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UvoD

Soucasny pokrok lékaiské péfe nam umoznuje co nejdiive diagnostikovat rizné
vrozené vyvojové vady, udrzet rizikova téhotenstvi nebo zachranovat nedonosené déti.
Moderni medicina ddva mozZnost pfezit détem, které by v minulosti nemély Sanci na
preziti. V dasledku toho se ale rodi vice rizné postizenych déti. Rodi se i déti, které
maji vice vrozenych vyvojovych vad. Do této skupiny patii mimo jiné déti se syndromy
spojenymi s orofacidlnimi rozStépy. Vzhledem k tomu, ze jde o jedince s
kombinovanymi vadami, je nutné jim vénovat pozornost nejen z lékaiského hlediska, ale
i z hlediska specidlnépedagogického. Z pohledu logopedie nas tato problematika zajima,
protoze spolecnym symptomem téchto syndromt (jak vyplyva z ndzvu) je orofacidlni
rozstép, ktery zvysuje riziko vyskytu narusené komunikacni schopnosti. U jedinct se
syndromy spojenymi s orofacidlnimi rozstépy se mize vyskytnout vice druhli naruSené
komunikac¢ni schopnosti, které mohou byt negativné ovlivnény pfitomnosti dalSiho
postiZzeni. Soucasnd Ceskd specialnépedagogicka literatura (tedy i1 logopedickd) nevénuje
dostatecnou pozornost specidlnépedagogické intervenci u téchto jedincl. Oproti tomu
napf. ve Spojenych statech americkych existuje mnoho vyzkumi, literatury a prament
tykajicich se této problematiky. Je tedy naSi snahou pfiblizit tuto problematiku
specialnim pedagoglim, zejména logopedim a rozSifit tak teoretické a praktické
poznatky v této oblasti.

Cilem prace bylo wvysvétlit terminologii, popsat symptomatologii a etiologii
vybranych syndromil spojenych s orofacidlnimi rozstépy, konkrétné Apert syndromu,
Pierre-Robin sekvence, Treacher-Collins syndromu a Velo-kardio-facidlniho syndromu.
Popsat komplexni pééi o jedince s témito syndromy v Ceské republice. V praktické &asti
diplomové prace bylo na§im cilem popsat symptomatologii u konkrétnich osob s témito
syndromy, zaméfujeme se na symptomatologii ze specidlnépedagogického hlediska.
Zjistit, zda probiha celkovy vyvoj ditéte se syndromem spojenym s orofacialnim
rozstépem stejné jako vyvoj u intaktnich déti. Dale zjistit, zda jsou rodice téchto jedinct
spokojeni s komplexni pé¢i v Ceské republice, jakym zpisobem byly rodi¢tim
poskytnuty informace o postizeni jejich ditéte a zda byly tyto informace dostatec¢né.

Prace je rozdélena na teoretickou a praktickou Cast. Teoreticka cast se sklada ze Ctyt
kapitol. V prvni kapitole jsou terminologicky vymezeny pojmy: vrozena vyvojova vada,
syndrom, sekvence, kombinované postizeni, orofacidlni rozs§tép a naruSend komunikacni

schopnost. Protoze je vyvoj obli¢ejové ¢asti lebky u jedincl se syndromy spojenymi s



orofaciadlnimi rozs§tépy postizen nejvice, popisujeme fyziologicky a patologicky vyvoj
obliCejové casti lebky a vznik rozstépt v druhé kapitole, abychom pftiblizili
mechanismus vzniku anomalii v této oblasti. Tieti kapitola se vénuje konkrétnim
syndromim spojenym s orofacidlnimi rozs§tépy, vysvétlujeme zde terminologii,
popisujeme jejich symptomatologii a etiologii. Narusené komunikac¢ni schopnosti je
vénovana samostatnd podkapitola. Ctvrtd kapitola popisuje komplexni pédi o tyto
jedince v Ceské republice. Komplexni péée byla rozdélena z hlediska lékaiského,
psychologického a specidlnépedagogického. Vypisujeme zde i zdkladni lékaiské a
logopedické metody diagnostiky a v zavéru ctvrté kapitoly uvadime nékteré zahrani¢ni
poznatky o komplexni péci. Prakticka ¢ast tvoii patou kapitolu. V praktické casti bylo
polozeno osm vyzkumnych otazek, které se tykaji vySe uvedené problematiky. Pro
ziskani odpovédi na tyto otazky byl pouzit kvalitativni vyzkum, konkrétné kazuistiky.
Kazuistiky byly sepsany na zéklad¢ udaju ziskanych z anamnestickych dotaznikt, které
vypliiovali rodi¢e probandl a z dostupnych odbornych dokumentti. Celkem bylo sepsano
sedm kazuistik. V zavéru praktické c¢asti uvadime analyzu vysledkt kvalitativniho
vyzkumu. Ptilohy, které jsou soucasti prace, obsahuji fotografie probandi a dokresluji

tak popisovanou problematiku.



1. TERMINOLOGICKE VYMEZENI

V souvislosti s problematikou syndromt spojenych s orofacidlnimi rozstépy jsou
pouzivany mimo jiné pojmy vrozena vyvojova vada, syndrom, sekvence, kombinované
postiZzeni, orofacidlni rozstép a narusend komunika¢ni schopnost. V této kapitole je

uvedeno terminologické vymezeni téchto pojmi.

1.1 VROZENA VYVOJOVA VADA (zkr. VVV)

»Vrozené vady orgdnu Ci organovych systémii vzmikajici jako diisledek deédicnych
poruch nebo piisobeni zevnich faktoru. K nim patii napr. onemocnéni matky, nutricni
poruchy pri téehotenstvi (nedostatek folatii, jodu, predavkovani vitaminem A), infekce
(rubeola, toxoplasmoza), fyzikalni vilivy (zareni), chemické vlivy v¢. léku. Pro jejich
vznik jsou kritickda urcita obdobi vyvoje embrya ¢i plodu, kdy se dany organ utvari

(nejzavaznéjsi je poskozeni v prvnim trimestru). “ (Vokurka, Hugo, 2005, str. 897).

1.2 SYNDROM
Shprintzen, Goldberg (1995) definuji syndrom jako vyskyt cetnych anomadlii u
jednoho jedince, tyto anomalie maji jednu zdkladni pticinu.
Podle Velkého 1ékaiského slovniku je syndrom ,.,typicka kombinace priznaku urcitého

onemocneéni, casto byva nazvan podle objevitele. “ (Vokurka, Hugo, 2005, str. 807).

1.3 SEKVENCE

Ne vSechny vyskytujici se anomalie u jednoho jedince nazyvame syndrom. Nékteré
jsou nazvany sekvence. Jde také o vyskyt Cetnych anomalii u jednoho jedince, ale jedna
abnormalita vede k rozvoji vSech ostatnich. Primarni anomalie mizZe mit vice moznych
pri¢in. Ptiklad si mizeme ilustrovat na vrozené vyvojové vadé (dale jen VVV) chybné
nazyvané Pierre-Robin syndrom. Nyni je tato VVV nazyvana Pierre-Robin sekvence
(PRS). Pfi této vadé se vyskytuje tridda ptiznaki: mikrogenie, roz$tép patra ve tvaru U,
obstrukce hornich cest dychacich. U Pierre-Robin sekvence je roz$tép patra i obstrukce
hornich cest dychacich (HCD) nésledek mikrogenie, samotné by se bez mikrogenie
nevyskytly (viz Pierre-Robin sekvence, kapitola 3.7) (Shprintzen, Goldberg, 1995).

Je moZné, Ze se vyskytne u jednoho jedince jak syndrom, tak i sekvence. Jedna vada
muZze byt soucasti néjakého syndromu a pfitomnost této vady vyvola sekundarné fetézec
reakci, jako napfiklad mikrogenie u PRS, ktera je dale pfiinou rozs§tépu patra a

obstrukci HCD (ibid.).



1.4 KOMBINOVANE POSTIZEN{

V cCeské literature je nejCastéji citovana definice VaSka, podle které¢ho je kombinované
postizeni ,,multifaktorialni, multikauzalni a multisymptomatologicky podminény
fenomén, ktery se manifestuje signifikantnimi nedostatky v kognitivni, motoricke,
komunikacni nebo psychosocialni oblasti u jeho nositele. “ (Vasek, 1999, str. 10).

ZjednoduSené jde o takovy stav, kdy se u jedince vyskytuji dva nebo vice typi
postizeni soucasné. Kombinované postizeni mize mit fadu podob a stupiii zdvaznosti
(Langer, 2006). Z tohoto divodu je také obtizné klasifikovat kombinovana postizeni.
Jednou z klasifikaci je klasifikace kombinovanych postizeni dle Vaska (2003):

1. mentalni postiZeni v kombinaci s dal§im postiZenim,

2. hluchoslepota,

3. poruchy chovani v kombinaci s dalSim postizenim.

1.5 OROFACIALN{ ROZSTEP
Malinsky, Malinska, Michalikova (2005) popisuji rozstép jako vyvojovou malformaci
v oblasti obliceje vznikajici poruchou mechanismt, které vedou ke spojovani vybézki,
formujicich vnégjsi tvar obliceje a stavbu patra. Nazev neni piesny, protoze nejde o

rozstép, ale o nespojeni (Mrazkova, Klepacek, 2001). Podrobnéji viz kapitola 2.2.

1.6 NARUSENA KOMUNIKACN{ SCHOPNOST
Komunikaéni schopnost je naruSena tehdy, plsobi-li nékterd rovina (pfip. nékolik
rovin soucasn¢) jazykového projevu interferenéné vhledem ke komunikacnimu zdméru

(Lechta, 2003). Podrobné;ji viz kapitola 3.4.
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2. FYZIOLOGIE A PATOLOGIE PERINATALNIHO VYVOIJE
OBLICEJOVE CASTI LEBKY, OROFACIALNI ROZSTEPY

Vzhledem k tomu, Ze se diplomova prace zabyva syndromy, jejichz spole¢nym
symptomem je roz$tép, ktery vznikd bchem perinatalniho vyvoje, zafazujeme zde
kapitolu, ktera popisuje fyziologicky a patologicky vyvoj orofacidlni oblasti, klasifikaci

orofacidlnich rozstépl a ptic¢iny vzniku rozstépt.

2.1 FYZIOLOGIE A PATOLOGIE PERINATALNIHO VYVOIJE OBLICEJOVE
CASTI LEBKY

Pro vyvoj obliceje je dulezity vznik valcovitych vychlipek, které se tvoii v prubéhu
¢tvrtého tydne a oznacuji se jako branchialni nebo Zaberni oblouky (viz Obr. 1). Celkem
jich je Sest. Nejvice jsou zietelné prvni dva. Prvni - mandibuldrni, ze kterého vyrtsta
maxilarni vybézek a druhy - hyoidni. Dalsi - tfeti a Ctvrty jsou méné zietelné, paty a
Sesty nejsou na povrchu embrya viditelné (Malinsky, 1995).

Ve 3. - 4. tydnu intrauterinniho vyvoje nejsou jednotlivé c¢asti obliCeje jesté
identifikovatelné (McWilliams, Morris, Shelton, 1984). Zaklad obli¢eje se zacina tvoftit
na zacatku 5. tydne kolem primitivni Ustni jamky - stomodea, z néhoz se nasledné utvofti
ustni a nosni dutina. Vstup do stomodea ma pétithelnikovy tvar. Na okraji stomodea lezi
dva mandibularni vybeézky (které se utvoiily z prvniho Zaberniho oblouku), na bo¢nich
strandch stomodea leZzi dva maxilarni vybézky a horni okraj ohranicuje frontonazalni
vybézek (viz Obr. 1) (Gorlin, 1993; Malinsky, 1995).

V dal$im vyvoji se zvétSuji maxilarni vybézky, soucasné s tim rostou medidlni nosni
vybeézky a zasunuji se mezi maxilarni. Ristem maxilarnich vybézka jsou medialni nosni
vybé&zky tlaceny k sobé¢, takze sriistaji a vytvaii se tak tzv. intermaxilarni segment, ktery
po stranach sristd s maxilarnimi vybézky. Tim vznika spole¢ny zaklad pro horni celist a
horni ret. Z intermaxilarniho segmentu vznika filtrum, ¢ast horni Celisti a neparové
primarni patro (Malinsky, Malinska, Michalikova, 2005). Lateralni nazalni vyb&zky jsou
mens$i a neucastni se tvorby horniho rtu, ale tvofi se z nich nosni kiidla (Gorlin, 1993).

Zéklady zrakového orgdnu nejprve sméfuji laterdlné, s dalSim vyvojem a zvétSovanim
oblieje se presunuji dopiedu. Zaberni ryha mezi prvnim a druhym Zabernim obloukem
dava vznik zevnimu zvukovodu. Po stranach této ryhy vznikaji hrbolky z prvniho i ze
druhého Zaberniho oblouku, ztéchto hrbolkli pak vznikaji uSni boltce (Malinsky,
Malinska, Michalikova, 2005).
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Maxilarni vybézky se zvétSuji a vytvoii tvafe a maxilu (Malinsky, 1995).
Mandibularni vybé&zky se spojuji ve sttedni roviné€ jiz v patém tydnu a v dal§im vyvoji
z nich vznikaji dolni ret a dolni celist. Dolni Celist piibyva vzadu, tim se posouva vpied
a poté mirné dold, rozsifuje se tak a poskytuje misto pro zuby (ibid.). Zakladni tvar
obliceje je vytvoren zhruba na konci embryonédlniho obdobi (tj. 4 mésic), proporce jsou
zatim odliSné od konec¢né podoby obli¢eje v dospélosti. Obli¢ej novorozence je relativné
maly, nos pomérné nizky a plochy a dolni cCelist tzka. To je zpusobeno predevSim tim,
ze nejsou jesté plné vyvinuty obé¢ Celisti (vyvoj probihd az do 16. — 18. roku), nejsou
profezany zuby, takze skus je nizky (prvni zuby se zacinaji profezavat kolem 6. mésice
po narozeni) (Malinsky, 1995).

Patro se vyviji z neparového primarniho patra a parovych patrovych vybézkt (které
vyristaji z maxildrnich vybézki). Spojenim patrovych vybézkl vznikéd sekundarni patro.
Primérni patro ma trojuhelnikovity tvar, je ulozené v pfedni c¢asti stropu dutiny Ustni.
V tomto obdobi (tj. asi Sest a pul tydne) je prostor dutiny ustni pomérné maly, na jeji
spodni C¢ast naseda relativné vysoky zéaklad jazyka, proto sméfuji patrové vybezky
nejprve smérem kaudalnim, podél postrannich ploch jazyka. Teprve se zvétSovanim
mandibuly a ristem do délky se prostor stni dutiny zvétSuje a dochazi k sestupu jazyka
dopfedu a dola. Patrové vybézky vystupuji vzhiru, nejprve se spojuji v predni casti
s primarnim patrem a ve stfedni roviné se tyto ti1 Gtvary setkavaji ve foramen incisivum.
Foramen incisivum tvofi hranici mezi primarnim a sekunddrnim patrem. Ve spoji
patrovych vybézki se vytvari Sev. Soucasné s tim se z horni ¢asti priklada k patrovym
vybézkim zaklad nosni piepazky, ktery se s nimi spoji, vytvoii se septum, a tim
vzniknou dvé samostatné dutiny nosni. Ze zadnich ¢asti patrovych vybézka vybihaji dva
uvularni vybézky, ze kterych vznikd uvula. Tim je ukoncen vyvoj patra ve 12. tydnu
(McWilliams, Morris, Shelton, 1984; Gorlin, 1993). Pfedni ¢ast patra osifikuje a vytvofi
se tvrdé patro, zadni ¢ast - mékké patro je tvoieno svalovinou bez kosténého podkladu
(Malinsky, Malinské, Michalikova, 2005).

Zakladni tkani pro vyvoj obli¢eje je mezenchym, ktery vznika hlavné z bunck
neurdlni listy. Béhem vyvoje buiikky neurdlni liSty migruji. Narusenim vyvoje téchto
bunék mohou vzniknout kraniofacidlni malformace. Tyto builky také pfispivaji
k vytvotfeni komorového septa v srdci. Proto pacienti s kraniofacialnimi malformacemi

mohou mit i srde¢ni vady (Dvoték, 2009).
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Obr. 1 Zéklad pro vyvoj obli¢ejové Casti lebky. Pfevzato z Malinsky (1995, str. 9).

Dalsi vyvoj celisti je ovlivnén jejich funkci a zevnimi vlivy. Po narozeni se méni
velikost a vzijemné vztahy mezi oblicejovou casti lebky a nervovou casti (Fiala,
Kocova, 2001). Vyvoj dolni Celisti je vice pod vlivem nervoveé-svalové slozky nez vyvoj

horni Celisti, protoze na dolni Celist se upind vétsi pocet svalil (ibid.).

2.2 OROFACIALNI ROZSTEPY
Pro vyvoj obliceje je dulezité, aby se jednotlivé vybézky spojily na daném misté
v daném case. Jakmile se jedna z komponent opozdi, vyb&zky se nespoji a vznika

orofacidlni rozstép (Mrazkova, Klepacek, 2001; Peterka, 2008).

2.2.1 Klasifikace orofacialnich rozstépu
Orofacidlni roz$tépy lze d¢lit dle pfitomnosti ¢i nepfitomnosti syndromu na
syndromové a nonsyndromové (Dvorak, 2009).
Malinsky, Malinskd, Michalikovd (2005) wuvadé¢ji klasifikaci rozStépti  podle
patologicko-anatomického hlediska:
13



» cheiloschisis - rozs§tép samotného rtu
* cheilognatoschisis — rozstép rtu a celisti
* cheilognatopalatoschisis — rozstép rtu, ¢elisti a patra

* palatoschisis — roz§t€p samotného patra.

Nejpouzivanéjsi klasifikaci je Kernahanova a Starkova c¢tyfbodova klasifikace
orofacialnich rozstépt dle polohy rozstépu vici foramen incisivum (Vitaskova, 2005).
Ctyfi skupiny orofacialnich roz§tépt podle Kernahana a Starka, jak uvadi Masura
(1988):
I. roz$té€p primarniho patra (pfed foramen incisivum)
* subdermalni roz§tép rtu
e CasteCny rozstép rtu
e celkovy rozstép rtu (jednostranny, oboustranny)
* rozstép rtu a alveolarniho vybézku (maximalné ale po foramen incisivum)
II. rozstép primarniho a sekundarniho patra
* jednostranny rozstép rtu, alveolarniho vybézku, mékkého a tvrdého patra
e oboustranny rozstép rtu, alveolarniho vybézku, mékkého a tvrdého patra
* submukdzni rozs§tép patra s rozstépem rtu
III. rozstép sekundarniho patra (za foramen incisivum)
* rozstép tvrdého patra (vpravo i vlevo)
* roz$tép mekkého patra (stfedem)
* submukodzni roz$tép patra s rozstépem uvuly nebo bez

IV.vzéacné atypické rozstépy.

Jak vyplyva z uvedeného piehledu, roz§t€py mohou byt jednostranné (unilateralni),
oboustranné (bilateralni) nebo ve stfedni linii (medialni), uplné nebo castecné
(Malinsky, Malinska, Michalikova, 2005).

Pro ilustraci Kernahanovy a Starkovy klasifikace uvadime Kernahantv Y prouzkovy
diagram, ktery se vyuzivd ke zhodnoceni typu a zavaznosti poSkozeni dutiny ustni a

nosni pfi orofacidlnich rozstépech (viz Obr. 2).
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Bez protruze Bez protruze

Mirna protruze - do 45° Pravé Levé Mirna protruze - do 45°
Stfedni protruze - 45°- 90 prolabium prolabium Stredni protuze - 45°- 90
Te&zka protruze - nad 90° Tézka protruze - nad 90°
Bez vady Bez vady

Minimalni poskozeni Pravy Levy Minimalni poskozeni
Mirna deformita nosni nosni Mirna deformita

Stfedni deformita oblouk oblouk Stfedni deformita

Tézka deformita

Bez vady

Minimalni poskozeni
Mirné deformita
Stiedni deformita
Tézka deformita

Tézka deformita

Bez vady

Minimalni poskozeni
Mirna deformita
Stiedni deformita
T¢zka deformita

Bez vady Bez vady

Min.posk.- subkutanni rozstép Pravy Levy Min.posk.- subkutanni rozstép
Min.posk.-zafez v retni Cerveni horni horni Min.posk.- zafez v ret. Cerveni
1/3 rozstép rtu; ret ret 1/3 rozstép rtu

2/3 rozstép rtu 2/3 rozstép rtu

Kompletni rozstép rtu Kompletni rozstép rtu

Pravy alveolus

Bez vady Bez vady

Min. posk. - subkutanni rozstép Min. posk. - subkutanni rozstép
Min. posk. - zafez Pravy Levy Min. posk. - zatez

Parcialni rozstép alveolus alveolus Parcialni rozstép

Kompl. .- nezborceny oblouk. Kompl. roz.- nezbor. oblouk.
Kompl. r.- zborceny oblouk. Kompl. roz.- zborceny oblouk
Bez vady Prava Leva Bez vady

Parcialni rozstép premaxila premaxila Parcidlni rozstép

Kompletni rozstép

Kompletni rozstép

Bez vady

Rozstép zadni 1/3
Rozstép zadnich 2/3
Kompletni rozstép

Tvrdé patro

Bez vady

Min.posk.- hypoplasie m.uvulae
Min.posk.- uvula septata
Min.posk.- uvula bifida
Submukozni rozstép patra okultni
Submukoézni rozstép patra otevieny
Rozstép zadni 1/3

Rozstép zadnich 2/3

Kompletni rozstép patra

Meékké
patro

Bez vady

Mirné postizeni
Stredni postizeni
Te&zké postizeni

uzavéru

Funkce
velofaryngealniho

Obr. 2 Podrobné zhodnoceni rozstépové vady ditéte — Friedmanova modifikace

Kernahanova Y prouzkového diagramu uzivana v praxi na Klinice plastické a estetické

chirurgie v Brné. Pfevzato z Dvotak (2009, str. 18).

15




o

2.2.2 Mechanismus vzniku orofacialnich rozstépu

Rozstép horniho rtu (rozSt€p dolniho rtu neni obvykly) vznikd c¢astenym nebo
nespravnym nespojenim maxilarniho vybézku s medialnim nosnim vybézkem. Medialni
roz8tépy rtu se vyskytuji ziidka (PospiSilova, 2001). Rozstép rtu je Castéji jednostranny
(Mrazkova, Klepacek, 2001).

Rozstép meékkého patra (zadni rozs§tép) vznikd po nelplném sristu laterdlnich
patrovych vybézkl v zadni ¢asti patra. Rozstép mékkého patra mize byt izolovany nebo
je soucasti celkové rozstépu (Mrazkova, Doskocil, 2001).

Rozstép tvrdého patra vznikd nespojenim lateralnich patrovych vybézka, bud se
nespoji ¢ast zadkladu patra, nebo se nespoji zaklad cely (Mrazkova, Klepacek, 2001).

Rozstép horniho rtu, Celisti a patra vznikd nespojenim medialnich nazalnich vybézkt
s maxildrnimi a nespojenim patrovych vybézkl navzijem. Dité s takovym rozStépem
nemuize normdlné pfijimat potravu sanim, vyskytuji se u n¢ho casté infekce stredniho

ucha a dychacich cest, je zménén vzhled ditéte (Pospisilova, 2001).

2.2.3 Kritické obdobi pro vznik orofacialnich rozstépu

Kritické doby pro vznik orofacidlniho rozstépu jsou u ¢lovéka tfi. Prvni kriticka doba
je ptiblizné mezi 27. - 35. dnem prenatalniho vyvoje, kdy vznika izolovany rozstép rtu.
Mezi 37. - 53. dnem nastava druha kriticka doba, kdy vzniké izolovany rozstép patra,
protoze nedojde ke spojeni patrovych vybézka. Trieti kriticka doba, kdy wvznika
izolovany rozstép patra zpomalenim rastu dolni celisti, nastavda mezi 53. - 57. dnem
vyvoje. Vznik izolovaného nebo celkového rozStépu zavisi na tom, kdy a jak dlouho
pusobi teratogen. Po uplynuti kritickych obdobi uz rozstép nemlze vzniknout, protoze

jsou orofacidlni struktury vytvotfeny (Peterka, 2008).

2.2.4 Priciny vzniku rozs$tépové vady
Mrazkova, Klepacek (2001) popisuji nésledujici pfi¢iny vzniku orofacialniho
rozStépu:
* programovana bunécna smrt neprob&hne ve spravném case (z rtiznych piicin),
* nedostatek bunécného materialu, v dusledku kter¢ho se nedotknou patrové
desti¢ky po horizontalizaci,
» zaklad lebe¢ni baze je tak Siroky, ze patrové destiCky k sobé nedosahnou (i kdyz
je mnoZstvi materialu dostatecné),

o piili§ velky zaklad jazyka, ktery brani patrovym destickdm ve spojeni.
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Orofacialni rozs§tépy maji multifaktoridlni etiologii (Vitaskova, 2005). Vliv dédi¢nosti
se uvadi ve 20% piipadu. Ve zbylych ptipadech jde o exogenni etiologii. Muze se jednat
o pusobeni jednoho faktoru, ktery je embryotoxicky (zafeni, vitamin A, cytostatika,
imunosupresiva, tetracyklin, alkohol). Nebo ptsobi vice slabSich faktord soucasné (napf.
infekéni onemocnéni, doprovazené zvySenou teplotou, léfené antibiotiky). Dalsi
moznosti je dédi¢na predispozice v kombinaci s exogenni etiologii. Chronicka
onemocnéni matky, jako je diabetes, epilepsie apod., kdy je matka nucena uzivat 1éky po
celé t&hotenstvi, zvy$uji incidenci vrozenych vad nékolikanasobné (Peterka, 2008; Sipek
a kol., 2010). Prokazatelné je i riziko zaméstnani, kde se v prostfedi vyskytuji toxické

latky ¢i zateni (Peterka, 2008).

Obr. 3 Ukazka orofacialnich rozstépu. Pievzato z Cleft Lip and Palate (2010).
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3. SYNDROMY SPOJENE S OROFACIALNIMI ROZSTEPY

Tato kapitola se zabyva vyskytem syndroml spojenych s orofacidlnimi rozstépy,
klasifikaci, terminologii, etiologii a symptomatologii. Podrobné&ji se zaméfime na Apert
syndrom, Pierre-Robin sekvenci, Treacher-Collins syndrom a Velo-kardio-facialni
syndrom. Kratce se zminime o Fetalnim alkoholovém syndromu a Stickler syndromu.
Nasi snahou je podrobnégji popsat narusenou komunikacni schopnost u osob s témito

syndromy, bude ji proto vénovana samostatna podkapitola.

3.1 VYSKYT

Rozs§tépy rtu, patra, rtu a patra se ve vétSin¢ pripadi vyskytuji samostatné, izolované
bez dalSich vrozenych vyvojovych vad. Pokud se takovéto vrozené vady vyskytnou
v kombinaci s roz$tépem, tak ve 20 % az 50 % ptipadi se VVV vyskytuje s rozst€épem
patra (Gorlin, 1993). Emanuel et al. (1972 in Gorlin, 1993) zjistil, ze u 28 % pacientl
s roz§tépem (rtu, patra, rtu a patra) se krome rozstépu vyskytuje i jind VVV.

Vice VVV spojenych s rozstépem se vyskytuje u déti s bilaterdlnim rozstépem rtu s
nebo bez rozstépu patra, nez u unilateralnich rozstépu rtu.

Asi 5 % orofacialnich roz$tépl je syndromélnich (tzn., ze roz$t€p je jednim ze
symptomt syndromu) (Gorlin, 1993). Fraser (1970 in Shprintzen, Goldberg, 1995)
uvadi, Ze 3 % rozstépu jsou soucasti syndromu.

Udaje o poétu syndromi se lisi. Podle Gorlina (1993) existuje 250 takovychto
syndromi a kazdy rok je popsan novy. Gorlin (1993) dale uvadi, Ze je evidovano 47
syndromil spojenych s orofacidlnimi rozstépy, které maji autosomalné¢ dominantni typ
dédicnosti, 55 autosomalné recesivni typ dédicnosti, 6 syndromi, které jsou vazany na
chromozom X, 32 syndromt zplisobenych chromozomalnimi aberacemi a 64 syndromi
spojenych s orofacialnim rozStépem, u kterych neznadme pti¢inu. Cohen a Bankier (1991
in Shprintzen, Goldberg, 1995) nalezli 342 syndromt spojenych s rozstépy. Pocet okolo
350 syndromt uvadi i Kummerova (2001). Nejnové¢jsi informace o poctu uvadi
Peterson-Falzone, Hardin-Jones, Karnell (2009), podle Online Mendelian Inheritance in
Man bylo popsano vice nez 400 syndromt spojenych s orofacidlnimi rozstépy (déle jen

SSOR).
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3.2 ETIOLOGIE
Pfedmétem prace neni podrobné vysvétlovat etiologii uvedenych syndromt, uvadime
proto pouze stru¢ny piehled’.
Existuji ¢ty zakladni skupiny pfi¢in podilejicich se na vzniku sydromu:
e chromozomové aberace,
e dé&di¢na onemocnéni,
* pusobeni teratogent,

* mechanické faktory.

3.2.1 Chromozomové aberace

Chromozomové aberace jsou mutace na chromozomadlni trovni (Chromozomové
aberace, 2008). Mizeme je rozdélit na: A) strukturalni (delece, inverze chromozomu) —
napt. Velo-kardio-facialni syndrom. Dochdzi k chromozomovym zlomim a nasledné k
urCité prestavbé, nékdy muize cast genetického materidlu piebyvat nebo chybét. B)
numerické (euploidie, aneuploidie) — napf. Downlv syndrom. Chyba vznikd pfi

bunééném déleni (ibid.).

