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ABSTRAKT

Svalové dystrofie jsou velmi rozlicnou skupinou onemocnéni, které souvisi s genetickou
informaci ¢lovéka. Mohou se vyskytovat dédicné anebo jako novd mutace. Soucasti tohoto
postiZeni je i naruseni komunikacni schopnosti. U Duchennovy svalové dystrofie se toto
naru$eni muze objevit jiz v ptedSkolnim veku, a to z diivodu absence dystrofinu v nekterych
¢astech mozku. Proto je praktickd cast zaméiena pravé na tuto dystrofii a komunikacni
schopnosti jedinci, ktefi ji trpi. Je zde snaha zjistit, zda jedinci maji narusenou komunikac¢ni

schopnost a ptipadné, jak ovlivituje jejich Zivot.

KLICOVA SLOVA
svalova dystrofie, Duchennova svalova dystrofie, komunika¢ni schopnost, naruSena

komunikac¢ni schopnost

ABSTRACT

Muscular dystrophy are very diverse group of disease, which related to genetic information.
They may occur hereditary or like new mutations. This disability included communication
disability as well. In Duchenne muscular dystrophy, this disability may already occur at
preschool age due to the absence of dystrophin in some parts of the brain. Therefore, the
practical part is focuses on this dystrophy and communication ability of individuals, who
have it. There is an effort to find out if individuals have communication disability and

potential how it affects their lives.
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muscular dystrophy, Duchenne muscular dystrophy, communication ability,
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1 Uvod

Svalové dystrofie tvoii velmi riznorodou skupinu neurogennich onemocnéni, ktera jsou
vazana na genetickou informaci. Obtize v komunikaci jsou ¢asto nedilnou soucasti téchto
diagnoz, at’ uz v pozdéjsim véku pifi ochabovani dychacich a artikulacnich svali, nebo u
nekterych dystrofii jiz v raném véku ditéte. Piesto se na komunika¢ni schopnosti téchto osob
autofi prili§ nezamétuji.

U Duchennovy svalové dystrofie, ktera se az na vyjimky vyskytuje pouze u chlapct, se mize
objevit narusend komunikac¢ni schopnost jiz v détském véku. (J. Gordon Millichap, 2007)
Obvykle se jednd o opozdény vyvoj feci. Zplsobeno je to nedostatkem dystrofinu, ktery se
projevuje nejen ve svalech, ale i v mozku. Tato absence miiZze zptisobovat poruchy paméti,
chovani, soustfedéni nebo pravé komunikace. Narusen mtize byt i fonematicky sluch, nebot’
mozek postizenych nespravné zpracovava slovné ziskané informace do kodu v paméti.

(Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD, 2007)

V teoretické ¢asti je popsana komunikace ve vSech jejich podobach i jeji diilezitost pro zivot,
je popsan rozdil mezi jazykem a feci, dale ontogeneticky vyvoj fe¢i a narusend komunikacni
schopnost, véetné opozdéného vyvoje teci, také logopedicka intervence. V druhé ¢asti teorie
je popsano historické déleni svalovych dystrofii a stru¢na charakteristika n¢kterych z nich,
nebot’ se jedna o velmi heterogenni skupinu. Déle je detailngji popsdna Duchennova svalova
dystrofie, v¢etné jejich ptfidruZzenych obtizi a komunikace, poté je zminéna péce o tyto

jedince.

V praktické ¢asti je prezentovano sedm piipadovych studii chlapcti s Duchennovou svalovou
dystrofii. Jedna se o kvalitativni vyzkumné Setfeni. Popsana je nejen komunikaéni schopnost
naruseni komunikace, zptisob vzdélavani a jeho ptipadné ovlivnéni narusenou komunikacni
schopnosti, také na logopedickou intervenci. Poté jsou popsany jednotlivé dil¢i cile prace a
jejich analyza. K ziskdni informaci bylo vyuzito polostrukturovanych rozhovorti s matkami

chlapcii a analyza dokumentt.



2 Komunikace

Komunikace je nedilnou a nezbytnou soucasti naseho zivota. Diky ni projevujeme své touhy,
pocity a prani. Spole¢nost by se bez komunikace nemohla vyvijet. Slovo komunikace
pochédzi z latinského slova communicatio, které znamena spojeni, pienos, ale také
spolecCenstvi. Jak uvadi ByteSnikova (2012) pivodni pojem mél rozsahlejsi rozmeér,
znamenal komunikovat ve form¢ sdileni, pfeddvani si informaci a zkuSenosti. Jednotna

definice se v literatufe nenachdzi.

Klenkova (2006) uvadi ze, ,, Komunikace znamenda obecné lidskou schopnost uZivat vyrazové
prostredky k vytvareni, udrzovani a péstovani mezilidskych vztahii. * AvSak ,,Vycerpavajici
vyctova definice mezilidského komunikovani, jez by zahrnula vSechny aspekty (kognitivni,
filozofické, socialni, lingvistické, kulturni); vSechny potencialni proménné a mozné roviny
vyznamu dopadu, neni moznda.” (Vybiral, 2009) Za komunikaci lze v SirSim smyslu
povazovat jakékoliv predavani informaci pomoci znakl ¢i symboli. V uz§im vyznamu se

jedné o mezilidské sdileni skrze jazykové a nejazykové prostiedky.

Komunikace se vyskytuje v komunikaénim kontextu, a to vnitinim (psychologickém) a
vnéjSim (fyzikdlnim, zavislém na okoli, spolecnosti a kultufe). Vnitfni kontext je
individualni, jsou v ném zahrnuty 1 pfedsudky a ptevzaté vzorce, které¢ si leckdy ani
neuvédomujeme. Komunikovat miiZzeme ve vice formach, nejcastéji uvadéné déleni forem
komunikace je na verbalni a neverbalni. Pfi dorozumivani se tyto dvé formy navzajem
nevylucuji, naopak, 1 kdyZ se dorozumivame verbaln¢, sledujeme zaroven i1 neverbalni

projev komunikatora (osoby, ktera sdéluje informace). (Vybiral, 2009)

Verbalni komunikace

K verbalni komunikaci fadime veskerou komunikaci mluvené nebo psané feci. Jedna se o
soubor zvukovych vzorct vazanych na lidskou spolecnost a kulturu. Je nesmirné dilezita
v mezilidskych vztazich. Pti verbalnim sdéleni miiZzeme pozorovat napf. kvalitu hlasu, trvani
mluvy, kontinuitu. ,, Tvorba mluvy neboli artikulace se odehrava v dokonalé souhre
dechového svalstva, svalstva hrtanu, hitanu, mékkého patra, jazyka, rtii, za ucasti svalstva

mimického, Zvykactho a polykaciho. “ (Kejklickova, 2016) Proto je pro verbalni komunikaci



nutné mit spravn¢ vyvinuté a funkéni orofacialni ustroji. Toto Ustroji ma kromé fecové

funkce na starost dychani a ptijem potravy.

