorika

e umoznit Jifimu co nejpestiejsi Skalu prirozenych pohybi v naro¢néjsim
terénu

e co nejvice podporovat rozvoj rovnovahy — houpdni, nestabilni rovina,
stoj bez opory, stoj na jedné noze s oporou

e koordinace pohybl a zrakovéa kontrola pfi hrach s mi¢em a manipulaci
S veétsimi predméty

e rozvoj vnimani t€lesného schématu

e nacvik relaxace

e rozvoj rytmizace
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Smyslova vychova

piifazovani stejnych predmétii, pozdéji obrazka

rozpoznavani a pfifazovani barev

sledovani drahy zrakem svételny paprsek, draha auta na papire, bludisté
ttidéni pfedmétli / obrazkl podle obsahu

poznavani zdroji a sméru zvuku

rozliSovani rtiznych zvukovych kvalit

rozliSovani jednotlivych chuti

rozliSovani voni x pachne

seznamovani se s riznym materialem

rozvijeni hmatového vnimani celého téla diferencovanymi masazemi

rozliSovat hrubé x hladké, teplé x studené, lehké x tézké

Rozvoj kognitivnich schopnosti

poznavani déti ve tfid¢ podle jmen

nase rodina

zvitata a jejich mlad’ata

poznavani a piifazovani barev

ttidéni dle kalorii

logické mysleni, sklddani ptlenych obrazka, sklddani obrazkovych
dvojic

predpocetni predstavy, orientace v prostoru, v plose

rozuméni predloZkovym vazbam nad, pod, vedle mezi

protiklady hodné€ x malo, vic x méné

Grafomotorika a jemna motorika

procvicovani dlani a prsti
cvi€eni rznych tchopi, dlanovy, prstovy, klicovy, Spetka
¢marani prstem do krupice, do pisku

pouzivani prstovych barev, otiskovani
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e malba houbou, silnymi §tétci, pastelkami, kiidami
e uvoliovaci cviky rukou, volné ¢mdrani, kruhy, vodorovné, svislé cary
e trhani, mackani papiru, sttihani, lepeni, modelovani

e manipulace s drobnym materidlem

Zpusob hodnoceni a Kklasifikace

Jifi by mél byt za kazdy uspéch kladné ohodnocen. Rozhodné by nemély
byt jeho vykony srovnavany s vykony ostatnich déti. Pochvala by méla mit
rozmanitou podobu, odména by méla nasledovat bezprostiedné po uspechu.
Stejné tak jako pochvala je dilezité i jasné stanoveni hranic a pravidel chovani
a laskavé vyZadovani jejich dodrzovani. To Jifikovi usnadni orientaci

Vv situacich a pomiize mu v lep§im zapojeni do Zivota v MS.

Potieba pedagogického asistenta a kompenzaénich pomiicek

Vzhledem k handicapu Jitiho je potieba plné vyuzivat sluzeb asistenta
pedagoga. Asistent by mél dobie vyvazovat mezi kompenzaci a aktivaci,

postupné by mé¢l odebirat poskytovanou pomoc a vést Jitiho k samostatnosti.
Analyza schopnosti na konci $kolni roku v ¢ervnu 2009

Jifi byl po cely Skolni rok vzdélavan podle individualné vzdélavaciho planu.
Pro rozvoj smysluplné détské hry se vyuzivalo metody strukturovaného uceni
a metody napodoby pii hfe. Pomucky byly voleny jednoduché, tak aby Jifi
hru chépal a chtél ji napodobit. Pouzivaly se stavebnice na stavbu kominu,
tkani€ky na navlékani velikych difevénych koralka, vkladaci stavebnice
s obrazky, knihy s magnetickymi obrdzky, rizné predméty na t¥idéni podle
stejného druhu, bréka pro bublani do vody, dievéné stavebnice s vlaky a
kolejemi, kolicky na pradlo, plastové lahve s vickem na zaSroubovani, micky
pro spole¢né kutaleni. Po roce pravidelné Cinnosti se u Jifiho zacala rozvijet
potieba hry a vlastniho tvofeni. Pfi malovani $tétcem si rad maloval na ruce a
své tahy Stétcem pozoroval. Bylo to zaznamenano jako velky pokrok, protoze