3.2.2 Dédi¢na onemocnéni

Jednd se o mutaci DNA na urovni genu (Vrozené vyvojové vady, 2010). Dédi¢na
onemocnéni lze rozdé€lit na: A) monogenni, pro monogenni mutace je charakteristicka
dédi¢nost autozomalné dominantni, autozomalné recesivni nebo vazana na chromozom
X (viz Obr. 4). B) polygenni, na vzniku VVV se podili vétS§i pocet genli a exogenni
faktory (ibid.).

1@ O O

Dd dd Rr XY XX
Dd Dd dd dd RR Rr Rr T XY XX XY XX
Dédi¢nost autoz. dominantni Dédi¢nost autoz. recesivni Dédi¢énost vazana na

chromozom X

Obr. 4 Monogenni mutace. Upraveno podle Dédi¢nost (2008).

' Podrobng&jsi informace napi. Online Mendelian Inheritance in Man (2010).
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3.2.3 Piisobeni teratogent

V nasem okoli se denné stietavame se spoustou latek, vétSina z nich je pro nas
neskodnych, zavazné nam zdravi bezprostfedné neposSkozuji. Pokud se ale s nékterymi
témito latkami setkd gravidni matka a tyto latky se dostanou do téla plodu, mohou byt
pfi¢inou vzniku vrozenych vyvojovych vad (Shprintzen, Goldberg, 1995).

Mezi teratogeny biologické povahy patii rtizné infekce a onemocnéni matky: rubeola,
toxoplazmoéza, diabetes, syfilis, cytomegaloviry (Sipek a kol., 2010). Mezi teratogeny
fyzikalni povahy patfi: ionizujici zatfeni, RTG zafeni, vysoka teplota (Vrozené vyvojové
vady, 2010; Vrozené vady, 2010). Léciva (cytostatika, tetracykliny, antiepileptika) jsou
vyznamnou skupinou, kterd patii k chemickym teratogeniim. K chemickym teratogeniim
déle patii alkohol, pervitin, organicka rozpoustédla (Sipek a kol., 2010).

Vznik vrozené vyvojové vady ovliviiuje davka teratogenu, doba, kdy teratogen plsobi

a genetickd vybava embrya (ibid.).

3.2.4 Mechanické faktory

Trhliny na amnionu (obal plodu), pfitomnost dvojcete, pfitomnost tumoru v déloze
nebo abnormalni déloha mohou mechanicky zpusobit orofacidlni rozstép. Tyto pficiny
nejsou tak obvyklé, jen malé procento rozs$tépu je zplsobeno mechanickymi faktory,
pfesto jsou zaznamenany piipady amniotické ruptury jako pfi¢iny vzniku rozstépu

(Shprintzen, Goldberg, 1995).

3.3 KLASIFIKACE

Cohen (1982 in Shprintzen, Goldberg, 1995) rozd€luje syndromy na dvé kategorie -
syndromy, u kterych je znama primarni etiologie a syndromy, u kterych pfesnou pfic¢inu
nezname.

McWilliams, Morris, Shelton (1984) uvadéji klasifikaci syndromit spojenych s
orofacidlnimi rozstépy podle Tessiera, kterou modifikoval Whitaker.

Tessier (1976 in McWilliams, Morris, Shelton, 1984) rozd€luje anomalie na facialni
(deformity nachdzejici se pod ocnimi Stérbinami) a kranidlni (deformity nachazejici se
nad o¢nimi Stérbinami). Anomadlie zasahujici ob¢ oblasti se nazyvaji kraniofacidlni
(ibid.). VétSina nami popisovanych syndromt patii do kategorie kraniofacialnich
anomalii (viz nize).

Tessierova klasifikace modifikovana Whitakerem rozdé€luje kraniofacidlni anomalie
do péti skupin — podle anatomie a etiologie (McWilliams, Morris, Shelton, 1984):

I. skupina — rozstépy (lateralni a ve stfedni linii)
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II. skupina — synostosy (symetrické a asymetrické)

Do této kategorie patti syndromy, jejichz hlavnim symptomem je pfedCasny srist
lebecnich Svi (unilaterdlné nebo bilateralné). Mezi dalsi symptomy patii mélké
oc¢nice, prili§ vystouplé bulvy, hypertelorismus, hypoplazie horni ¢elisti, vadny skus,
atd.

Do této skupiny mizeme zatadit Apert syndrom a Crouzon syndrom.

II1. skupina — atrofie, hypoplazie

Do této skupiny patii syndromy, jejichz pfiznakem je atrofie kiZe, podkoznich
tkani, svall a kosti lebky, tato atrofie je pfiCinou zastaveni nebo opozdéni vyvoje
lebky a oblic¢eje nebo ptemisténi oblicejovych struktur.

Do III. skupiny patti Pierre-Robin sekvence.

IV. skupina — hyperplazie

Tato skupina zahrnuje syndromy, jejichz hlavnim symptomem je né&jaky druh
tumoru zasahujici struktury hlavy (hemangiom, lymfangiom).

Do této skupiny mizeme zatadit Neurofibromatdzu.

V. skupina — neklasifikované

Do paté skupiny patti syndromy, které nelze zaradit do vyse uvedenych skupin. Tato
skupina je rozdélena do dvou podskupin: A) anomalie zasahujici pouze jeden organ,
B) anomalie zasahujici vice organd.

Do V. skupiny patfi Hemifacidlni mikrosomie, Treacher-Collins syndrom.

Podle desaté revize Mezindrodni klasifikace nemoci patii vétSina syndromi spojenych

s orofacidlnimi roz$t€py do oddilu Vrozené vady, deformace a chromozomalni

abnormality (Q00—Q99) (Mezindrodni statistickd klasifikace nemoci a ptfidruzenych

zdravotnich problémt, 2008). Pod Q 35 — Q 37 nalezneme rozstépy rtu a rozs$tépy patra.

Q 75.4 oznacuje Treacher-Collins syndrom. Pod Q 86.0 se nachazi Fetdlni alkoholovy

syndrom, Q 87.0 oznacCuje Apert syndrom a Pierre-Robin sekvenci. Velo-kardio-facialni

syndrom se nachdzi v oddilu Imunodeficience spojené s jinymi velkymi poruchami pod

D 82.1 (ibid.).

3.4 NARUSENA KOMUNIKACNI SCHOPNOST U JEDINCU SE SSOR

V literatufe nejsou dostatecné zpracovana specifika komunikace u jedincl se syndromem

spojenym s orofacidlnim rozs§tépem, protoze se u téchto jedincii vyskytuje Siroké spektrum

naruseni komunika¢ni schopnosti. Pro logopeda to znamend, aby ke kazdému takovému
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jedinci ptistupoval individualng. Je tieba zhodnotit vSechny slozky komunikace, které mohou

byt ovlivnény dal$imi vrozenymi vyvojovymi vadami jedince (Witzel, 1995).

3.4.1 Palatolalie

Palatolalie je narusend komunikacni schopnost pfi rozstépu patra (Kerekrétiova, 2008).

Podle Kawanové et al. (1997) mé az 90 % pacientii s orofacidlnim rozStépem v dospélosti
normalni nebo skoro normalni fe¢, a to diky komplexni tymové péci. Bzoch (1997 in
Kerekrétiova, 2005) uvadi, ze u 25 - 30 % déti s rozStépem v piedskolnim veku se vyskytuje
palatolalie. V soucasné dob¢ pievlada palatolalie lehéiho stupné. U déti se syndromem
spojenym s orofacidlnim rozSt€épem se vSak vyskytuje palatolalie t¢zSiho stupné
(Kerekrétiova, 2008).

Faktory, které ovliviluji vyskyt a stupen palatolalie popisuje D'Antonio et al. (2001). Mezi
tyto faktory patii typ rozStépu (rtu; rtu a patra; patra; rtu, patra a celisti), v€asnost a
efektivnost sutury roz$tépu, pritomnost fistuly, stav velofaryngedlniho mechanismu, stav
sluchu, socioekonomicky status a ptedpoklady pro rozvoj mluvené feci (ibid.).

Kerekrétiova (2003, 2008) tfadi mezi symptomy palatolalie poruchy nosni rezonance,
artikulace, srozumitelnosti feci, hlasu, naruseny vyvoj fe€i a narusené¢ koverbalni chovani.

Kerekrétiova (2003, 2008) dale uvadi, ze Bzoch popisuje az jedendct symptomu palatolalie.

3.4.1.1 Nosni rezonance a jeji poruchy

Nosni rezonanace je fyzikdlni jev, ktery ovliviiuje akustickou skladbu samohldsek a
souhlasek (Kerekrétiovd, 2003). Nosni rezonanci ovliviiuje velikost, tvar a povrch
rezonancnich dutin (Gstni, nosni a hltanova), velofaryngealni mechanismus, poloha jazyka a
celistni tthel (Witzel, 1995; Nagarajan, Savitha, Subramaniyan, 2009).

Dysfunkce velofaryngealniho mechanismu je jednou z pticin, kterd nejvyraznéji ovlivituje
poruchy nosni rezonance. Velofaryngealni mechanismus (VFM) miize byt insuficientni
(pfi¢inou jsou anatomické a strukturalni anomadlie), inkompetentni (ma fyziologické a
neurologické pfiiny) a inadekvatni (coz je nespravné naucend funkce VFM) (Kummer,
2001).

Mezi poruchy nosni rezonance patfi: hypernazalita (oteviend huhnavost, zvySena
nosovost), hyponazalita (zaviena huhnavost, snizend nosovost) a hyper-hyponazalita (smiSena
huhnavost) (Kerekrétiova, 2008). Hypernazalita se vyskytuje u jedinci s orofacidlnim
rozStépem, s velofaryngealni dysfunkci nebo u jedincti s hlubokym nosohltanem. Naopak u
jedinc s mélkym nosohltanem se vyskytuje hyponazalita (Casto u Treacher-Collins

syndromu) (Witzel, 1995). Hyponazalita miize byt mimo jiné zpisobena maxilarni retruzi se
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zaostavanim vyvoje stiedni ¢asti obliceje, jak tomu byva u Apert syndromu (Kerekrétiova,

2005).

3.4.1.2 Nosni emise

Jde o nepfiméfené uvoliiovani vzduchu ptes nosni dutinu (Kerekrétiova, 2008). Nosni
emise mohou byt tiché 1 slySitelné zvuky nizké intenzity. Béhem feci unika vzduch do nosu a
ovliviiuje produkci souhlasek (oral), coz mize znit pro posluchace rusive. Nosni emise maji

stejnou piicinu jako hypernazalita, ale nelze je zaménovat (Witzel, 1995; Kerekrétiova, 2008).

3.4.1.3 Artikulace a jeji poruchy

Artikulaci ovlivituje anatomie a funkce mluvidel (deformity v dutiné ustni zvySuji
mnohonéasobné vyskyt poruch artikulace), pfitomnost poruch sluchu a anatomie a funkce
mozku (Witzel, 1995), dale foneticko-fonologické odchylky nebo specifické poruchy uceni
(Kerekrétiova, 2008). V disledku velofaryngealni insuficience je naruSena produkce
konsonant, konsonanty jsou oslabené, protoze vydechovy proud unika do nosu, tim je snizen
intraoralni tlak (Witzel, 1995). Nejvice je narusena produkce zavérovych exploziv, a to P, B,
T, D, K, G. Dal$imi vyrazn€ naruSenymi hldskami jsou S a R (Kerekrétiova, 2008).

Poruchy artikulace zplisobené orofacidlnimi rozstépy jsou rozdélovany na obligatorni a
kompenzacni. Obligatorni poruchy artikulace jsou zpiisobeny narusenymi anatomicko-
funkénimi podminkami v dutin€ Ustni (rozstép, vady skusu, naruSené mezicelistni vztahy), z
logopedického hlediska jsou obtizn¢ korigovatelné. Je nutné odstranit primarni pficinu,
upravit podminky v dutin€ Ustni a pak teprve zah4ajit terapii. Kompenzacni poruchy artikulace
vznikaji pii nespravné¢ nauceném zpusobu (nebo misté) artikulace (Nagarajan, Savitha,
Subramaniyan, 2009). Kompenzacni artikulaci si dit€¢ mulze vytvofit pii nedostate¢ném
intraoralnim tlaku vzduchu. Jako kompenzacni artikulace jsou oznacovany: hrtanovy raz (kdy
se zavérova hlaska tvofi v hrtanu), faryngealni frikativy (vznikaji frikci mezi kofenem jazyka
a zadni hltanovou sténou), velarni frikativy (se tvoii mezi hibetem jazyka a mékkym patrem)

(Kerekrétiova, 2008).

3.4.1.4 NaruSeni srozumitelnosti feci

Srozumitelna fe¢ je, obecné feCeno, feC spoleCensky unosna, posluchac¢i rozumi, co jim
palatolalik fikd. Srozumitelnost je ovlivnéna artikulaci, rezonanci, plynulosti feci,
prozodickymi faktory feci, kontextem, feCovym stylem a jinymi. Nespravna artikulace
ovlivituje nesrozumitelnost vyraznéji nez poruchy rezonance (Witzel, 1995; Kerekrétiova,

2008).
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3.4.1.5 Naruseni vyvoje feci
jazykovy a kognitivni vyvoj. Pfi¢inami opozdéného vyvoje mohou byt Casté hospitalizace,
smyslové poruchy, poruchy pozornosti, mentélni retardace (Kummer, 2001).

Predrecové stadium casto probiha v patologickych anatomickych podminkach. Ktik a plac
nebyva zménén. Pii rané vokalizaci dité¢ nemuze tvofit hlasky, které vyzaduji lingvo-palatalni
kontakt. Normalni produkci ordl znemoznuje unik vydechového proudu nosem, jako prvni
jsou narudeny hlasky P, B, T a D. Casté zanéty stfedniho ucha, které mohou dodasné zptisobit
prevodni poruchy sluchu, snizuji schopnost ditéte slySet vlastni vokalizaci i fe¢ovou produkci
ostatnich (Peterson-Falzone et al., 2009). Refovy vyvoj zadind opozdénd. Dité vétsinou
rozumi — jeho receptivni slozka je v pofaddku (pokud je dobry stav sluchu), ale slova

neprodukuje, opozd'uje se expresivni slozka feci (Kerekrétiova, 2008).

3.4.1.6 Poruchy hlasu

Chraplavy a ptiskrceny hlas se tvofi s cilem snizit hypernazalitu a nosni emise. Fonace je
spojena s nadmérnym usilim, zvySenym svalovym napétim hlasového ustroji. Mezi dalsi
poruchy hlasu patii ostry, pronikavy hlas, palatofonie nebo slaby hlas se Selestem. Obecné je

u palatolaliki ¢astéjsi vysoka poloha hlasu (Kerekrétiova, 2008).

3.4.1.7 Narusené koverbalni chovani

Narusené koverbalni chovani (NaKoCH) je chovani béhem komunikace, NaKoCH vznika
jako kompenzaéni mechanismus pfi palatolalii. Mezi tyto mechanismy patii souhyby nosnich
chiipi, rizné grimasy, pevny zaveér rtti a maly Celistni thel, Spuleni horniho rtu (Kerekrétiova,

2008).

3.4.2 Symptomatické poruchy reci

Symptomatické poruchy feci jsou naruSeni komunikacni schopnosti, které provazeji jiné
dominujici postizeni, poruchu nebo onemocnéni (Lechta, 2002).

Problematika naru$ené komunikacni schopnosti pii mentdlni retardaci, pfi smyslovych
vadach a poruchach hybnosti je velmi slozitd a jeji popis by byl nad ramec této prace.

Vénujeme se proto tomuto tématu jen strucne.
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3.4.2.1 NKS u osob s mentélni retardaci

Osoby s mentalni retardaci (MR) maji zavazné postizeny rozumové schopnosti, toto
postizeni vyznamn¢ omezuje osobu s MR v jejim socidlnim prostiedi (Krej¢ifova, 1997).

U déti s MR dochézi k narusenému vyvoji feci, jejich vyvoj fec¢i nedosadhne trovné normy,
podle Sovakovy typologie poruch vyvoje fe¢i, hodnotime tento vyvoj jako omezeny. Prvni
feCové projevy se opozduji, tyto deéti zaCinaji pozdé€ji mluvit a jejich fecové schopnosti jsou
stupni a form& mentalni retardace (Skodova, 2003). Re¢ové schopnosti u osob s lehkou MR
mohou byt v kazdodennich, béznych komunikaénich situacich dostacujici, fe¢ nemusi byt
vyrazn¢€ napadna. Problémy mohou nastat v neptedvidatelnych situacich, kdy nemohou pouzit
zafixované komunikacni stereotypy (Lechta, 2002). Narusena mtze byt abstrakce a logicky
usudek, naopak mechanickd pamét’ a vizuomotorické schopnosti mohou byt v pofadku. U
osob se stfedn¢ tézkou mentdlni retardaci dochazi k vyrazngj$imu opozdéni vyvoje feci.
Néktefi z nich si osvoji uréitou slovni zasobu k zakladnimu dorozuméni (Skodova, 2003).
Mohou mit dobrou mechanickou pamét’, ale nerozumi tomu, co opakuji, s tim souvisi Casta
echolalie u téchto déti (Lechta, 2002). U osob s té¢Zkou a hlubokou mentalni retardaci muze
byt fe¢ negativné ovlivnéna pritomnosti dalsiho postizeni. Osoby s t¢zkou MR se vétSinou
nauci jen nékolik primitivnich slovnich stereotypt, osoby s hlubokou MR se nenauc¢i mluvit
vubec, vydavaji pouze neartikulované zvuky, jejich komunikace je zaloZzena na vyjadieni
emoci (Krej¢itova, 1997).

Co se tyce lexikaln¢ — sémantické roviny, u osob s MR je omezena slovni z4soba, uzivaji
oznaceni béznych predmétii, malo pouzivaji pfidavna jména. VétSinu slov znaji, maji je v
pasivnim slovniku, ale neuzivaji je aktivné. Naruseni morfologicko — syntaktické roviny byva
vyrazné, objevuji se dysgramatismy, gramatickou stranku jazyka si osvoji malo déti s MR.
Véty pouzivaji spiSe jednodussi s velkym poctem podstatnych jmen. Snizeny intelekt u osob s
MR nemusi nutn¢ znamenat poruchy artikulace, 1 kdyZ se snizujicim se intelektem stoupa
vyskyt téchto poruch. Vyslovnost je ovlivnéna motorickou neobratnosti, ktera se u osob s MR
vyskytuje, dale poruchami sluchu nebo fonematické diferenciace. Urcité pragmatické
dovednosti se déti s MR nauci, avSak snizeny intelekt jim nedovoli pochopit roli
komunikacéniho partnera, komunikac¢ni situaci nebo komunika¢ni zdmér (Lechta, 2002).

Mezi nejcastéjsi poruchy fe¢i u osob s MR patii dyslélie, poruchy fe¢i pii anomaliich

orofacialniho systému, poruchy nosni rezonance, poruchy plynulosti fec¢i a dysartrie (ibid.).
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3.4.2.2 NKS pfti smyslovych vadach

NKS pii poruchach sluchu je ovlivnéna typem, stupném a dobou, kdy porucha sluchu
vznikla. U déti se SSOR se nejcastéji vyskytuje lehkda ptfevodni nedoslychavost (viz
symptomatologie jednotlivych syndromil). Vyvoj fte¢i u déti s lehkou pfevodni
nedoslychavosti je relativné méné narusen (v zavislosti na stupni poruchy) a pfiblizuje se
vyvoji feCi slySicich déti. Nepiiznivy vyvoj mize byt u déti, které byly postizeny
nedoslychavosti v mlads$im véku. V disledku nedostatku zpétné sluchové vazby, mize byt u
téchto déti napadnd vyslovnost, fe¢ mulze byt hlasitéjsi bez prozodickych faktord.
Nedoslychavé déti Casto znaji jen jeden vyznam slova, mohou se objevit dysgramatismy.
Morfologicko — syntakticka rovina je naruSena v men$i mife, a to predev§im tim, Ze
nedoslychavé déti neslysi nepiizvucné slabiky, coz se projevi v gramatické stavbé fe¢i. Re¢
vazby (Lechta, 2002).

Poruchy zraku se u nize uvedenych syndromt vyskytuji v mensi mife, jde pfedevSim o
poruchy binokularniho vidéni (viz symptomatologie jednotlivych syndromi). Komunikace

osob se SSOR nebyva negativné ovlivnéna ptitomnosti leh¢i zrakové vady (Witzel, 1995).

3.5 PREVENCE, PROGNOZA
3.5.1 Prevence

Podle Velkého lékaiského slovniku je prevence definovéna jako ,predchdzeni
nemoci* (Vokurka, Hugo, 2005, str. 675). Prevence se d¢li na: primarni prevenci, coZ
jsou postupy aplikované s cilem zabranit vzniku onemocnéni ¢i Urazu; sekundarni
prevenci, coz je detekce pre-symptomatickych stadii onemocnéni, u kterych je lécba
zahéjend v Casn¢jSim stadiu nemoci, je tedy ucinéjsi a vede k lepSi prognoze; prevence
terciarni je prevence zaméiend proti vzniku komplikaci ur¢ité nemoci (ibid.).

Priméarni prevence vzniku VVV spocivda v planovaném téhotenstvi a tupravé
Zivotospravy. Zenam je doporudovano pired téhotenstvim absolvovat celkové vysetient,
popf. zmeénit rizikové pracovisté, vyhybat se konzumaci samotného vitaminu A v
kapslich. U matek, které jsou chronicky nemocné a uzivaji léky, je nutné upravit
medikaci. Smyslem priméarni prevence je co nejvice omezit pisobeni podezielych
zevnich faktort béhem kritické periody gestace (Peterka, 2008). Primarni logopedicka
prevence palatolalie spocivda v pifedchdzeni NKS prostfednictvim logopedického
poradenstvi rodi¢im (Kerekrétiova, 2008).

Podminkou sekundarni prevence je v€asna diagnostika VVV ultrasonografem. Lékat

je povinen ozndmit rodi¢im pfitomnost VVV u jejich potomka a piipadné doporucit
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preruseni téhotenstvi (Peterka, 2008). Sekundéarni logopedicka prevence spociva v
predchazeni vzniku patologickych rezonanénich, dechovych, fonac¢nich a artikula¢nich
navykt, naruSeného koverbalniho chovani (Kerekrétiova, 2008).

Zvysenou pozornost prevenci by méli vénovat v rodindch se zvySenym rizikem
vyskytu syndromu spojeného s orofacidlnim rozstépem, ale i rodiny, kde se syndrom

dosud nevyskytl (Peterka, 2008).

3.5.2 Prognoza

Prognoéza je ,predpovéd priibéhu a zakonceni nemoci. Vychazi z typu a pokrocilosti
onemocneéni, z véku a celkového stavu nemocného (véetné pritomnosti ostatnich nemocti)
i z existence lékit a moznosti jejich pouziti. *“ (Vokurka, Hugo, 2005, str. 678).

Kazdy syndrom ma jinou prognézu. BohuzZel pacienti s n€kterymi syndromy maji
kratsi délku zivota, objevuje se pfedCasna senilita ¢i deteriorace kognitivnich funkei.
V nékterych ptipadech musi I€kati zvazit vhodnost 1é¢by. Co je pro nékteré pacienty
nezbytné a dilezité, mize byt pro jiné pacienty se Spatnou prognézou plytvanim usili,
casu a penéz. Naopak urcité syndromy jsou sice spojeny s vaznymi poruchami a jinymi
vrozenymi vadami, ale pokud je vcas zahijena 1écba, muze byt prognoza dobra
(Shprintzen, Goldberg, 1995).

Prognéza velofaryngealni dysfunkce a palatolalie je podminéna individualné, a to
klinickym obrazem pfi¢iny a symptomatologie, psychikou a socidlnim prostiedim, dale
véasnym a planovitym lékarskym oSetfenim; vyznamnou meérou se na dobré progndze

podili i1 pravidelnd, systematicka logopedicka péce (Kerekrétiova, 2008).

3.6 APERT SYNDROM

3.6.1 Terminologie

Dle 10. revize Mezinarodni klasifikace nemoci se Apert syndrom (AS) nachéazi pod
kodem Q 87.0 Vrozené malformace zasahujici vzhled - Akrocefalopolysyndaktylie
(Apert) (Mezinarodni statistickd klasifikace nemoci a pfidruzenych zdravotnich
problémd, 2008).

AS je pojmenovan po francouzském lékafi Eugéne Apertovi, ktery popsal pfiznaky
syndromu v roce 1906 (Pokrivéak, 2008; Apert’s syndrome, 2010).

Apert syndrom je klasifikovan jako syndrom prvniho zaberniho oblouku (ze kterého
se vyviji maxila a mandibula, pozn. autora). Poruchy ve vyvoji zabernich obloukl
v intrauterinnim vyvoji ditéte zplsobuji rozsahlé a trvalé nasledky (Apert syndrome:

From Wikipedia, 2010).
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Je to jeden z péti syndromi, pro které je charakteristicka kraniosynostéza (Hohoff et

al., 2007).

3.6.2 Symptomatologie
Mezi symptomy Apert syndromu patii:
* Kraniosynostdza.
U jedincl s Apert syndromem dochazi k pfed€asnému sristu lebecnich §vi,
pfedcasny srust Svi brani rtstu lebky, lebecni dutina neni dostate¢né prostorna a
mozek se nemiize spravné vyvijet. Srist §vi také ovliviiuje tvar lebky (Apert
syndrome, 2008a; Apert syndrome: From Wikipedia, 2010).
PtedCasny srust Sipového Svu (spojuje temenni kosti) zpiisobuje, Ze lebka nemiize
rust laterdlné a roste pouze v piedozadnim smeéru (Peterson-Falzone, Hardin-Jones,
Karnell, 2009). Ptredcasny srist véncitého Svu (spojuje celni kost s temennimi) mé za
nasledek zkracenou lebku v pfedozadnim sméru. Lebka se pak rozsituje vertikalné a
hlava je vysoka (ibid.).
* Hypoplazie stiedni ¢asti obliceje.
Hypoplazie stfedni casti obliceje je nasledkem kraniosynostéozy (McWilliams,
Morris, Shelton, 1984). Stfedni Cast oblieje roste pomaleji nez ¢ast horni. Pokud
navic dit¢ dycha usty, zpomaluje se tak vyvoj této Casti obliceje. Déti, které
nedychaji nosem mohou mit i vysoké patro (Fiala, Kocova, 2001). V disledku
hypoplézie stfedni Casti obliCeje ma oblicej konkavni tvar (Symptoms of Apert
Syndrome, 2010; Apert Syndrome: From Wikipedia, 2010). Stfedni ¢ast se zvétSuje
vytvorenim alveolarniho vyb&zku a protfezanim zubt (Fiala, Kocova, 2001).
* Hypertelorismus.
Hypertelorismus je zpisoben disharmonii rustu kostnich a mékkych ¢asti obliceje.
Jde o népadné velkou vzdalenost mezi o¢nicemi vzhledem k Sirokému kofeni nosu
(Fiala, Kocova, 2001).
e Exoftalmické oci, v antimongoloidnim postaveni.
Jednd se o vytlaceni oka z ocCnice smérem doptfedu, o¢i jsou velmi napadné
(Exoftalmus, 2010). Tento stav je ndsledkem hypoplazie horni Celisti, o¢i nemaji
pottebnou kostni podporu zezdola a o¢ni dillek je mélky (Peterson-Falzone, Hardin-
Jones, Karnell, 2009). Pokud jsou vnitini koutky oka vy§ neZ vnéjsi koutky, mluvime
o antimongoloidnim postaveni ocCnich S§térbin, tato skuteCnost je zpusobena

naruSenymi vztahy mezi o¢nimi vazy (Millodot, 2009).
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* Nos sedlovity (oznacovan také jako zobakovity), propadly kofen nosu (Peterson-
Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009).

* Polysyndaktylie na hornich i dolnich koncetinéch.

Syndaktylie nejcastéji ukazovacku, prostfednicku a prstenicku byva symetrickd na
obou hornich i dolnich koncetinach (HK, DK). Palec byva volné v opozici. Ve
vaznéjsich ptripadech je také spojen s ostatnimi prsty. Horni koncetina pak vypada
jako padlo nebo 1zice (viz Obr. 5) (Symptoms of Apert Syndrome, 2010). Ojedinéle
maji jedinci s Apert syndromem prst navic (polydaktylie) (Apert syndrome, 2008a).

Obr. 5 Polysyndaktylie na HK. Pfevzato z Jackson, Malhotra (2009).

* Deformace patra.

Rozstép patra se vyskytuje asi u 30 % jedinct s Apert syndromem (Kerekrétiova,
2000; Apert syndrome, 2008b). Podle Hohoffa et al. (2007) se rozs§tép tvrdého patra
vyskytuje u 23 %, roz$t€¢p mékkého patra nebo uvuly u 75 % jedinclh s Apert
syndromem. Obvyklé je dlouhé a silné mekké patro. Tvrdé patro je €asto po stranach
hypertrofické, uprostted mize byt hluboké Stérbina, spojujici dutinu ustni s dutinou
nosni (Peterson-Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009).

* Ortodontické obtiZe.

V disledku hypoplazie horni celisti se u jedinci s Apert syndromem vyskytuje
meziookluze (Angelova III. tfida — viz Obr. 7), otevieny nebo zktizeny skus (Obr. 6).
Celist byva tzka, proto dochazi k aberacim v pozici zubti. Zuby mohou byt rotovany,
vybocené zfady nebo naméstnany na sob&é (Obr. 8). V nékterych piipadech se

opozd’uje protezani zubl (Hohoff et al., 2007).
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Obr. 7 I11. tfida podle Angla — meziookluze u muze s Apert syndromem. Pievzato z

Hohoff et al. (2007).

Obr. 8 Rotace prednich hornich fezdki, vyboceni ¢tvrtého zubu mimo
fadu (z naseho pohledu vlevo), zuby ve dvou fadach (z naseho

pohledu vpravo) u divky s Apert syndromem. Pievzato z Hohoff et al. (2007).

* Anomalie usi.