Neverbalni komunikace

Neverbalni ¢i nonverbalni komunikace je veSkera komunikace, ktera nema podstatu ve
slovnim vyjadfeni. Je fylogeneticky 1 ontogeneticky starSi nez verbalni komunikace, proto
je nékdy povazovana za pravdivéjsi. Do jisté miry podléha dané spolecnosti a jejim
specifikim. Jak jiz bylo zminéno, neverbalni komunikace miize doprovazet komunikaci
verbalni, ale stejn¢ tak mulze byt samostatnou jednotkou vyuzitelnou k plnohodnotné
komunikaci. ,,... vpraxi je tato forma komunikace nezridka nedocernovina oproti
precenované verbalni komunikaci. “ (Bytesnikova, 2012) Pfitom jiz od narozeni se déti uci
neverbalnim citovym projeviim okoli. Mezi neverbalni komunikaci fadime gesta, mimiku,
haptiku, kineziku (pohyby), proxemiku (vzdéalenost mezi komunikujicimi) a zrakovy

kontakt. Nékdy se mezi né€ fadi i zachdzeni s Casem nebo s predméty. (Klenkova, 2006)

2.1 Jazyk, re¢

Jazyk je specifickd vlastnost urcité skupiny lidi. Jazyk tvoti kdd pro dorozumivani, lidé skrze
n¢j vyjadiuji své prozitky a predstavy. Jak uvadi Klenkova (2006) mize byt zvukové ale i
znakové povahy nebo mit psanou formu. Neubauer (2014) spravné doplituje, Ze se jedné o
slozitou neurondlni ¢innost. Podléha piresnym pravidlim, ktera jsou pro kazdy jednotlivy typ
jazyka odlisSny. Zarovenn se neustdle vyviji v zavislosti na spole¢nosti, kterou je silné

podminén.

Re¢ patii mezi typické vlastnosti ¢lovéka, protoze ackoli i ostatni Zivi tvorové jsou schopni
komunikace, pouze &lovék je schopen fedového projevu. ,, Rec je fyzikdlni realizaci jazyka,
reprezentujici uziti signalu vznikajicich lidskou respiraci, fonaci, artikulaci a rezonanci. “
(Neubauer, 2014) Mezi jeji charakteristické znaky patfi individualita a socializace. Dospély
¢lovek si neuvédomuje, jak fe€ tvori, nybrz se soustiedi na to, co fika. Bytesnikova (2014)
ve své definici navic uvadi, Ze fe¢ prenasi informaci. Nebot’ pfi feci nejprve dojde ke stvoteni
myslenky, kterou jedinec pfevede do sdéleni, a prostiednictvim jednotlivych hlasek pak

produkuje slova. Rec¢ totiz neni zavisla pouze na mluvnich orgénech, ale také na mozku a

mysleni. Zpracovavame ji sluchovou percepci a kognitivnimi procesy mozku.



Klenkova (2006) uvadi déleni fe€i na zevni a vnitini. Pficemz zevni fe¢ vytvareji mluvidla
a vnitfni e je uchovavani a vyjadfovani myslenek. Re¢ova komunikace také zahrnuje dva
zékladni faktory: produkci a recepci. (Neubauer, 2018) Produkce feci je myslenka a zamér
mluviciho, ktery vybere komunikacni prostiedky a pfeda své sdéleni. Recepce feci je
charakteristickd pfijetim signalu skrze smysly a interpretaci dané¢ho jevu. Dulezita je také

zpétna vazba.

2.1.1 Jazykové roviny

Autofi se shoduji na ctyfech jazykovych rovinach (Lechta, 2003; Klenkova, 2006;
Kutalkova, 2010; Kejklickova, 2011; ByteSnikova, 2012): morfologicko-syntakticka,
lexikalné-sémanticka, foneticko-fonologickd, pragmaticka. Jednotlivé jazykové roviny

neexistuji osamocen¢, ale navzajem se prolinaji.

Morfologicko-syntaktickd se tykd gramatickych pravidel a jejich uplatiovani v mluvnim
projevu. Soucasti je i uplatnéni slovosledu ve vété nebo rodu, ¢isla a padu slova. U déti ji l1ze
prozkoumavat az okolo jednoho roku pti zacatku vlastniho vyvoje feci. Pro rozvoj gramatiky
je charakteristicky tzv. transfer, coz je ,,... prenos mluvniho vzorce na mluvu v podobné
situaci. “ (ByteSnikova, 2012) Dité nejdiive napodobuje a pozdéji i slySené prevadi do toho,
co chee vyjadiit. BéZny je az do piiblizné Ctyf let fyziologicky dysgramatismus, poté uz by
méla byt fe¢ gramaticky spravna. Velky vliv na upevnéni spravnych gramatickych pravidel

fe¢i ma mluvni vzor ditéte.

Lexikalné-sémanticka rovina obsahuje slovni zdsobu, porozuméni sloviim, jejich souvislosti
a uroven zobecniovani. Jedna se o spojeni mezi jazykem a mySlenim. Lexikologie se zabyva
slovni zasobou a vztahy mezi ni, sémantika se zabyva vyznamem jednotlivych slov. Pasivni
slovni zasobou rozumime slova, u kterych chapeme jejich vyznam, a aktivni slovni zdsobou
ta slova, kterd vyuzivame v b&zné feci. Jak uvadi Sarounova (2014) slovni zdsobu miizeme
délit na jadrovou, bez které se v fe€i neobejdeme, a okrajovou. U déti se mize vyskytovat
hypergeneralizace, tedy pfiliSné zevSeobecnéni, anebo naopak hyperdiferenciace, kdy jedno

slovo oznacuje pouze jediny konkrétni predmét.

vvvvvv

zvukovou stranku feci, respiraci, fonaci, artikulaci a prozodické faktory feci. Zakladem této

roviny jsou hlasky. ,, Nejdrive se v détske reci fixuji samohlasky, v poradi fixace souhlasek



(konsonant) jsou to hlasky zaveroveé, uzinové jednoduché, polozaverové a uzinové se
zvlastnim zpusobem tvoreni. “ (Klenkova, 2006) Vliv na fixaci ma i intelekt ditéte, mluvni
vzor a podnétnost prostfedi. Autofi se dlouhodobé neshoduji na véku ditéte, kdy uz by
vyslovnost méla byt bez chyb, nekteti uvadi 4-5 let, jini az 7 let. Obecné se povazuje za

dilezité, aby déti mély spravnou vyslovnost pii nastupu do ZS.