pied rokem nemél viibec zajem o malovani Stétcem nebo prstovymi
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barvami,o kresleni kulickou a pastelkou. Asistentka mu pomahala vést ruku
pti kresleni. Jifi nechdpal, pro¢ by mél kreslit, a tak zrakem vznikajici c¢aru
viibec nesledoval. Pokrok nastal i v oblasti socialni, daleko vice vyhledaval
kontakty s ostatnimi détmi. V pribéhu roku byly zaznamenany i prvni
nesmélé pokusy hry na koberci spolecné s détmi. Neékteré déti byly
zapojovany do paralelni hry, mély velkou snahu, Jifiho naucit si hrat. Déti
zacaly Jifimu hodn¢ pomahat. Sedaly si vedle n¢ho v kruhu, samy mu zpivaly
jeho pisnicku, hraly si s nim u stolu, pomahaly mu s komunikaci a na
vychazkach nebo vyletech ho vedly za ruku. V tomto Skolnim roce se velkou
motivaci pro Jifika stala jizda autobusem. Veédéel, ze kdyz bude dobie
pracovat, pojede ten den za odménu autobusem. Pro tyto kritké vylety
vznikla jednoduchd pomiicka sloZena z obrazku, které predstavovaly véci,
které na cestu autobusem potieboval. Téméf kazdy den asistentovi touto
pomuckou pripominal vylet autobusem a doprovéazel ji se slovy: ,, Pojedeme,
pojedeme.” Jifi se zucCastnoval vSech vyletl, navstév divadel a vystav
v galeriich. Témito vylety se ucil zvladat strach a tzkost z neznamého
prostfedi, Vylety mél rad, protoze mohl jezdit vlakem, autobusem, metrem.
Kdyz jel poprvé metrem nadskakoval na kling asistenta s takovou radosti
Z jizdy, Ze s nim jeho radost sdilelo mnoho dal$ich spolucestujicich. V tomto
Skolnim roce jezdil s détmi 1 na plavani. Vody se vibec nebal. Plaval s
polstarky nebo s kruhem. Z pohybu ve vodé mél velkou radost a na bazén se
tésil. Jednou v tydnu do matetské Skoly dochézela terapeutka, kterd vedla
muzikoterapii. Hréla casto na housle a Jifi si hru na housle velmi oblibil.
Navic ho pfitahovaly pohyby smycce pii hie na housle. Se zaujetim
poslouchal hru na housle. Pro zpivani byla specialné pedagogickym centrem
pro alternativni a augmentativni komunikaci doporucena tabulka
s piktogramy détskych pisnicek. Jifi se naucil velmi rychle pomoci téchto
obrazki  komunikovat. Nejednalo se jen o pisnicky. Ale taktéz o
rozfazovaného pohadky a fikadla, tabulky s pocity, potiebami, jidlem a
s ¢innostmi, které mél radd. Postupné vznikal i1 jeho prozitkovy denik, s
kratkymi jednoduchymi texty pod fotografiemi, které slouZzily ke globalnimu

cteni. Fotografie z vyletl byly doprovazeny vypravénim, které si Jifi nechal
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predcitat. To byla jedna z madla Cinnosti, pfi které se dokazal soustfedit a
naslouchat ¢tenému. Celkové byl tento Skolni rok hodnocen jako pfinosny pro

rozvoj schopnosti a dovednosti Jifiho.
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4. SKOLNI ROK 2009/2010

