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Anotace: Predlozeny text se zabyvad charakteristikou vyvoje jazykovych schopnosti chlapce s
mikrodelecnim syndromem chromosomové oblasti 16pl1.2. Projevy daného syndromového
onemocneni jsou velmi variabilni. Dité, které je soucasti pripadové studie, ma kromé vsech
typickych symptomii delecniho syndromu i pridruzenou praktickou hluchotu. Ackoliv je
sluchova vada u chlapce oboustranné kompenzovana kochlearnim implantdatem, rozvoj

mluvené reci je velmi omezeny a od toho se odviji i zvoleny terapeuticky pristup.

Abstract: The submitted text is dealing with the characteristic of the language abilities
development in the young boy with the microdeletion syndrome in the chromosom area 16p
11.2. The symptoms of this syndrom desease are variable. Apart from the typical symptoms of
the deletion syndrom, the young boy also suffers from the associate practical deafness. Even
though the deafness is bilaterally compensated by the cochlear implants, the speech
development is limited. Based on this fact, appropriate therapeutical approach has been

chosen.

Uvod

Syndromové poruchy jsou velmi variabilni a vada sluchu mize byt pouze jednim
Z nékolika dalSich symptomi a zdravotnich problémi konkrétniho jedince. V nasledujicim
textu se zaméfime na charakteristiku chlapce jménem Jan, u kterého byla diagnostikovana
delece chromozomu 16p11.2 a mimo jiné byla potvrzena i sluchova vada. Mikrodelece

16p11.2 je oznacovano jako varianta poctu kopii (CNV — copy number variant), coZ znamena,



ze je rozdil v poctu kopii urcité ¢asti genetického materidlu. Standardné ma clovék dve kopie
svého genetického materialu (jedna kopie od matky a jedna kopie od otce). Tato delece se tedy
vyznacuje vynechanim nebo duplikaci genetického materialu (tj. absenci nebo extra se
vyskytujici ¢asti chromozomu).

K deleci chromozomu 16p11.2 mize dojit z riznych pfi¢in. Etiologie dele¢niho
syndromu mtize byt napiiklad z diivodu genetické zatéze v roding, kdy jeden z rodict deleci
16p11.2 ma a existuje 50% pravdépodobnost, Ze se stejnd odchylka projevi i u jeho potomka.
Daleko castéjsi je ovsem vyskyt ,,de novo®, coz znamena, ze mikrodelece je v rodiné zcela
nova. Tato varianta se objevuje u témét 75 - 80% (tedy 3 ze 4 déti) s diagnostikovanou deleci,
kterou nezdédilo od matky ani otce. (Miller a kol., 2009) To je i pfipad Jana a jeho dvojcete,
bratra Adama.

Existuji rdzné typy genetickych testti, diky kterym lze rozpoznat typickou deleci
16p11.2. DNA ¢ip (DNA microarray) je technologie slouzici k analyze variability DNA a
funguje na principu alelové specifické hybridizace. Jeji vyhodou je soucasné vySetieni velkého
mnozstvi sekvencnich variant. Tento typ testovani je zpravidla prvni, ktery je indikovan, kdyz
se objevi podezieni na geneticky podminéné vyvojové opozdéni ditéte. | v ptipad¢ Jana mame
k dispozici vysledky genetického vySetfeni metodou Cipové technologie. Dalsi test, nazvany
Fluorescen¢ni in situ hybridizace (FISH), patfi mezi vySetfeni, kterad
zkoumaji DNA na chromosomalni urovni na zakladé molekularné genetickych principti. Jejich
hlavnim ucelem je tedy zjistit rizné submikroskopické chromosomalni aberace, které jsou
Spatné zachytitelné klasickym vySetfenim karyotypu v optickém mikroskopu. Tento typ
vySetieni se pouziva piedevsim k urceni, zda i jini pfibuzni nesou specifickou genetickou
zménu, ktera byla identifikovana v roding. (Mihalova, Stekrova, Valerianova, 2011). | v piipadé
Janovy rodiny bylo doporuceno realizovat dalsi testovani.