Typickym ptiznakem AS jsou nizko posazené usi (Apert syndrome: From Wikipedia,
2010). Usni bubinek muze chybét nebo je hypoplasticky. V nékterych piipadech
kréni zila poskozuje stfedousni dutinu, nejen, ze narusuje funkci uSnich kistek, ale

pfedstavuje riziko pfi operaci, kdy se do stfedniho ucha vkladaji ventila¢ni trubicky
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(Witzel, 1995). McWilliams, Morris, Shelton (1984) uvadéji, Zze jedinci s AS maji
pfevodni poruchy sluchu v disledku znehybnéni tfminku (pfi¢iny znehybnéni, ale
neuvadéji, pozn. autora).

* NaruSena komunikacni schopnost.

NaruSeni komunikac¢ni schopnosti u Apert syndromu se vyskytuje, ale rozsah
naruSeni se li§i pfipad od ptipadu. U jedincl s Apert syndromem byva piitomna
hyponazalita (Kerekrétiova, 2008). K hyponazalni fe¢i ptispivd mélky nazofaryng
(Witzel, 1995). Poruchy artikulace jsou pravdépodobné zplisobeny meziookluzi
(Elfenbein, Waziri, and Morris, 1981; Peterson, 1973 in Peterson-Falzone, Hardin-
Jones, Karnell, 2009). Podle McCarthy, Coccaro, and Schwartz (1977 in Peterson-
Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009) nema chirurgicky zasah ve stfedni cCasti
obliceje ve vétsiné pripadi zadny efekt na artikulaci a rezonanci. Ke zlepSeni
artikulace a rezonance dochdzi u pacientll s Apert syndromem po operaci patra
(ibid.). Navykova protruze jazyka mé za ndsledek interdentdlni artikulaci sykavek,
ptipadné prealveolar T, D, N (Kerekrétiova, 2000).

* Mentalni retardace.

Protoze u jedinci s AS sriistaji lebecni Svy predCasné, nema mozek dostatecny
prostor pro svilj vyvoj, coZz zvySuje pravdépodobnost vyskytu mentalni retardace
(Apert syndrome: From Wikipedia, 2010). Dalsi pfi¢inou mentélni retardace miize
byt hydrocefalus, ktery se také vyskytuje u déti s Apert syndromem (Peterson-
Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009). Asi 50 % déti s Apert syndromem ma obtize
v u€eni, ne ve smyslu specifickych vyvojovych poruch uceni, ale jde o pomalejsi
tempo (Apert Syndrome, 2008b).

* K dalSim symptomiim patfi:

nadmérné poceni, mastna plet s projevy akné, spojeni krénich obratli (Peterson-
Falzone, Hardin-Jones, Karnell (2009) uvadéji, ze spojeni krénich obratll a jiné
anomalie kréni patefe se vyskytuji v 65 % az 70 %). Opakujici se zanéty sttedniho
ucha v dasledku rozs$tépu patra (Apert syndrome, 2008a). Problémy se zrakem
zpusobené diskoordinaci o¢nich svallii (Apert Syndrome, 2008b). Hohoff et al. (2007)
uvadi dale spankovou apnoe nebo usta ve tvaru lichobézniku (Obr. 9). Hybnost
ramennich, loketnich, kycCelnich nebo kolennich kloubti se omezuje (popi.

znemoziyje) se zvysujicim se vékem (Apert syndrome: From Wikipedia, 2010).
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Obr. 9 Usta ve tvaru lichob&zniku u divky s Apert syndromem. Pievzato z Hohoff et al.
(2007).
3.6.3 Etiologie

Apert syndrom je autozomalné dominantni dédicnd porucha (Peterson-Falzone,
Hardin-Jones, Karnell, 2009). Jedinec s Apert syndromem ma 50 % riziko, Ze jeho
potomek zdédi tento syndrom (What is Apert syndrome, 2009).

Ve vétsiné piipada ale vznikaji nové genové mutace, zdravym rodi¢im se narodi
potomek, ktery vykazuje zndmky Apert syndromu (Apert syndrome: From Wikipedia,
2010). Vysoky vék rodict je rizikovym faktorem pro vznik nové genové mutace
(McWilliams, 1990 in Kerekrétiova, 2000). Na www.apert.org (What is Apert syndrome,
2009) se uvadi, ze rizikovy je hlavné vysoky vék otct.

Genové mutace vznikaji na dlouhém raménku chromozomu 10 (Peterson-Falzone,
Hardin-Jones, Karnell, 2009). Konkrétné jde o defekty na genu, ktery produkuje protein
nazvany fibroblastovy riistovy faktor 2 (angl. zkratka FGFR 2). V intrauterinnim vyvoji
tento protein, mimo jiné, signalizuje nezralym bunikam, aby se pfeménily na bunky
kostni. V disledku mutace urcité casti genu produkujiciho FGFR 2 se signalizace
bunkam prodluzuje, v disledku toho dochazi ke sristu kosti na lebce, hornich a dolnich

koncetinach (Apert syndrome, 2008a).

3.6.4 Vyskyt

Apert syndrom postihuje muze i Zeny stejné (Apert syndrome: From Wikipedia, 2010;
Apert Syndrome in Children, 2010).

Udaje o vyskytu AS se li§i. Podle Jonesové (2006 in Peterson-Falzone, Hardin-Jones,
Karnell, 2009) se AS vyskytuje u jednoho ditéte ze 65 000 narozenych. Podle Apert
Syndrome in Children (2010) se Apert syndrom vyskytuje u jednoho ze 45 000 az
160 000 narozenych. Apert Syndrome: From Wikipedia (2010) udava jedno dité s Apert

syndromem na 160 000 az 200 000 narozenych.
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3.7 PIERRE-ROBIN SEKVENCE
3.7.1 Terminologie
V literatufe mizeme nalézt chybné oznaceni Pierre Robin syndrom. Jako dal$i nazvy
jsou uvadény Pierre-Robin complex, Robin sekvence nebo Pierre Robin malformation
sequence (What is PRS, 2007; Pierre Robin Sequence, 2006).
Pierre Robin [pijér robén] byl francouzsky 1ékat, ktery popsal roku 1923 u nékolika
déti kombinaci mikrogenie, rozStép patra, jazyk lokalizovany vzadu a obtize s dychdnim.

(What is PRS, 2007).

3.7.2 Symptomatologie
Vypisujeme zde seznam nejcastéji se vyskytujicich symptoma Pierre-Robin sekvence
(dale jen PRS). Ne vSechny piiznaky se museji vyskytnout soucasné u jednoho jedince,
expresivita symptomu je variabilni.
* Mikrogenie (hypoplazie mandibuly — Obr. 10), retrogenie.
Mikrogenie je primarni anomadlie, ktera je pfi¢inou rozs$tépu patra a obstrukce
hornich cest dychacich u jedincii s PRS (Shprintzen, Goldberg, 1995). Mikrogenie
muize mit spoustu riznych pficin, vyskytuje se u nékterych chromozomalnich deleci
(delece na 4q a 6q chromozomu), u dédi¢nych onemocnéni (u Stickler a Velo-kardio-
facialniho syndromu), u plodd poskozenych teratogeny (Fetdlni alkoholovy
syndrom). Tato vada mtize byt téZ zpisobena mechanickym tlakem, a to pokud ma
plod dvojce a jejich vzdjemna poloha mu brani v normalnim rozvoji nebo pokud ma
matka nedostatek plodové vody (Shprintzen, Goldberg, 1995).
Vyvoj dolni Celisti u déti s PRS se vyrovna vyvoji dolni cCelisti u intaktnich déti.
Doba, kdy se vyvoj vyrovnd, je riizné, nejcastéji v predSkolnim véku. Dospéli jedinci
s PRS obvykle nemaji Zadné viditelné nasledky mikrogenie. Ve vaznych ptipadech,
kdy se dolni Celist jedinci s PRS nevyviji spravné a zistava viditelné mensi oproti
dolni celisti intaktni populace, je doporucena pacientovi operace (Peterson-Falzone,

Hardin-Jones, Karnell, 2009).
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Obr. 10 Mikrogenie. Pfevzato z Tolarova (2009).

* Rozstép patra ve tvaru U — Obr. 11 (nemusi byt pfitomen).

Pti mikrogenii nemtze dolni Celist dostatecné riist, jazyk nemlZze sestoupit na dno
dutiny ustni, zistava mezi palatdlnimi vybézky a tim jim brani ve spojeni. Vybézky
rostou pouze do stran. Jazyk nakonec sestoupi, ale vysledkem je rozstép patra ve
tvaru U, formovany pfitomnosti jazyka (roz§t€ép rtu se u PRS nevyskytuje)
(Shprintzen, Goldberg, 1995). V nékterych ptipadech se vyskytuje s roz§tépem patra i
roz$tép uvuly (Tewfik, Trinh, 2010).

Odbornici (Peterson-Falsone, Hardin-Jones, Karnell, 2009) doporucuji provést ranou

palatoplastiku, aby se piede§lo problémim s pfijmem potravy.

“U* shaped cleft palate “V** shaped cleft palate

Obr. 11 Rozstép patra ve tvaru U (vlevo), rozstép patra ve tvaru V (vpravo). Prevzato

z Tolarova (2009).

* Glosoptdza, obstrukce hornich cest dychacich.
Jde o retrakci jazyka smérem doli a dozadu do nosohltanu (Glossoptosis, 2009).

Baze jazyka je pfi glosoptoze posunuta mirné¢ vzad, coz zvySuje riziko zapadavani
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jazyka, hrozi obstrukce hornich cest dychacich s moznymi fatdlnimi dasledky
(Venkatesh, 2009). Podle vyzkuma Wilsona et al. (2000) se obstrukce hornich cest
dychacich (zkr. HCD) muze objevit ihned po narozeni a riziko obstrukce trva az osm
tydnd po narozeni. U predcasné narozenych déti s PRS je mortalita v disledku
uduseni vyssi nez u déti s PRS narozenych v terminu, je tedy tieba pecliveé sledovat
pfedcasné narozené déti s PRS a dbat na prevenci obstrukce HCD (ibid.).

Vyzkumy z Centra pro kraniofacialni anomadlie v Montefiorské nemocnici v New
Yorku pfinaSeji Ctyfi mozné ptic¢iny obstrukce hornich cest dychacich u déti s PRS:
1. posunuti hibetu jazyka dozadu smérem k zadni sténé faryngu tak, ze dochazi k
jejich kontaktu. 2. posunuti jazyka dozadu tak, Ze tla¢i mékké patro smérem k zadni
sténé faryngu, 3. diskoordinace pohybu laterdlnich stén faryngu, 4. kontrakce svalt
faryngu (Sher, 1992).

U déti s PRS je tfeba davat pozor na jejich dychéni. Place-li dité, ma usta oteviena,
muzeme sledovat polohu jeho jazyka, kdyz ale dit¢ spi, mize dojit k zapadnuti
jazyka. Je dobré polohovat dité ptfi spanku na bficho, coz pfirozen¢ udrzuje jazyk
v pfedni c¢asti dutiny uUstni, riziko zapadnuti jazyka se tak snizi. Ve vaznych
piipadech je ditéti provedena tracheostomie, az do doby, kdy doroste dolni celist,
jazyk zaujme normalni polohu a dité je schopno dychat samo, bez rizika obstrukce
dychacich cest (Breathing and Feeding Problems, 2010).

* Srdec¢ni vady.

Kerekrétiova (2000) zminuje srdecni vady jako jeden ze symptomi PRS. Pearl
(1982) uvadi, ze se vrozena srde¢ni vada vyskytuje u 20 % pacienti s PRS. Podle
Cogswella a Eastona (1974) se u déti s Pierre-Robin sekvenci muze vyskytovat
chronicky zvétSend prava srde¢ni komora, coz je nasledkem obstrukce HCD. Pearl
(1982) dale uvadi defekty komorového septa, otevieny ductus arteriosus (oteviena
spojka mezi plicnici a aortou) nebo nepravidelnou srde¢ni ¢innost.

* Ortodontické obtize.

Vzhledem k tomu, Ze dolni celist se vyviji pomaleji nez horni celist, dochézi
k ortodontickym problémtim. Dolni ¢elist je oproti horni posunuta vzad (retrogenie),
dochazi proto k distookluzi. Dale k tésnani zubu ¢i pozdé¢jSimu profezani molara, v
disledku nedostatku mista pro vSechny zuby (Teeth Problems, 2010). Je vhodné
zahdjit ortodontickou 1écbu jiz u mléénych zubi, aby byl polozen dobry zéklad pro
trvaly chrup. V nékterych ptipadech je nutnd extrakce mléénych zubl, aby se

vytvorilo dostate¢né misto pro trvaly chrup (ibid.).
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* Problémy s piijmem potravy.

Déti s PRS maji problém s nazalni regurgitaci a s poruchami polykani, neptibyvaji na
vaze a neprospivaji. Pfi kojeni je nemozné sani kviilli nedostate¢nému intraordlnimu
tlaku vzduchu, potrava détem s PRS unika z dutiny ustni do dutiny nosni. Existuje
nekolik specidlnich lahvi a savi¢ek uréenych pro déti s rozstépem. Béhem krmeni
dité spolu s mlékem spolkne i spoustu vzduchu, je proto dilezité nechat dité fihnout.
Dilezité je 1 spravné polohovani ditéte pti krmeni. MiiZze trvat del$i dobu neZ matka
nalezne spravnou, vyhovujici polohu. Krmeni je pro dité s PRS energeticky ndro¢né,
je mozné, Ze se pii krmeni rychle unavi. V nékterych pifipadech je krmeni ditéte s
PRS nemozné, je proto nutné zavést nazogastrickou sondu, kterd ale miize zptsobit
fadu jinych obtizi (napf. ochabovani svalstva v orofacialni oblasti) (What is PRS,
2007).

e Poruchy sluchu.

Ptevodni poruchy sluchu u jedinct s PRS jsou castéjsi nez u jedincu s orofacialnim
roz§tépem bez PRS. A vétSinou je bilateralni pfevodni porucha sluchu tézsi u PRS
nez u jedinci s orofacialnim rozstépem bez PRS. Ve stfednim uchu se mize
vyskytovat volnad tekutina, aniz by bylo stfedni nebo vnitini ucho deformovano
(Handzi€ et al., 1995). Spoustu déti s PRS trpi opakovanymi zanéty stiedniho ucha,
proto se jim do usi chirurgicky vpravuji specialni ventilacni trubi¢ky — gromety
umoziiujici odtok hnisu a volné tekutiny ze stfedniho ucha. Béhem rustu déti se
muize stat, ze trubi¢ky vypadnou z u$i, proto se musi operace opakovat. Kvili
otitidam je nutné, aby dité pravidelné kontroloval audiolog (ibid.).

* NaruSena komunikac¢ni schopnost, role logopeda.

Logopedicka péce je détem s PRS doporuovana zejména pro Upravu hypernazalni
reci, palatolalie a odstranéni naruSeného koverbalniho chovani (Kerekrétiova, 2008).
Pokud mélo dité¢ s PRS zavedenou tracheostomii ¢i nazogastrickou sondu, je ukolem
logopeda stimulovat orofacidlni oblast a podporovat feCovou produkci. V piipadé
neuspe$né rané palatoplastiky, kdy pfetrvava velofaryngedlni insuficience, je tfeba
piredchazet vzniku kompenzan¢nich mechanismti (kompenzac¢ni artikulace, velo-
adenoidni zavér nebo zvétSeni Passavantova valu) (Kerekrétiova, 2008; Peterson-

Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009).
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3.7.3 Etiologie

Pierre-Robin sekvence ma heterogenni etiologii. N¢které faktory ukazuji na dédi¢nost
Pierre-Robin sekvence, a to autozomalné recesivnim typem dédicnosti (Tewfik, Trinh,
2010). Genova mutace je ziejmé lokalizovdna na 17. chromozomu (pfesnéji 17q24)
(Tolarova, 2009).

PRS je nejpravdépodobnéji zpisobena mechanickymi faktory, které naruSily vyvoj

celisti v intrauterinnim vyvoji. Dal$i moznou pficinou je piisobeni teratogent (ibid.).

3.7.4 Vyskyt

Udaje o vyskytu Pierre Robin sekvence se rizni. Jedno dit&¢ s PRS na 2000 az 30 000
narozenych uvadi Tolarova (2009), Pierre Robin syndrome (From Wikipedia, 2010).
uvadéji jedno dité s PRS na 8500 az 30 000 narozenych déti.

Pierre Robin sekvence muze byt v nékterych piipadech symptom syndromu.
Nejcastéji se PRS vyskytuje u Stickler syndromu, Velo-kardio-facidlniho syndromu,
Fetalniho alkoholového syndromu nebo u Treacher-Collins syndromu (Shprintzen,
Goldberg, 1995; Peterson-Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009).

Protoze je zde riziko, ze PRS je soucasti Stickler syndromu, doporucuje se genetické
vySetfteni béhem prvniho roku zivota, aby se vyloucila pfitomnost tohoto syndromu.
Dale je vhodné sledovat zrak a sluch ditéte s PRS minimalné jednou ro¢né. U Stickler
syndromu se také vyskytuje skolidza patete, proto by mél pediatr pravidelné kontrolovat
i patef. V obdobi puberty a adolescence se riziko skolidzy zvySuje (Shprintzen,

Goldberg, 1995).

3.7.5 Stickler syndrom

Stickler syndrom (SS) je charakterizovdn nedostateéné vyvinutou stiedni casti
obliceje, plochym profilem, Pierre-Robin sekvenci, kratkozrakosti, progresivnimi
senzoneurdlnimi poruchami sluchu, skeletarnimi deformacemi zasahujicimi hlavné
klouby a patet (Stickler syndrome, 2008). Mezi dal$i symptomy patii: zvySeny nitroocni
tlak, katarakta, ve vaznych piipadech i ztrata zraku, rozstép patra ¢i submukédzni rozstép
patra, artritida, mald dolni Celist, hypoplazie nosniho septa, opozdéni celkového vyvoje,
poruchy uceni (Stickler syndrome: From Wikipedia, 2010).

Stickler syndrom se vyskytuje u obou pohlavi, prevalence je 1 dit¢ se Stickler
syndromem na 10 000 narozenych (About Stickler Syndrome, 2009).

Existuji Ctyfi typy SS, které se 1iSi symptomatologii a etiologii. Stickler syndrom je

autozomaln¢ dominantné¢ dédicné onemocnéni. SS je zpiisoben mutacemi na genech,
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které se podileji na tvorbé a regulaci kolagenu. Mutace téchto genti narusuje produkci a
zpracovani kolagenu, coz vede k muskulo-skeletdrnim deformacim (Stickler syndrome,

2008).

3.7.6 Fetalni alkoholovy syndrom

Fetalni alkoholovy syndrom (FAS) a spektrum vrozenych alkoholovych poruch patti
mezi vrozené vady zplsobené teratogennim vlivem alkoholu v prenatadlnim obdobi
(Schmidtova, 2007).

Postizeni se projevuje mikrocefalii, hyperaktivitou, niz§im intelektem, poruchami
chovani, facialnimi znaky (mimo jiné Pierre-Robin sekvence, kratké o¢ni Stérbiny, tzky
horni ret, maly nos, gotické patro, hladké filtrum), psychickymi problémy a dalSimi
odchylkami od normy (ibid.). N¢kteti jedinci s FAS mohou mit rozs§tép patra nebo
problémy s velofaryngealnim mechanismem, ale mnohem vice ovliviiuje komunikaci
opozdény vyvoj kognitivnich procest, jazyka, psychomotoriky a rozumovych schopnosti
(Peterson-Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009).

Etiologie FAS a spektra vrozenych alkoholovych poruch neni geneticka ani neni

zpusobena chromozomalnimi aberacemi, je vyhradné teratogenni (ibid.).
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Obr. 13 Fetalni alkoholovy syndrom. Pfevzato z Wattendorf et al. (2005).

3.8 TREACHER-COLLINS SYNDROM
3.8.1 Terminologie

Dle 10. revize Mezinarodni klasifikace nemoci nalezneme Treacher-Collins syndrom
(TCS) pod Q 75.4 Mandibulofacidlni dysost6za, kam patii i Franceschetti syndrom
(Mezinarodni statisticka klasifikace nemoci a pfidruzenych zdravotnich problému,
2008).

Poprvé popsal tento syndrom v roce 1846 Thomson. V roce 1900 Edward Treacher
Collins, anglicky chirurg a oftalmolog, popsal zakladni pfiznaky tohoto syndromu. Ve
stitedni Evropé se timto syndromem zabyvali Svycarsky oftalmolog Franceschetti a
genetik Klein, proto v literatufe nalezneme téZ ndzev Franceschetti - Klein syndrom.
Dalsi nazvy: Franceschetti - Zwahlen syndrom, Treacher-Berry syndrom (Pokrivéak,
2009; Tolarova, Wong, Varma, 2009).

Franceschetti a Klein, jak uvadéji Hertle, Ziylan, Katowitz (1993), rozdélili Treacher-
Collins syndrom do péti skupin. 1. kompletni forma TCS, zafazujeme sem pacienty,
ktefi maji vSechny charakteristické symptomy, 2. nekompletni forma, tuto skupinu tvofi
pacienti s variabilni expresivitou symptomu, 3. skupinu tvoii pacienti, u kterych se
vyskytuje pouze pseudokoloboma dolniho vicka a hypoplazie licnich kosti, 4.
unilateralni forma, u pacientil s touto formou TCS se symptomy vyskytuji unilateralné,
5. atypickd forma TCS, u téchto pacientd se vyskytuji i jiné symptomy, které nejsou
charakteristické pro tento syndrom. Nejcastéji se vyskytuje prvni a patd forma TCS

(Hertle, Ziylan, Katowitz, 1993).
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3.8.2 Symptomatologie
Symptomy Treacher-Collins syndromu jsou prezentovany obvykle symetricky
bilateraln¢ (Peterson-Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009). Expresivita symptomt je
velmi variabilni. N¢ktefi pacienti jsou zasazeni jen mirng€, coz muze zpusobovat obtize
pii stanovovani diagnoézy. V nékterych piipadech je mozné rozpoznat facidlni
charakteristiky jiZz prenatalné na ultrasonografickém vysSetieni (Tolarova, Wong, Varma,
2009).
* Hypoplazie licnich kosti.
Licni kosti byvaji nedostate¢né vyvinuté nebo chybi, oblicej jedinci s TCS tak
ziskava charakteristicky vyraz. Nos ma normalni rozméry, ale mize se jevit jako
rozmé&rn€jsi kvuli hypoplazii licnich kosti a nadoc¢nicovych obloukti (Tolarova,
Wong, Varma, 2009).
* Antimongoloidni postaveni o¢i.
Vn¢éjsi koutek oci sméfuje doll, postaveni oc¢i je antimongoloidni, protoze musculus
zygomaticus minor a major se spojuji s musculus platysma v Grovni dolni Celisti,
kterd je ale v pfipad¢ TCS nedostatecné vyvinutd (Kerekrétiova, 2000).
* Mikrogenie.
U jedincii s TCS dochazi k hypoplazii dolni Celisti. Dolni celist mize byt razné
deformovand a tyto deformace maji tendenci se s v€kem zhorSovat (Peterson-
Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009). Deformovany mohou byt svaly, které se
upinaji na dolni Celist nebo temporomandibuldrni kloub, coz znemoziuje otevirani
ust (Katsanis, Cutting, 2006).
e Deformace zevniho a stfedniho ucha.
USni boltec byva deformovany, pomackany, nékdy zcela chybi. Objevuje se atrézie
zevniho zvukovodu. Déle deformity stfedniho ucha, jako hypoplazie stiedousni
dutiny, chyb¢jici nebo nedostatecné vyvinuté stiedousni kistky (dochazi k
poruchdm funkce kovadlinky, kladivka a tfminku). Vysledkem jsou ptevodni
poruchy sluchu. Vnitini ucho byvéa v potadku (Katsanis, Cutting, 2006). I kdyz
nékterym pacientim chybi usni boltec, je nutné provést vysetieni sluchu (Peterson-
Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009).
* Rozstép patra.
Rozstép patra se vyskytuje u 30 % pacientii s TCS (Tolarova, Wong, Varma, 2009).
U dalSich 30 % az 40 % pacienti se vyskytuje velofaryngedlni insuficience

(zplisobenda submukéznim rozs$tépem patra nebo nedostateCnou pohyblivosti
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mekkého patra) (Peterson-Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009). Vysoké patro
(gotické patro) zmenSuje dutinu nosni, coz zplUsobuje problémy s dychanim.
Chrapani je béznym problémem (Tolarova, Wong, Varma, 2009).

* NaruSena komunikacni schopnost.

Stupent NKS se lisi u kazdého pacienta. Obecné je naruSena produkce konsonantt. U
téchto déti s vysokym rizikem vyskytu poruch sluchu, rozstépu patra a narusenou
okluzi se objevuje nejCastéji porucha vyslovnosti pre- a postalveoladrnich a
palatdlnich hlasek (symptomatickd). Mikrogenie miZe omezovat rozsah pohybu
jazyka a zvySuje nosni rezonanci. Hypernazalita byvad také zapfiinéna
velofaryngedlni inkompetenci. Objevuje se i porucha rezonance smisena (Vallino-
Napoli, 2002).

Ptfitomnost mentdlni retardace a poruch sluchu vyznamné ovliviiuje vyvoj feci a
jazyka (ibid.).

* Inteligence.

Inteligence jedincii s TCS byva normdlni, opozdéni vyvoje se objevuje sekundarné
jako nasledek sluchového postizeni a je zavislé na stupni sluchové ztraty. Mentédlni
retardace se miize vyskytnout, ale neni to obvyklé (Tolarova, Wong, Varma, 2009).

* Oftalmologické obtize.

O¢i maji tendenci vysychat, coz mize vést k infekcim (Treacher Collins Syndrome,
2007). O¢ni Stérbiny mohou byt malé, na dolnim vicku se miize objevit koloboma
(Kerekrétiova, 2000). Nekterym jedincim s TCS chybi tasy (uplné nebo ¢astecné).
Ztrata zraku se objevuje u 37 % pacientii. Mezi dalsi zrakové vady vyskytujici se u
TCS patii strabismus, amblyopie a refrak¢ni vady (Hertle, Ziylan, Katowitz, 1993).

e Dalsi mozné symptomy: obtize s pfijmem potravy a polykanim (zptsobené
muskulo-skeletarnimi deformitami a rozs$tépem patra). Hypoplazie pifiuSnich Zlaz,
hltanu, nado¢nicovych obloukd. Opozdény vyvoj fe¢i a motoriky. Otevieny skus,
mala horni Celist, Siroka usta (Vallino-Napoli, 2002). Strukturdlni deformity, jako je
atrézie choan, mélky nazofaryng, Gzké pradusnice ¢i mikrogenie, mohou byt ptfi¢inou
problémi s dychanim. V nékterych piipadech je nezbytné zavést tracheostomii, ¢asto

i na delsi dobu (ibid.).
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Obr. 14 Treacher-Collins syndrom. Pfevzato z Treacher Collins syndrom a Goldenhar

syndrom (2009).

3.8.3 Etiologie

TCS je autozomdlné¢ dominantni dédi€né onemocnéni. Ale 60 % ptipadi TCS jsou
nové genové mutace (Dixon, 1995; Peterson-Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009),
zpusobené mimo jiné teratogennimi ddvkami vitaminu A (Tolarova, Wong, Varma,
2009).

Treacher-Collins syndrom je zptusoben mutaci genu TCOF 1, ktery je lokalizovany na
patém chromozomu (pfesnéji 5q31.3 — 33.3). Tento gen je odpovédny za normalni
kraniofacidlni vyvoj (Tolarova, Wong, Varma, 2009). Odbornici se domnivaji, zZe
mutace na genu TCOF1 ma za nasledek ztratu urc¢itych proteint, které jsou odpovédné
za vyvoj obli¢ejovych kosti, vysledkem jsou jejich hypoplazie (Treacher Collins

syndrome, 2006).

3.8.4 Vyskyt
Literatura uvadi vyskyt jednoho ditéte s TCS na 50 000 narozenych déti (Gorlin et al.,
2001; Treacher Collins syndrome, 2006). Muzi i zeny jsou postizeni stejné (Tolarova,

Wong, Varma, 2009).

3.9 VELO-KARDIO-FACIALN{ SYNDROM
3.9.1 Terminologie
Dle 10. revize Mezinarodni klasifikace nemoci je Velo-kardio-facialni syndrom
(VKFS) tfazen pod D 82.1 (Mezinarodni statisticka klasifikace nemoci a ptidruzenych

zdravotnich problémii, 2008).
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V literatufe nalezneme téz nazvy DiGeorge syndrom, Conotruncal anomalies face
syndrome (v Japonsku), Strong syndrom, 22ql1.2 deletion syndrome, Shprintzen
syndrom, Sedlackové syndrom nebo CATCH 22. (Golding - Kushner, 2001; What is
Velo-cardio-facial syndrome?, 2009).

V 60. letech 20. stoleti popsal endokrinolog Angelo DiGeorge nékolik deformit
vyskytujicich se soucasné (hypoplazie ptistitnych télisek, hypokalcémie, nedostatecné
vyvinuty nebo chybé&jici brzlik, vrozené srdecni vady a orofacialni rozstép). V 70. letech
Shprintzen popsal skupinu pacientli s podobnymi symptomy a nazval je Velo-kardio-
facidlni syndrom (What is Velo-cardio-facial syndrome?, 2009). Shprintzen neni prvni,
kdo popsal tento syndrom, ale je prvnim autorem, ktery popsal v§echny symptomy, které
se mohou vyskytnout u tohoto syndromu a vytvofil tak kompletni seznam symptomu
jednoho z nejcastéji se vyskytujicich syndromii spojenych s orofacidlnimi rozstépy
(Peterson-Falzone, Hardin-Jones, Karnell, 2009). Gorlin et al. (2001) uvadi, ze
Sedlackova popsala nékolik pacientll se stejnymi nebo velmi podobnymi pifiznaky jako
DiGeorge syndrom, které nazvala velofacial hypoplasia nebo téz Sedlackové syndrom

Jiz v roce 1955.