Pragmaticka rovina sleduje schopnost jedince vyjadfit komunikacni zamér a zaroven pouzit
adekvatni komunikacni prostiedky. Zamétuje se také na aktivni ucast pii konverzaci, reakci
na neverbalni projevy. Jak uvadi ByteSnikova (2012) tato rovina ma silny socialni a

psychologicky aspekt, zamétuje se na spravné uziti jazyka ve spolecenském kontextu.

2.2 Ontogeneticky vyvoj Feci

.....

3

plodu behem nitrodelozniho Zivota je do znacné miry zkrdacenou a urychlenou fylogenezi.
(Kejklickova, 2011) Fylogeneze je dlouhodoby historicky vyvoj od pocatku lidské feci az
dodnes. Prvnim zvukem, které¢ dit¢ vytvori, je kiik, z ¢ehoz vyplyva, Ze prvni obdobi je
obdobi kiiku. Spolu s kiikem se objevuje plac. Poté nasleduje obdobi broukani, kdy dité
projevuje i libost a usmiva se. Mékkym hlasovym zacatkem se dité projevuje pfi libosti a

tvrdym pfti nelibosti.

Mezi 4. a 6. mésicem se objevuje pudove Zvatlani, kdy si dit¢ hraje s mluvidly. Hlas je
vytvaten spolu se sluchovou kontrolou. Poté se objevuje napodobivé zvatlani, dité opakuje
slabiky, které slysi, pfipadné které samo vytvoii (pf. mama, tyty, tata, dada). Postupné je
vice uzpusobuje dle slySeného. Timto si dité fixuje zvuky pro sviij dalsi vyvoj mateiského
jazyka. ,,Nejcastéji se jako prvni objevuji hlasky, které se tvori pomoci rtii (P, B, M).
(Kutalkova, 2010) Obtize ned€laji ani hlasky T, D, N. Obdobi rozuméni feci nastava diive
nez samotna produkce, a to okolo 10. mésice. Dité reaguje na slovni vyzvy, ale samo slova

¢1 véty nevytvoii. Do jednoho roku ditéte se jedna o tzv. predifecové obdobi.

Okolo jednoho roku se jiz jedna o vlastni vyvoj fe¢i. Objevuji se prvni slova, které casto
zastupuji celou vétu, a asi ve véku dvou let vznika prvni dvouslovna véta. Zprvu je tec
patlava a Spatné srozumitelna. Dité nejdiive pouziva fe¢ k vyjadieni emoci a viile, postupné

se pridava pojmenovani jednotlivych véci a zvySuje se mluvni apetit. Okolo 3. roku se

10



nejvice a nejrychleji rozsifuje slovni zasoba. Mezi 2. a 3. rokem se objevuje obdobi otazek,
a to nejdiive ,,co ¢i ,,kdo* a pozdéji ,,proc*. (Lechta, 2013) Po ¢tvrtém roce dité zacina
aR.

V obdobi nastupu do zakladni §koly by dité m&lo mit normalni vyslovnost. Re¢ se ale vyviji

1 v obdobi Skolni dochéazky, puberty a ¢astecné 1 v dospélosti a stafi. (Bytesnikova, 2014)

2.2.1 Vyznam komunikace pro Zivot

,, Komunikace vyznamné ovliviiuje rozvoj osobnosti, je diilezita v mezilidskych vztazich, je
prostiredkem vzdjemnych vztahi.” (Klenkova, 2006) Bez komunikace se nemilizeme
dorozumivat, ani sd¢lovat informace. To znamena, ze ¢lovek potfebuje komunikovat nejen
pro vyjadieni svych potieb a pfani, ale i pro rozvoj mysleni a viech kognitivnich funkci. Re¢
amysleni jsou spolu uzce spjaty, ,, ...7%ec se diky mysleni stava intelektudlni a mysleni pomoci

7eci verbalni. “ (ByteSnikova, 2012) Vztah mysleni a feci byl zkouman jiz ve starovéku.

Velmi dilezité pro spravné vyuziti mluvy v zivoté jsou komunikaéni kompetence, tedy
pouzivani jazykovych prostfedkii v komunikacnim kontextu. Kompetentnim ucastnikem
komunikace je jedinec, ktery ovlada tvofeni sdé€leni a rozumi informacim, které mu jsou
sdélovany. Vybiral (2009) takového tcastnika definuje jako ¢lovéka, ktery ,, ... zna a oviada
systém znakui, rozumi pravidlum jeho kombinatoriky, umi ho spravné pouzit a pozna, je-li

pouZzit nespravne. “

Pro kvalitni komunikaci se musi fe¢ spravné vyvijet, k tomu je nutny dostacujici intelekt,
zdravy svalovy a nervovy systém, intaktni jemné motorika, anatomicky i1 funkéné€ vyvinuta
mluvidla, intaktni sluch, dostatek vnéjSich impulzi a zdravy zrak. (Kejklickova, 2016)
Sluchova percepce se vyviji jiz v prenatalnim obdobi, diky sluchovému analyzéatoru
vnimame veSkeré zvuky, vcetné€ feci. Zrakové vnimani pomaha pii osvojeni neverbalni
komunikace a osvojeni artikulace. AvSak vSechny proménné nelze ani postiehnout, nebot’

jsou velmi rozmanitg.

2.3 NaruSena komunikacni schopnost

Poruchy komunikace se v logopedii obecné nazyvaji naruSena komunikacni schopnost (dale

NKS), tento termin jako prvni definoval Lechta. ,,O NKS c¢loveka mluvime tehdy, kdyz se
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nektera rovna jeho jazykovych projevii (pripadne nekolik rovin soucasné) odchyluje od
zazitych norem daného jazykového prostredi do té miry, Ze pusobi interferencné vzhledem
k jeho komunikacnimu zameru. “ (Lechta, 2013) NaruSeni se mize tykat kterékoliv ze Ctyr
vyse zminénych jazykovych rovin. Nemiizeme se zaméfovat pouze na foneticko-
fonologickou rovinu fteci, ale je nutné si vSimat vSech jazykovych projevii ¢lovéka.

(Klenkova, 2006)

Termin NKS ziskava na vyznamu diky SirSimu pojeti moderni logopedické péce. Ovsem ne
vSe lze povaZzovat za naruSenou komunikaéni schopnost, napft. fyziologické dysfluence okolo

3. roku nebo fyziologicky dysgramatismus do cca 4 let.

Mezi nejcastéjsi kategorie NKS u déti patii dyslalie, palatolalie, opozdény vyvoj teci,

vyvojova dysfazie, dysartrie, mutismus, symptomatické poruchy feci a dalsi.