Delece nebo duplicita chromozomu 16p11.2 je stale vice uznavana jako jedna z
nejcastéjSich chromozomalnich poruch. Prevalence je nasledujici - 1/2300 zivé narozenych déti
ma deleci 16p11.2 a u 1/1900 déti se objevuje duplicitni typ 16p11.2. Uvadi se, ze u 1 ze 100
jedinct s poruchou autistického spektra je pfitomna delece nebo duplicita chromozomu
16p11.2, coz ¢ini z této vady jednu z nejbézné&jsich genetickych pti¢in autismu. Vedle toho je
piiblizn€ u 24 % jedincii s deleci 16p11.2 diagnostikovana PAS, objevuje se stereotypni
chovani, ptipadné obtiZe v socialni interakci. (Miller, Hultén, 2010)

Jak jiz bylo zminéno, typické symptomy tohoto syndromového onemocnéni jsou
velmi variabilni a zahrnuji Sirokou 8kélu riznych vyvojovych a behavioralnich obtizi. Urcitou

kombinaci z nich mizeme sledovat i u Jana. U chlapce se kromé typickych symptomi
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mikrodelece chromozomu 16p11.2 objevilo jesté sluchové postizeni, coz byva u 11 % jedinct
s uvedenou mikrodeleci. (Miller a kol., 2009) Vedle toho ovSem existuji i nositelé delece
16p11.2, u kterych se vyskytuji pouze mirné obtize, naptiklad specifické poruchy uceni a
pozornosti, ¢i opozdény vyvoj feCi. Stejné jako u Adama, bratra Jana. Az 71 % osob
suvedenym syndromem ma diagnostikovanou fecCovou nebo jazykovou poruchu. (Miller,
Hultén, 2010) Opozdéni vyvoje feci muze byt jednim z prvnich pfiznaki delece 16p11.2,
kterych si rodi¢e u svého potomka vS§imnou. Déti s uvedenym syndromem maji obvykle vétsi
potize s expresi, nez s recepci mluvené fe¢i. Mezi dalsi nejCastéjsi potize patii:

* poruchy artikulace,

* poruchy fonace,

« dyspraxie/apraxie - porucha planovani a koordinace pohybt nejen v oblasti hrubé

motoriky, ale i motoriky mluvidel,

* poruchy plynulosti feci,

* poruchy hlasu.

Dale se uvadi, ze téméf polovina nositeli daného dele¢niho syndromu ma problémy
s pohybem v diisledku nedostate¢né koordinace. Déti maji obtize s motorickym planovanim
pohybu, rodi¢e své déti Casto popisuji jako ,,neohrabané®. Stejné tak maji v poloviné ptipada
dominantni levou ruku nebo nemaji vyhranénou lateralitu vubec, jako je tomu i u Jana.
V kojeneckém ve€ku byva Casto pozorovan nizky svalovy tonus/hypotonie. (Miller, Hultén,
2010)

U jedinct s deleci 16p11.2 je vyskyt ADHD ve stejném poméru jako vyskyt vyse
zminované poruchy autistického spektra. Stejn¢ tak se u fady jedinct projevuji i rtzné
psychiatrické diagnozy, vedle schizofrenie jsou pozorovany i dalsi stavy, jako je obsedantné-
kompulzivni porucha, poruchy nalady, bipolarni nebo panické poruchy. (Miller a kol., 2009)

Dalsi mozné obtize spojené s deleci 16p11.2 jsou rtizné ristové anomalie i zvySena
velikost hlavy (makrocefalie), coZ s sebou nese riziko vyskytu neurologickych onemocnéni,
napf. epilepsie. U jedinct s uvedenou deleéni syndromovou vadou se objevuji i problémy
s nadvahou, které¢ Casto manifestuji az v obdobi dospivani. V nasledujici tab. ¢. ??? jsou

uvedeny dal$i zdravotni komplikace, které se mohou s deleci 16p11.2 pojit:

DalSi zdravotni komplikace Cetnost vyskytu Popis obtizi

Zazivaci problémy reflux — 28% zvraceni, bfisni distenze, prijmem
zacpa — 38% a krev ve stolici
prijem — 25%
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Zanét sttedniho ucha 36% usni infekce v détském véku

Skolioza 10% abnormalni zakfiveni patefe, které

se vyviji v prub¢hu ¢asu

Vrozené srde¢ni vady 6% srdecni problémy se vyskytuji pfi
narozeni; pravdépodobnost

vyskytu je mirn¢€ vyssi nez u bézné

populace

Tab. ¢.2?? Dalsi zdravotni komplikace spojené s deleci 16p11.2 (Zdroj: Miller, Hultén, 2010 [online])