3.9.2 Symptomatologie

Shprintzen (2008) popsal vice nez 180 ptiznakii spojenych s VKFS. U nékterych
Z4dny jedinec s VKFS nema v$ech 180 symptom, ale abychom mohli diagnostikovat
tento syndrom, musi byt ve fenotypu jedince pfitomno pét hlavnich symptomi (viz
nize), vyskyt vedlejSich symptomu je variabilni. Nékteré symptomy se neprojevi ihned
po narozeni, napfiklad poruchy uceni se projevi spiSe az se zacatkem povinné Skolni
dochazky (tj. kolem Sestého roku). Anomadlie ledvin téZ nemuseji mit zadné klinické
projevy, diagnostikuji se az nahodou rentgenovym nebo ultrazvukovym vySetfenim
v pozdéjsim véku.

Vypisujeme zde seznam nejCastéji se vyskytujicich symptomid VKFS (Golding-
Kushner, 2001; Shprintzen, 2008; Gothelf et al., 2009; What is Velo-cardio-facial
syndrome?, 2009).

Mezi hlavni symptomy VKFS patfi:

* vrozené srdecni vady (Cardiac defects).

* Deformity v obliceji (Abnormal facial features — Obr. 15).

* Nevyvinuty brzlik (Thymic aplasia).
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* Rozstép patra (Cleft palate).
* Nedostatek vapniku v krvi (Hypocalcemia).
* Delece na chromozomu 22.

V literatufe nalezneme pojem CATCH 22, coz je zkratka pocatecnich pismen

anglickych nézvlt symptomu (Shprintzen, 2008).

Vedlejsi symptomy vypisujeme pouze stru¢né, vzhledem k jejich mnozstvi (Golding-

Kushner, 2001; Shprintzen, 2008; Gothelf et al., 2009; What is Velo-cardio-facial
syndrome?, 2009):

* Symptomy v kraniofacialni oblasti

V kraniofacidlni oblasti se mize vyskytnout zjevny nebo submukdzni rozstép patra,
strukturdlni a funkciondlni asymetrie v obli¢eji, nezalozené zuby, hypotonie
v obli¢eji, rozstép rtu (neni zcela bézny), mikrocefalie?.

* Deformity a onemocnéni oc¢i

Strabismus, hypertelorismus®, Sedy zakal, malé o¢ni Stérbiny.

* Deformity nosu

Napadny kofen nosu, Spicka nosu banatého tvaru, uzké nosni choany.

* Vrozené srdeCni vady

Defekty komorové prepazky, defekty sinové prepazky, Fallotova tetralogie®.

* Vaskularni defekty

Dislokované nebo chybéjici kréni tepny, deformity krénich Zil, Reynaudiv fenomén’,
pokles mnozstvi krevnich desticek.

* Neurologické obtize

Hypoplazie mozecku, celkova hypotonie, rozstép patefe nebo meningomyelokéla.
Mirné opozdéni vyvoje - opozdéni vyvoje je béZnym symptomem VKFS, u nékterych
jedincl je opozdéni mirné, jini mohou byt zcela podpriimérni. V disledku celkové
hypotonie se objevuje opozdéni v motorice. Americkd asociace pro VCFS uvadi
primérny vék 15 - 16 mésict jako dobu, kdy dit¢ s VKFS zacina chodit (What is
Velo-cardio-facial syndrome?, 2009), u intaktnich déti se uvadi vék 12 mésict
(Vagnerova, 2000). Na opozdéni vyvoje ma vliv také vrozend srde¢ni vada, operace

pod narkdzou a hospitalizace a také casté onemocnéni zplisobené sniZenou imunitou

2

Porucha vyvoje mozku, Casto i celé hlavy (pozn. autora).

3 Hypertelorismus je zpisoben disharmonii rdstu kostnich a mékkych ¢asti obliceje. Jde o napadné velkou
vzdalenost mezi o¢nicemi vzhledem k Sirokému kofeni nosu (Fiala, Kocova, 2001).

4 Symptomy Fallotovy tetralogie: sten6za plicnice, defekt komorového septa, dextropozice aorty - naseda nad
defektem septa, hypertrofie pravé komory (Fallotova tetralogie, 2010).

> Spasmus drobnych tepének hlavné v prstech koncetin, pfechodné dochéazi k zblednuti nebo cyandze kiize
(Némec, Bockayova, 2007).
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(What is Velo-cardio-facial syndrome?, 2009). Vyvoj (celkovy vyvoj i vyvoj feci)
déti s VKFS se vyrovna vyvoji intaktnich déti v pfedSkolnim nebo mlad$im Skolnim
véku (D‘Antonio et al., 2001).

e Deformace laryngu a faryngu

Obstrukce hornich cest dychacich v détstvi, chybé&jici nebo malé nosni mandle,
jednostrannd paréza hlasivek, faryngedlni hypotonie.

e Defekty v bfi$ni dutiné

Cysty na ledvinach, tfiselna kyla, pupeénikova kyla, deformity analniho otvoru®.

e Anomédlie hornich a dolnich koncetin

Malé ruce a nohy, uzké prsty, kratka nehtova lizka, zarudlé, hrubd kiize na rukach i
nohach, tficlankovity palec, polydaktylie.

e Naruseni kognitivnich funkci

Poruchy uceni (matematika a Cteni). Poruchy uceni se u téchto déti objevuji Castéji
nez u intaktni populace. Tyto poruchy u€eni diagnostikujeme aZ po néstupu ditéte do
zékladni Skoly (Golding-Kushner, 2001). Déti s VKFS v predskolnim véku dokazi
stejn¢ jako intaktni déti vyclenit sluchem slova ve vétach, slabiky ve slovech ¢i
hlasky ve slovech nebo zrakem rozpoznat pismena ve slovech. Jejich vykon
v pfedSkolnim a mladSim Skolnim v&ku miiZze byt stejny jako u intaktnich Zzaki.
Pozdéji se ale uceni stava vice zavislé na pochopeni cteného textu, ve vyssich
roCnicich se pracuje s abstraktnimi pojmy, proto muze vykon déti s VKFS klesat.
mysSlenky ¢i pochopenim obsahu piecteného textu (Kok, Solman, 1995).

Vyskytuji se potize s abstrakci, mySleni je spiSe konkrétni, intelekt na spodni hranici
pasma prameéru.

Lehka mentélni retardace. 1Q se pohybuje u vétSiny pacienti s VKFS mezi 71 — 78.
Sttedné tézkd nebo téZkd mentalni retardace se objevuje jen ziidka (Gothlef,
Lombroso, 2001). T¢zsi stupen mentalni retardace se objevuje u jedinct, kteii Velo-
kardio-facidlni syndrom zdé&dili, u novych genovych mutaci se vyskytuje mentalni
retardace leh¢iho stupné. Verbalni IQ byva vyssi nez 1Q performacni (Swillen et al.,
1997). Obtize v IQ testech byvaji v tikolech na prostorové vnimani, feSeni problémi

a hlavné v ukolech na abstraktni mysleni a pochopeni verbalniho zadani. Abstraktni

® Mize se vyskytnout vrozena nepriichodnost Fitniho otvoru, ziZeni Fitniho otvoru, vyvod tlustého stieva
z dutiny bfisni (Worthington et al., 1997).
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mysleni a pochopeni verbalniho zaddni jsou potiebné i v matematice a pii chapani
pfecteného textu, odtud pochazeji obtize v u€eni. (Gothelf, Lombroso, 2001).

ADHD (attention deficit hyperactivity disorder). Hyperaktivita, nesoustfedénost a
roztékanost mohou mit negativni vliv na vykon ve $kole (Golding-Kushner, 2001).

* Psychologické a psychiatrické aspekty

Bipolarni afektivni porucha. Papolos (1996) prokazal, ze jedinci s Velo-kardio-
facialnim syndromem, ktefi byli vySetfovani béznymi psychiatrickymi metodami,
sdileji bézné denni starosti, ndlady a uzkosti jako intaktni populace. Pfekvapivé bylo
zjisténi, Ze u vysokého C¢Cisla pacientd s VKFS (68%) ve véku 5 - 34 let byla
diagnostikovana bipolarni afektivni porucha’ ¢i jiné poruchy nalady (cyklotymie).
Takto vysoké Cislo vyskytu déla poruchy nalady (afektivni poruchy) jednim
z béznych ptiznaka charakteristickych pro Velo-kardio-facialni syndrom (Papolos,
1996). Jestlize srovname casty vyskyt afektivnich poruch u jedinct s VKFS a u
bézné populace, predpokladame, ze pti¢inou poruch ndlady u jedinci s VKFS je
delece n¢jakého genu v oblasti 22q11 (Papolos, Veit, Shprintzen, 1997).

Dalsi symtomy: manicka psychoéza, poruchy nalad, deprese, hypomanie, vyssi riziko
vzniku schizofrenie, impulzivnost, socidlni nevyzralost, obsedantné - kompulzivni
poruchy, fobie, izkostnost.

Problémem zustava diagnostika psychickych onemocnéni, protoze jejich zdvaznost
se s vékem méni. Néktera onemocnéni jsou vice patrna az v dospélém véku (napft.
schizofrenie se zacatkem nejcastéji do 25 let véku) (Papolos, 1996).

Psychiatrické studie, které byly dodnes ptedstaveny, se shoduji v tom, Ze vétSina
jedinct s VKFS syndromem ma néjaké poruchy chovani. Nejde ale o poruchy vazné,
které by vyzadovaly I€¢katskou ¢i jinou odbornou pomoc (ibid.).

* Snizend obranyschopnost organismu

Casté infekce hornich a dolnich cest dychacich, nedostatek &i absence bilych krvinek
(T bunék), nedostatek ¢i absence brzlikového hormonu.

* Hormonalni vykyvy

Nedostatek parathormonu (v disledku toho dochazi ke snizeni vapniku v krvi, coz
vede ke kiecim a svalovym zaskubim). Mirny nedostatek rastového hormonu

(relativné mala postava). Chybéjici brzlik, zmenSend hypotyza.

7

Dfive maniodepresivni psychoza, ktera je charakteristicka ¢astym stfidanim faze manické a
depresivni (Zemanova, 2010).
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» Skeletarni a muskularni defekty

Skolidza, rozstép patetre, srostlé obratle (vétSinou kréni), osteoporoza, vrozena noha
kosovita, dislokace kloubt, ploché nohy, srostla Zebra, Zebra navic.

* Poruchy sluchu

Z poruch sluchu jsou nejCastéj§i prevodni poruchy sluchu. USi byvaji nizko
posazené, objevuji se malformace vnéjSiho ucha. Jedinci s VKFS jsou vice nachylni
k zanéthm stfedniho ucha, coZz je zplsobeno rozStépem patra ¢i velofaryngedlni
inadekvatnosti. Poruchy sluchu se vyskytuji, ale v men$i mife. Pfitomny byvaji
pfevodni poruchy, jako nasledek otitis media. Sporadicky se objevuji senzoneuralni
(v 11 % ptipadl) ¢i smiSené poruchy sluchu (Reyes et al., 1999).

* Dysfagie

Nasalni regurgitace, gastroesofagedlni reflux, problémy s pifijmem potravy a
polykdnim. U novorozenci s VKFS se casto vyskytuji problémy s krmenim,
neprospivani, neptibirani na vaze. Tyto obtize jsou divodem pro zahajeni terapie
dysfagie. Pfijem potravy mulZze byt komplikovan celkovou nebo faryngealni
hypotonii, anomdaliemi hrtanu nebo obstrukci hornich cest dychacich (Golding-
Kushner, 2001).

* NaruSeni komunikaéni schopnosti

Z NKS je to hypernazalita, palatolalie, dysladlie, opozdény vyvoj feci,
velofaryngedlni insuficience, oralni dyspraxie, vysoko posazeny hlas, chrapot.
Poruchy feCi a hlasu byvaji u jedinci s VKFS vazné. Hypernazalita (zplsobena
strukturdlnimi zménami v dutiné uUstni), palatolalie a dyslalie jsou obvykle tézsiho
stupné. Miuze se vyskytnout oslabend artikulace konsonanti v disledku
nedostateéného intraordlniho tlaku vzduchu, velofaryngealni mechanismus byva
mozny az nedostatecny (Golding-Kushner, 2001). Kompenzacni artikula¢ni
mechanismy vyskytujici se u jedinct s VKFS: hrtanovy raz, faryngealni frikativy,
zadni nosové¢ frikativy, palatalni sykavky (Kerekrétiova, 2008).

Expresivni slozka feCi je nepfiméfené pasivnéjSi ve srovnani s receptivni sloZzkou
(Scherer et al., 1999 in Golding - Kushner, 2001; D'Antonio et al., 2001). Proto by se
détem s VKFS mélo dostat v€asné aktivni intervence, aby se podpofil vyvoj jejich
reCi. Nékteré déti s VKFS komunikuji pouze nonverbalné do dvou a pul az tii let
(Scherer et al., 1999 in Golding-Kushner, 2001). Jak jiz bylo uvedeno, vyvoj déti

s VKFS se vyrovna vyvoji intaktnich déti v pfedskolnim nebo mladsim skolnim véku.
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Pfesto mohou pokraCovat obtize v souvislém vypravovani a vyjadfovani delSich
souvéti (D'Antonio et al., 2001).

Nekteré déti s Velo-kardio-facidlnim syndromem jsou velmi stydlivé, vyhybaji se
verbalni komunikaci, jejich vypovédi sestdvaji zjedno az dvou slovnych vét, zde
neleze uvazovat o OVR (Golding-Kushner, 2001).

Komunikace bude odliSnd u jedinci s VKFS, u kterych se projevila bipolarni
afektivni porucha ¢i jiné poruchy nalady. Vzhledem k tomu, Ze se jedna o poruchy, u
nichz dochazi ke stfidani ndlad, bude se také stiidat obdobi, kdy jsou tito jedinci

mnohomluvni a obdobi, kdy jsou stru¢ni az zamlkli (Papolos, 1996).

Obr. 15 Velo-kardio-facidlni syndrom. Pievzato z Petr (2004).

3.9.3 Etiologie

Velo-kardio-facialni syndrom je geneticky podminén v 5 — 10 % ptipadi, dédicnost je
autosomalné¢ dominantni. V 90 — 95 % ptipadl jde o negeneticky podminény syndrom,
ktery se vyskytl v rodiné jedince s VKFS poprvé (DiGeorge syndrome: From Wikipedia,
2010).

VKFS je zpusoben chybou na dvacdtém druhém chromozomu, vada (chybéni,
vymazani) se vyskytuje blizko stfedu chromozomu v oblasti nazvané ql1.2. Oblast
ql1.2 na 22. chromozomu je misto s astym vyskytem chyb, ke kterym dochézi jiz
v dobé formovani vaji¢ek nebo spermii. Tato delece byla poprvé zjisténa v roce 1992
(Shprintzen, 2008).

Vyzkumy zatim neidentifikovaly geny, zplsobujici symptomy tohoto syndromu.
Diskutuje se o genu TBX1 na 22. chromozomu, jehoz ztrdta mlze byt ptfi¢innou napf.
srdecni vady a rozStépu patra, ale neni odpoveédnd za potize v u€eni. Ztrata genu COMT

na chromozomu 22 zvySuje pravdépodobnost vyskytu poruch chovéni a mentalni
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retardaci. Svou roli hraji i geny mimo chromozom 22 (22ql1.2 deletion syndrome,

2007).

3.9.4 Vyskyt

Golding - Kushner (2001) odhaduje, ze na 1800 narozenych zdravych déti se narodi
jedno s VKFS. Jiné odhady mluvi o 1 ditéti s VKFS ze 4000 narozenych déti (What is
Velo-cardio-facial syndrome?, 2009). U 8 % dé&ti s rozStépem patra mizeme nalézt
znamky VKFS. Presny vyskyt VKFS nelze vycislit, protoze nékteti jedinci s deleci na
22. chromozomu, nemaji vyrazné projevy, proto nejsou diagnostikovani (DiGeorge

syndrome: From Wikipedia, 2010).

3.9.5 Syndrom Sedlackové

O syndromu Sedlackové se zminujeme zejména proto, ze SedlaCkova byla cCeska
lékatka a ze symptomy tohoto syndromu jsou velmi podobné Velo-kardio-facidlnimu
syndromu, jak jej popsal Shprintzen (viz vyse).

Jak jiz bylo uvedeno, v roce 1955 popsala Sedlackovd syndrom, ktery nazvala
Velofacial hypoplasia (Gorlin et al., 2001).

Mezi jeho symptomy patfi: kongenitalné zkracené mekké patro s malou schopnosti
elevace, hypomimie, hrani¢ni intelekt, hypertelorismus, mongoloidni postaveni o¢nich
Stérbin, naruSeni psychickych funkci (poruchy uceni), celkové somatické vady (srdecni
vady, skolioza, nizky vzrist), zmény v orofacialni oblasti (mikrocefalie, deformity
usnich boltcli a zvukovodu, roz§tép patra, zkraceny horni ret, atrofie obli¢ejovych svali,
piedkus horni &elisti), poruchy sluchu, OVR a hypernazalita (Vohradnik, 2001;
Skodova, Jedlicka, 2003; Vitaskova, 2005; Vrticka, 2006; Kerekrétiova, 2008;). Podle
Vohradnika (2001) tento syndrom souvisi s dvoji inervaci vela, naruSena je inervace

nervu facialis, jejiz dasledkem je hypomimie.
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4. KOMPLEXNI PECE O PACIENTY SE SYNDROMY SPOJENYMI S
OROFACIALNIMI ROZSTEPY

V této kapitole se zabyvame komplexni pééi o pacienty se SSOR v Ceské republice a
pro srovnani uvadime i nékteré poznatky ze zahranici.

Nasim cilem je poskytnout jedincim se syndromy spojenymi s orofacialnimi rozstépy
komplexni péci, kterd umoznuje maximalni rozvoj jedince. Komplexni tym pecujici o
tyto jedince se sklada z odborniki — Iékait, nelékarskych pracovnikl pracujicich ve
zdravotnictvi, psychologt, specidlnich pedagogtl, pedagogl a socialnich pracovniki (viz
nize). Komplexni péce byla rozdélena na diagnostiku, slozku medicinskou,

psychologickou a specidlnépedagogickou.

4.1 DIAGNOSTIKA

Shprintzen a Goldbergova (1995) kladou pfi diagnostice syndroml spojenych s
orofacidlnimi rozstépy diraz na pifesny a podrobny popis fenotypu jedince. Fenotyp
zahrnuje fyzické a psychické abnormality, jde o klinicky obraz nemoci.

Odbornici by méli popsat vS§echny symptomy, které se u jedince vyskytly, aby mohli
stanovit odpovidajici 1écbu. Je tfeba uvést vSechny symptomy, které se u jedince se
SSOR vyskytuji, ale 1 ty, které by se mohly vyskytnout (nékteré symptomy nejsou
ziejmé ihned po narozeni). Pokud budou odbornici obtize souvisejici se syndromem znat
nebo predpokladat, v dobé jejich vyskytu na né budou pfipraveni. Problém bude
diagnostikovany vcas, uSetfi se ¢as i potize spojené s hledanim pfi¢in obtizi a bude
stanovena v¢asna odpovidajici 1écba (ibid.).

Diagnostika 1ékarskd a logopedickda se vzijemné doplnuji (Vitaskova, 2005).
V nésledujicim textu budou stru¢né popsany zdkladni metody a techniky lékaiské a

logopedické diagnostiky.

4.1.1 Diagnostika SSOR v ramci lékarskych véd

* Prenatalni diagnostika.
Prenatdlni diagnostika ma za cil pfedchazet komplikacim téhotenstvi a porodu a dale
odhalit vrozené vady plodu. Pro screening plodu s vrozenymi vadami je mozné pouzit
tzv. triple test (stanoveni alfafetoproteinu, choriového gonadotropinu, ureni volného

estriolu), tyto testy by se mély provadét mezi 14. - 16. tydnem gravidity. Kolem 15. - 18.
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tydne gravidity je mozno provést amniocentézu (odbér plodové vody). V druhém
trimestru Zena podstupuje ultrasonograficka vySetfeni (Prenatdlni diagnostika, 2010).

* Postnatéalni diagnostika.
Postnatalni diagnostiku provadéji neonatolog, pediatr a dal§i odbornici (podle
pfitomnych symptomi) (Vitaskova, 2005).
Mezi geneticka vySetieni, kterd jsou v kompetenci genetika patfi mimo jiné vysetfeni
karyotypu metodou FISH (molekularné — cytogenetické vySetieni bilych krvinek).
Vysetteni karyotypu je indikovdno u téhotnych Zen, u kterych je zvysSené riziko VVV, u
téhotnych zen nad 35 let a u novorozenct a déti s podezienim na chromozomalni
aberaci (Genetické testy, 2008).
Diagnostiku poruch sluchu provadi foniatr, I¢ékat ORL, pfip. audiolog. Metody
vyzadujici spoluprdci pacienta se nazyvaji subjektivni, metody, které spolupraci
nepotiebuji se nazyvaji objektivni. Mezi subjektivni metody patii: zkouska hlasitou feci
a Septem (jde o posouzeni stavu sluchu i rozumeéni, pacient opakuje slova, ktera
vySettujici prediikava), tobnova audiometrie (posouzeni stavu sluchu), slovni audiometrie
(posouzeni stavu rozuméni). Mezi objektivni metody patfi: BERA (vySetieni
evokovanych potencialli, méfime elektricky impuls, ktery je vyvolan na zakladé
akustické stimulace), otoakustické emise (vybavnost otoakustické emise je dikazem

neposkozenych sluchovych bunék vnitiniho ucha) (Lejska, 2003).

4.1.2 Diagnostika NKS u jedincii se SSOR
* Hypernazalita v disledku velofaryngealni insuficience.
Nejcastéji se vyskytuje u pacientll s rozstépem patra, se submukoéznim rozStépem
patra, s vrozenym zkracenym patrem, s poskozenym mékkym patrem po neSetrnych
operacnich vykonech, s hlubokym nosohltanem, s mechanickou obstrukci HCD. Dale
u pacienti po adenotomii a tonzilektomii, po maxilofacidlnich operacich
(Kerekrétiova, 2008).
Je dualezité¢ zjistit, jak a pro¢ je narusen velofaryngedlni mechanismus (VFM) a
stupen velofaryngedlni insuficience (VFI) (ibid.).
Existuje mnoho metod pro diagnostiku VFI :
o Percepéni vySetieni:
pozorovani, anamnesticky rozhovor, dotaznik, inspekce dutiny uUstni (hodnotime

anatomické uspotfadani oralnich struktur), studium pfipadu (analyza vysledka vSech
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diagnostickych vysettfeni), vizualni hodnoceni (hodnoceni naruseného koverbélniho
chovani a klinickych symptomt), test stimulability (Kerekrétiova, 2008).

o Zakladni vySetfovaci postupy:

Gutzmanova A-I zkouSka, Czermakova zkouSka, zkouSka otoféonem, zkousSka
nafouknuti tvafi, Schlessingerova zkouska, piti slamkou, N - indikator a dalsi
(Skodova, Jedli¢ka, 2003).

o Pristrojové vySetfovaci metody:

piimé: videofluoroskopie, radiografie, laterdlni kefalometrie, nazofaryngoskopie,
endoskopie, ultrazvuk;

nepfimé: aerodynamicka analyza, nazometr, elektromyografie, sonograficka analyza
(Kerekrétiova, 2008).

* Hyponazalita:

Czermakova zkouska, analyza spontanni fe¢i (zvuk hlasu zni jako pii silné rymé,
hyponazalita se projevi v produkci slov a vét s nosovkami i bez.nosovek) (Skodova,
Jedlicka, 2003).

» Palatolalie:

Jak uvadi Kerekrétiova: ,hodnoti se srozumitelnost reci, nazalita a artikulace*
(2008, str. 93). Srozumitelnost hodnotime v plynulém projevu pacienta, nejlépe pfi
vypravéni o sob& nebo pii vypravéni kratkého piibéhu. Pro zhodnoceni
srozumitelnosti fe¢i muzeme pouzit Copelandovu hodnotici Skalu ¢i index
srozumitelnosti. VySetfeni nazality viz vySe. K diagnostice artikulace mlizeme pouzit
napf. obrazkové slovni artikulani testy, specifické artikulacni testy, lowsky
artikulacni test ¢i Bzochuv artikula¢ni test (Kerekrétiova, 2008).

*  Opozdény vyvoj feci:

vySetiovanou osobu je tieba hodnotit komplexné. Pfi diagnostice OVR se
zaméfujeme na vySetieni intelektu, motoriky, zraku a sluchu (Kerekrétiova, 2008).
Vysetfeni intelektu a motoriky nespada do kompetenci logopeda, provadi je klinicky
psycholog. Pro vySetfeni jemné a hrubé motoriky lze vyuzit: Ozereckého skalu,
Bayleyové skalu, Vyvojovy screening Passamanick - Knoblochova. Klinicky logoped
muze provést orientacni vySetfeni sluchu a vySetfeni fonematického sluchu, pfesné
specialni vySetfeni sluchu provadi audiolog. Zrak vySetfuje orienta¢né - pediatr (i
klinicky logoped), specialn¢ — oftalmolog; zrakovou percepci mize hodnotit klinicky
logoped (naptf. za vyuziti testu Frostigové Vyvojovy test zrakového vnimani).

K zékladni diagnostice patii i Mat&j¢ktv a Zlabiv Test laterality (Radlova, 2004).
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* Poruchy hlasu:

logoped provadi orientacni vySetfeni hlasu, odborné vySetfeni hlasu je zéalezitosti
foniatra a I¢kaife ORL. Logoped hodnoti: hrtan, vnéjs$i hrtanové svalstvo, dychani,
hlasovy zacatek. Hlas hodnotime pfi fonaci (sila, rozsah, kvalita) (Kerekrétiova,

2008).

4.2 MEDICINSKA PECE
Komplexni péée v Ceské republice ma interdisciplinarni charakter. Jednotlivi
odbornici pracuji s ditétem na svém pracovisti, nezavisle na ostatnich ¢lenech tymu
poskytujiciho komplexni pé¢i (Kerekrétiova, 2008). V Ceské republice existuji dvé
centra pro 1é¢bu rozstépovych vad, a to ve Fakultni nemocnici Kralovské Vinohrady
v Praze (Klinika plastické chirurgie, 2010) a ve Fakultni nemocnici U Sv. Anny v Brné
(Klinika plastické a estetické chirurgie, 2008).

Interdisciplinarni tym se sklada z nasledujicich odbornika — 1ékait.

4.2.1 Neonatolog

Neonatolog pecuje jak o fyziologické, tak o patologické novorozence. Novorozenci se
SSOR maji vétSinou stfedné tézkou nebo tézkou poruchu adaptace, vyzaduji proto
intenzivni péci, kterou poskytuji perinatologicka centra (Neonatolog, 2010). Neonatolog
(¢1 pediatr) diagnostikuje vrozené vyvojové vady u ditéte a je Casto prvni, kdo matce

sdéli zpravu o zdravotnim stavu ditéte (Kerekrétiova, 2000).

4.2.2 Genetik

Ulohou genetika je rozpoznat etiopatogenetické p¥i¢iny vzniku syndromu spojeného
s orofacidlnim rozStépem a urcit riziko opakovani u dalSich potomka. Syndrom Ize
diagnostikovat na zadkladé¢ anamnézy a klinického vysetieni. V ptipad¢ vyskytu rozstépu
a dalSich vrozenych vyvojovych vad je u déti a rodi¢t indikovano chromozomadlni
vySetiteni (Dvotak, 2009). V ptipadé pozitivni rodinné anamnézy, plni vyznamnou tlohu

genetické vySetteni plodu jesté pfed narozenim (Kerekrétiova, 2000).
4.2.3 Teratolog

Teratologie je ,, véda studujici vyvojové anomdlie a jejich priciny.* (Vokurka, Hugo,

2005, str. 824).
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Teratolog se zabyva hleddnim moznych pfi¢in vzniku vrozenych vyvojovych vad
(Kerekrétiova, 2000). Spolu s genetikem se podileji na formovani progndézy vyvoje

ditéte se SSOR a konzultuji s rodici planovani dalSiho téhotenstvi (Klenkova, 2006).

4.2.4 Antropolog

Antropologie je podle Velkého 1ékaiského slovniku ,,véda zabyvajici se vznikem
clovéeka, jeho vyvojem, télesnymi znaky a vlastnostmi, novéji i kulturou. (Vokurka,
Hugo, 205, str. 54).

Antropolog zkoumé anomadlie a predpokladany vyvoj kostnich oblicejovych casti.
Mize urcit, kdy pfistoupit k operaci a kdy ne, protoze vyvoj obliceje ma sva specifika

(Klenkova, 2006).

4.2.5 Pediatr

Pediatr sleduje vyvoj ditéte od narozeni do 18-ti let. Dé&ti se syndromy spojenymi
s orofacialnim rozstépem maji problémy se sanim a pfijimanim potravy, ulohou pediatra
je seznamit matku s moznostmi krmeni ditéte s orofacialnim rozstépem (Kerekrétiova,
2000). Povinnosti pediatra je také doporucit rodicim navstévu v rozstépovém centru;
vySetfeni v roz§tépovém centru by dit€ mélo podstoupit do tii mésici veéku ditéte
(Skodova, Jedlicka, 2003). Mezi dal§i ukoly pediatra patii: zajisténi zékladni péce,
zabezpeceni ptiznivého vyvoje ditéte, prevence a 1écba komplikaci, vznikajicich

z poruch vyzivy a zanéti dychacich cest (Kerekrétiova, 2000).

4.2.6 Plasticky chirurg

Prvni vySetfeni u plastického chirurga probihd na zaklad¢ doporuceni gynekologicko-
porodnickych zatizeni nebo pediatra (Kerekrétiova, 2000).

Plastické operace jsou hodnoceny jak z funkéniho hlediska, tak i1 z kosmetického
(Skodova, Jedli¢ka, 2003). Probihaji etapovité od détstvi az do dospélosti. V soucasné
dobé se provadéji rané palatoplastiky, které umoznuji vytvofit co nejdiive anatomicko-
funkéni podminky pro vyzivu ditéte a rozvoj feci. Rizikem téchto ranych operaci jsou
anesteziologické komplikace (Dvoték, 2009).