4.1. Adaptace na prosti‘edi mateiské Skoly a reZim dne

Jifi se po letnich prazdninach vratil do matefské Skoly odpocaty a
usmévavy. Z vypravéni matky bylo ziejmé, ze se Jiii do mateiské Skoly tésil.
Na vic nic z toho, co si béhem minulého roku osvojil, nezapomnél. Matka se
mu velmi intenzivné vénovala o prazdninach. Informovala pedagogy o tom, ze
celé prazdniny procvicovali ¢innosti ze strukturovaného uceni, procitali a
prohliZzeli oblibené knihy, stavéli ze stavebnic, zpivali podle piktograml
pisnicky, memorovali fikadla, vypravéli pohadky, vyuzivali prozitkového
deniku s fotografiemi a kratkymi texty, u stolu rozvijeli hru napodobou. Bylo
to opravdu znat, hlavné u Cinnosti ze strukturovaného uceni. Jifi se sousttedil,
¢innosti dokoncoval, méné projevoval nespokojenost, neodbihal od stolu. Jifi
se po prazdninach zcela bez probléml a bez plaCe adaptoval na prostredi
matefské Skoly a nové déti. V prostorech skoly se pohyboval sebejisté a
Caste¢né 1 samostatn¢, pamatoval si z minulého roku jednotlivé mistnosti,
hlavné kuchyh a jidelnu. Casto do ni odbihal, protoze mél rad jidlo. Obliba
jidla byla vyuZivana jako motivace a odména za vykonanou cinnost pfi
individualnim vzdélavani. Po domluvé s matkou se odménou stalo hlavné
ovoce a rizna seminka. Hned od zacatku roku bylo pro Jifiho dilezité naucit se
opét respektovat pravidelny denni rezim. V osm hodin rano piichazel s matkou
do matetské Skoly. Po pfevleceni v Satné¢ mél u stoleCku na chodbé piipraveny
ranni kol stejné jako ostatni déti. Ranni kol byl zastavenim se s rodici u
jednoduché cCinnosti pfed rozloucenim s nimi. Déti tak mnohem snadnéji
zvladaly ranni rozchody srodi¢i. Ukoly urené Jifimu byvaly riznorodé.
VétSinou byly voleny takové, aby jej zaujaly a on se tak dokézal lépe
soustiedit. Pouzivali jsme napfiklad knihy s magnetickymi obrazky, dfevéné
vkladaci obrazky s dopravnimi prostiedky, rizné pomicky na provlékani
tkanicek, plastové lahve s vicky, lusténiny na pifesypavani, lepeni obrazkda,
psani kulickou a dal$i. Po splnéni ukolu maminka Jifiho doprovodila do tfidy.

Nékdy se s nim nestacila ani rozloucit. Vb&hl vétSinou radostné do tiidy a hned
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si hral se svymi oblibenymi auty nebo roztacel talitky, hrnecky a vSechno to,
co se dokazalo tocit. Tento druh hry, ktery souvisel s poruchou autistického
spektra, se postupné zacal z jeho chovani vytracet. Stale vice zacaly Jifiho
zajimat jednotlivé hry déti a Cinnosti, které mu byly nabizeny. Jiz déle dokazal
udrzet pozornost pii setkdvani déti v rannim kruhu. Velmi potiebné bylo, aby
Vv kruhu byla pro néj pfipravena néjaka ¢innost, ktera by ho pfiblizila k détem.
Vyuzilo se jeho velkého z4djmu o détské pisn€. Na melodii  pisnicky
,Kalamajka, mik, mik “ byl spole¢né s détmi sloZen text pisné, tak aby zaujal
Jitiho ale i ostatni déti. Tato pisenn mu pomohla v seznamovani s détmi a jejich
jmény. Zpivalo se napi: ,, Sofi, Sofi, Sofinka, to je zlatd kvétinka.* Jifi ukdzal
na dit¢ a opakoval jméno ditéte. DéEti si k tomu jeSté nakreslily karty
S obrazkem napt. své kvétiny, medvéda a dalSich pfirovnani. Tuto piseni jsme
vyuzivali i pro vyvozovani slov mama, tata, baba, déda. Stala se i jednou
z ¢innosti strukturovaného uceni, kdyz si potieboval na chvili odpocinout a
nebo kdyz byl hodné€ neklidny. Zpivani pisné mélo na Jitika velky vliv, dokéazal
se zklidnit a odpocinout si. Po rannim kruhu nésledovala toaleta a hygiena. Pak
spole¢né s détmi odchazel do jidelny na svainu. Zajem o jidlo byl u Jifiho
opravdu velky, stejné tak ho zajimalo veskeré dal$i déni v jidelné. To byla
zasadni zména oproti minulému Skolnimu roku. Kdy byl schopen vnimat jen
to, co ji a okoli jakoby pro né&j neexistovalo. Casto od jidla odbihal, hlavné
kdyz se zaviraly nebo otviraly dvefe. S oblibou je chodil zavirat.Nastalo
obdobi, kdy upustil od toceni pfedmétd a jeho pozornost se zaméfila na pohyb
dvefi. Po svacdiné bylo snahou pedagogli a asistenta zapojovat Jifika do
fizenych Cinnosti déti. Dafilo se to jen s obtizemi pro Jifikdv témét dennodenni
psychomotoricky neklid. Kdyz nejevil o spole¢nou cCinnost s détmi zjem,
vénoval se mu individudlné asistent. Ve vedlejsi tfidé byl pro tuto préci
vyroben specialni stll, ktery nabizel dostate¢ny prostor pro strukturované
uceni, hru napodobou, grafomotoriku a vytvarnou ¢innost. Stil byl barevnou
paskou oddélen na dvé casti, kdy do levé casti byla umisténa krabice
s pomiickami, které¢ byly ten den urceny k Cinnosti. Vedle ni liSta s obrazky a
nebo né€jaky symbol konkrétni hry. Jifi mél tak ptehled o tom, co vSechno by