Celkova charakteristika Jana: Jan je aktivni, velmi temperamentni chlapec, ktery se narodil
v Cervenci 2014. Jedna se o dité s diagnostikovanou vrozenou mikrodeleci 16p11.2, u n€hoz se
dané syndromové onemocnéni projevilo v mnoha oblastech. Jednd se zejména o OpoZdény
psychomotoricky vyvoj, naruseny vyvoj fe¢i a rovnéz se vyskytly poruchy pozornosti
s hyperaktivitou. Jiz vySe popsany vyskyt sluchového postizené jako soucast daného
syndromového Onemocnéni, je potvrzen 1 v piipadé¢ Jana, u kterého bylo tézké sluchové

postizeni feSeno oboustrannou kochlearni implantaci v jeho necelych dvou letech.

Rodinna anamnéza: Jan pochazi z uplné rodiny, rodice ziji v partnerském vztahu. Chlapec ma
bratra Adama (dvojce), u které¢ho byla rovnéz diagnostikovana mikrodelece 16p11.2 projevujici
se v podob¢ poruch pozornosti s hyperaktivitou a specificky naruseného vyvoje fe¢i. Rodice

chlapcti nejsou nositeli popisované mikrodelece, zadné zdravotni obtize neudavaji.

Osobni anamnéza: T¢hotenstvi matky bylo vedeno jako rizikové z diivodu o¢ekéavani narozeni
dvojcat (chlapcil). V prabéhu téhotenstvi se vyskytla cela fada odchylek a zdravotnich
komplikaci u matky i1 déti, pfed¢asny porod probéhl ve 36. tydnu téhotenstvi a byl ukoncen
sekei. Jan se narodil jako druhy a byla u néj horsi poporodni adaptace, celkové prospival a
prospiva hiife nez bratr Adam. Zahy po narozeni doSlo u chlapce ke stfevni nepriichodnosti,
ktera se projevovala zvracenim, bfiSni distenzi, prijmem a krvi ve stolici, a situace si vyzadala
chirurgické feseni. Kojeni chlapce se od narozeni nedafilo a s ohledem na zdravotni stav Jana
byla zavedena uméla vyziva. V soucasnosti pfijima chlapec potravu bez jakéhokoliv omezeni,

stejné tak netrpi zadnymi obtizemi spojenymi s vylu¢ovanim.

Oblast sluchového vnimani — dle slov matky chlapec od raného vé€ku nereagoval na

zvuky. Jan absolvoval vysetteni BERA, pfi kterém se objevila odpoveéd’ na levé strané na



akustickou stimulaci pfi intenzit¢ 80 dB, vpravo pii 90 dB. U chlapce byla prokazana velmi
tézka oboustrannd percep¢ni vada sluchu, kterd byla od ledna 2016 kompenzovana sluchadly
Phonak Naida vykonnostni fady SP a za vyuziti mékkych usnich tvarovek. Dle opakovanych
méteni prostfednictvim metody VRA (visual reinforcement audiometry), coz je vySetiovaci
metoda, ktera v nékterych ptipadech nahrazuje, ptip. dopliluje vySetteni BERA, byl opakované
potvrzen nulovy ptinos sluchadel. Ani v domacim ptirozeném prostiedi se po aplikaci sluchadel
neobjevovaly zadné reakce na zvuky. Chlapec byl vyhodnocen jako vhodny kandidat pro
kochlearni implantaci a v dubnu 2016 byl na ORL klinice FN v Ostravé operovan.

Béhem prvniho nastavovani procesorti nebyla zaznamenana zadna reakce, az po
n¢kolika dalSich programovanich zacal Jan reagovat napi. na zatleskani a zvuky vybranych
hudebnich nastroji. Jan pfi méfeni ve VRA laboratoti spolupracoval a doposud spolupracuje
vybérove, pii métfeni je tfeba chlapce motivovat a povzbuzovat ke spolupraci. Ackoliv vysetteni
VRA absolvoval jiz n€kolikrat, ne vzdy se datis ohledem na jeho vykyvy pozornosti a Spatnou

spolupraci méteni dokoncit.