NKS mtzeme dle Lechty (2013) délit podle nékolika kritérii:

e podle geneze — jedna se o vrozenou nebo ziskanou NKS,

e podle formy komunikace — dotyka se grafické, mluvené, verbalni ¢i neverbalni
formy,

e podle casu — miize byt prechodna anebo trvala,

e podle etiologie — mé funkéni €1 orgdnové priciny,

e podle rozsahu — ¢astecna nebo uplna NKS,

e podle pribéhu komunika¢niho procesu — tyka se produkce ¢i recepce feci,

e podle klinického obrazu — zda NKS v postizeni dominuje anebo se jedna o symptom
jiného dominantniho postiZeni,

e podle reflektovani — jedinec si svou naruSenou komunikacni schopnost nemusi i

muze uvédomovat.
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2.3.1 Opozdény vyvoj feci

,,Za opozdeény vyvoj reci je povazoviana absence jedné, vice nebo vsSech slozek v oblasti
vyvoje teci vzhledem k chronologickému véku ditéte. (ByteSnikova, 2012) Obvykle se
stanovuje az pokud dité nemluvi, nebo mluvi méné, nez je bézné, ve tiech letech. (Kutalkova,
2010) Casto je spojen s poruchou vyslovnosti, kdy ditéti zpravidla rozumi jen rodige. P¥i¢in
muze byt mnoho, navic se mohou prolinat, napt. nepodnétné prosttedi nebo nedostatek

mluvniho kontaktu, nevyzrald CNS, genetické predispozice a dalsi.

Pti diagnostice se nejdiive zacina diferencidlni diagnostikou, nebot’ je nutné odlisit, zda se
nejednd o nékteré jiné diagnozy (napft. sluchova vada, vada zraku, snizeny intelekt, autismus
atd.). Dulezité je také zaméfit se na to, zda dité o komunikaci projevuje zajem. (Neubauer,
2018) Jak uvadi Skodova (2007) méli bychom také odlisit, zda se jedna o dominantni faktor

anebo pfidruzeny ptiznak jiné poruchy.

Prognoza je pii v€asné intervenci a cilené stimulaci ditéte dobra. OvSem opozdény vyvoj
fe¢i mize negativné ovlivnit formovani osobnosti jedince, jeho socidlni vztahy a rozvoj

rozumovych i psychickych schopnosti.

Klenkovd (2006) uvadi nékolik vhodnych intervenci: rozvijet sluchovou a zrakovou
percepci, aktivni i pasivni slovni zadsobu, rozuméni feci, motorické schopnosti a spontanni
te¢. Dllezita je zeyména spoluprace logopeda, rodict a matefské Skoly. U nékterych déti se

pozdéji muze objevit dyslalie.

2.3.2 Logopedicka intervence

Obor logopedie se formoval v prvni poloviné 20. stoleti, jedna se tedy o velmi mladou védu,
ktera se neustale vyviji. Predmét logopedie se pfesouva z orientace na vyslovnost k orientaci
na celostni pojeti NKS. ,, ... moderni logopedicka péce se zaméruje na komunikacni proces
v celé jeho SiFce a slozitosti, véetné gramaticke stranky, koverbalniho chovani, slovni zasoby

atd. “* (Lechta, 2011)

Cilovou skupinou logopedické intervence jsou lidé od détského véku az po stai. V Ceské
republice poskytuji logopedi tuto péci pres tfi rezorty: ministerstva zdravotnictvi,
ministerstva Skolstvi, mladeze a télovychovy, ministerstva prace a socialnich véci. Zaroven

mohou pisobit 1 vnestitnim sektoru. V resortu zdravotnictvi poskytuji Cinnost



diagnostickou, terapeutickou, preventivni ale i poradenskou, a to obvykle v logopedickych
ambulancich nebo soukromych klinikéach. (Klenkova, 2006) Piisobi zde logopedi a klinicti

logopedi, ktefi mohou mit licenci na provozovani vlastni praxe.

Pokud déti skrze své postizeni nemohou navstévovat béznou matetskou Skolu, mohou
dochazet do logopedické tiidy pii matefskych Skolach nebo do mateiské skoly logopedické
¢1 zakladni skoly logopedické. V resortu Skolstvi mize byt piitomen logopedicky preventista

nebo logopedicky asistent. (Skodova, 2007)

Logopedicka prevence se vyskytuje ve vSech formach, a to v primarni (pfedchézeni vzniku
vady), sekundarni (zabranéni dalSimu rozvoji vady), tercidlni (zmirnéni nasledka jiz
probéhlého onemocnéni). Dle Neubauera (2018) je relevantnéjs$i déleni na specifickou a
nespecifickou primarni prevenci. Nespecificka prevence je zamétena na veSkerou populaci
a podporu spravného vyvoje teci. Naproti tomu specificka se soustfedi na konkrétni jevy

vyskytujici se v populaci napft. specifické poruchy uceni.

Soucasti logopedické intervence je i diagnostika, jejim ucelem je zjistit typ a stupen
postiZzeni, pfi¢inu a prognézu (alespont pravdépodobnou), zda se jednd o dominantni
postizeni nebo o symptom jiného. (Kejklickova, 2011) Na zavér by mél byt stanoven
léCebné-rehabilitatni plan terapii. Terapie mohou byt provadény individualné nebo

skupinové, prubéh terapii se 1isi podle jednotlivych typti narusené komunikac¢ni schopnosti.



3 Svalové dystrofie

Jedna se o velmi heterogenni skupinu neurogenetickych onemocnéni. Haberlova (2011)
uvadi ,, ... ktera se dle genetické poruchy a klinického obrazu dale déli do vice nez 25
skupin. *“ Svalové dystrofie jsou typické svalovou slabosti, kterd progreduje. ,.Jde o primarni
onemocneni pricné pruhovaného svalstva, kdy dochazi vice ¢i méné rychle k degeneraci
svalovych vidaken.” (Vitkova, 2006) Svalova vlakna jsou nahrazovana tukovou a vazivovou
tkani. Pfi¢ina vzniku dystrofii je zména ve struktufe DNA. OvSem ne vzdy vzniknou na

dédi¢ném podkladu, mohou se vyskytnout i jako spontanni mutace gent.

NejcastéjSim typem u déti je Duchennova svalova dystrofie, ale objevuji se 1 dalsi typy, které
ale obvykle nemaji, tak rychlou progresi ochabovani svali. Jak pise Matikova (2004) ,, Velmi
dillezitou skupinou svalovych chorob detského veku jsou tzv. kongentialni muskuldarni

dystrofie. *

3.1 Druhy svalovych dystrofii

Historicky vyvoj klasifikace svalovych dystrofii zacal klasifikaci Waltona a Nattrasse, ktefi
roku 1954 rozdélili svalovou dystrofii na CEtyfi typy, a to myotonickou, Duchennovu,
pletencovou a facioskapulohumeralni svalovou dystrofii. To, Ze se jednéa o velmi rozli¢nou

skupinu, nebylo historicky brano pfili§ v potaz.