mél splnit. Po splnéni zadaného ukolu, byl symbol hry odebran a on tak vidél,
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co mu jeste¢ zbyva. Podle toho jak dlouho se dokdzal soustfedit, bylo mezi
jednotlivé cCinnosti zafazovdno zpivani pisni, jemna masaz zad nebo
grafomotorika s motivaci. Pro ukonceni strukturovaného uceni se pouzival
znak z nonverbalniho jazykového programu Makaton doprovazen slovem
»hotovo, krasna prace.“ Dale nésledovala odména v podobé cerstvého nebo
susené¢ho ovoce. Pozdé¢ji navstéva toalety a spolecny pobyt déti na Skolni
zahradé nebo spole¢nd vychazka do okoli matefské Skoly. Jifi tyto zmény
zvladal velmi dobie. VSechno mu bylo dopfedu oznameno, casto bylo
asistentem ovéfovano, zda rozumi jednoduchym slovnim obratim. Pro
jednotlivé ¢innosti, byly pravidelné opakovany stejné véty. Na Skolni zahradé
vétSinou pobihal za détmi, prolézal herni objekty. Skakal velmi rad na veliké
trampolin€. Nem¢él zajem o hry v pisku ano o mi¢ové hry s détmi. Libilo se mu
béhani za détmi, které jezdily na kolobézkach. Rad se nechaval svézt na
specialné upravené trojkolce pro dva. Zacal si uvédomovat vyznam pedali na
trojkolce a snazil se chvilemi §lapat sam. Po ukonéeni pobytu venku se Jifi
vracel spolecné sdétmi do matefské Skoly.V Satné¢ se ucil pievlékat
napodobou od déti. Postupné se mu dafilo si samostatné vyzouvat boty,
rozepnout zips u bundy, pievléknout se s dopomoci asistenta do teplakd a
prezout se do preziivek. Na toaleté se podle pfipravenych piktogrami naucil
pustit vodu, oplachnout si ruce. Jediné co zatim u osobni hygieny nedokazal,
bylo, fict si nebo ukazat si znakem v¢as ,, jit na toaletu” a sam vykonat potiebu.
U obéda se naucil si znakem ,,prosim* pozadat 1 se slovnim doprovodem o piti,
o jidlo. Dokazal po sob¢ odnést talif, piibor a sklenici a dat je na uréené misto.
U Jitiho byl vroce 2009 zaznamenan znacny pokrok v sebeobsluze,
v komunikaci a Vv kognitivni oblasti. Nasvéd¢ovala tomu i zprava

Z psychologického vySetieni.