Vysledky méieni VRA v roce 2018: Vysledky méireni VRA v roce 2019:

S levym implantatem do volného pole se objevuji | S levym implantatem do volného pole se objevuji jisté
jisté reakce na 125Hz - 500Hz pfi intenzité 60-70 dB | reakce na 125Hz - 500Hz pfi intenzité 55 - 85 dB HL,
HL, ojedinéla reakce na 4 kHz - 70 dB HL. ojedinéla reakce na 4 kHz pti intenzité¢ 85dB HL.

S pravym implantatem do volného pole jsou reakce | S pravym implantatem do volného pole jsou reakce jisté
jisté pouze ve frekvenénim pasmu 125Hz -1kHz pti | pouze ve frekvenénim pasmu 125Hz -1kHz pti intenzité

intenzit¢ 40-50 dB HL. 45-50 dB HL.

Tab. €. 2?? Vysledky méieni VRA (vlastni zdroj)

Oblast komunikace/Fecového vyvoje — komunikacni schopnosti Jana se zpocatku
nevyvijely a stale se vyviji velmi pomalu. V jeho projevu se vyskytuji neartikulované zvuky,
na zaklad¢ individualni logopedické péce se podafilo vyvodit izolované vybrané samohlasky,
vyjime¢né se ve spontannim projevu Jana objevi slabiky, max. ve spojeni s obouretnymi
hlaskami a samohlaskou A, tedy PA, BA, MA. Nelze ovsem s jistotou tvrdit, Ze se jedna o

fetézeni slabik, jejich reduplikaci a nasledné uzivani s vyznamem. Chlapctv projev lze hodnotit



jako zdmérnou komunikaci s vyuzitim velmi omezeného mnozstvi vyrazovych prostredki,
ptedevsim ve vizudln€ motorické roving.

V orofacidlni oblasti je patrna nizk4 praceschopnost retného uzavéru, nepfesnosti jsou
zjevné i ve sméfovani vydechového proudu a nedostateéné sile vydechu. Chlapec prevazné
dycha usty. Patrna je nestabilita Celisti a jeji vybocovani. Rozsah pohybi jazyka neni limitovan,
avSak jeho elevace se nedafi. Jan ma vyrazné obtize s motorickym planovanim pohybu
v artikula¢ni oblasti, coZ odpovida symptomim uvedené¢ho mikrodele¢niho syndromu.

Chlapec jednoznacné inklinuje ke komunikaci na zadklad€ vizualniho kandlu. Jan
zacinal dle slov rodi¢t uzivat prvni znaky jiz pfed operaci kochlearni implantace, jednalo se
ptirozené 0 funk¢ni gesta, protoznaky. Aktualn€ chlapec aktivné uziva ptiblizné kolem 80 —
100 znak, které je schopny rtizné kombinovat a skladat do max. dvouslovnych vét. Rozviji se
jeho porozuméni, avSak stale jsou jeho vypovédi velmi limitované, véty v ¢eském znakovém
jazyce nejsou spravné strukturovany, netvofi otazky, ptrevazné inklinuje k uzivani podstatnych
jmen a sloves. Bohaté uziva mimiku a dal$i vyrazové prostiedky spojené s vizualné motorickym
projevem. Pfitomnost v matetské Skole pro sluchové postizené a mozZnost komunikace
s neslySici pani ucitelkou, ma na chlapce jednoznacné pozitivni vliv. Rodice chlapce zvoleny
komunikaé¢ni systém pii kontaktu s chlapcem preferuji, znakovou zasobu si rovnéz rozsituji.

Porozuméni mluvené feci Ize u chlapce pomérné obtizné hodnotit. Vzhledem k tomu,
ze se objevuji vyrazné vykyvy v jeho reakcich na zvukové podnéty hudebni i nehudebni
povahy, lIze jen s malou jistotou uréit, Ze reaguje na lidskou fe¢. Pfi individualni logopedické
pécis chlapcem, ktera je zajistovana nejen na padé specialni Skoly, ale i v ambulanci logopeda,
jsou kromé mluvené feci vyuzivany hudebni nastroje (Orffovo instrumentarium), ptip. aplikace
na tabletu, coz chlapec jednozna¢né preferuje. (Napt. uréovani intenzity zvuku, kdy ma Jan
oznacovat piislusny interaktivni obrazek s vyrazy obliceje, zda byl dany zvuk pfili$ hlasity nebo
tichy).