Dalsi upravy déleni svalovych dystrofii probéhly v roce 1969, 1981 a 1985. Klasifikace
z roku 1969 dle Waltona je déli na Duchennovu, Beckerovu, distalni, okuldrni, pletencovou
a okulofaryngealni. V této klasifikaci jsou kongenitilni svalové dystrofie fazeny mezi

samotnou skupinu kongenitalnich myopatii.

Zatimco Duchennova dystrofie byla popsana jiz ve druhé poloviné 19. stoleti, vétSina
ostatnich svalovych dystrofii byla popsana a detailn€ji zkouména az ve druhé poloving 20.
stoleti. ,, Teprve poznatky molekularni mediciny soucasné doby oteviraji moznost presné

klasifikace a poznani téchto nemoci. “ (Bednatik, 2001)

Nize jsou uvedeny pouze nékteré druhy svalovych dystrofii, nebot’, jak jiz bylo zminéno

vyse, jednd se o velmi heterogenni skupinu poruch.



Dystrofinopatie

Pfi¢inou téchto dystrofii je poSkozeni proteinu dystrofinu. Dystrofinopatie maji
gonozomalné recesivni typ pienosu, coz znamend, ze gen se nachdzi na pohlavnim
chromozomu X a choroba se §ifi pfes zeny — pienasecky, které¢ obvykle nevykazuji zadné
symptomy nemoci. Pokud je Zena pfenasecka, ma 50 % Sanci, ze jeji syn bude mit svalovou
dystrofii. OvSem synové postizeného muze budou zdravi, nebot’ od otce nemohou zdédit

chromozom X, zato dcery budou vzdy pienaSecky dané svalové dystrofie. (Matikova, 2004)

Mezi dystrofinopatie fadime Duchennovu svalovou dystrofii, ktera je detailné popséana nize,
dale Beckerovu svalovou dystrofii, Syndrom kieci, myalgie, myoglobinurie a X-vazanou

dilata¢ni kardiomyopatii.

Pro Beckerovu svalovou dystrofii je typicky pozdéjsi nastup svalové slabosti, prvni obtize
se objevuji v prvni ale i druhé dekadé Zivota. Doba projevu obtizi je velmi variabilni ,, Ztrdta
samostatné lokomoce nastava mezi 12. — 40. rokem véku. (Bednatik, 2001) Casté jsou také
kardiologické problémy, objevuji se vice nez u Duchennovy svalové dystrofie. U X-vazané
dilata¢ni kardiomyopatie je zadvazné postizeni srdecniho svalu, které mize vést az k nutnosti

transplantace, ale ochabovani kosterni svaloviny neni pfitomno. (Matikova, 2004)

Pletencové svalové dystrofie

Typické je postizeni proximalnich svali koncetin, které rizné rychle progreduje. Jednotlivé
typy pletencové svalové dystrofie se rozlisSuji podle proteinu, ktery je poskozen. D&di¢nost
muze byt autozomdlné¢ dominantni i autozomdalné recesivni. Autozomdlné recesivni
dédi¢nost zplsobuje, Ze se choroba objevi zpravidla v sourozenecké linii jedné generace. Je
Castéjsi nez autozomdalné¢ dominantni, kdy je typicky pfenos z generace na generaci, tedy

vertikalni typ ptenosu. (Bednatik, 2004)

Emeryho-Dreifussova svalova dystrofie

Je pojmenovana po svych objevitelich, ktefi ji roku 1966 odlisili od Duchennovy svalové
dystrofie. Dé€li se na tfi typy, a to podle zodpovédného proteinu. Mezi prvni pfiznaky patii
chiize po Spickach a kontraktury. Pozdéji se pfidavaji srde¢ni potize, zejména poruchy

pfevodniho systému srde¢niho, coz mizZe vést az k ndhlému umrti, a kardiomyopatie. ,, Podle



nekterych udajui postihuje nahla kardialni smrt az 40 % osob s deficitem emerinu.

(Vohanka, 2011) Tento typ svalové dystrofie ma relativné pomalou a mirnou progresi.

Facioskapulohumeralni dystrofie

Obvykle se manifestuje az v adolescentnim véku, ale mize se vyjimecné projevit jiz
v détstvi. Prvnim pfiznakem byva slabost mimickych svall, kterd ovSem rodice jesté
neznepokojuje. Postupné se ptidava slabost pletence ramenniho a panevniho. Dolni
koncetiny jsou postizeny az jako posledni. Soucasti klinického obrazu je i sluchové a

zrakové postizeni, naopak dychaci svaly a srdce nebyvaji postizeny. (Bednatik, 2004)

Okulofaryngealni muskularni dystrofie

Jedna se o dystrofii, kterd se zpravidla manifestuje aZ v pozdni dospélosti, nebot’ je mnoho
let asymptomaticka. Prvnim ptfiznakem byva pokles hornich vicek oka, kterd muaze vést k
diplopii, tedy dvojimu vidéni. Dale se projevuje dysfagie a dysartrie, slabost obli¢ejovych
svall. Progrese je pomald. Mohou se projevit 1 psychické poruchy. Zajimavé je, Ze ,, ... se

vyznacuje variabilnim vyskytem v zdvislosti na geografickych faktorech. “ (Mazanec, 2013)

Myotonicka dystrofie

Je to nejcastéjsi svalova dystrofie v dospé€losti. DEli se na dva typy: MD1 a MD2, kdy prvni
typ (MD1) ma kongenitalni a détskou variantu. Obvykly je vSak nastup ptiznakl az v pozdni
dospélosti. (Ambler, 2004) Hlavnimi ptiznaky je myotonie, katarakta a svalova slabost. U
MD1 zejména distalnich svalii koncetin, mimickych a krénich svali. Pro MD2 je typictéjsi
slabost dolnich kongetin. Casté jsou dalsi pfidruzené potize napt. srde¢ni, dychaci, nékdy i
sniZzeny intelekt. Tento typ svalové dystrofie méa velmi variabilni Skéalu ptiznaki. Jak uvadi
Vohanka ,, U obou typu se tyto patogenetické vlivy v detailech lisi, coz vede k ruzné
manifestaci.“ (2017) Zajimavé je, ze typ MDI se vyskytuje celosvétoveé, ale MD2 se

objevuje zejména u Evropand.