I kdyz existuji obecné Casové plany operaci, je tieba uplatnit individudlni pfistup
k pacientim se syndromy spojenymi s orofacidlnim rozs§t€pem, stejné je tomu tak 1 pii
vybéru techniky rekonstrukce patra. Cilem rekonstrukce patra je dosahnout celistvého
patra bez oronazdlni komunikace, dosahnout pohyblivého mékkého patra a vytvoreni

dostatecného velofaryngealniho uzavéru (ibid.).
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Casovy plan plastickych operaci podle Centra pro 1é¢bu rozitépovych vad FN
Kralovské Vinohrady Praha (Cakrtova a kol., 2007):

4. 3. mésic — operace rtu, operace rtu a tvrdého patra u celkového jednostranného

rozStépu.

5. 9. — 12. mésic — operace izolovaného rozstépu patra, operace patra u celkovych
rozstépu.

6. 8. — 12. rok — rekonstrukce defektu alveolu horni ¢elisti pomoci spongioézni kosti
odebrané z lopaty kosti kycelni u celkovych rozstépil (termin operace se urcuje
ve spolupraci s ortodontistou na zéklad¢ profezavani stalého fezaku).

7. 16.—20. rok — korekéni operace nosu a rtu, operace horni i dolni ¢elisti.

Rekonstrukce boltce pti mikrocii a anocii se provadi etapovité z chrupavky Zeberniho
oblouku, ktera se modeluje do tvaru boltce. S rekonstrukci se zac¢ina dle vyspélosti ditéte
obvykle mezi 9. — 12. rokem (ibid.).

Lécba syndaktylii je operacnim oddélenim srostlych prstii pomoci mistnich lalicki a
dermoepidermélnich Stépt, které se vétSinou odebiraji z levého podbfisku. O case
operace rozhoduje typ vady a spravny rist prstl. Pokud dochazi k zaktiveni prsti,
operuji se jiz v kojeneckém véku. Pro vSechny syndaktylie plati, ze jejich 1é¢ba by m¢la
byt ukoncena v predskolnim véku (ibid.).

Casovy plan plastickych operaci podle Kliniky plastické a estetické chirurgie FN U
sv. Anny Brno (Dvotak, 2009):

* konec 3. mésice - operace rtu,

* konec 8. mésice - operace patra,

* 4 roky - prodlouzeni patra v ptipadé velofaryngealni insuficience,

e 8-10 let - implantace kostniho §tépu v ptipadé celkovych rozstépu,

* 16 - 18 let - korekce neptfiznivych mezi€elistnich vztaht.

Pokud se u ditéte se SSOR objevuje hypernazalita i po priméarni palatoplastice a
terapii feci, provadeji se sekundarni zékroky. Mezi sekundarni zakroky patii korektivni
operace na rtech a na meékkych castech nosu, feSeni velofaryngealni insuficience
faryngealnim lalokem a 1é¢ba oronazélnich fistuli (Kerekrétiova, 2000).

Pti maxilofacidlnich operacich se operuji kostni ¢asti horni a dolni celisti, aby se
upravily narusené mezicelistni vztahy (z funkéniho i estetického hlediska). Jejich cilem
je upravit stfedni ¢ast obliceje tak, Ze se maxila posune vpied. Po takovém zakroku se

muZze upravit artikulace sykavek, ale zhorSit se miize velofaryngedlni insuficience —
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posunem maxily vpted se zvétsi velofaryngedlni prostor, coz mize zpisobit kratkodobou

VFI (Kerekrétiova, 2008).

4.2.7 Stomatolog

Stomatologickad péce vyzaduje spolupraci ortodonta, Celistniho chirurga, protetika a
détského stomatologa. Probihd od détstvi do dospélosti. U déti se syndromy spojenymi
s orofacialnimi rozstépy dochazi velmi Casto k deformacim celisti, zuby se profezavaji
nepravidelné, mohou byt rotovany nebo se pro nedostatek mista profezaji mimo fadu
(Skodova, Jedli¢ka, 2003).

Stomatologickou péci lze rozdélit na predoperacni a pooperacni. Cilem predoperaéni
péce je upravit nepravidelny cCelistni oblouk, avSak uspéch 1écby v mlécném chrupu
nezarucuje uspéch lécby v trvalém chrupu. V pooperacni péci je dulezité korigovat
intermaxilarni vztahy a postaveni jednotlivych zubl (Kerekrétiova, 2000). Pacienti
s neptfiznivym rustem celisti jsou pfipravovani na ortodonticko-chirurgické feSeni

mezicelistnich vztahii po ukonceni rastu celisti (Dvoiék, 2009).

4.2.8 Foniatr

Dulezitd je spoluprace foniatra s klinickym logopedem (Kerekrétiova, 2000;
Vohradnik, 2001). U ditéte se SSOR je vyssi riziko mediootitid, je proto nutné, aby dit¢
bylo sledovano u$nim 1ékafem jiZ od novorozeneckého veku. V piipadé Castého vyskytu
zanétu stfedniho ucha a tekutiny ve stfedousi, zavede uSni Iékai ventilacni trubicky
(gromety) do bubinku. Dale provadi nazoendoskopii, videofluoroskopii, kdy sleduje
pohyb mékkého patra pfi fonaci, vymény gromet, plastiky pti deformaci nosni ptepazky.
Sleduje vyskyt obstrukéni spankové apnoe v kojeneckém veéku (Dvotak, 2009).
Vohradnik (2001) vymezuje dalsi zakladni postupy ve foniatrii:

. sledovani stavu sluchu,

. indikace sluchadel,

- sledovani celkového vyvoje feci,

. reedukace hlasu,

- diagnostika submuko6znich rozs§tépt patra, zkracenni mékkého patra,

. indikace adenotomie a tonzilektomie,

- spoluprace s roz§tépovym centrem, mistnimi logopedy, stomatology.

V pooperacni péci se vyuzivaji stereotypy naucené jiz pied operaci patra (viz
kapitola 4.4.1 Logoped). Jesté pied tfetim rokem foniatii ve spolupraci s klinickymi
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logopedy zacinaji s cilenou rehabilitaci. Foniatr sleduje, zda je velofaryngedlni uzavér
dostatecny, zda jsou operatné vytvofené anatomicko - funkéni predpoklady pro fec a
primarni, zivotni funkce (Kerekrétiova, 2000).

Soucasti pooperacni foniatrické péce jsou digitadlni masaze patra (provadéné prstem).
Masaze posiluji stahy patra pfi nedostateCnych kontrakcich a =zabranuji vzniku
pooperacnich jizev, tlakem na svalovinu patra dochézi k prokrveni. Provadé¢ji se
pohybem prstu po patie od prfedu (od fezakl) dozadu (ptes mekké patro k uvule). Dité
pfitom fonuje dlouhy vokal. Pfi masdzi mékkého patra a uvuly mize u ditéte dochézet
k davivému reflexu, coz vyvolava intenzivnéjs$i stah mékkého patra nez pii fonaci

(Skodova, Jedli¢ka, 2003).

4.3 PSYCHOLOGICKA INTERVENCE

Psycholog je dulezitym clenem tymu, ktery poskytuje podporu rodi¢im ihned po
narozeni postizen¢ho ditéte, pomahd prekonat krizové okamziky (Dvoiék, 2009).

Ukolem psychologa je zabezpe¢it psychicky a kognitivni vyvoj jedince se syndromem
spojenym s orofacidlnim rozstépem, podporovat kladné sebepojeti postizeného jedince.
Déle poskytovat poradenstvi rodi¢im téchto déti, zlepSit vztahy jedince s SSOR
s okolim, predchazet konfliktim. Psycholog také sleduje mozny vyskyt psychickych
poruch (bipolarni afektivni porucha, schizofrenie) (Richman, Eliason, 1993).

Narozeni ditéte s postizenim je pro rodice Sok, jsou naruSeny jejich pocity Stésti,
radosti a nadéje (Richman, Eliason, 1993). Zpisob, jakym je rodicim sdélena
skute¢nost, Ze se jim narodilo postizené dité, mlize ovlivnit jejich postoje k ditéti.
Narozeni postizeného ditéte méni uréitym zplsobem zivotni styl vSech ¢lent rodiny,
protoze se museji prizpusobit potfebam ditéte. V disledku toho se méni i jejich chovani,
nejen v roding, ale také v Sir$i spoleCnosti. Prozivani a chovéani obou rodi¢ii prochazi
péti typickymi fazemi: 1. faze Soku a popfeni, 2. fdze bezmocnosti, 3. faze postupné
adaptace a vyrovnavani s problémem, 4. faze smlouvani, 5. faze realistického postoje
(Vagnerova, 2004). S faktem postizeni se kazdy z ¢lenil rodiny vyrovnava individualnim
zptisobem a individualné riznym tempem (Rican, Krejéifova, 1997).

Pro vyvoj ditéte je velmi dilezité, jak ho ptijmou rodicCe, jak se vyrovnaji s narozenim
postizeného potomka, jaké postoje zaujmou a jaky zvoli vychovny styl. Nedostatek
informaci nebo pocity viny mohou vést k hyperprotektivnimu, Uzkostnému nebo
odmitavému vychovnému stylu (Skodové, Jedli¢ka, 2003; Ludikova, 2006).

Dité v prvnich letech zivota nemiva psychické problémy vyplyvajici z jeho vrozené

vady. Ty mohou nastat az v dob¢, kdy si dit¢ zac¢ind uvédomovat svou odliSnost nebo
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neni-li dité pozitivné pfijato rodici ¢i $irsi rodinou. VSeobecné je zndmo, ze pokud dité
zije v harmonické rodiné a je milovdno obéma rodi¢i, lépe se vyrovna se svym
handicapem (Turner, Rumsey, Sandy, 1998).

Pacienti se syndromy spojenymi s orofacialnimi roz$tépy mohou mit zdeformovany
oblicej, hlavu, ruce nebo jiné ¢asti téla (vétSina pacientii podstupuje plastické operace s
cilem zlepSit celkovy vzhled, ale i1 psychicky stav). Mluvend fe¢ muze pusobit
interferencné vii¢i komunikacnimu zdméru a porucha sluchu mize narusovat komunikaci
(Kerekrétiova, 2008). Richman, Eliason (1993) uvad¢ji, Ze tito jedinci hlfe navazuji a
udrzuji vrstevnické vztahy. To v§e mé vliv na pfijeti vlastniho téla a na pfijeti téchto lidi
do spole¢nosti. Tito pacienti se mohou setkat s diskriminaci, Sikanou nebo odmitanim.
Odtud mohou pramenit psychické problémy (uzkost, asocidlni chovani). Lidé se
syndromy spojenymi s orofacidlnim rozS$t€épem mohou byt vice nachylni k prozivéani
stresu, uzkosti a depresi (Broder, Strauss, 1991). Turner, Rumsey, Sandy (1998) uvad¢;ji
Castéj$i vyskyt psychickych (behaviordlnich, kognitivnich, emocionalnich a rodinnych)
probléml u muzi nez u Zen. Podle Broderové a Strausse (1991) je socioekonomicky
status osob s orofacidlnim rozStépem niz§i ve srovndni s ostatnimi jedinci bez

orofacidlniho rozstépu.

4.3.1 Psychologie geneticky postizenych déti

Vyskyt dédiéného onemocnéni se tyka celé rodiny v SirSim slova smyslu, tedy nejen
rodi¢li a sourozencl, ale i sourozencli obou rodi¢ti a prarodi¢i z obou stran. Nejdiive
rodic¢e patraji v minulosti, hledaji genetickou zatéz v Sirsi rodiné. Dédi¢né onemocnéni
ovliviiuje planovani budoucnosti. Vyvstavaji otazky jako: jaka jsou rizika budouciho
téhotenstvi, jakd je pravdépodobnost, ze dit¢ bude postizené, jak bude probihat
somaticky a psychicky vyvoj ditéte, jaké bude mit povolani. Rodiny se li$i v posuzovani
zavaznosti onemocnéni. Perinatdlné letalni genetické onemocnéni hodnoti rodina jako
mén¢ zavazné, oproti postizenim, kterd jsou pfi¢inou smrti az v puberté ¢i rané
dospélosti. Vé&tSi zavaznost md mentdlni postizeni oproti somatickému. Geneticka
postizeni zasahujici obli¢ej a horni koncetiny plisobi velmi negativné a ovliviiuji vyvoj

sebepojeti postizené¢ho a vztah jeho rodi¢t k nému (Vyhnalek, 1997).

4.4 SPECIALNEPEDAGOGICKA INTERVENCE
4.4.1 Logoped
V zahrani¢i je logoped uvadén jako c¢len tymu, ktery poskytuje komplexni péci

osobam se syndromy spojenymi s orofacidlnimi rozstépy v kraniofacidlnim centru (viz
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nize). Klinika plastické chirurgie v Praze (2010) neuvadi logopeda jako pracovnika
tymu, ktery poskytuje komplexni péci v centru pro lécbu roz$t€pti (ani pii osobni
navstéve se autorka prace nesetkala s klinickym logopedem). Na Kliniku plastické a
estetické chirurgie v Brné¢ (2008) dochazi logoped jednou tydné (zjisténo pii osobni

navstéve autorky na pracovisti).

Hlavnim cilem logopedické intervence u osob se SSOR je dosazeni normélniho
vyvoje feci, kterd se neodliSuje od feci jinych osob stejné¢ho veku (Kerekrétiova, 2008).
Logoped by meél byt pfipraven na variabilni expresivitu symptoml anomalii a
syndromt, které mohou ovlivnit fe¢, jazyk, sluch a rozumové schopnosti. Kvalita
logopedické péce zavisi na stanoveni spravné diagndézy a vybéru efektivnich metod
intervence. (Witzel, 1995).
Logopedicka péce je indikovana détem (Kerekrétiova, 2000):
* které maji nedostateény velofaryngealni uzavér a v dusledku toho palatolalii,
* po operaci roz§tépu patra, které se jeSté nenaucily pouzivat nové vytvoieny
velofaryngedlni mechanismus (VFM),
* které nedokézi koordinovat ¢innost VFM s ¢innosti ostatnich orgdnti podilejicich
se na produkci feci,
* které maji VFM hodnoceny jako mozny,
» které si vytvofily kompenzaéni artikulaci (hrtanovy raz),
e které maji jiné naruseni komunikaéni schopnosti (naruseny vyvoj feci, poruchu

hlasu, koktavost).

Logopedicka diagnostika ditéte s kombinovanym postizenim (kam miizeme zatadit i
deti se SSOR) zahrnuje hodnoceni: kvality ordlnich reflexti, schopnosti pfijimat potravu,
senzitivity dutiny ustni, kvality motorickych funkci v orofacialni oblasti, schopnosti
udrzeni zrakového kontaktu, respirace, fonace, rezonance, sluchové percepce,
fonematické diferenciace, artikulace, porozuméni feci, slovni zasoby, suprasegmentalni
slozky teci a koverbalniho chovani (Rtzickova, 2007).

Logopedickou intervenci je tfeba zalit jiz v porodnici. Klinicky logoped by mél
matce vysvétlit vyvoj fe€i u ditéte se syndromem spojenym s orofacidlnim rozstépem a
ziskat si ji pro budouci spolupraci pti rehabilitaci. Neonatolog, az na vyjimky,

nekontaktuje ani logopeda ani psychologa (Skodova, Jedli¢ka, 2003).
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U déti, které maji pouze rozstép patra, je provadéna rané palatoplastika nejpozdéji do
jednoho roku, neni u nich tedy potfeba predoperacni logopedicka péce, avSak u déti se
SSOR je patro operovano pozdgji (Dvotak, 2009; Cakrtova, 2007). Z logopedického
hlediska je trend ranych palatoplastik velmi vyhodny, dit¢ ma vytvofeny anatomicko-
funkéni podminky pro spravny vyvoj feci jesté¢ pred zacatkem vlastniho vyvoje feci
(Kerekrétiova, 2008).

Dité¢ zhruba do tfi let jest¢ neni schopno cilené spoluprace, proto logopedicka
intervence spocivad v poradenstvi rodicim (ma informacné — poradensky charakter)
(Kerekrétiova, 2008).

Klinicky logoped by mél rodicim poskytnout dostatek piiméfenych informaci
a praktickych doporuceni tykajicich se:

* ,, normalniho vyvoje reci i jazyka a jeho stimulace;

* moznych odchylek ve vyvoji Feci jako nasledku rozstépu,

* jak témto odchylkam predchazet,

» jestlize vzmiknou, jak je usmérnovat, aby se nevyvijely dale, ale naopak se

minimalizovaly “ (Kerekrétiova, 2005, str. 95).

Jestlize bude dité operovano okolo tietiho roku, je dobré zahdjit pfedoperacni péci
(pokud dité spolupracuje). Tato péfe spocivd v navozovani vyslovnosti jednotlivych
hlasek na spravnych artikulacnich mistech a v nacviku spravného sméru vydechového
proudu. Dité se tak naué¢i vyslovovat hlasky spravnym zpisobem (Skodova, Jedli¢ka,
2003). V ramci predoperacni péce predchazime nezddoucim kompenza¢nim artikulacnim
zvukiim a kompenza¢nimu chovani. Pfi splnéni téchto pfedoperacnich cilii je mozné po
operaci patra upravit artikulaci velmi rychle (Kerekrétiova, 2000).

Reé se miize po operaci patra na kratko zhorsit. S logopedickou pééi je potieba zaéit
nejpozdéji 6 tydnl po operaci patra (ibid.).

Logopedicka intervence déti se SSOR probiha hlavné v pfedSkolnim véku, kdy
zaciname s terapii NKS, aby se dosahlo optimalni srozumitelnosti a spravné artikulace
pied nastupem do prvni tfidy zakladni Skoly (Kerekrétiova, 2005).

Pokud pfetrvava palatolalie i ve Skolnim vé&ku, doporucuji odbornici vétSinou
sekundarni chirurgicky zakrok na patie (fixace zadniho okraje vela k zadni sténé€ faryngu
faryngealnim lalokem). Jestlize se vyskytuji naruSené mezicelistni vztahy (jak tomu
byva u Treacher - Collins syndrom), operuji se celisti az okolo 17. roku, kdy se

ukoncuje vyvoj Celisti, terapie NKS proto casto pokracuje do adolescence (ibid.).

60



Na zaklad¢ inspekce dutiny ustni, dentdlné-okluzniho stavu, vysledka artikula¢nich
testl a testu stimulability se logoped rozhodne, zacne-li s korekci poruch artikulace
zpusobenych anomadliemi zubii a mezicelistnich vztahi pifed skoncenim
Zelistnéortodontické (CO) 1éEby, nebo bude-li ji realizovat soudasné, &i po skonéeni CO
1écby (Kerekrétiova, 2005).

Logoped provadi intervenci nejen v oblasti poruch rezonance a NKS pfi anomaliich
orofacidlniho systému, ale i v oblasti poruch hlasu (zaméfuje se na prevenci a
poskytovani rad tykajicich se hlasové hygieny) (Kerekrétiova, 2008).

Uspéch logopedické intervence u déti se SSOR zavisi na (Kerekrétiova, 2008):

e vcCasném lékarském oSetieni,

* vcasné a UspéSné palatoplastice,

* systematické a intenzivni terapii feci,

* v¢ku, kdy byla tato terapie zahajena,

* inteligenci ditéte a matky,

e stavu sluchu,

* pfitomnosti jiného typu NKS (nejcastéji koktavost),

* sociadlnim prosttedi a spolupraci rodici s tymem.

Terapie poruch rezonance a NKS pti anomaliich orofacidlniho systému podrobnéji viz

Kerekrétiova 2005 a 2008.

4.4.2 Surdoped

U osob se SSOR se vyskytuji poruchy sluchu ¢astéji nez u nesyndromickych rozstépt
(Vitaskova, 2005).

Ptic¢inami poruch sluchu jsou chronické zanéty stfedniho ucha, omezenéd pohyblivost
sttedousnich kustek, tekutina ve sttedous$i, deformace nebo hypoplazie zevniho ucha (viz
symptomatologie jednotlivych syndromu).

Ptevodni poruchy sluchu je mozno kompenzovat sluchadly nebo medicinskymi
zékroky (Potmésil, 2005). Z mnozstvi sluchadel je mozno pouzit sluchadla BAHA, coz
jsou sluchadla pro ptimé kostni vedeni. Sluchadlo BAHA se sklada z vnéjsi krabicky a
vnitiniho titanového Sroubu, ktery se voperovava do kosti za uchem — na tento Sroub se
nasazuje sluchadlo. Zvuk je pfendSen ze sluchadla ptfes Sroub do kosti (Kapesni

sluchadlo versus sluchadlo na kostni vedeni BAHA, 2010).
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Obr. 16 Sluchadlo BAHA. Pievzato z Fairley (2009).

4.4.3. Psychoped

Mentalni retardace se vyskytuje u Velo-kardio-facidlniho a Apert syndromu. Stupen
mentalni retardace je individualni u kazdého jedince (Peterson-Falzone, Hardin-Jones,
Karnell, 2009). Obecné plati, Ze ¢im je mentalni retardace hlub8i, tim vys§i je

pravdépodobnost pfidruzené¢ho somatického postizeni (Kozékova, 2005).

Vzhledem k tomu, ze se mize velmi Casto vyskytnout mentalni retardace a zaroven
sluchové postizeni, je tfeba vénovat velkou pozornost diferencidlni diagnostice. Pfti
kombinaci mentalni retardace a sluchového postizeni je samoziejmosti individualni
pristup. Sluchovou ztratu je nutné kompenzovat vykonnym sluchadlem (popt. dalSimi
kompenzacnimi pomuckami). Pokud je jedinec skombinovanym sluchovym a
mentadlnim postizenim schopen ¢astecné vyuzivat zbytky sluchu, pak je nezbytné
provadét reedukaci sluchu (Potmésil, 2005).

Jednim zcili péce o dit€ s touto kombinaci postizeni je rozvoj funkéniho
komunikac¢niho systému. Pokud jedinec nemtze verbalné komunikovat pfichazi v uvahu
vyuziti znakového jazyka. Vzhledem k tomu, Ze je znakovy jazyk vizudlné¢ -
motorickym prostfedkem komunikace, je tfeba vzit v potaz ptipadné poruchy zraku a
motoriky. Dal$i moznosti je alternativni a augmentativni komunikace (Ruzickova,

2007).

4.4.4 Somatoped

U syndromt spojenych s orofacidlnim rozs§tépem se vyskytuji poruchy hybnosti,
jejich nasledky se dale projevuji naruSenim komunikacni schopnosti, poruchami
psychomotoriky, pohybovou neobratnosti, neklidem, opozdénim celkového vyvoje

hybnosti. I kdyz vySe uvedené syndromy spojené s orofacidlnim rozst€épem nebyvaji
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vzdy provazeny mentdlni retardaci, v disledku narusené motoriky miize byt omezen
pfivod podnétl, coz muze zplisobovat opozdény vyvoj poznavacich procest (Kozakova,
2005).

Pokud je naruSena motorika, je zapotfebi zahdjit rehabilitaci v rdmci komplexni
rehabilitace. Pfi rozvoji motoriky specidlni pedagog postupuje od zndmého
specialnich postupli, napft. individudlné pojaté détské ergoterapie (Svobodova, 1997).
Motorika rukou a mluvidel byva naruSena nejcastéji (viz symptomatologie jednotlivych
syndromtl).

. Pfi rozvoji hybnosti rukou se zamétfujeme na zvySeni svalové sily a koordinace,
zlepSeni rozsahu pohybu kloubii ruky a zaroveil na rozvoj sobéstacnosti
(sebeobsluhy).  Pouzivdme  néstroje, nafadi, kompenza¢ni  pomicky.
V piedSkolnim a mlad$im Skolnim véku se zaméfujeme na rozvoj grafomotoriky,
abychom usnadnili nacvik psani. Pokud pfetrvavaji obtize v motorice az do
dospé¢losti a brani jedinci zafadit se do pracovniho procesu, mize vyuzit sluzeb
pifedpracovni a pracovni rehabilitace a kondi¢ni ergoterapie (Zamecnikova,
2008).

. Stimulaci v orofacidlni oblasti muze provadét vysSkoleny specidlni pedagog.
Orofacialni stimulace je soubor ukonii, které maji za cil stimulovat
neuromotoriku obliceje, tvari, rtd, jazyka, patra, hltanu, dale podporovat dychani,
sani, zvykani, kousani, polykéni, piti a sekundarné i fe¢ (Vancova, 2001). Pti
orofaciadlni stimulaci vyhledame vhodnou polohu pro dité. Nejprve nauc¢ime dité
snaSet dotyky na oblieji a kolem ust (hlazenim, tukanim, tfenim), timto
zpusobem provadime tzv. desenzibilizaci. Nasledn& stimulujeme celo, tvafe,
Celisti a bradu (Opatfilova, 2008). Orofacialni stimulaci pouzijeme v pfipadé¢, kdy
mé dit¢ se SSOR mensi vybavnost novorozeneckych reflexd, bylo-li dité
vyzivovano nasogastrickou sondou nebo v ptipadé, ze dychad prevazné usty. Pro
stimulaci v orofacidlni oblasti vyuzivame fadu technik, napiiklad: Metodika
Bobathovych (Neubauer, 2005), Orofacialni regulacni terapii podle Castillo-
Morales (Castillo-Morales, 2006), Myofukéni terapii podle Anity Kittel (Kittel,

1999), Bazalni stimulaci v orofacialni oblasti (Friedlova, 2010).
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4.5 KOMPLEXNI{ PECE REALIZOVANA V ZAHRANICT

Na Slovensku, ve Svédsku nebo ve Spojenych statech americkych existuji rozitépova
centra, kraniofacidlni a maxilofacialni centra, kde se uplatiiuje transdiciplindrni tymova
spoluprace. Clenové transdisciplinarniho tymu pracuji spolu na jednom pracovisti. Cleny
tymu by méli byt: rodice, dale to mohou byt: neonatolog, genetik, teratolog, pediatr,
plasticky chirurg, neurochirurg, stomatolog a ortodont, ORL a foniatr, audiolog, klinicky
logoped, klinicky psycholog, socialni pracovnik, tymovy koordinator, zdravotni sestry.
Klinicky logoped z centra pak spolupracuje s mistnim klinickym logopedem, ktery ma
dité se SSOR ve své péci (Kerekrétiova, 2008).

Jak jiz bylo fegeno, v Ceské republice existuji dvé centra, kde 1é¢i rozitépové vady
(viz vyse), ve FN nemocnici Motol 1€¢i vrozené vyvojové vady CNS a lebky (Dé&tska
neurologickd klinika UK 2. LF, 2008). Tymova spoluprace je v CR spise
interdisciplinarni (Kerekrétiova, 2008). Oproti tomu napf. ve Svédsku existuje 6
kraniofacialnich center, kde pracuji s rozStépovymi pacienty. Uplatiiovdna je zde
transdiciplinarni tymova spoluprdce. Pacienti se syndromy spojenymi s orofacialnimi
roz8tépy sméfuji do Stockholmského kraniofacidlniho centra. Slozité operace hlavy se
provadeji v Gothenburgské nemocnici, kde je specidlni tym plastickych chirurgl a
ortodontd. V této nemocnici se mimo jiné uskute¢nuji operace nazvané LeFort, pomoci
kterych se upravuje tvar lebky pii kraniofacialnich dysostézach (tyto operace se v CR
zatim neprovadéji, pozn. autora). Vétsina operaci je, stejné jako v CR, provadéna v
détstvi (osobni informace od Jill Nyberg, Msc, klinicky logoped ve Stockholmském

kraniofacialnim centru).

Ve Spojenych statech americkych jsou d€ti narozené s rozstépem patra
(syndromickym 1 nesyndomickym) a s jinym postizenim obvykle zatazeny do ,,Early
Intervention Programs® (od 0 do 3 let), ktery zastituje U. S. Departmen of Health and
Human Services (Ministerstvo zdravotnictvi v USA). Jestlize je dité pfijato do EIP, tym
odbornikil sestavuje individualni plan sluzeb poskytovanych ditéti a jeho rodinég, tyto
sluzby jsou poskytovany zdarma (Golding-Kushner, 2001). Ve Svédsku je rana péce
poskytovana vétSiné postizenych déti v tzv. Habilitation centres (Swedish Down
Syndrome Association, 2006)°%.

Ukolem Speech - language therapist (SLT) ve Spojenych statech americkych je stejné
jako u logopeda v Ceské republice, poskytnout rodi¢tim ditéte se SSOR potiebné

informace o fyziologickém vyvoji fe¢i a jazyka, o odchylkdch tohoto vyvoje, o

8 . £ - ’
O rané pect v CR vice na www.ranapece.cz nebo www.rana-pece.cz.
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metodach stimulace ditéte. Dale SLT provadi (v ramci Early Intervention Programs)
sluchovy trénink u rodi¢t déti se SSOR, aby byli schopni pfesné rozpoznat chyby v feci
u svého ditéte. U kazdého ditéte s rozstépem patra je kontrolovan vyvoj feci, prvni
hodnoceni by mélo prob&hnout v osmi mésicich. Pokud je potieba, je u ditéte zahajena
terapie narusené komunikacni schopnosti vedenad SLT nebo je rodicim doporucen
,Home Programs for Early Intervention®. Tento program je vhodny spiSe pro starsi déti
nebo déti, které maji NKS leh¢iho stupné. Rodi¢ v logopedické intervenci hraje hlavni
roli. ProtoZe travi s ditétem nejvice Casu, podili se velkou mérou na terapii NKS. Speech
- Language Therapist provadi pouze supervizi. Rodi¢ se seznami s fyziologickym
vyvojem feCi a jazyka, u€i se: pracovat se svym ditétem, rozpoznat kompenzacni
artikulaci u svého ditéte, techniky urené pro stimulaci feci, techniky pro vyvozeni
konsonantii a omezeni hrtanového rdzu. Dit€ navstévuje SLT kazdé tfi mésice (Golding-
Kushner, 2001).