Pokud je chlapec pfili§ zabrany do hry, nereaguje na jiné zvuky, misty ani na zavolani.
V ptipadé€, Ze mu spadne civka k feCovému procesoru z hlavy, je sdm schopny si ji nasadit zpét.
Pokud se mu vSak vybije baterie, nerozlisi pfitomnost ¢i neptitomnost zvuku. Dle hodnoceni
klinického inzenyra, ktery nastavuje zvukové procesory kochledrniho implantatu, se jedna o
typické reakce z dvodu oslabené cinnosti VIII. hlavového nervu. Nervova vladkna
sluchorovnovazného nervu nemohou byt dostatecné stimulovdna elektrodami kochlearniho
implantatu ve vnitfnim uchu. Na toto riziko byli rodi¢e upozornéni jesté pred kochlearni

implantaci na zéklad¢ vysledku vySetifeni magnetické rezonance.



Oblast motoriky - Chlapec je velice aktivni a misty neodhadne mozné nasledky pti
nekontrolovaném pohybu. Jeho pohyby nejsou piilis koordinované, zvlada vsak jizdu na kole,
na prulezkach, ¢i pti chizi ze schodl a do schodt stfida ob& nohy. Jemna motorika se u chlapce
stale rozviji. Lateralita zatim neni vyhrazena, Jan pfi riznych ¢innostech pouziva a sttida obé
ruce. Pfi praci s psacim nacinim jsou pohyby rukou strnulé a jednoduché. Tuzka je uchopena
kteCovité, jeji tchop neni vyzraly.

Grafomotoricka cviceni, ¢i jakékoliv ¢innosti spojené s kreslenim, jsou obvykle ze
strany chlapce odmitany. Kresba figury se nedafi, po obsahové strance jsou jeho kresby
nevyzralé, spiSe na trovni 2 — 3 letého ditéte. Objevuje se kresba hlavonozce — oval, linka a

trasnovité vybézky, jesté neoddeluje trup od hlavy.

Proces vzdélavani - Jan se svym bratrem Adamem zacal od zaii 2017 navstévovat 3x
tydné matefskou Skolu pro sluchové postizené v kombinaci s béznou matei'skou $kolou v misté
bydlisté. Zde dochazeli 2x tydné, pritomna byla rovnez i asistentka pedagoga. Tento rezim se
ovSem neosveédcil a na zakladé doporuceni ze specialné pedagogického centra pro sluchové
postizené byli oba chlapci zatazeni do mateiské Skoly pro sluchové postizené na cely tyden.
Janovi je zde poskytovana kazdodenni individuélni logopedicka péce a specialné pedagogicka
péfe zaméfend na rozvoj komunikacnich dovednosti a dalSich oblasti, zejm. motoriku,
grafomotoriku, zrakovou a sluchovou percepci, prostorovou orientaci apod.

Adaptace na nové prostiedi byla u Jana pomérné dobra, k matetské skole pro sluchové
postizené ma chlapec kladny vztah a rad tam chodi. V uvedeném zarizeni plsobi slysici i
neslySici pedagozky. V soucasné dob¢, kdy chlapec mateiskou Skolu navstévuje druhy skolni

rok, jsou u n¢j stanovena podpirna opatieni 4. stupné.

Zavérecné shrnuti a doporuceny postup v terapii: Symptomy mikrodele¢niho syndromu
jsou velmi variabilni a zahrnuji Sirokou $kalu riznych vyvojovych a behavioralnich obtizi. U
Jana je vyrazné narusena zejména oblast funkéni komunikace, nejen s ohledem na ptitomnost
sluchové vady, ale jeho vykon je ovlivnén i velkymi vykyvy pozornosti.