Kongenitalni svalové dystrofie

., Prvni pripad ditéte se svalovou nemoci, kterou dnes klasifikujeme jako kongenitalni
svalovou dystrofii, zaznamenal Frederick Eustace Batten jiz v roce 1903.* (Vajsar, 2012)
Ovsem podrobnégji byla popsdna a pfijata védeckou spolecnosti az na konci 20. stoleti.

Neékterym pacientim chybi ve svalech protein merosin, proto se ¢asto déli na merosin



negativni a merosin pozitivni typ. Typicka je svalova slabost jiz pfi narozeni nebo v prvnich
mésicich zivota. Objevuji se kontraktury, pozdéji se mohou ptidat dychaci a polykaci obtize.
N¢kdy je pritomna i epilepsie. Progrese je velmi pomala. Existuji i typy, které postihuji CNS.
Jedna se o velmi variabilni typ dystrofie, kdy nékteré déti jsou schopny i stat, pfipadné

chodit, ale n€které jsou od narozeni upoutany na invalidni vozik.

3.2 Duchennova svalova dystrofie

Tuto svalovou dystrofii fadime mezi tzv. dystrofinopatie, nebot’ ma souvislost s bilkovinou
dystrofin, ktery u postizenych ve svalech chybi. Nejnovéjsi prameny uvadéji incidenci okolo
1:5000 narozenych chlapcii, nebot’ toto postizeni postihuje az na vyjimky pouze muze,
ovSem starS§i prameny uvadi incidenci 1:3500. Jde tedy o vzacné onemocnéni, nebot’
,,Onemocneéni je v ramci EU definovano jako vzdcné, pokud postihuje méné nez 5 osob z
kazdych 10 000.“ (NSVO CR 2010-2020). Zaroven je to viak nejéastéjsi svalova dystrofie
u déti, kterda ma velmi silnou progresi. Postizeni se dozivaji v pruméru 25 az 30 let.
,,Choroba byla poprvé popsana anglickym lékarem Edwardem Meryonem v roce 1852 a
podrobnéji Guillamem Benjaminem Duchennem v roce 1868.““ (Matikova, 2004) Na konci
20. stoleti byl identifikovan gen, ktery mutace Duchennovy svalové dystrofie zptsobuje.

Takeé byl popsan protein, ktery je s danym genem spojeny a nazvan dystrofin.

3.2.1 KEtiologie

Duchennova svalova dystrofie (dale DMD) je vdzana na chromozom X, proto se, jak jiZ bylo
zminéno vyse, az na vyjimky vyskytuje pouze u chlapcii. Zeny jsou zpravidla penasecky,
které obtize nemaji, anebo jsou pouze minimalni. Jedna se tedy o gonozomalné recesivni typ
dédi¢nosti. DMD zpasobuje mutace genu, ktery koduje bilkovinu dystrofin, proto u

postizenych ve svalech schazi. (Matikova, 2004)

Vétsina autord uvadi, Ze matky jsou prenasecky ve 2/3 ptipadli onemocnénim DMD, ovSem
Haberlova (2011) piSe, Ze matky mohou byt pfenasSeckami v 80 az 90 %. Matka — pfenasecka
ma 50 % Sanci, Ze jeji dals$i syn bude mit DMD, zarovenn ma 50 % Sanci, Ze dcera bude
prenasecka DMD, pokud zdédi matky vadny gen. Mutace genu muze vzniknout i de novo,

z ¢ehoz vyplyva, ze matka postizené¢ho neni pienaSecka degenerovaného genu.



Onemocnéni se projevi v krevnich testech, kde jsou zvysené hodnoty enzymu kreatinkinazy,
a to az stondsobné vyssi, nez je bézné. Postizeni DMD maji obvykle pfitomnou deleci, kdy
¢ast chromozomu chybi, nebo duplikaci (Cili znasobeni) genu vytvarejiciho dystrofin.
Aartsma-Rus (2019) uvadi, ze se o deleci nebo duplikaci jedna az v 80 % ptipadi
onemocnéni DMD. U nékterych pacientli se vSak jednd o bodovou mutaci nebo inzerci
tohoto genu. Inzerce znamena vc¢lenéni tiseku DNA z jiného tseku daného genu. Postizen

muze byt pouze jeden nebo vice exonil genu.

3.2.2 Charakteristika a priibéh postiZeni
Autofi se shoduji na manifestaci pocatecnich ptiznaka okolo 3. - 4. roku, 1 kdyz Matikova
(2004) a Bednatik (2001) ptfipoustéji moznost propuknuti prvnich pfiznakiti az v 5 letech

naopak Haberlova (2011) uvadi moznost objeveni priznakd jiz ve 2 letech.

Mezi prvni ptiznak patii pseudohypertroficka 1ytka, kterd jsou zptisobena nahrazenim hmoty
svalové hmotou tukovou. Dale ma dit€ obtize s chiizi do schodd, béhem, skakanim, Casto
zakopava a pada. Piidava se problém ujit delsi useky a horsi vstavani ze zeme. Pozdé&ji se
projevi bederni lord6za, kdy maji chlapci typicky vypoulené bticho, a kolébava nestabilni
tzv. kachni chiize. Dé&ti zacinaji chodit po Spickach, protoZze dochazi ke zkracovani
Achillovych §lach. N&kdy je opozdén celkovy psychomotoricky vyvoj jiz v rané fazi Zivota,
tzn. opozd’'uje se lezeni, schopnost samostatné sedét i chlize. ,, Rodice velmi casto udavaji,

Ze jejich déti nestaci svym vrstevnikum. “ (Mrazova, 2016)

Jak je uvedeno niZe, chlapci mohou mit obtize s komunikaci, pozornosti, pamé&ti a
zpracovanim informaci. U nekterych chlapcii se objevuji poruchy autistického spektra nebo
specifické poruchy uceni. Nékdy je pfitomen 1 snizeny intelekt, ale neni to typickéd soucast

DMD.

Pozdé&ji maji chlapci obtiZe stoupnout si ze diepu, kdy rukama ,,Splhaji* po svém téle a
opiranim si poméhaji do stoje, coZ se nazyva Gowersiv manévr. Po desatém roku véku
dochazi k oslabeni svalll rukou a okolo 12. roku je dité trvale odkazano na invalidni vozik,
nejprve mechanicky, poté elektricky. ZhorSuje se skolidza patete. V pozdéjsim veku se
ptidavaji respiracni a srdecni potize. Mze dochazet k fibroze srdecni komory. ,, U pacienti
mladsich 18 let ma postiZeni srdce 1/3 pacientil, u pacientii starsich 18 let asi 1/2 pacientil.