Déti se syndromem spojenym s orofacidlnim rozStépem starSi tfi let mohou v USA
navstévovat piredskolni zafizeni, kde plisobi SLT. NejzasadnéjSim rozdilem mezi Eearly
Intervention Programs a ptedSkolni logopedickou pécéi je, ze plnou odpoveédnost za
terapii NKS pfebiraji pedagogicti pracovnici. Forma logopedické péce byva
v pfedSkolnim zatizeni skupinové. I ve Skole maji déti se SSOR moZnost navStévovat
logopeda. Struktura péée je obdobna jako v CR. V USA se vyskytuje stejny problém
jako v Ceské republice, a to $patna spoluprace mezi $kolnim logopedem a &leny tymu

poskytujici komplexni péci (ibid.).
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5. PRAKTICKA CAST

V praktické ¢asti diplomové prace je popsano sedm kazuistik jedincii s vybranymi
syndromy spojenymi s orofacidlnimi roz$té€py. Jednd se o Apert syndrom, Pierre-Robin
sekvenci, Treacher-Collins syndrom a Velo-kardio-facialni syndrom. Podle dostupnych
informaci od rodict, podle 1ékafskych a pedagogickych dokumentii byla sepsdna rodinna
a osobni anamnéza jedincl s témito syndromy. Zaméftili jsme se na symptomatologii
uvedenych syndrom u konkrétnich osob s dirazem na naruSenou komunikacni
schopnost, na vyvoj (kognitivni, motoricky, fe€ovy, emocni a socidlni) u téchto osob.
Dale na spokojenost rodi¢ti s moznostmi komplexni péée v Ceské republice. Zjistovali
jsme, jakym zpiisobem byly informace o tomto postizeni rodi¢tiim poskytnuty a zda byly
tyto informace dostatecné. Dale jsme se zaméfili na nékteré psychologické aspekty rodin
déti se syndromy spojenymi s orofacidlnimi rozstépy, jako je pozitivni pfijeti ditéte do

rodiny nebo vyrovnani se otcll s narozenim postizeného ditéte.

5.1 CILE DIPLOMOVE PRACE
V praktické ¢asti diplomové prace byly stanoveny tyto cile:

eV ramci kvalitativniho vyzkumu popsat symptomatologii vybranych syndromi
spojenych s orofacidlnimi roz§tépy u konkrétnich osob.

* Popsat vyvoj (kognitivni, motoricky, fecovy, emocni, socialni) u vybranych osob
se syndromy spojenymi s orofacidlnimi rozstépy.

e Zjistit, zda jsou (byli) rodi¢e déti s témito syndromy spokojeni s komplexni péci
v Ceské republice.

» Zjistit, jakym zplisobem byly informace o tomto postizeni rodi¢im poskytnuty a
zda byly tyto informace dostatecné.

e Zjistit, zda bylo dit€¢ pozitivn¢ pfijato do rodiny a jakym zplsobem se otec

vyrovnal s narozenim takto postizeného ditéte.

5.2 VYZKUMNE OTAZKY
Vzhledem k tomu, Ze problematika syndromu spojenych s orofacidlnimi roz§tépy neni
v Ceské literatufe dostatecné zpracovana, je nasi snahou toto téma podrobnéji analyzovat
a ziskat tak hlubsi vhled do uvedené problematiky. Bylo polozeno osm vyzkumnych
otazek, na které bude v praktické casti diplomové prace kvalitativni metodou

odpové€zeno. Otazky se tykaji mimo jiné symtomatologie vybranych syndromu
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spojenych s orofacialnimi rozstépy, vyvoje déti s témito syndromy a spokojenosti rodic¢t

déti s vybranymi syndromy s komplexni pééi v Ceské republice.

1. Jaké symptomy se vyskytuji u konkrétnich osob s Apert syndromem, s Pierre-
Robin sekvenci, s Treacher-Collins syndromem a Velo-kardio-facialnim
syndromem?

Nasim cilem je popsat hlavni a vedlejsi symptomy uvedenych syndromt u
konkrétnich osob a porovnat nase poznatky s dostupnou literaturou. Komplexni popis
symptomli pomahd utvofit klinicky obraz nemoci a je dilezity pro stanoveni pfesné
diagnodzy.

2. Jaké jsou spole¢né symptomy téchto syndromi z pohledu specialni pedagogiky?

Pro uspésnou specidlnépedagogickou intervenci u jedincli se SSOR je tieba znat
symptomy, které se mohou u téchto jedinci vyskytnout. Nasi snahou je popsat
symptomy z pohledu surdopedie, psychopedie, somatopedie, tyflopedie, etopedie a
logopedie. Zahrani¢ni literatura uvadi mezi symptomy SSOR mimo jiné i mentalni
retardaci, poruchy sluchu, nevybavnost novorozeneckych reflexi, opozdény vyvoj
motoriky, poruchy zraku nebo specifické vyvojové poruchy uceni (viz symptomatologie
jednotlivych syndromt).

3. Jaké druhy narusSené komunikac¢ni schopnosti se vyskytuji u uvedenych jedincu
se syndromy spojenymi s orofacidlnimi roz$tépy?

Spoleénym symptomem jedincl s t€émito syndromy je orofacidlni rozstép. Pfitomnost
deformovanych anatomicko-funkénich pomértt v dutiné ustni a nosni v disledku
rozstépu muze byt pric¢inou pozd¢jSich naruseni komunika¢ni schopnosti. U téchto déti
se operace patra provadi pozdéji nez u zdravych déti, proto je zde vys$si riziko vyskytu
narusené komunikacni schopnosti.

Vzhledem k vyskytu mentalni retardace nebo poruch sluchu u nékterych syndromi
uvazujeme o symptomatickych poruchach teci.

4. Jak probiha psychomotoricky vyvoj, vyvoj emocni a socialni u konkrétnich déti
se SSOR?

Zdravotni stav ma vliv na celkovy vyvoj ditéte, lze proto pfedpokladat, ze asté nebo
dlouhodobé hospitalizace a narkézy ¢i mentalni retardace budou negativné ovliviiovat
vyvoj ditéte. Celkovy vyvoj bude také ovlivnén podnétnosti prostiedi, ve kterém dité

vyrusta.
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5. Jak hodnoti rodi¢e probandi komplexni pééi o tyto jedince v Ceské republice?

V Ceské republice existuji specializovana medicinska pracovists, ktera 16¢i vrozené
vyvojové vady. Existuji i1 specidlnépedagogickd zatizeni pro déti s kombinovanym
postizenim, na kterd se mohou rodice obratit. Nasi snahou je zjistit, zda rodice védi o
moznostech komplexni péce a zda jsou s nimi spokojeni.

6. Jakym zpisobem byly rodi¢im poskytnuty informace o tomto postiZeni?

Medicinska, psychologicka i specialnépedagogicka literatura doporucuje odborniktim,
aby komunikovali s rodi¢i podle jejich mentalni urovnég, vzdélani a prostiedi, ze kterého
pochazeji. Sdé¢leni diagndézy a dalSich 1écebnych postupti by mélo byt pro rodice
srozumitelné, mélo by se obejit bez odbornych termina. Nasi snahou je zjistit, zda byla
(je) komunikace s odborniky pro rodi¢e srozumitelna.

7. Hodnoti rodice tyto informace jako dostate¢né?

Jak jiz bylo uvedeno, problematika SSOR neni v ceské literatufe dostatecné
zpracovana. MlzZeme tedy predpoklddat, Ze odbornici nemaji k dispozici dostatek
informaci. Nasi snahou je zjistit, zda jsou (byli) podle rodict odbornici informovani o
takto postizenych détech.

8. Jakym zpisobem rodina prijala postiZzené dité a jakym zpilisobem se otec
vyrovnal s narozenim takto postiZeného ditéte?

Jakym zpusobem se rodina vyrovna s narozenim postizeného ditéte a jak ho ptijme, je
ovlivnéno mnoha faktory. Tato otdzka je velmi intimni a odpovéd vyzaduje divéru

rodict. Pfedpoklddame, Ze tato otazka nebude zodpovézena dostacujicim zplisobem.

5.3 METODOLOGIE
V praktické casti diplomové prace byl pouzit kvalitativni vyzkum. Potfebné udaje o
probandech byly ziskany z anamnestického dotazniku a odbornych zprav a na zaklad¢
téchto udaji byly sepsany kazuistiky.

Ke zpracovani praktické ¢asti byly pouzity nasledujici metody a techniky.

5.3.1 Analyza odborné literatury, dostupnych lékaiskych zprav, pedagogickych a
psychologickych dokumentu

jednodussi. Pouzivda se v mnoha védach, ve filosofii i v bézném Zivoté, pokud chceme
dospét k jistym vysledkiim na zakladeé detailniho pozndani podrobnosti...” (Analyza,
2010).
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5.3.2 Anamnesticky dotaznik

Pro realizaci kvalitativniho vyzkumu byly ziskdvany udaje o probandech
z anamnestickych dotazniki. Anamnesticky dotaznik je dotaznik, ktery zkouma
anamnézu probanda.

Anamnéza je ,,predchorobi. Soucdst vySetiovani, pri nemz se lékar dotazuje pacienta
na onemocnéni v jeho rodiné (rodinna a. - RA), na jeho dosavadni onemocnéni a jejich
léecbu, operace, urazy, alergii (osobni a. - OA), u Zen na porody, potraty, menstruaci
(gynekologickd a. - GA), na pracovni a socidalni poméry (pracovni a socidlni a. - PA,
SA). Lékar pritom patra po rizikovych faktorech onemocneéni (koureni, alkohol, rizikové
pracovisté, infekce v okoli apod.), zvazuje event. vliv dédicnosti, prostiedi a ostatnich
chorob, ktere probéehly treba i ve vzdalené minulosti. V centru pozornosti jsou
pacientovy soucasné obtize a priznaky jeho nynéjSiho onemocnéni* (Vokurka, Hugo,
2005, str. 40).

Dotaznik Gavora (1996, str. 53) definuje jako ,.zpusob pisemného kladeni otdzek a
ziskavani pisemnych odpovédi. Osoba, ktera vypliuje dotaznik se nazyva respondent... “.

Podle Chrasky (2007) jde o soustavu pfedem pfipravenych otazek, které jsou urcitym
zpusobem sefazeny a na které respondent pisemné¢ odpovida.

V dotazniku je mozné pouzit nasledujici typy otazek:

. uzaviené otazky - respondentim se predkladéa urcity pocet piedem piipravenych

odpovédi, vyhodou je jednoduchost vyhodnocovéani odpovédi (Chraska, 2007).

. Oteviené otazky - davaji respondentovi volnost pfi odpovidani, vyhodou je, zZe

vvvvv

vvvvv

- Polouzaviené otazky - nabizeji nejprve pfedem piipravenou odpovéd a potom
jesté zadaji blizsi vysvétleni nebo objasnéni (ibid.).
Kazdy dotaznik mé svou validitu. Validita uvadi, zda dotaznik zjistuje skutecné to,
co ma zjistovat (to, co je jeho cilem) (Chréaska, 2007). Faktografické otazky (na ve¢k,
pohlavi, bydlisté¢ atd.) maji vysokou validitu, respondenti odpovidaji vétSinou presn¢.

Nizs§i validitu maji otazky tykajici se nazort, postoji, zajmu (Gavora, 1996).
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5.3.3 Anamnesticky dotaznik pouZity v diplomové praci

Pro ziskani potfebnych udajii o probandech, byl respondentiim zaslan anamnesticky
dotaznik

Anamnesticky dotaznik (viz Ptiloha ¢. 1) byl sestaven podle vzoru Mikulajové,
Rafajdusové (1993) a Lechty (2003). V dotazniku byly uzity uzaviené, oteviené a
polouzaviené otazky tykajici se rodinné, osobni a socidlni anamnézy probandii. Dale
oteviené¢ otazky urcené rodictim, tykajici se spokojenosti s komplexni péci o takto
postizené déti, spokojenosti rodi€i s informovanosti odbornikil o syndromech spojenych
s orofacidlnimi rozstépy. Otazky ohledné pfijeti ditéte do rodiny, ¢i jakym zplsobem se
otec vyrovnal s narozenim ditéte se syndromem spojenym s orofacialnim rozStépem,
nebyly v anamnestickém dotazniku uvedeny. Tyto informace se jevi jako velmi intimni,
proto byly otdzky na toto téma kladeny az po ziskani vétsi davéry.

V dotazniku byly pouzity i neodborné terminy napft. ,,SiSlani, ra¢kovani®, a to z toho
divodu, ze matky nejsou odbornice na specialnépedagogickou a Iékatskou terminologii,
uziti termina jako napf. ,,sigmatismus® ¢i ,,rotacismus® by bylo pro cilovou skupinu
nesrozumitelné.

V emailu, ve kterém byl anamnesticky dotaznik zaslan, byly sepsany pokyny pro
vyplnéni dotazniku. Rodic¢e byli vyzvani k vyplnéni tdaji pfimo do dotazniku, popft. k
sepsani dopisu na volny list. Vyplnény dotaznik poslali rodice zpét emailem nebo

prostiednictvim Ceské posty.

5.3.4 Kazuistika

V praktické c¢asti byla zvolena kazuistika jako nejvhodnéj$i metoda kvalitativniho
vyzkumu v praktické casti. Kazuistiky probandi byly sepsany na zdkladé¢ udaji
ziskanych z anamnestického dotazniku.

Plevova (2004, str. 16) definuje kazuistiku jako ,rozbor a popis jednotlivého
pripadu “. Kazuistika mize byt zaméfena na popis vztaht a vyvoj problému. Sleduje
minulost 1 pfitomnost a popisuje rtizné udalosti, které mohly ovlivnit soucasny stav
(ibid.). Pro vypracovéani podrobné kazuistiky je nutné zajistit si dostatek informaci
(Langer, 1987). Podkladem pro vypracovani kazuistiky mohou byt I€kaiské zpravy,
pedagogické dokumenty, anamnéza, data z psychologického vySetfeni, pozorovani atd.
(Plevova, 2004).

Podle Nakonec¢ného (1997) je kazuistika (z latinského casus — pfipad) metoda popisu

a rozboru konkrétniho jednotlivého ptipadu.
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5.4 CHARAKTERISTIKA VYZKUMNEHO VZORKU

Pro vypracovani kazuistik byli vybrani chlapci a divky se syndromem spojenym
s orofacialnim roz§tépem ve vékové kategorii 2 az 24 let; v§ichni jsou obany Ceské
republiky.

Byly vybrany CcCtyii nejcastéji vyskytujici se syndromy spojené s orofacidlnimi
roz§tépy (do vyzkumu byli zatazeni 1 jedinci se SSOR, u kterych se vyskytuje gotické
patro, protoze anatomicko — funkéni poméry v dutiné ustni pii gotickém patru mohou
mit negativni vliv na komunikac¢ni schopnost). Pfi vybéru osob pro zpracovani kazuistik
hrala roli i ochota rodi¢d spolupracovat na diplomové praci. Vzhledem k tomu, ze
v Ceské republice nezije mnoho jedincti se syndromemy spojenymi s orofacidlnim
rozstépem, nebylo mozno vybrat jedince ve stejné vékové kategorii.

Pro vypracovani kazuistik jedincl s Apert syndromem byl vybran chlapec ve véku 2
let a 3 mésici. Matka byla osobné kontaktovana v jednom specializovaném pracovisti.
Dale divka ve veku 2 let. Matka byla kontaktovana emailem.

Rodice divky s Pierre-Robin sekvenci ve véku 14 let a 9 mésict byli kontaktovani
osobné. Matka druhé divky s Pierre-Robin sekvenci ve véku 4 let a 7 mésicl byla
kontaktovdna emailem.

Pro vypracovani kazuistik jedinci s Treacher-Collins syndromem byla emailem
kontaktovana divka ve véku 23 let a 3 mésicti. Nasledné¢ prob¢hlo i osobni setkani.
Druha divka ve véku 24 let a 3 mé&sicl spolu s jeji matkou byly téz kontaktovany
emailem.

Chlapec s Velo—kardio—facialnim syndromem ve véku 8 let a 9 mésici navstévuje
zakladni skolu praktickou, zde se s nim autorka prace seznamila pfi odborné stazi a

nasledné osobné pozadala matku o spolupraci.

5.5 VYZKUMNE SETREN{

Kontakty na nékteré rodice probandl byly ziskany pfi osobnich setkdnich, ostatni
kontakty byly vyhleddny na internetu. Rodi¢im byl zaslan Gvodni email, kde jim byl
piedstaven cil a zamér diplomové prace. Uvodnich emaild bylo rozeslano dvanact.
Kladnych odpovédi ptislo sedm. Témto rodicim byl emailem zaslan nebo osobné pfedan
anamnesticky dotaznik (viz Pfiloha €. 1) a byli pozadani o poskytnuti I¢kaiskych zprav,
pedagogickych dokumentti a fotografii. Soucasné¢ s anamnestickym dotaznikem byl
rodicim zaslan (popf. predan) formuldf pro souhlas s poskytnutim lékatskych zprav,
pedagogickych dokumentl a fotografii. VSichni respondenti souhlasili s poskytnutim

téchto dokumentii pro ucely diplomové prace. Pisemné souhlasy jsou uloZzeny u autorky.
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Komunikace probihala pouze s matkami déti prevazné elektronickou posStou, osobni
setkani nebylo mozné v nékterych ptipadech uskutec¢nit, protoze respondenti ziji po celé
Ceské republice. Matky byly velice ochotné, snaZily se poskytnout veskeré informace,
které byly dostupné.

Sbér dat probihal od bfezna 2009 do ledna 2010. Pokud nebyly nékteré udaje zfejmé z

dotazniku, byl matkam zasldn email, kde byly pozadany o upfesnéni.

5.6 KAZUISTIKY
5.6.1 Dg. Apert syndrom
Tato kazuistika byla vypracovana na zaklad¢ sdéleni matky a podle dostupnych
Iékatrskych zprav.
J. M. 2 roky (viz Ptiloha ¢. 2, Obr. 1 a 2).

Symptomatologie

e amblyopie

* antimongoloidni postaveni o¢nich §térbin

* hypoplazie stfedni ¢asti obliceje

* kraniosynostoza

* meningokéla

* opozdény vyvoj feci, palatolalie, hyponazalita

* opozdény vyvoj motoriky

* polysyndaktylie na hornich i dolnich koncetinach
* roz$tép mekkého patra

* turicefalie

* vpaceny kofen nosu

Rodinnd anamnéza

V dob¢ porodu bylo matce 29 let a 9 mésicu, jeji zdravotni stav je dobry, otci bylo 32
let a 2 mésice, jeho zdravotni stav je také dobry. J. nema sourozence.

Matka pted téhotenstvim vykondavala povolani kadetnik, které se jevi jako rizikové
pro vznik vrozenych vyvojovych vad. Jak uvadi matka, v rodin€ se nevyskytuje zadné
dédi¢né onemocnéni, z4dnd vrozend vyvojovd vada, smyslovd vada ani naruSeni
komunika¢ni schopnosti.

Rodice J. neziji ve spole¢né domécnosti, otec rodinu opustil kratce po narozeni syna a

naSel si novou partnerku.
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Osobni anamnéza

Matka otéhotnéla v dubnu 2007. Pfed téhotenstvim koufila, v dobé gravidity jiZ ne,
neprodélala zadné virdzy. Ve tfetim meésici podstoupila matka vysetieni krve kvili
vrozenym vyvojovym vadadm, vysledky ukazaly zvySené hodnoty alfa - fetoproteinu,
proto byla matka odesldna na geneticky ultrasonograf (dale jen USG). Dle USG bylo vse
v poradku. Matka byla vySetiena 1 tzv. 4D ultrasonografem, ktery také zadnou vrozenou
vyvojovou vadu neprokazal. Amniocentéza nebyla provedena. Jinak téhotenstvi
probihalo bez komplikaci, v lékafskych zpravach z neonatologického oddéleni je
téhotenstvi uvedeno jako rizikové.

Chlapec se narodil ve Ctyficatém tydnu gravidity, porod byl spontdnni, zahlavim.
Chlapec vazil 3005 g, metil 50 cm, obvod hlavy mél 33 cm, Apgar skore 10, 10, 10. Po
porodu lékati zjistili, ze chlapec ma srostlé prsty a jiny tvar lebky (jak uvadi matka),
chlapec byl tedy poslan na USG vySetfeni mozku, kde nebyla objevena zadnéa vrozena
vyvojova vada mozku. Lékafi ale vyslovili podezieni na Apert syndrom, ktery byl

pozdéji potvrzen genetikem.

Z odbornych vysetteni

Genetické vySetfeni bylo provedeno kratce po porodu se zavérem, Ze se u chlapce
jednd o Apert syndrom. Bylo provedeno i molekularné¢ genetické a chromozomalni
vySetteni, kterd Apert syndrom také potvrdila.

Podle neonatologického vySetfeni z ledna 2008 méla lebka atypicky tvar, pfedozadni
prumér zkraceny, vyskytovala se hypoplazie okcipitalni kosti, frontalni kost oplostéla,
nalez je dan predcasnym sriistem sphenoidedlniho Svu.

Déle je z neonatologického vySetfeni zfejmé, Ze mél chlapec anomadlni postaveni
clankl palce bilaterdlng, srostlé II., II1. a IV. ¢lanky prstl bilateralné, a to jak na rukou,
tak 1 na nohou.

Podle neurologického vysSetfeni chlapec mél (a doposud ma) zvySeny svalovy tonus
celého téla. Po porodu mél J. nekompletni vybavnost novorozeneckych reflexti. Lékafti
diagnostikovali drobnou meningokélu, kterd se ndsledné potvrdila na magnetické
rezonanci.

Z vysetteni na oftalmologii vyplyva, ze chlapec trpi amblyopii na pravém oku.

Vyvoj
Po porodu mél J. menSi vybavnost novorozeneckych reflexti, proto matka zacala

s chlapcem cvicit podle Vojtovy metody.
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Pti kojeni se chlapec nechtél ptisat, matetské mléko bylo podavéno z ldhve, jiz
v porodnici byl chlapec dokrmovan Nutrilonem. Nasledné¢ pak krmen jen umélou
vyZivou.

Jak uvadi matka, hlavu udrzel sam kolem c¢tvrtého mésice, v Sesti mésicich se zacal
pietacet ze zad na bficho, pak se zacal plazit a kolem dvanacti mésicti zacal 1ézt po
Ctyfech, stoupat si sam, obchazet nabytek. Samostatné chodi asi od osmnacti mésict.

Chlapec mé od narozeni srostlé prsty (polysyndaktylie) na rukou, proto byla zpocatku
naruSena jemna motorika ruky, palec je v opozi¢nim postaveni oproti ostatnim prstim.
V¢étsi predméty uchopit dokdze. Nyni (leden 2010) se J. zvladne sdm najist a oblece si
kalhoty a triko. Vyvoj jemné motoriky je nadale opozdén. Od prosince 2008 probihaji
separace prstli na obou hornich koncetinach (viz operace).

Déle matka uvadi, Zze chlapec zacal broukat kolem 6. mésice, poté zacal se zvatlanim,
matka rozpoznala slabiky ,,ma - ma, ba — ba, ta — ta“. Podle jejiho sdéleni nejsou v
produkeci fe€i zadné pokroky (kvéten 2009). Chlapec rozumi bé€znym détskym hiickam.
Jeho aktivni slovni zasoba v lednu 2010 ¢itad asi 15 slov, matka uvadi, ze feC je
hypernazalni, na logopedii zatim pravideln€ nedochazeji, ale jsou v kontaktu s klinickou
logopedkou.

Zuby se zacaly profezavat v osmi mésicich, zatim jsou bez ortodontické vady (kvéten
2009).

J.M. ma vpaceny kofen nosu (coz je typické pro Apert syndrom), vzhledem k této
deformaci nosu, trpi chronickou rymou a ¢astymi bronchitidami.

Mentalni retardace nebyla zatim potvrzena (kvéten 2009).

Do rodiny dochéazi pracovnice rané péce, kterou matka kontaktovala. Matka

s chlapcem dochézi i ke specialni pedagozce, ktera rozviji jeho pohybové schopnosti.

Operace

5. 6. 2008 podstoupil J.M. operaci hlavy, konkrétn¢ remodelaci lebky, coz spociva v
uvolnéni nadoc¢nicovych obloukili a remodelaci ¢ela na neurochirurgickém oddéleni FN
v Motole. Matka uvadi, ze chirurgicky fez byl veden od ucha k uchu, trvani operace 5
hodin. Operace a naslednd hospitalizace probéhla bez komplikaci. Zprava o operaci
nedodana.

11. 12. 2008 probé¢hla separace II. meziprsti obou HK. Pifedoperacni vySetieni 10. 12.
2008: ,,Lzicovité ruce bilat. , palce volné, dle RTG dist. clanky pro IIl. a 1IV. prst
splyvaji v jeden, normalni pocet metakarpu, vlevo srust Ill. - IV. zakl. ¢l. v urovni

hlavicek.*
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Déle byly rozdéleny vSechny srostlé prsty a nyni (leden 2010) se J. pfipravuje na

operaci patra.

Nézory matky

Narozeni syna s Apert syndromem byl pro matku Sok, protoze vSechna vySetifeni
béhem téhotenstvi neprokédzala zddnou vrozenou vyvojovou vadu.

Matka je spokojena s lékarskou péci na specializovanych pracovistich a s piistupem
specialni pedagozky. Jako negativum uvadi arogantni chovéani ze strany nékterych
1ékart.

Informace o Apert syndromu matka ziskala jiz v porodnici, ale sami 1ékati uvedli, Ze
nemaji dostatecné informace. Vice informaci matce poskytli na specializovaném
pracovisti. Nyni si vyméiiuje poznatky a zkuSenosti s matkami, které maji také potomka
s Apert syndromem. Informovanost 1ékaili se nezlepsila, matka uvadi, ze poskytuje
informace spiSe ona lékaifim. Jako problematickou uvadi matka komunikaci s Iékafi,

protoze nezna odborné terminy.

5.6.2 Dg. Apert syndrom
Tato kazuistika byla vypracovana dle sdéleni matky, 1ékatské zpravy nebyly dodany.
L. S. 1 rok a 8 mésicii (viz Priloha €. 2, Obr. 3 a 4).

Symptomatologie

* gotické patro

* hypoplazie stfedni ¢asti obliceje

* kraniosynostoza

* opozdény vyvoj motoriky

* opozdény vyvoj feci, palatolalie

* polysyndaktylie na hornich i dolnich koncetinach, deformace palcii na HK i DK

* vysoky tén hlasu

Rodinn anamnéza

V dobé porodu bylo matce 33 let, jeji zdravotni stav je dobry. Otci bylo v dobé
narozeni dcery 36 let, jeho zdravotni stav je také dobry. L. nema sourozence. Rodice
pfed narozenim dcery nevykonavali povolani, které by zvySovalo riziko vzniku

vrozenych vyvojovych vad.
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Rodinnd anamnéza je nevyznamna. V rodiné se predtim nevyskytl Apert syndrom,
naruSeni komunikacni schopnosti ani smyslové vady. Z otcovy strany se vyskytuje
rakovina tlustého stfeva.

Rodice 7iji ve spolecné domacnosti.

Osobni anamnéza

Dle sdéleni matky t€hotenstvi probihalo normélné, porod v terminu, porodni hmotnost
divky byla 4120 g. Po porodu byla odsata plodové voda z dychacich cest, tato skutecnost
neméla zadné trvalé nésledky.

L. méla problémy se sanim, matka mléko odsdvala a podavala z ldhve asi 6 mésicu.

S polykanim problémy nebyly. L. dyché pfedevsim usty.

Vyvoj

Podrobnosti o psychomotorickém vyvoji L. nejsou autorce prace znamy.

Jak uvadi matka, vyvoj feci byl mirné opozdén. Divka zacCala broukat spise az okolo
Sest¢tho mésice. Prvni slabiky se objevily kolem jednoho roku. Pozdéji zacala divka
uzivat i prvni slova. Nyni (leden 2010) aktivni slovni zasoba ¢ita kolem dvaceti slov,
které se snazi spojovat do dvouslovnych vét. Dle matky neni artikulace naruSena.
Poruchy hlasu se nevyskytuji, matka uvadi, ze ma dcera vysoky ton hlasu (coz mize byt
vedlej$i symptom Apert syndromu, pozn. autora). Na logopedii zatim nedochézi, ale
planuje se prvni navstéva. Vzhledem k tomu, ze divka dyché pfevazné usty, uvazujeme o
suspektni adenoidni vegetaci a naruSeni funk¢nosti orofacidlniho svlastva.

V ramci screeningového vysetfeni poruch sluchu bylo provedeno vySetfeni pomoci
otoakustickych emisi, které vyloucilo poruchu sluchu.

L. zacala chodit s pomoci rodi¢ti asi v jednom roce, samostatna chiize v Sestnacti
mésicich. Vzhledem k polysyndaktylii na HK 1 DK je opozdény vyvoj jemné motoriky,
jehoz disledkem je problematickd manipulace s predméty. Nyni (leden 2010) dokaze
zvednout drobné pfedméty z rovné plochy. Snazi se jist 1zici, napije se sama. Dle sdéleni
matky se u L. mirn¢ opozd’uje vyvoj motoriky ve srovnani s jejimi vrstevniky. Kvili
opozdéné motorice se opozd'uje 1 expresivni slozka feci. NaruSena je i formalni strdnka

kresby, obsahov¢ je v normé.

Operace
Prvni operaci podstoupila L. v fijnu 2008. Byla provedena remodelace lebky

(vytazeni nadocnicovych obloukil). Operace probéhla bez komplikaci. Nasledovaly
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operace prstil na ruce - oddéleni prsti. Byl pouzit kozni §tép z bticha, pomoci kterého se
vytvotfila novd kiize mezi prsty. Vzhledem k tomu, Ze palce na rukou i na nohou jsou
deformovany, v budoucnosti ¢eka L. vyztuzeni a narovnani. Divka dochdzi na

rehabilitaci, aby se podpoftila motorika operovanych prstu.

Néazory matky

Jak uvadi matka, komunikace s lékafi byla zpocatku obtizna. Lékafi nebyli
informovani, nevédéli o Apert syndromu nic, zmifiuje 1 arogantni chovani ze strany
Iékaii. Po porodu matka prozivala Sok a uzkost, uvadi, ze by uvitala konzultace s
psychologem a empatické chovani z tad persondlu gynekologicko — porodnického
odd¢leni. Potfebné informace matka ziskala az po propusténi z nemocnice na internetu a
pii konzultaci s neurologem na specializovaném pracovisti.