Zprava o psychologickém vysetieni rok 2009 uvadi:

,PI1 vySetfeni se dobfe adaptoval na nové prostiedi, spoluprace u fizené
¢innosti byla spiSe obtiznd a kolisava. Trva sklon k uz$imu zijmovému
zaméefeni (zejména auta, dopravni prostiedky). Mensi zdjem jevil o hry

24

manipulac¢niho charakteru. Pti fizené hie pekné reagoval na verbalni pobidky a
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pokyny, v pribéhu vysetieni se postupné zlepSovalo emocni ladéni a naristala
ochota ke spolupraci. Psychomotoricky vyvoj byl nerovnomérny, celkové na
hranici pasma lehké az stfedné¢ t€zké mentalni retardace, od minulého vysetteni
velmi dobie postupujici. S vékem se soucCasné zmirnil vyraznéjsi sklon
K hyperaktivité a podstatné se zlepsuji komunika¢ni dovednosti. Od minulého
vySetfeni vyvoj ve vSech oblastech velmi pekné pokracuje, celkové az mirné
akcelerovan. V bézné matetské Skole je pekné adaptovan, pravidelny kontakt

s vrstevniky jej positivné motivuje.*

4.2. Zhodnoceni Setfeni, prognéza vyvoje

Z vyzkumného Setfeni vyplyva, Ze integrace chlapce se syndromem
fragilniho X chromosomu byla vzhledem k prognézam, které uvadéji odborné
literatury tohoto dédi¢ného onemocnéni, vhodna z nékolika divodi. Chlapec
mél moznost si béhem témért tiileté integrace 0SVOjit spoustu schopnosti a
dovednosti, které ziskal hlavné individudlnim vzdélavacim piistupem a
zaClenénim mezi své vrstevniky bez postizeni. V pribéhu tfiletého
individudlniho vzdélavani byly zaznamendny mnohé positivni zmény
vV chovani vySetfovaného chlapce. Zmirnily se projevy poruchy autistického
spektra, méné Casté byly 1 projevy uzkosti ze zmén prostiedi, objevovalo se
Cast&jsi navazovani socialnich kontaktl s détmi, snadngjsi byla i komunikace
s chlapcem podpofena tabulkami s piktogramy a fotografiemi. Odborna
literatura uvadi, ze co si dité se syndromem fragilniho X chromosomu osvoji
v piedSkolnim véku, neztraci se z jeho paméti, ziskané dovednosti se
uchovavaji bez zhor$ovani jejich vykonnosti. Vyzkumné Setieni tuto informaci
potvrdilo na zéklad€ navstév vysetfeného chlapce. Pfi ndvstévach se postupné
rozpominal na dovednosti, které ziskal v pfedSkolnim zatizeni. Jednalo se 0
poznavaci schopnosti, zpivani pisnicek, ¢teni rozfazovanych fikadel a pohadek,
prohlizeni fotografii s doprovodnym textem. Vzpominky na né vSak ze zacatku
zpusobovaly u chlapce znacné rozladéni, které béhem nékolika dnti ustoupilo.
Dovednosti zistaly zachovany a jsou déle rozvijeny matCinym pravidelnym

opakovanim.
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V soucasné dob¢ chlapec jiz druhym rokem navstévuje specialni Skolni
zafizeni v Praze - Modranech. Od zati 2011 je zakem prvni tfidy zakladni Skoly
specidlni, ktera je zaméfena na oblasti rozvoje komunikace, socializace,
vnimani, poznavani, sebeobsluhy a pracovnich ndvykt. Chlapci se v péci
tohoto specidlniho zatizeni podafilo snadno se adaptovat na nové prostiedi,
zvladnout vlastni sebeobsluhu, ucit se pouzivat komunikaéni syst¢ém VOX. Do
Skoly chodi rad.Velkou motivaci je pro n¢j jizda Skolnim autobusem. Dvakrat
tydné dochazi na odpoledne do soukromého piedskolniho zafizeni na okraji
Prahy. Ptedskolni zafizeni je umisténo v pfirod¢, v které je chlapec spokojeny.
V tomto pfedSkolnim zafizeni je v péc¢i osobniho asistenta, ktery uvadi, Ze se u
chlapce v posledni dobé castéji objevuje agresivni chovani a otloukani se.
V tomto roce bude mit vySetfovany chlapec osm let, to je v€k, do které¢ho
muzey byt jesté integrovan V predskolnim zatizeni. U chlapce se jedna ziejme
0 posledni Sanci byt integrovan v bézném skolnim zafizeni. Je to jeden divodd,
pro¢ byla integrace vhodna. Byla vhodna proto, Ze to byla pfilezitost pro dité
byt a vzdélavat se svymi vrstevniky. Pro rodi¢e radost, protoze odlisnosti jejich
syna byly v tomto ptfedskolnim zatizeni vitany. Pro vSechny ostatni vzpominka
na krasného, usmévavého, milého a citlivého chlapce, kterému se snazili