(Matikova, 2004) Nekdy se objevi spankova apnoe, kdy dochazi k snizeni pfisunu kysliku



do téla béhem spanku, coz jedince v noci budi, nékdy se mize probudit i s pocitem duseni.
Casem se projevi nutnost umelé plicni ventilace. Autoii se shoduji, Ze nejcastejsi pricina

smrti u osob s DMD je srdec¢ni nebo plicni selhani.

3.2.3 PridruZené Kkognitivni problémy

Chybeéjici dystrofin ovlivituje nejen funkcei svalu ale i mozku. V mozku zdravého ¢loveka se
dystrofin nachazi v mozecku (cerebellum), mozkové kiife a hippocampu. (Zlaty standard
péce o pacienty s DMD/BMD, 2007) U déti s DMD zde ale dystrofin chybi stejn¢ jako ve
svalech, coz mize vést k riznym kognitivnim obtizim. Navic hippocampus je centrem uceni

a pameéti.

U jedincti s DMD se mohou vyskytovat obtize v komunikaci, paméti, pozornosti, snizeny
intelekt nebo poruchy autistického spektra ¢i specifické poruchy uceni. Jak uvadi Opatiilova
(2011) ,,... jedinci s DMD nedokazi zpracovdvat informace sprdaviaym zpusobem a
dostatecné rychle.“ Autofi se shoduji, ze mezi nejcastéjsi pfidruzené obtize patii prave
opozdény vyvoj feci. S tim souvisi také horsi sluchova diferenciace a percepce, problémy
mohou nastat i se sluchovou paméti. Byt nékteti chlapci maji snizeny intelekt, neni to
typicka soucast diagnozy, proto by se vétSina chlapcii méla vzdélavat v béZznych zakladnich

Skolach.

Také se ukazuje, Ze kognitivni potize pravdépodobné souvisi i s umisténim mutace na
konkrétnim exonu postizeného genu. Aartsma-Run (2019) uvadi jako ptiklad pozorovaci
italskou studii 47 chlapcii, kde bylo zjiSténo, Ze mutace v distalni oblasti dystrofinového

genu byly spojeny s vaznéj$imi kognitivnimi deficity.

Komunikace

S verbalni komunikaci maji chlapci Casto obtiZe jiz v raném stadiu vyvoje. J. Gordon
Millichap (2007) zmitiuje americky vyzkum, ktery zkoumal 130 chlapcti s DMD a 42 % z
nich zacalo dle rodict vyslovovat prvni slova pozdé€ji a 49 % chlapci komunikovalo celymi
vétami pozdé€ji nez jejich zdravi sourozenci. U déti zaostdva zejména expresivni slozka
jazyka, kdy se déti nejsou schopny vyjadfit slovy a vétami, obtizné si je vybavuji. Problém
byva také se zpracovanim fonetického kodu teci. ,, Normalné pokud slysite slovo, mozek je

zpracovava a uklada ve formé kodu, soust zvukii nebo slabik a pozdéji je stejnym zpiisobem



pred vyslovenim opét sestavi do slov.* (Zlaty standard péce o déti s DMD/BMD, 2007)
U déti s DMD muze byt tento proces narusen. Mozek chlapct pak nespravné zpracuje slovné
ziskané informace do kodi a dit€¢ pak dané instrukce nechape. Nebo naopak dana slova

Spatné rozkdduje a chlapci pak nejsou schopni spravného slovniho vyjadieni.

Nékdy déti s DMD hlasky zaméiuji za jiné a miZe se objevit dyslalie. Mohou se vyskytovat
rizné vsuvky a odmlky v feCovém projevu. Problémy nastavaji také pii zpracovani
nejsou schopni spravné zapamatovat. Casto je neverbalni komunikace na lepsi urovni nez
verbalni. Chlapci také 1épe fec¢i rozumi, nez se sami vyjadiuji. Obvykle se ale jedna pouze o

opozdéni, nikoli o trvaly deficit, proto je velka Sance na zlepSeni v pozdé&jsim véku.

Opattilova (2011) uvadi nékolik doporuceni, jak pracovat s chlapci s DMD v pedagogické
praxi:

e hovotit s zdkem v kratkych vétach,

e davat jasné instrukce,

e uyjistit se, Ze zak pochopil zaddni ukolu,

e spravné udavat ¢asovou souslednost pii pokynech,

e yjistit se, Ze nas zak vnima, kdyzZ s nim hovotime,

e asistent pedagoga by mél byt poucen o zvlastnostech diagnozy DMD souvisejicich

se vzdelavanim,

e podporovat samostatnost zaka.

Specifické poruchy uc¢eni a ADHD

LAZ u 40 % chlapcu s DMD miize byt diagnostikovana dyslexie spojena s problémy
fonologického zpracovani. ““ (Poysky, 2007) Dyslexie se projevuje obtizemi pti ¢teni, nékdy
pretrvavaji problémy s hlasitym ¢tenim az do starSiho v€ku. Na zacatku Skolni dochazky se
také mulZe projevit porucha pozornosti s hyperaktivitou — ADHD, chlapci se pak nejsou
schopni sousttedit, Casto zapominaji své véci, objevuje se impulzivita. Déti s ADHD
nejdiive konaji a aZ pak pfemysli nad disledky. MoZné je 1 objeveni potizi s pozornosti bez
hyperaktivity, tedy poruchy pozornosti — ADD. Chlapci se pak nedokézi soustfedit, jsou

rozt€kani, obtizné se pfizplisobuji, ale nejsou hyperaktivni.



Deprese, uzkosti

V puberté, ptipadné rané dospélosti, se miize objevit deprese a uzkostné stavy, ovSem
vétsina chlapct zvlada své onemocnéni po psychické strance az prekvapive dobie. Deprese
mohou ale vyustit az v poruchu opozi¢niho vzdoru — ODD, kdy se déti projevuji jako velmi

frustrované a snadno je néco podrazdi.

Socialni oblast
Chlapci mivaji obtize i v socialnich dovednostech, pfipadné¢ se miize objevit porucha
autistického spektra. Autofi shodné uvadéji, Ze rodice chlapcii Casto zminuji jejich nezralé a

odli$né chovani, nékdy i problémy s navazovanim vztaht s vrstevniky.

3.3 Péce o jedince se svalovou dystrofii Duchenne

Lécba jedinch s DMD byla dlouho pouze symptomaticka. Nyni existuje 1€k Translarna
(Ataluren), ktery je ale ucinny pouze pfi specifickych mutacich, a to pfi nonsence bodové
mutaci dystrofinového genu. ,, Tato mutace je nachazena u 13 % pacientii. “ (Mrazova, 2016)

Pro indikaci k 1é¢bé timto 1ékem je nutné, aby dit¢ s DMD stale chodilo a bylo starsi 2 let.