Pfes internet se matka sezndmila s dal§imi rodinami s ditétem s Apert syndromem.
Nyni rodina spravuje vlastni webové stranky, kde poskytuje informace o Apert
syndromu.

Matka hodnoti pfijeti dcery do Sir§i rodiny jako obtizné. Prarodi¢e podle matky

nechapou slozitost situace.

5.6.3 Dg. Pierre-Robin sekvence

Kazuistika B. A. S. byla vypracovana podle dostupnych lékaiskych zprav a podle
sdéleni matky.

B. A. S. 4 roky a 4 mésice.

Symptomatologie

e atypicky tvar ledviny

* deformace sinového septa

* glossoptosis

* mikrogenie

* opozdény vyvoj feci, palatolalie

* opozdény vyvoj motoriky

» pifevodni poruchy sluchu (pfechodného charakteru)
* retrogenie

* rozStép patra
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Rodinnd anamnéza

V dobé porodu bylo matce 27 let a jeden mésic, otci bylo 27 let a 7 mésicli, oba
rodi¢e udavaji, ze jsou zdravi. B. A. nema sourozence. Rodi¢e Ziji ve spolecné
domécnosti.

V rodiné¢ se nevyskytuji zaddné vrozené vyvojové vady, naruseni komunikacéni
schopnosti nebo smyslové vady. U prababicky a pradédecka se objevil diabetes mellitus

II., babicka se 1écila s rakovinou prsu.

Osobni anamnéza

Tehotenstvi probihalo bez komplikaci asi do 32. tydne, kdy se u matky objevil
gestacni diabetes mellitus, od této doby byla matka na dieté. Porod probéhl v terminu,
zéhlavim, hmotnost divky po porodu 3200 g, délka 50 cm, Apgar skore 8, 9, 10.

Divka nemohla byt kojena, proto matka mléko odsdvala a krmila dceru z ldhve se

specialni savickou. Zpocatku byly problémy s pfirustkem na vaze, poté v§e v norme.

Z odbornych vysetteni

Genetické vysSetfeni provedené kratce po porodu potvrdilo, ze se u B. A. jedna o
Pierre-Robin sekvenci s vyraznou mikrogenii a rozStépem patra ve tvaru V. Tyto
vrozené vyvojové vady maji teratogenni etiologii, chromozomalné¢ podminény syndrom
byl vyloucen.

Otoakustické emise byly oboustranné pozitivni (vybavné), coz vylu€uje poruchu
sluchu.

Z dalsich vysetieni je ziejmé, Ze se divka narodila s deformovanym sinovym septem a
s atypickym tvarem pravé ledviny.

U B. A. probiha ortodonticka 1é¢ba.

Vyvoj

Jak uvadi matka, psychomotoricky vyvoj probihal v normé&, B. A. se ve tfech
meésicich pretacela z bficha na zada, udrzela hracku delsi dobu, v Sesti mésicich tzv.
,valela sudy“. V devatém mésici lezla, zkousela si stoupat k ndbytku. Samostatné divka
zacCala chodit v jednom roce a dvou mésicich.

V raném batolecim veku se jesté objevovalo cucani palce v noci.

Kolem Sestého mésice fikala ,,mama, nene, ham®. Matka uvadi, ze dcera jiz od dvou

let umi abecedu a od tfi let pocita do sta.
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B. A. S. navitévuje klinickou logopedii asi jednou za dva mésice (2008). Jak uvadi
matka, pani logopedka pracuje s dcerou samostatn¢, v ordinaci spolu procvicuji slovni
zasobu, logopedka také provadéla masaze patra po operaci. Spolupracuje 1 s rodici,
vysvétluje postupy nacviku hlasek, sdéluje vysledky vySetfeni. Doma rodice provadeéli s
dcerou dychaci cviceni (foukani do vody, do rtznych pfedméti, nafukovani tvari),
matka masirovala patro a procvicovala s dcerou urcené basnicky. S pani logopedkou je
matka spokojena. Podrobny popis fe¢i z roku 2008 podle klinické logopedky: divéin
aktivni slovnik odpovidal v€ku - pojmenovavala, uzivala osobni zdjmena, vytvarela stale
rozvitéjsi véty, v té dobe zacala opakovat tikadla. U divky byl dlouhodobé sledovan
artikulacni vyvoj, jeji fe¢ byla témét bez détského zargébnu - na svij veék meéla
nadprimérné srozumitelnou artikulaci (v té dobé se pravé vytvarela fada labiodent.
fonémii a diferenc. T - K). Hlas byl rinolalicky. Ciselnou fadu zvladala do 10, uméla
napsat n¢kterd pismena na PC. Kvalitné napodobila kolecka i ndznak ktizku (cca od 42.
més.). ReGova percepce — dovedla ukazat &asti téla, rozuméla predmétim dle jejich
funkce, rozuméla nahoru x dolu a dalSim pfedlozkovym vazbam, zakladnim barvam,
identifikovala velikost, byla schopna pojmové generalizace. Rada poslouchala pohadku
od profesiondla - audio. Rozuméni a obecné védomosti v té dob¢ ptesahovaly vékovou
normu (38. - 42. mé&s.). Fonematicky sluch byl v klinickém obrazu v normé&. Co se tyce
pfijmu potravy - dobfe Zvykala, ale jidlo pro ni bylo ztrata ¢asu, proto toho béhem dne
snédla malo. Uroven fetové percepce a exprese plné odpovidal véku, rinolalie v hlase
odpovidala dobé po palatoplastice, orientaéné kvalitni kognitivni vyvoj, vyvojové
oblasti byly vyrovnané, spoluprace s rodinou byla dobra. Logopedka doporucila dale
sledovat celkovy vyvoj, v t€ dobé zacit s pravidelnymi terapiemi se zaméfenim se pouze
na hlas - masaze, foukédni, nenasilna prace s hlasem.

Nyni (leden 2010) B. A. navstévuje klinickou logopedku jednou za mésic.
Momentaln& automatizuji T, D, N a probih4 piiprava pro vyvozeni R a R.

Divka byla zatazena do rané péce, kde socidlni pracovnice sledovala jeji vyvoj,
spolecenské zatazeni, komunikaci, dovednosti - ze sledovani byla jiZ vyfazena.

B. A. navs$tévuje mateiskou Skolu od 1. 9. 2008. Divka je zvidava, dobfe vedena,
nezda se, ze prestimulovand. Rada maluje, modeluje z plasteliny, stavi z kostek,
navstévuje krouzky malovani, zpivani a Sokol - vSe ji velmi bavi. Zdravi, opétuje
pozdrav, klade otazky, schopna spoluprace - socidlni vyvoj odpovida véku. Okoli ji
vnima jako ucenlivou a spoleCenskou divku, kterd rdda vyhleddva spolecnost spise

starSich déti a dospélych.
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Operace
Operace patra prob&hla 16. 8. 2006 na specializovaném pracovisti. Popis rozstépu
(citace predoperacniho vysetieni, 15. 8. 20006): ,,Pacient prijat k operaci rozstépu patra
do klenby, patro gotické, patrové desky strmé, rozstep §. 2 cm, tonsily nezvétSené.
Podle posledniho vySetfeni na plastické chirurgii je patro dostatecné¢ dlouhé a

pohyblivé.

Nézory matky

Matka uvadi, ze poporodni péce byla nedostatecnd. Personal matku neinformoval o
tom, jak kojit, bylo ji pouze sdéleno, ze kojit nemlze. Matka by uvitala poskytovani
vSech I€katskych zprav z vySetteni, kterd dcera absolvovala.

Informace o Pierre-Robin sekvenci ziskala od genetika asi 4 dny po porodu. Jinak
matka Cerpala informace z internetu, pfedevsim z cizojazyénych stranek.  Informace o
moZnostech rané péce ziskala téz z internetu, sama si domluvila konzultaci. Nyni se
informovanost podle pani S. bohuZel nezlepsila. Uvitala by vysvétleni lékaiskych zprav,
jako laik jim nerozumi. Déle by uvitala automatickou podporu psychologa v ptipadé, ze
se narodi zdravotné postizené miminko, nyni si musi matka vSe zafidit sama.

S pfijetim dcery do rodiny nebyl vétsi problém. Matka uvadi, ze postizeni dcery
nebylo na prvni pohled viditelné, coz mozna ulehilo vyrovnani se s narozenim

postizeného ditcte.

5.6.4 Dg. Pierre-Robin sekvence
Tato kazuistika byla vypracovana dle sdéleni matky a dostupnych lékaiskych zprav.
L. K. 14 let a 6 mé&sict (viz Ptiloha €. 3, Obr. 5 a 6).

Symptomatologie

* glossoptosis

* mikrogenie

* otevieny skus

* opozdény vyvoj feci, palatolalie, symptomatické NKS pii sluchovém postizeni
e pievodni poruchy sluchu (pifechodného charakteru, lehkého stupn¢)

e retrogenie

* rozStép patra (do foramen incisivum)
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Rodinnd anamnéza

Matce bylo v dobé porodu 22 let. Matka ma vrozeny otevieny skus - ortodonticky
nelécen, jinak je jeji zdravotni stav dobry. Otci bylo v dob& narozeni dcery 24 let a tfi
meésice. Jeho zdravotni stav je dobry. L. mé sestru (* 2003), jeji zdravotni stav je dobry.
Sestra navitévovala logopedickou t¥idu v bézné MS (2007-2009) pro mnohodetnou
dyslalii a dysgramatismy, nyni (leden 2010) vSe v poradku. V rodin¢ se nevyskytuje
zadné dédicné onemocnéni.

Rodice ziji ve spole¢né domadacnosti, pfed narozenim dcery nevykonavali zadné
rizikové povolani, které by zvysSilo pravdépodobnost vyskytu vrozenych vyvojovych

vad.

Osobni anamnéza

Tehotenstvi probihalo bez komplikaci. Porod probéhl ve 39. tydnu, spontanné,
zdhlavim. KtiSena nebyla. Apgar skore 9, 8, 9. Porodni hmotnost divky byla 3700 g,
porodni délka 50 cm.

Po porodu lékafi zjistili mnohocetné vrozené vyvojové vady - rozs$tép patra,
mikrogenie, retrogenie, glossoptéoza. Tyto vrozené vady poukazovaly na diagndzu
Pierre-Robin sekvence, ktera byla potvrzena.

Jak uvadi matka, genetické vySetfeni obou rodicl neukazalo dédicné predispozice
Pierre-Robin sekvence, usuzuje se tedy na vliv teratogent v pritbéhu t€hotenstvi (zprava
z genetického vysetfeni nebyla dodédna).

Po porodu byl problém s kojenim, strava se dostavala do dutiny nosni, dochézelo
k nosni regurgitaci. V disledku toho L. neprospivala. Proto matka pieSla na umélou
stravu, kterou podavala zldhve se specidlni savickou. Pfibyvani na véaze se

normalizovalo.

Vyvoj

Vyvoj motoriky u L. probihal v normé¢, vyrazné se neliSil od ostatnich vrstevnik.

Expresivni slozka feci mirné zaostavala za receptivni. Dle sdéleni matky prvni slova
zacala L. uzivat kolem Sestnact¢ho meésice. Podle vySetieni na ORL v srpnu 1998
pasivni slovni zasoba odpovidala véku. Reé¢ byla palatolalicka - srozumitelna pouze pro
nejbliz§i okoli, hypernazalita stfedniho stupné bez slySitelnych nosnich emisi,
koverbalni chovani nebylo naru$eno. Vyvoj fedi se s nastupem do MS (zafi 1998)
upravil. Od zaii 1999 navstévovala L. logopedickou tfidu v bézné MS kvuli palatolalii a

od roku 1999 navstévovala také klinickou logopedku. Navstévy klinické logopedie se
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uskute¢iiovaly ve &trnactidennich intervalech po dobu 3 let. Re¢ se diky logopedické
intervenci vyrazn€ zlepSila, nyni (2009) je feC¢ zcela srozumitelnd, bez znamek
hypernazality.

Vzhledem k uzkostnéjs$i povaze a psychické nevyzralosti byl doporuc¢en pedagogicko-
psychologickou poradnou odklad $kolni dochazky. Psychicky vyvoj se vyrovnal a L.
nastoupila v zafi 2002 do prvni tfidy. Jeji studijni vysledky jsou v pribéhu dochazky
dobré.

Od roku 2006 probiha orotodonticka lécba oteviené¢ho skusu.

Re¢ jiz neni hypernazalni, vyvoj dolni a horni &elisti je v normé&. Celkovy vzhled
nevykazuje znamky Pierre—Robin sekvence.

Vrozend vyvojova vada nema zadné negativni disledky na jeji psychiku, rodinné
nebo vrstevnické vztahy. Ve Skole je mezi kamarady oblibend, nezaZila negativni reakce

okoli.

Operace

Béhem vyvoje Celisti se vyskytovaly narusené mezicelistni vztahy, které se spontanné
upravily, operativni feSeni nebylo proto indikovano.

29. dubna 1999 byla provedena tonzilektomie a adenotomie, 2. zafi 1999 sutura
patra, patro zlstalo po operaci zkracené a zjizvené. V letech 2001, 2002 a 2005 byla
provedena tympanostomie, zavedeni gromet do obou usi, tim se vylécila pfevodni
nedoslychavost. V ¢ervnu 2006 Iékafi indikovali sekundéarni zdkrok na patfe, patro
ziustalo zjizvené, ale velofaryngedlni uzavér je od této operace jiz dostateény (lékatskeé

zpravy z téchto operaci nebyly dodany).

Néazory matky

Matce byla po porodu doporucena navstéva Centra pro 1écbu rozs§tépovych vad. Zde
broZzuru ur¢enou rodi¢m déti s orofacidlnim rozst€épem (zde jsou informace o péci o
takové dité, jak ho krmit, jakd operace ho cekd atd.). V roce 1995, kdy se L. narodila,
nem¢li rodice pristup na internet a logopedicka literatura byla omezena. Matka uvadi, ze
pediatri¢ce a logopedce poskytla informace o PRS ona.

S medicinskou péci jsou rodice spokojeni, jako negativum uvadéji velkou vzdalenost

------

ORL I¢kafti, k plastickému chirurgovi a ortodontovi).
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Ptijeti ditéte do rodiny u obou rodici probihalo zpocatku s rozpaky, nejistotou a
strachem o dal$i vyvoj ditéte. Matka uvadi, ze jakmile byli dostate¢né informovani o

symptomatologii a 1écbé Pierre—Robin sekvence, strach se zmirnil.

5.6.5 Dg. Treacher-Collins syndrom

Kazuistika E.D. byla vypracovana podle sdéleni samotné E. a podle dostupnych
Iékatrskych zprav.

E. D. 23 let (viz Ptiloha ¢. 4, Obr. 7 a 8).

Symptomatologie

* antimongoloidni postaveni o¢nich Stérbin

* deformace uSnich boltcii a netplnd atrézie zevnich zvukovodl
* hypernazalita, symptomatické NKS pii sluchovém postiZeni

* hypoplazie licnich kosti

* naruSené mezicelistni vztahy

* rozStép patra

Rodinng anamnéza

V¢ék matky v dobé porodu 26 let, vék otce 28 let. Oba rodice jsou zdravi. E. ma dvé
sestry, mladsi sestra je silny alergik. V rodiné se zadna vrozend vyvojova vada, dédi¢né
onemocnéni, smyslova vada nebo naruSeni komunikacni schopnosti nevyskytuje.

Rodice 7iji ve spolecné domacnosti.

Osobni anamnéza
Té&hotenstvi probéhlo ziejmé bez komplikaci, porod v terminu, porodni vaha divky
byla kolem 3000 az 3500 grami. Necelé 4 roky zila E. v kojeneckém ustavu. Poté si ji

vzala do péstounské péce babicka z matéiny strany. E. je s matkou a otcem v kontaktu.

Vyvoj

Dle sdéleni E. psychomotoricky vyvoj, vyvoj kognitivnich procest, emocni a socidlni
vyvoj probihaly bez jakychkoli komplikaci.

Jak probihal vyvoj jeji tfeCi pfesné nevi. Problémy s vyslovnosti méla, vzhledem
k rozstépu patra a otevienému skusu ve frontalnim tseku, obtize ve vyslovnosti nazyva

,,5181ani““. Logopedii navs§tévovala od 4 do 6 let, zlepSeni bylo pry velmi vyrazné.
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E. si nepamatuje, Ze by byla nékdy vySetfovana v pedagogicko — psychologické
poradné ani ve specialné pedagogickém centru.

Vzhledem k nadprimérné inteligenci a brzké nahradé (v 6 meésicich) ztraty sluchu
kapesnimi sluchadly byla zafazena do b&zné ZS. Po ukonéeni povinné devitileté $kolni
dochazky, nastoupila na stfedni zdravotnickou S$kolu, studium uspé$né¢ ukoncila
maturitni zkouSkou. Nyni studuje na zemédélské univerzité, kde v cervnu 2009 ziskala
titul Bakalai a pokracuje v navazujicim magisterském studijnim programu a na vyssi

zdravotnické Skole, kde bude kon¢it v ¢ervnu 2010 absolutoriem.

Z odbornych vySetieni

Podle vysSetreni ORL z bfezna 2006 je fe¢ hypernazalni, objevuje se nazalni a
labiodentalni sigmatismus, dale rotacismus a rotacismus bohemicus. Sluch je korigovan
binaurdlné sluchadly na kostnim vedeni. Patro elevuje ptfi fonaci minimalné, vyskytuje
se velofaryngealni insuficience. Podle audiogramu je sluchova ztrata binauralné¢ 61 dB.

Neurologické vySetteni z dubna 2006 neukazuje Zadnou loziskovou syptomatologii,
nalez je v pofadku.

Podle psychologického vySetieni je E. mild, vstiicnd, dobie spolupracuje. Snazi se o
dosaZeni maximalniho vykonu. Neverbalni 1 verbalni Uroven rozumovych schopnosti
aktualné spadd do pasma nadpriméru. Pisemny 1 graficky projev odpovida véku, je bez
znadmek specifickych vyvojovych poruch uceni.

Klinicka logopedka doporucila E. aplikaci infraderveného svétla s vibraci v
orofacidlni oblasti, dale provadét dechovéd cviceni, fonac¢ni cviceni, orofacialni
gymnastiku. Masaze patra provadét tfikrat denné nalacno (desetkrat az ke spusténi
davivého reflexu). Bylo by tfeba zaméfit se na posileni oblasti mimického svalstva,
orofacialni a Sijové oblasti, protoze je naruSena jemnd motorika mluvidel. Byla
doporucena Orofacialni regulacni terapie Castillo Morales a myofunk¢ni terapie na
posilovani a regulaci mimickych svalt, pro nacvik mechanismu buccinator, lateralni
pohyby jazyka, spravnou pozici jazyka, na posilovani a pohyblivost ust, rti a jazyka.
Déle artikula¢ni cviceni, korekce spravného Celistniho thlu a zmenseni moznosti uniku

vzduchu do nosu pomoci stla¢eni nosniho chiipi.

Operace
Prvni operaci E. podstoupila v prvnich mésicich zivota (pfesny datum neni znam), a
to suturu patra. Vr. 1994 byla provedena tonzilektomie. Dalsi plastické operace byly

hlavné kosmetického rdzu (vyplnéni propadlé ¢asti obliceje pod o¢ima kostnim Stépem,
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ktery se ale vstiebal, proto byl reoperovan v roce 2004, kdy byl vlozen pod oci
na specializovaném pracovisti, kde ji operovali naruSené mezicelistni vztahy. V letech
1997 az 2000 probihaly korekce usnich boltcii. V 2004 podstoupila E. plastickou operaci
brady. V roce 2005 byl indikovan sekundarni zédkrok na patfe. Lékaiské zpravy z téchto
operaci nejsou dostupné. V listopadu 2009 byl E. voperovan titanovy implantat pro

sluchadla BAHA, ktera pouziva od ledna 2010.

Nazory E.

Zpravy o informovanosti rodi¢u nejsou dostupné. Piedpokladame, ze informovanost
nebyla dostatecna, vzhledem k roku narozeni E. (1987). E. je spokojend s plastickymi
operacemi, pomoci kterych se upravily anatomicko - funkéni a estetické poméry v

obliceji.

5.6.6 Dg. Treacher-Collins syndrom

Tato kazuistika byla zpracovdna dle sdéleni samotné M. a jeji matky a podle
dostupnych lékaiskych zprav. Inicialy byly na pfani divky zménény.

M. D. 24 let (viz Ptiloha ¢. 4, Obr. 9 a 10).

Symptomatologie

e deformace usnich boltct, atrézie zevniho zvukovodu
e gotické patro

* hypoplazie licnich kosti

* opozdény vyvoj feci

* symptomatické NKS pii sluchovém postizeni

Rodinn anamnéza

Matce bylo v dobé porodu 32 let, jeji zdravotni stav je dobry. Otci bylo v dobé
narozeni dcery 37 let. M. ma star§iho bratra. Otec i bratr vykazuji znamky Treacher-
Collins syndromu, genetické vySetfeni zifejmé nepodstoupili. Bratr se narodil s
roz§t€pem patra, ktery byl operovan ve 3 letech, na logopedii dochazel kvili palatolalii.

Rodi¢e neziji ve spolecné domadacnosti, jsou rozvedeni. Pfijeti dcery do rodiny
probéhlo bez vétsich problémt, protoze se v rodiné tento syndrom jiz vyskytl, rodina
byla seznamena s padesatiprocentni moZnosti, ze se narodi dal$i potomek s Treacher—

Collins syndromem.
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Rodice pfed narozenim dcery nevykondvali zaddné rizikové povolani, které by zvysilo

pravdépodobnost vyskytu vrozenych vyvojovych vad.

Osobni anamnéza

Matka byla od patého mésice téhotenstvi hospitalizovana pro rizikové téhotenstvi.
Porod prob¢hl v terminu. Brzy odtekla plodovd voda, u M. se objevila mirna hypoxie,
stravila proto jeden den v inkubatoru. Tato skuteCnost neméla zadné trvalé nasledky.
Porodni hmotnost byla 3100 gramti. Novorozenecka Zloutenka se nevyskytla. Po porodu
1ékati zjistili mnohocetné vrozené vyvojové vady, které poukazovaly na Treacher-
Collins syndrom.

M. byla kojena 3 mésice. Se sanim problémy nebyly.

Jako batole trpéla castymi anginami. Ve Ctyfech letech utrpéla otfes mozku.

Vyvoj

Psychomotoricky vyvoj probihal fyziologicky, sedéla kolem Sestého mésice,
samostatné¢ zacala chodit kolem jednoho roku. Byla samostatna, s hygienou nebo
oblékanim nebyl vétsi problém.

V deseti mésicich dostala M. sluchadla na obé usi. Prvni slova zacala fikat kolem
Sestnactého mésice, viceslovné véty asi ve dvou letech. Re¢ byla srozumitelna,
objevoval se interdentdlni sigmatismus, slovni zdsoba odpovidala véku a byla
srovnatelna s vrstevniky. Jak uvadi matka, M. uméla dobfe odezirat, proto s komunikaci
nebyl problém. Na logopedii dochazela M. ve <cCtyfech letech, matka byla s
praci logopedky spokojend, obtize v artikulaci ale pietrvavaji dodnes.

Ve ctyfech letech se naucila M. €ist, v péti letech psat a pocitat. Matka uvadi, ze ma
dcera vybornou pamét’. Adaptace na matetskou i zdkladni Skolu prob&hla v potadku. Dle
sdéleni samotné M. jsou jeji rozumové schopnosti v pasmu priméru. Absolvovala

stfedni managerskou Skolu a nyni studuje na vysoké skole.

Z odbornych vysetteni

Pro nepravidelnosti chrupu byl indikovan fixni ortodonticky aparat, ortodonticka
1écba byla uspésna, piispéla i k mirnému zlepSeni artikulace.

M. navstévovala klinickou psycholoZzku pro depresivni stavy, byla ji medikovéna
antidepresiva.

Audiometrickd vySetfeni podstupuje kazdy rok. Dle posledniho vySetfeni (22. 2.

2010) je ztrata na pravém uchu 50 - 75 dB , na levém uchu 55 - 75 dB.
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Operace
M. podstoupila dvé plastické operace usnich boltci. Pomoci mezizaberni chrupavky
byl vytvarovan boltec. V listopadu 2009 byl voperovan titanovy Sroub pro upevnéni

sluchadla BAHA, ktera pouZziva od ledna 2010.

Néazory matky

Po porodu bylo matce feceno, ze jeji dcera ma stejnou vrozenou vyvojovou vadu jako
jeji otec a bratr. Bliz§i informace (které ji nebyly do té doby zndmy) matka ziskala na
specializovaném pracovisSti. Matka se zajimala hlavné¢ o moznostech 1écby. Dle jejiho
sdéleni je dnes diky internetu mnohem vice dostupnych informaci.

Sama M. je spokojena s medicinskou péc¢i, nyni uvazuje o plastické operaci licnich

kosti.

5.6.7 Dg. Velo—kardio—facialni syndrom

Tato kazuistika byla vypracovana dle sdéleni matky a dle dostupnych I¢kaiskych a
jinych odbornych zprav (v 1ékafskych zpravach se objevuje termin DiGeorge syndrom
jako oznaceni pro Velo—kardio-facidlni syndrom, uziti tohoto terminu jako synonyma
pro VKFS je mozné, pozn. autora).

Z.D. 8leta 6 mésict (viz Ptiloha ¢. 5, Obr. 11).
Symptommatologie

* deformity analniho otvoru

e dysplazie usnich boltct

* hypertelorismus

* hypotonie

* mentalni retardace

* opozdény vyvoj fe¢i, symptomatické NKS pti mentdlni retardaci a sluchovém
postizeni

* opozdény vyvoj motoriky

* rozStép patra

e vrozena srde¢ni vada

Rodinng anamnéza
Matce bylo v dobé porodu 20 let, jak ukazuje vySetfeni FISH (viz nize), byla u matky

zjisténa mikrodelece 22q11.2. V détstvi se prokazal u matky defekt komorového septa,
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ktery se spontanné upravil. Otci bylo v dobé narozeni syna 26 let, krom¢é myopie se u
n¢ho nevyskytuje zadné dédi€né onemocnéni.

Otec matky zemiel na karcinom zaludku. Krom¢ vySe uvedenych se v rodiné
nevyskytuje zddnd smyslové vada ani porucha feci.

Z. nemé sourozence. Rodi¢e neziji ve spolecné domacnosti, jsou rozvedeni. Otec se
od rodiny odstéhoval, kdyz bylo Z. 7 let. Matka uvadi, zZe postizeni syna mohlo mit

urcity vliv na odchod otce.

Osobni anamnéza

Jak uvadi matka, téhotenstvi bylo bezproblémové. Porod probehl v 38. tydnu,
spontann¢ zahlavim. Z. métil 50 cm, porodni hmotnost byla 3350 g. Po porodu byly
zjiStény mnohocetné vrozené vyvojové vady. Z. byl na genetickém vySetfeni se zavérem,
ze by se mohlo jednat o variantu Gorlinova syndromu (zprava z tohoto vySetifeni neni

k dispozici).

Vyvoj

Psychomotoricky vyvoj byl u chlapce opozdén v disledku mentalni retardace a
sluchového postizeni.

O vyvoji motoriky a feci se matka podrobné¢ji nezminila, vSe je zfejmé z odbornych
vySetfeni.

Chlapec je v péci klinické logopedky pro détskou vyvojovou dysfazii, vadu sluchu a
izolovany roz$tép patra. Podle logopedky se rozuméni teci zlepSilo po piidéleni
sluchadel, fe¢ je hypernazalni, samohlaskova, s obasnym zapojenim souhlasek I. a II.
artikula¢niho okrsku. Mluvi ve 3 - 4 slovnych agramatickych vétich s dopomoci
pfirozené gestikulace, nesrozumitelné. Nyni (leden 2010) matka uvadi, Zze se fec
zlepSila, protoze se uci Cist a psat, rozsifuje se jeho slovni zdsoba.

Chlapec byl na zadost rodi¢t po piredchozim doporuceni ze strany pediatra vySetien
v PPP. VySetteni bylo provedeno v lednu 2006, pro snadnou unavitelnost a
nesoustfedénost chlapce bylo provedeno jesté kontrolni vySetfeni v tinoru 2006.

Od tfi let navStévoval Z. béZnou mateiskou Skolu. V péti letech byl vySetien v SPC
pro zaky svice vadami. Na zaklad¢ tohoto vySetfeni byl Z. zatazen do specialni
matetské skoly.

Pro Skolni rok 2007/2008 byl chlapci doporucen odklad skolni dochazky. Do prvni
tfidy zékladni Skoly praktické nastoupil v zafi 2008, jeho Skolni vysledky jsou
primérné.
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Z odbornych vysetteni

Genetické vySetfeni z inora 2005 potvrdilo, ze se podle chlapcova fenotypu jedné o
Velo-kardio-facidlni syndrom. Molekularné-cytogenetické vysetieni (FISH) prokazalo
mikrodeleci 22q11.2, kterd je odpové€dna za vznik syndromu. Zavér tohoto vySetieni:
,,... pro tento syndrom svédci jednak klinicky obraz: facialni stigmatizace, rozstép patra,
srdecni vada, jednak je prokdazdana delece na 22. chromozomu, typicka pro tento
syndrom. U matky byla zjistena stejnd mikrodelece. V rodiné se proto jedna o familiarni
vyskyt tohoto syndromu. Dédicnost mikrodelece je autosomdlné dominantni s variabilni
expresivitou. Riziko pro kazdého dalsiho potomka matky a pro potomky probanda je
50%, ze zdédi vyse uvedenou mikrodeleci.