porozumét a pomahat.

Pro chlapce ma v soucasné dobé nezastupitelnou ulohu rehabilitace a
individualni program vzdélavani ve specialnim Skolstvi. Chlapec mize byt
deset let zakem zakladni specialni $koly, Vv které jsou pouzivany specialni
vzdélavaci programy, techniky a metody a které mohou rozvijet vSechny jeho

schopnosti a dovednosti, jejichz zaklad ziskal v pfedSkolnim véku.

43



ZAVER

Predskolni vék je obdobim, ve kterém dochazi k rozvoji osobnosti
jedince ve vSech oblastech. Je to obdobi, kdy dité¢ ziskdva mnoho dovednosti a
zkuSenosti, které se stavaji zakladem pro jeho dalsi vyvoj. V dnesni dobé se
stale vice zamétuje pozornost spolenosti na smysluplné a kvalitni, pfedskolni
vzdelavani. Dulezitym ukolem piedskolniho vzdélavani je vytvaret dobré
predpoklady pro pokracovani ve vzdélavani tim, ze budou vSem détem
vytvofeny podminky takové, aby maximalné podporovaly individualni
rozvojové moznosti déti. Z téchto poznatkt vyplyva, ze jestlize jsou i pro déti
se specidlnimi vzdélavacimi potfebami vytvotfeny odpovidajici podminky pro
jejich  vzdélavaci potieby, mohou byt uspé$né integrovany v bézném
pfedskolnim zafizeni. Zmifuji se o tom proto, ze do béznych ptedSkolnich
zafizeni by mohlo byt integrovano daleko vice déti, nez je tomu nyni. Dal§im
z diivodu je, ze pravé pro spoustu vySe uvedenych déti by byla integrace do
bézného piredskolniho zatfizeni, prvni a také posledni. Uvadim to ve svém
zavéru, proto, ze je to priklad chlapce v kazuistice této bakalaiské prace.
Jednalo se o uspésnou integraci, prestoze chlapec mél diagnostikovanu stiedné

tézkou mentalni retardaci.

Dilezitou podminkou pro uspéSnost predSkolniho vzdélavani déti se
vzdélavacimi potfebami by meéla byt vysoka profesionalita piedSkolnich
pedagogt, ktefi by se podileli na vzdélavani a péci o tyto déti. Soucasna
situace v béznych matetskych $kolach je jina. Jen velmi malo matetskych $kol
integruje déti se specidlnimi vzdélavacimi potfebami. Divody jsou razné.
Jedna se naptiklad o nedostatek finanénich prostfedki na asistenta pedagoga,
strach pedagogli z integrace ditéte, vysoké pocty déti na tiidach, zastaralé
nazory, ze dité s postizenim patii do specialniho zatizeni apd. O integraci déti
do bézného Skolniho a pfedskolniho zafizeni se zajimam devaty rok. Méla jsem
moznost se setkat s integrovanymi détmi rizného postizeni a pro vSechny tyto

déti byla integrace do bézného ptedskolniho zatizeni smysluplna a uspésna.
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Priloha A - Komunikacni tabulky s piktogramy a s fotografiemi
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Pfiloha D — Rozfazovana fikadla
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Ptiloha E — Vybér z pisni
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Ptiloha F — Pouzivani toalety
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Ptiloha G — Postup pii umyvani
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Pfiloha I — Grafomotorika, naznak kruhu
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