S ohledem na vySe uvedené 1ze shrnout nasledujici cile, ke kterym by méla smétovat

specialné pedagogické péce u chlapce Jana:
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Obr. ¢. 2?? Cile specialné pedagogické péce u chlapce Jana (vlastni zdroj)

Sluchové vnimani — u Jana je tieba stalé procviCovat podminéné reakce na zvuk.
Zakladni podminkou pro adekvatni nastaveni primarni kompenza¢ni pomucky, coz jsou
Vv ptipad¢ Jana kochlearni implantaty, je spoluprace a zpétna vazba od samotného uZzivatele.
Proto je tfeba u Jana zaméfit pozornost na tuto aktivitu a postupné piejit z faze detekce k fazi
diskriminace/identifikace. Prozatim nelze uvazovat o testu slovni percepce, protoZe u Jana neni
jisté, zda rozumi mluvenému slovu. Avsak podpora sluchového vnimani nejen na arovni zvukd,
ale 1 slov za vyuziti vizualni podpory (zejména znakli znakového jazyka), je velmi dilezita.

Komunikace — pii kontaktu s Janem je nutné vypovéd’ doplnit znakovym jazykem,
informace €asto opakovat a ujistit se, zda rozumi. Délka pfimé interakce a vymény se postupné
prodluzuje, s ohledem na vyrazné oslabenou schopnost udrzet pozornost se vSak stale nejedna
o optimalni stav pro pfimou praci a kvalitni terapii vedouci k rozvoji mluvené fe¢i. Ani cileny
nacvik odezirani se v souvislosti s vyse zminénou limitovanou délkou pozornosti a schopnosti
chlapce se koncentrovat, nedafi. Proto je tfeba se v terapii zamétit na postupné prodluZzovani
intervalu pfimé prace a prohloubeni schopnosti doséhnout obousmérné vymény v konverzaci.

Je zjevné, ze se Vpifipadé¢ Jana podafilo nalézt adekvatni komunikacni systém
Vv podobé znakového jazyka, jehoZ zdsoba po néstupu chlapce do matetské Skoly postupné
narlsta. Stale je vSak tfeba zaméfovat pozornost na osvojeni gramaticky spravné struktury v
jeho vypovédi. Jako jedna z moznosti, jak komunikaci v ¢eském znakovém jazyce jesté vice
podpofit, je zaloZeni zazitkového (komunikacniho) deniku. Ten slouZi nejen pro rozvoj
slovni/znakové zasoby, ale pfimé interakce mezi pecujici osobou a ditétem — spolecné
prohliZzeni, navazovani ocniho kontaktu, sdileni pozornosti, nastaveni ritualti, apod. Jedna se o

komunikaéni strategie, na které lze postupné navazat dalSimi, jez jsou uzivany v piipadé



rozvoje zamérné komunikace. U Jana by jist¢ bylo vhodné uvazovat i o uziti prvka
alternativnich forem komunikace, napt. obrazkového komunikacniho systému, piktogramu,
fotografii apod.

Socialni kompetence — V ramci specialné pedagogické péce byla u Jana doposud
vénovana maximalni pozornost rozvoji jeho komunikaénich schopnosti. Vzhledem k tomu, Ze
je chlapec zatazen ve vzdélavaci instituci dle §16 odst. 9 Zakona ¢. 561/2004 Sb. (Skolského
zakona ve znéni pozdé¢jSich predpist), Ize predpokladat, ze vyrasta v bezpecném prostiedi
specialni Skoly, kde je zajiSténa maximalni podpora za vyuziti pfisluSnych pomicek,
adekvatnich metodickych postupii a individudlniho pfistupu k détem. Tato skutecnost plné
koresponduje s pozadavky kladenymi na vychovu a vzdélavani ditéte s tézkym sluchovym
postizenim. U Jana bude ovSem potieba klast vétsi dliraz na rozvoj jeho schopnosti zabezpecit
si vlastni kompenza¢ni pomiicky (napi. vyménit baterie/dobijeci moduly u procesort
kochlearnich implantata, uloZit procesory pred spanim na bezpetné misto aj.), déale jej vice
podporovat v sebeobsluznych ¢innostech, schopnosti navazat obousmérnou komunikaci - o
néco pozadat/podékovat, trpélivé vyckat, az na néj piijde fada apod. S ohledem na vySe
charakterizované¢ vykyvy pozornosti lze u Jana oCekavat, ze i v této oblasti bude dochazet
k opozdéni a urcitym odchylkam ve vyvoji chlapce. Proto by bylo vhodné uvazovat i o uziti
jinych druhti intervence, napt. v podobé prvkl senzorické integrace, neurovyvojové terapie

apod.
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