Z vysetfeni v PPP vyplyva, ze zdravotni stav Z se promitd do celkového obrazu.
VySetfenim byl prok4zan nerovnomérny psychicky vyvoj, pracovni nevyzralost, mala
ochota spolupracovat v ¢innostech, které neodpovidaji jeho aktualnimu zajmu. Hodné
spoléha na pomoc a podporu ze strany okoli. Z vySetteni dale vyplyva: ,,...chlapcova
aktualni uroven mentalniho vykonu vyzniva celkové jako odpovidajici spise az do oblasti
lehkého defektu. Opozdeni v jednotlivych slozkach je zhruba o 1, 5 roku. Nelze vSak
opomenout skutecnost, ze se do aktudlniho obrazu promitaji i dusledky problému
s koncentraci pozornosti a jeji stalosti, snadnou unavitelnosti chlapce. Problémem je
rovnéz opozdeny rozvoj reci...Pro podporu koncentrace pozornosti, podporu pracovniho
a volniho usili chlapce je nutné zajistit pravidelny rezim, stanovit hranice a pravidla,
zajistit diisledné a jednotné vychovné vedeni. *

V disledku vrozeného rozstépu patra je podle vySetieni feci v SPC z ¢ervna 2006,
vyrazné narusena expresivni slozka feci. Chlapec mluvi ve slovech, spojuje je i do
kratkych vét, vyslovnost je vSak velmi obtizné srozumitelnd. Na lep$i Grovni je pasivni
porozumeéni fec€i, pokynim rozumi a v testové situaci se je snazi plnit. Pojmenuje na
obrazcich mnohé predméty 1 Cinnosti, spravné ukéze i pojmenuje barvy.

Z vySetteni z SPC z cervna 2006 dale vyplyva, ze Z. je mily chlapec, zpocatku
stydlivy, po chvili sdm spontdnné navaze zrakovy kontakt s psycholoZzkou. Dokaze
pracovat i v nepiitomnosti rodicli. Po 15 minutdch prace se vSak prestava sousttedit,
zvySuje se psychomotoricky neklid, m4 zajem o hrani, ale o fizenou c¢innost ne. Z.
samostatn¢ chodi i b&ha, je ovSem zbrkly, neddva pozor na cestu. Uchopi i drobné
predméty, navléka kordlky a po jedné je hdzi do uzké lahve. Tuzku uchopuje pravou
rukou, napodobi kolecko, svislou a vodorovnou ¢aru, kiizek i ¢tverec; nedafi se zatim
trojuhelnik a kosoctverec. Kresba postavy je na urovni hlavonozce, nakresli vS§ak mnoh¢

detaily (boty, prsty, klobouk). Dle sdéleni matky mechanicky napocita do 5. Co se tyce
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sebeobsluznych ¢innosti potfebuje jen mirnou dopomoc, sam si zajde na zachod, ji 1zici
nebo nabodava vidlickou, pije z hrnku, dokaze se svléknout i obléknout, obout boty,
tkanicky si zatim nezavaze.

Podle zpravy z ORL (bfezen 2008) bylo chlapci provedeno vySetieni BERA a
vysetieni otoakustickych emisi, ze zavéru téchto vysSetteni vyplyva, Ze nelze u chlapce
vyloucit poruchu sluchu v oblasti hlubokych ton. Bylo doporuc¢eno nazkousSeni
digitalniho sluchadla ,,WIDEx BRAVO B2 *“.

VySetfeni z SPC z kvétna 2008 ukazuje, ze komunikace je stdle problematicka.
Samotnéd fec je znacné nesrozumitelnd, vétSinou lze odhadovat obsah jeho projevu pouze
podle kontextu situace. Celkova urovein rozumovych schopnosti chlapce se dle vysledki
aktualniho psychologického vySetfeni pohybuje v pasmu lehkého mentalniho postizeni

(1Q 65).

Operace
15. ledna 2002 prob&hla operace srdce, nasledné potom 30. ledna 2002 operace kyly
(ktera podle lékatti nesouvisi s Velo—kardio—facidlnim syndromem). Sutura patra byla

provedena v bfeznu 2003.

Nézory matky

Matka prozivala po porodu zmatek a uzkost z nejistoty. O pfijeti ditéte do rodiny se
nerada zminuje.

Uvadi, Ze nejvice informaci ji poskytli na specializovaném pracovisti, pfi konzultaci
s genetikem. Znalost této problematiky se podle matky do soucasné doby nezlepsila.
Matka by uvitala pfiméfené a srozumitelné vysvétleni dédi¢nosti tohoto syndromu.
Matka uvadi, Ze je spokojena s praci pedagogickych pracovnikl v praktické Skole a v

SPC, tik4, Zze syn udé€lal obrovsky pokrok ve vyvoji feci.

5.7 ANALYZA VYSLEDKU KVALITATIVNIHO SYNDROMU

1. Jaké symptomy se vyskytuji u konkrétnich osob s Apert syndromem, s Pierre—
Robin sekvenci, s Treacher—Collins syndromem a s Velo—kardio—facialnim
syndromem?

Symptomatologie jednotlivych syndromt je variabilni. Popsané symptomy se vyrazné
neliS$i od poznatkii z literatury. Symptomy, které jsou v literatufe popsany jako

charakteristické pro dany syndrom, se vyskytuji i u probandf. Spole¢nym symptomem
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téchto syndromil je orofacidlni rozsté€p (konkrétné rozstép patra, popt. gotické patro).

Rozstép rtu €i celkovy rozstép (rtu, Celisti a patra) se u probandd nevyskytl.

2. Jaké jsou spole¢né symptomy téchto syndromii z pohledu specialni pedagogiky?

* NaruSeni komunikaéni schopnosti (viz nize).

* Pfevodni poruchy sluchu.

V péti ptipadech ze sedmi se vyskytuji pfevodni poruchy sluchu (u jedincti s Apert
syndromem nebyla zatim diagnostikovana Zzaddnd porucha sluchu). NejcastéjSimi
pfi¢inami prevodnich poruch sluchu u probandl jsou stfedousni zanéty, tekutina ve
sttedousi, deformity boltce, atrézie zevniho zvukovodu, srast stfedousnich kustek.
Resenim byla kompenzace poruch sluchu sluchadly ve tiech ptipadech (u TCS a VKFS)
a ve dvou pfipadech (u PRS) byly poruchy sluchu feSeny chirurgickym zakrokem —

tympanostomii.

* Mentalni retardace.

U chlapce s VKFS byla potvrzena lehka mentdlni retardace vySetfenim ve specialné
pedagogickém centru i v pedagogicko — psychologické poradné. U jedincti s AS zatim
mentéalni retardace diagnostikovana nebyla (vzhledem k nizkému véku — 2 roky, pozn.
autora). U ostatnich uvedenych syndromt se mentalni retardace nevyskytuje.

Divky s TCS maji IQ v pasmu priméru az nadpriméru a ob€ studuji vysokou skolu.

* Opozdény vyvoj motoriky.

Setfeni ukazalo, Ze vyvoj motoriky byl opozdén ve &tyfech piipadech, a to u AS,
VKFS, PRS. Nejvice problematickou oblasti je jemna motorika. Pfi¢iny naruSeni vyvoje
motoriky u probandl jsou casté hospitalizace a narkdzy, sluchové postizeni, mentdlni

retardace, hypotonie a polysyndaktylie.

* Poruchy pfijmu potravy.

U déti s roz§tépem patra je piijem potravy naruSen v disledku spojeni dutiny Ustni s
dutinou nosni. Potrava miize unikat do nosu, nedostate¢ny intraoralni podtlak je pfi¢inou
poruchy sani. Pét matek uvadi, ze mélo problém s kojenim, byly nuceny s kojenim
pfestat a krmit dit€¢ z lahve se specidlnim ndstavcem (jedna divka byla vychovavéana v

kojeneckém ustavu, proto informace o pfijmu potravy nejsou dostupné, pozn. autora).
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Protoze se u jedinci vyskytuje kombinace téchto ptfiznakli, mizeme hovofit o
osobach s kombinovanym postizenim. Podle toho pak vybirame 1é¢ebné, psychologické

a pedagogické prostiedky.

3. Jaké druhy narusSené komunikaéni schopnosti se vyskytuji u uvedenych jedinci
se syndromy spojenymi s orofacialnimi rozstépy?

Narusend komunika¢ni schopnost se vyskytuje u vSech probandii. Opozdény vyvoj
fe€i byl potvrzen u vSech probandi. Dal§im ¢astym narusenim komunikaéni schopnosti
je palatolalie, byla diagnostikovana v péti pripadech ze sedmi (u AS, PRS, TCS).
Hyponazalita se objevuje u Apert syndromu, hypernazalita u PRS a TCS. DalSim
narusenim komunikacni schopnosti jsou symptomatické poruchy fe¢i pifi mentalni
retardaci a/ nebo pfi sluchovém postizeni u TCS a VKFS. Interdentalni sigmatismus byl

diagnostikovan u divek s TCS. VSichni probandi navstévovali (navstévuji) logopeda.

4. Jak probiha psychomotoricky vyvoj, vyvoj emocni a socialni u konkrétnich déti
se SSOR?

U vsech uvedenych probandl byl popséan celkovy vyvoj. Neni pfesné¢ znamo, zda je
prosttedi, ve kterém probandi ziji pfiméfené stimulujici. Z uvedenych kazuistik vyplyva,
7e zdravotni stav ovliviiuje celkovy vyvoj ditéte. Cim hlubsi je postiZzeni ditdte, tim vice
syndrom, u kterého se vyskytuje vétsi pocet vrozenych vyvojovych vad.

Re¢ patii mezi oblasti, ve kterych dochazi nejéastéji k opozdéni, nasleduje jemna

motorika a dale emo¢ni vyvoj. Socialni vyvoj se zda byt u vSech probandii v normé.

5. Jak hodnoti rodi¢e probandi komplexni pé&i o tyto jedince v Ceské republice?

Rodi¢e jsou s medicinskou péci o déti se syndromy spojenymi s orofacidlnimi
rozstépy na specializovanych pracovistich spokojeni. Jako negativum uvadé¢ji velkou
vzdalenost od mista bydliS§té do odborného pracovisté a také neposkytovani lékaiskych
Zprav.

Pediatr (neonatolog) ve vétSiné piipadi narozeni postizeného ditéte nekontaktuje
klinického psychologa. Bylo zjisténo, ze by matky uvitaly konzultace s psychologem jiz
v porodnici, bezprostfedné po zjiSténi diagnézy svého ditéte. Matky nenavstivily
klinického psychologa ani pozdéji. Jedna divka s TCS pravideln¢ dochéazi ke klinickému

psychologovi (pfi¢iny nejsou znamy, pozn. autora).
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Sluzeb specidlnich pedagogli rodi¢e s détmi vyuzivaji. Nejvice logopeda, dale
surdopeda, somatopeda a psychopeda. Vzhledem k tomu, ze se u uvedenych syndromu
vyskytuji poruchy zraku a chovani v mens$i mife, rodi¢e nevyuzivaji sluzeb tyflopeda ani
etopeda. Rodice si informace o moZznostech specidlné pedagogické péce vyhledali sami,
nektefi se se specialnim pedagogem setkali ve stfediscich rané péce. Logopeda vyhledali

na zaklad¢ doporuceni pediatra nebo jiného specidlniho pedagoga.

6. Jakym zpisobem byly rodi¢iim poskytnuty informace o tomto postiZeni?

Bylo zjisténo, Ze informace o narozeni postizené¢ho ditéte byly rodicim sdéleny
nesrozumiteln¢, nevhodné, s miniméalni empatii. Rodice se shoduji, Ze je pro né
komunikace s 1ékati velmi problematicka. Jako laikové (vétSina rodich mé stiedoskolské

vzdélani, pozn. autora) nerozumi jejich odborné terminologii.

7. Hodnoti rodice tyto informace jako dostate¢né?

Z vypoveédi rodict také vyplyva, ze informace, které jim byly poskytnuty, nebyly
dostate¢né. Rodice uvadéji, ze si veSkeré informace museli dohledat na internetu. V
pripadé déti narozenych okolo roku 1987, rodi¢e neméli moznost dozvédét se o postizeni
svého ditéte témét nic. Matky se shodly, ze poskytuji informace spiSe ony odbornikiim.

V zahraniéi (Svédsko, Finsko, Norsko, USA) existuji asociace’, které sdruzuji jedince
se syndromy spojenymi s orofacidlnimi rozs$tépy a jejich rodice. Na jejich webovych
strankach je mozno dozvédét se o tomto postizeni vice. V Ceské republice vznikaji v

soucasné dob& webové stranky, které spravuji jedinci se SSOR (popi. jejich rodice)'.

8. Jakym zpisobem rodina prijala postiZzené dit€é a jakym zpisobem se otec
vyrovnal s narozenim takto postiZeného ditéte?

Narozeni postizen¢ho ditéte je pro rodice Sok. Matky uvadéji, ze prozivaly zmatek,
zpocCatku nemohly uvéfit skuteCnosti, Ze se jim narodilo postizené dité. Proto by bylo
dobré¢, aby matku kontaktoval klinicky psycholog.

S narozenim postizené¢ho ditéte se jiz vyrovnaly. Pfijeti ditéte do rodiny neprobehlo
vzdy uspéSné. Jedna divka nebyla vychovavana v rodiné€, ale v kojeneckém tustavu (je
tfeba fici, Ze se narodila v roce 1987, kdy byly postizené déti zavirany do ustavi, pozn.
autora). Zajimavé bylo zjiSténi, jakym zplisobem se s narozenim postizeného ditéte

vyrovnal otec. Tfi otcové z naSeho vzorku opustili rodinu a nasli si jinou partnerku,

° napiiklad: http://www.apert.se; http://www.cranio.fi; http://www.digeorge.no

1% http://www.treachercollinssyndrom.estranky.cz; http://www.apert.estranky.cz
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matky uvadéji, ze narozeni postizeného ditéte mélo jisty podil na odchodu otce. Ctyfti
otcove zustali v ptivodni rodinég, jak se vyrovnali s narozenim postizené¢ho ditéte nebylo
zjisténo. Problematické se matkdm jevi pfijeti ditéte do Sir$i rodiny (prarodice, ktefi
nechapou sloZitost situace).

Zatim nelze vyvodit zavér z toho, jak pfijali své postizeni zminéni probandi se
syndromy spojenymi s orofacialnimi rozstépy (vzhledem k jejich nizkému véku). Obé
divky s Treacher-Collins syndromem (23 a 24 let) neplanuji zalozit rodinu, protoze se

obavaji narozeni stejné postizeného ditéte.

5.8 DISKUZE

V praktické casti diplomové prace jsme zjiStovali odpoveédi na vysSe uvedené otazky.
Otazka tykajici se symptomatologie uvedenych syndromt byla zodpovézena dostatecné.
Spole¢né symptomy z pohledu specidlni pedagogiky byly popsany. Vyvoj déti se SSOR
byl sepsan podle dostupnych informaci. K hodnoceni komplexni péce o tyto jedince v
Ceské republice se nékteii rodi¢e vyjadiili velmi struéng, nelze proto délat obecné
zavery tykajici se spokojenosti s komplexni péci. Jiz pfed zahdjenim vyzkumu jsme
predpokladali, Ze informovanost odbornikti o téchto syndromech bude nedostatecna,
tento predpoklad se potvrdil. Vzhledem k tomu, Ze je otdzka pftijeti postizené¢ho ditéte do
rodiny velmi problematickd a intimni, neni v diplomové praci dostatecné zanalyzovana.
Tato problematika byla konzultovana pouze s matkami, informace o otcich jsou
zprostiedkované, proto mohou byt zkreslené. Téma rodiny ditéte s kombinovanym
postizenim by mohlo byt ndmétem pro dal$i vyzkum, ktery by se tykal kvality Zivota
osob dlouhodob¢ pecujicich o postizené dite.

Jako nedostatek praktické casti diplomové prace se nam jevi nejednost ve struktuie
kazuistik, coz je dano variabilni dostupnosti informaci, rliznou mirou ochoty rodici
spolupracovat a riznym vékovym rozlozenim respondentli. Problematickou
hodnotime také komunikaci ptfes email, ktera byla zdlouhava.

Porovnani naSich vysledki s vysledky jinych vyzkuma neni moZné, protoze nadm neni
zndm podobny vyzkum, ktery by se tykal problematiky osob se syndromy spojenymi s

orofacidlnimi rozstépy.

94



ZAVER

Diplomovéa prace se zabyva problematikou jedinci se syndromy spojenymi s
orofacialnimi rozstépy. Nasi snahou bylo rozsifit teoretické a praktické poznatky v této
oblasti.

Cilem prace bylo vysvétlit terminologii, popsat symptomatologii a etiologii
vybranych syndrom@ spojenych s orofacidlnimi rozs§tépy, konkrétné Apert syndromu,
Pierre-Robin sekvence, Treacher-Collins syndromu a Velo-kardio-facialniho syndromu.
Dale popsat komplexni pé¢i o tyto jedince v Ceské republice. V praktické &asti
diplomové prace jsme si kladli za cil popsat symptomatologii syndromd u konkrétnich
osob, zaméfovali jsme se podrobné¢ji na popis syndromil ze specidlnépedagogického
hlediska, popsat celkovy vyvoj déti se SSOR. Zjistit, jak jsou spokojeni rodice s
komplexni péci o tyto jedince. Jakym zpiisobem byly rodi¢im poskytnuty informace o
tomto postizeni a zda byly tyto informace dostatecné.

V teoretické Casti jsme vymezili pojmy, které se nejcastéji objevuji s uvedenou
problematikou, dale jsme popsali fyziologicky a patologicky vyvoj oblicejové casti
lebky a vznik rozs$tépu. Popsali vybrané syndromy spojené s orofacidlnim rozstépem
(Apert syndrom, Pierre-Robin sekvence, Treacher-Collins syndrom, Velo-kardio-facialni
syndrom). Uvedli jsme poznatky z komplexni péce o jedince s témito syndromy, kterou
jsme rozdélili v ramci diplomové prace na slozku lékairskou, psychologickou a
specialnépedagogickou. Tyto poznatky porovnavame se zahrani¢nimi zdroji (ze
Slovenska, z USA a ze Svédska).

V praktické casti bylo poloZeno osm vyzkumnych otdzek, pro ziskani odpovédi na
tyto otazky byl pouzit kvalitativni vyzkum, hlavni metodou byla kazuistika. Bylo
sepsano celkem sedm kazuistik. Udaje potiebné k sepsani kazuistik byly ziskany z
anamnestickych dotaznikt, které vyplnovali rodice probandii a z dostupnych odbornych
zprav. Nasim cilem bylo popsat symptomatologii syndromi u konkrétnich jedinci. NaSe
poznatky se vyrazné neli§i od poznatkl zahrani¢ni literatury. Spole¢nym symptomem
téchto syndromt je orofacidlni rozstép (jak vyplyva z nazvu), dalsi symptomy jsou
variabilni. Ze specialnépedagogického hlediska byly vybrany tyto symptomy: A)
naruSend komunikacni schopnost, kterd se vyskytla (vyskytuje) u v8ech probandd, mezi
nejcastéji vyskytujici se NKS patii opozdény vyvoj fe¢i a palatolalie. B) prevodni
poruchy sluchu, které se objevily u péti probandti, nejcastéjSimi piricinami poruch sluchu
byly zanéty stfedniho ucha a deformity vnéjSiho ucha. C) mentalni retardace, ktera byla
potvrzena v jednom piipadé, ve dvou ptipadech jde o suspektni mentdlni retardaci. D)

opozdény vyvoj motoriky se vyskytl v péti ptipadech, nejvice problematickou oblasti
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byla jemna motorika. E) poruchy pfijmu potravy svych déti potvrdilo pét matek, matky
dale zminuji problémy s kojenim. Dal$im cilem bylo popsat celkovy vyvoj déti s témito
syndromy. Bylo potvrzeno, Ze celkovy vyvoj je ovlivnén zdravotnim stavem ditéte a
dale prostiedim, ve kterém zije (podnétnost prosttedi jsme nezjiStovali).
Co se tyce spokojenosti rodi¢t s komplexni péc¢i o jedince se SSOR, bylo zjisténo, ze
rodi¢e jsou spokojeni s medicinskou 1 specidlnépedagogickou péci, zminuji ale 1
nedostatky v péci. Dale jsme se zabyvali informovanosti rodi¢li, a to jakym zptisobem
byly rodi¢iim poskytnuty informace o tomto postizeni a zda byly tyto informace
dostate¢né. Bylo zjisténo, ze odbornici nejsou podle rodicti dostate¢né informovani o
syndromech spojenych s orofacidlnimi roz§té€py, poskytovani informaci je nedostatecné,
pro rodi¢e nesrozumitelné. Bylo by dobré, aby rodi¢e déti se SSOR ziskali prvni
informace jiz v gynekologicko-porodnickych oddélenich, aby byli sezndmeni
s moznostmi 1écby vrozenych vyvojovych vad (coz zahrnuje chirurgickou Iécbu,
logopedickou intervenci (v ptfipadé narusené komunikacni schopnosti), psychologickou
péci a v mnoha ptipadech specidlnépedagogickou péci) prostiednictvim informacnich
brozur, kde by bylo uvedeno, jak postupovat v pfipadé narozeni postizeného ditéte a

adresar pracovist’ a organizaci, na které se rodice mohou obratit.
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Ptiloha €. 1 Anamnesticky dotaznik (str. 70 a 71)

Duveérné!

Anamnesticky dotaznik

Tento anamnesticky dotaznik slouzi k ziskani nezbytnych informaci o VaSem ditéti, ze

ziskanych udajii bude sepsdna kazuistika v diplomové préaci s ndzvem Syndromy spojené s

orofacialnimi rozstépy.

Symptomatologie (pfiznaky nemoci)

©)

o

akné

anomalie ledvin

anomalie fitniho otvoru
antimongoloidni postaveni o¢i
baze jazyka posunuta vzad
bipolarni afektivni porucha
deformace u$nich boltcii

deprese

gotické patro

hypokalcemie (nedostatek vapniku)
mala dolni ¢elist

mald horni Celist

mentalni retardace

mélké ocnice (vystouplé oci)
mongoloidni postaveni oci
naruseni komunika¢ni schopnosti
(poruchy feci — $islani, rackovani,
zadrhéavani, rychlé tempo feci,
huhnavost, opozdény vyvoj feci,
nesrozumitelna fe¢, nemluvnost)
naruseni mezicelistnich vztahli
nedostatecné vyvinuté licni kosti
nedostatecné vyvinuty brzlik

nizko posazené usi

oCi1 posazené daleko od sebe
opozdény vyvoj motoriky
ortodontické obtize

poruchy sluchu (pfevodni, percepcni)
piedcasny srist lebe¢nich sva
propadla stfedni ¢ast obliceje
orofacidlni rozstép

snizend obranyschopnost organismu
specifické poruchy uceni (dyslexie,
dysgrafie, dysortografie)

srust ¢lankd prstd na rukou a nohou
vrozena srdec¢ni vada

zapadavani jazyka



Rodinna anamnéza

* Matka — vék v dob¢ porodu syna/dcery (mésice a roky), zdravotni stav (soucasny i
minuly), zamé&stnani?

e Otec — vek v dobé narozeni syna/dcery (mésice a roky), zdravotni stav (soucasny i
minuly), zaméstnani?

* Sourozenci

© nejsou?
o Jsou (pocet, zdravotni stav)?

* Objevil se syndrom spojeny s orofacidlnim rozstépem jesté u nékoho jiného v roding
(sourozenci, prarodiCe, praprarodiCe, tety, strycové, sestfenice, bratranci atd.)?

ANO x NE

* Objevil se orofacidlni rozstép v rodiné (ret, patro, celist)?

ANO x NE

*  Vyskytuji se v roding jina dédi¢na onemocnéni?

ANO (jaka?) x NE

*  Vyskytuji se v rodin€ n&jaké poruchy teci (,,5i81ani*, ,,ra€kovani®, huhiiavost,
nemluvnost, opozdény vyvoj feci a jin€)?

ANO (jaké?) x NE

* Objevila se n¢kdy v rodin€ porucha sluchu (nedoslychavost, zbytky sluchu, hluchota)?

ANO x NE

Osobni anamnéza
» Jak probihalo t€hotenstvi (bez komplikaci, s komplikacemi, prodélané nemoci, urazy

behem tehotenstvi, uzivané 1éky, alkohol, jde hlavné o prvni tfi mésice)?

e Termin porodu (pfedcasny, v terminu)?

e Prib¢h porodu (v normé, protrahovany)?



e Porodni hmotnost?

* Prvni projevy syna/dcery (kiik, duseni, kiiSeni), jin¢ vyjimecnosti?

* Novorozenecké zloutenka
ANO x NE

. Vyvoj do jednoho roku:

kojeni (jak dlouho?), séni a polykani (néjaké problémy, vse v potadku?), rist zubd,
pocatecni hlasové projevy (prosim, co nejpodrobnéji — broukani, zvatlani, hrani si

s mluvidly), prvni slova — kdy?, prvni véty — kdy?,

sezeni, chiize — kdy?

. Vyvoj do tii let?

Sebeobsluzné Cinnosti (kdy sam/sama jedl/a, jak udrzoval/a ¢istotu)?

Noc¢ni pomocovani?

ANO x NE

Srovnani jeho/jejich ¢innosti s vrstevniky.

* Vyvoj feci (kdy zacal/a skloniovat, ¢asovat?), specifika komunikace (znakovy jazyk,
jeho/jeji vlastni vymysleny jazyk)? Hybnost mluvidel (otvirdni pusy, olizovani se)?

* Dychani pusou x nosem?

* Zlozvyky (cucani prsti)?

. Uprednostiiovani pravé/levé ruky, kresebné aktivity (pokud mate z této doby
n¢jaky obrazek, mizete ho zaptjcit), manipulace s predméty?

. Pozorovana specifika (nechutenstvi, psychickd traumata, smyslové vady, pritb¢h
spanku, no¢ni pomocovani)?

. Vyvoj do skolni dochazky?

. Vyvoj kresby (nechtél/a nebo nerad/a kreslila, bavilo ho/ji to, kresba postavy)?

. Do jaké matetské skoly chodil/a? Jak prob¢hla adaptace na mateiskou skolu?



. Vyvoj v pribehu skolni dochazky?

* Do jaké zékladni Skoly chodil/a? Jak prob¢hla adaptace na skolu (tésil/a se, netésil/a,
byl/a zkostny/a)?

» Jakou rukou psal/a, srovnani jeho/jejich ¢innosti s vrstevniky (lisi se (jak)- nelisi se)?
. Re¢ dnes (aktivni a pasivni slovni zasoba, artikulace (srozumitelna x
nesrozumitelnd), hovoti gramaticky spravné?, tempo feci, mimika, gesta, vyskytuji se
poruchy teci)?

. Rozumové schopnosti (IQ)?

. Vysetteni v SPC nebo PPP

ANO (kdy, jaky byl zavér vysetieni?) x NE

Jak je dit€ vnimano okolim (rodinou, ucitely, ...)?
Ptitomnost vyjimecnych schopnosti?

ANO (jaké?) x NE

. Jaké operace syn/dcera podstoupil/a?

(plastickou operaci, odstranéni krénich nebo nosnich mandli — kdy?)

. Prodélal/a néjakou vaznou nemoc, vysoké horecky, opakované zanéty stfedniho
ucha, n¢jaky vazny traz — kdy?

. Uziva dlouhodobéji néjaké 1€ky?

. Navstévujete (navstévovali jste) logopedku? (klinickou, ve skole) - od kdy do kdy?
. S jakymi obtizemi v feCi (neumél/a nékteré hlasky, mél/a palatolalickou fec (kvuli
rozstépu), poruchy hlasu)?

. Jak Casto jste logopedii navstévovali, jaky byl pritb¢h, logopedka spolupracovala

s rodi€i, ukazovala, co je potfeba cvicit doma a jak?



. Jaka byla slovni zdsoba syna/dcery v dobé, kdy jste zacinali nav§tévovat
logopedku (stejna jako u vrstevniki, pouZzival/a méné slov)?

. Jaké byly/jsou vysledky logopeaicke péce (zlepseni (ve kterych oblastech),
nezlepsilo se nic, zhorsil/a se (ve kterych oblastech))?

. Jak mluvi dnes?

. Jaké jsou zkuSenosti s logopedkou (byli jste spokojeni, nespokojeni, mate neutralni
postoj k jeji praci)?

. Byl/a syn/dcera na n¢jakém vysetieni sluchu?

ANO (jaké vySetieni, kdy, vysledky?) x NE

. Vyskyt specifickych poruch uceni (dyslexie,dysortografie,dysgrafie apod.)
ANO (jaké?) x NE

. Vyuzili jste nékdy psychologickou péci?

ANO (kdy, piiciny?) x NE

. Jak hodnotite 1ékaiskou pééi v Ceské republice?

. Jak jste byla spokojena s péci 1ékaiti, kdyz se narodil/a syn/dcera? Byli
informovani?

. Byly dostupné néjaké informace o syndromu?Kdo Vam tyto informace poskytl?

Meéila jste dostatek téchto informaci? Jakym zptisobem byly informace poskytnuty?

. Co Vam schazelo?(co se tyce informaci nebo péce)
. Je pro Vas snadné nebo obtizné komunikovat s odborniky? (proc)
. Jak to vidite nyni? Zlepsila se informovanost?

Dé&kuji.



Priloha €. 2 Apert syndrom (str. 72 a 75)

Obr. 1 J.M., 3 dny po porodu.

Obr. 2 J. M., po operaci hlavy, v€k 7 mésicu.

Obr. 3 L. S., n¢kolik dni po porodu.



Obr. 4 L. S., po operaci hlavy, vék 7 mésict.



Priloha €. 3 Pierre-Robin sekvence (str. 80)

Obr. 6 L. K., vék 14 let.



Priloha €. 4 Treacher-Collins syndrom (str. 83 a 85)

Obr. 7 E. D., n¢kolik dni po porodu.

Obr. 8 E. D., veék 21 let.

Obr. 9 M. N., vék 5 let.



Obr. 10 M. N., vk 22 let.



Priloha €. 5 Velo-kardio-facidlni syndrom (str. 87)

Obr. 11 Z. D., vek 4 roky.
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