Translarna je dostupné od roku 2014, kdy byla podminéné schvélena Evropskou lékovou
agenturou. UZiva se peroraln¢ po smichani s tekutinou. Nonsence bodové mutace zptlisobuji
predcasné zastaveni ¢teni kddu dystrofinového genu, proto vznika zkraceny dystrofin, ktery
nefunguje. Translarna umozni ¢teni kodu v celé délce, diky €emuZ je mozna vyroba

funkéniho proteinu dystrofinu.

U ostatnich typli mutaci, tedy u vétSiny, je Iécba bohuzel stale symptomaticka. AvSak v USA
byl vroce 2016 ve zrychleném fizeni schvalen Utadem pro kontrolu potravin a 1&¢iv
Eteplirsen, ktery je urCen pro nekteré chlapce s DMD, konkrétné pro ty, ktefi maji deleci
dystrofinového genu na exonu mezi 50. a 52. exonem. Lim (2017) uvadi, ze se jedné o 14 %
chlapcii s DMD. Lék vynecha pii ¢teni genetické informace exon 51, ¢imZ umozni distribuci
sice kratSiho, ale funk¢niho dystrofinu. Stale ale probihaji testy tohoto 1éku, aby se prokazala

jeho dostate¢na ucinnost. V EU zatim neni dostupny.



Oblasti péce
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zatazeni do vhodné klinické studie. Jenze, jak uvadi Aartsma-Run (2019), prakticti détsti
1ékati maji o DMD stale malé povédomi, kviili cemuz se zpozd'uje zjisténi diagnozy a
zahajeni 1écby. Dulezita je také multidisciplinarni péce.

Dit¢ by mélo byt vedeno u neurologa-specialisty, ktery ma zkuSenosti se svalovymi
dystrofiemi. Ten doporuci dalsi 1é€bu. Chlapci berou glukokortikoidy, chodi na fyzioterapie,
zaroven Casto rodice cvi¢i s détmi i doma. Nékteré déti dochazi na vodolécbu, hypoterapii,
logopedii, srozvojem miize pomdhat i rand péce v daném misté bydlisté rodiny nebo
ergoterapeut. Déale by dit¢ mélo byt v péci ortopeda, endokrinologa, kardiologa a
spolupracovat s ortotiky. (Parent Project, 2010)

Glukokortikoidy

Vétsina déti bere glukokortikoidy, které prodluzuji schopnost chiize, zachovavaji déle
hybnost hornich koncetin a pfedchazeji skolidze. Bohuzel maji i mnoho negativnich ucinkd,
zejména zpomaleni rastu, vyS$i hmotnost, opozdény néstup puberty nebo zmény chovani.
Vedou se diskuze o tom, ktery konkrétni glukokortikoid je nejvhodnéjsi, ale studie zatim
stale probihaji. Podava se Prednison nebo Deflacort. ,, Oba tyto preparaty mohou oddalit
ztratu chuze az o 3 roky. “ (Matikova, 2004)

Faze progrese svalovych schopnosti
Progresi DMD u déti 1ze délit na tii faze:
e chodici,
e Casna nechodici,

e pozdni nechodici.

Pti chodici fazi je dalezita kromé lécby glukokortikoidy, také fyzioterapie, kterd by méla
probihat kazdy den. Velky diraz se klade zejména na protahovani, aby se ptedeslo
kontrakturam. Dulezité je také protahovani Achillovych §lach, nebot’ se Casto zkracuji a
chlapci pak chodi po $pickach. Doporucuje se také jizda na kole a plavani. ,, Prioritou je u

pacienti s DMD maximalné prodlouzit dobu, kdy jsou pacienti schopni samostatné chiize a



vykonavani béznych Zivotnich aktivit. “ (Parent Project, 2007) Jedinci by jiz v této fazi méli
byt v péci kardiologa, aby se vCas odhalily ptipadné obtize, stejn¢ tak by mély jiz probihat
navstévy pneumologa a kontrola funkéni kapacity plic. Pokud ma chlapec nékteré
z piidruzenych obtizi, napt. opozdény fecovy vyvoj, ADHD nebo snizeny intelekt, mél by
byt v péci ptislusnych odbornikli. Pomoc se spravnym rozvojem ditéte mize i rand péce.
Casem je nutné pouzivani dlahy, a to zejména pies noc, nejprve na dolni konéetiny pozdégji

se mohou pouzivat i na horni.

Pti usednuti na vozik, kdy za¢ina rana nechodici faze, je dulezité¢ vybrat spravny vozik a
vSechny jeho komponenty velmi peclivé, aby dotyénému spravné sedély a byly mu
pohodiné. Chlapci by méli nadale brat glukokortikoidy, aby se prodlouzila hybnost hornich
koncetin. Nadale se doporucuje sledovani kardiologem, pneumologem a spoluprice s
ortopedem. ,, V' pozdéjsich stadiich miize slabost svalii v oblasti hitanu vést k problémiim
s polykanim (dysfagie), coz dale umocnuje otazky vyzivy.* (Diagnostika a 1é¢ba svalové
dystrofie typu Duchenne, 2010) Pokud se objevi potiZe s polykanim a pfijmem potravy, je
nutné navstivit gastroenterologa, ptipadné logopeda a nutricniho specialistu. Rodina ditéte
s DMD potiebuje vyuzivat mnoho kompenzacnich pomucek, napf. vojtiv stil, zvedak,
koupelnové vybaveni, specidlni matrace ¢i postele, vertikalizacni stojan. Rodiny by mély
stale navstévovat fyzioterapeuta. Také pii zhorSovani dychaci schopnosti je mozné potidit
neinvazivni ventilaéni pfistroje, které muze chlapec pouZzivat ze zacatku pouze v noci.
,, Neinvazivni podpora maskou v noci je tolerovana asi 80 % pacientii a vede i ke zlepSeni

dechovych parametru behem dne. “ (Vohanka, 2011)

V pozdni nechodici fazi se zhorSuje 1 hybnost rukou a hlavné dochézi k oslabeni funkce plic.
Jedinci Casto potiebuji kaslaciho asistenta, pozdéji 1 stalou plicni ventilaci. Lékar miZze také
postupuje fibr6za myokardu. Naddle by se mélo pokracovat s fyzioterapii, zejména
s protahovanim Slach a svali, abychom pfedchazeli kontrakturam. Jak uvadi Hromada
(2010) ,, Psychologické hodnoceni, poradenstvi a podpora jsou nezbytné pro nemocné i
Jjejich rodiny (u rodiny vhodnym zpiisobem volena priprava na konec zivota nemocného). “

MozZna je také socialni pomoc.



4 Analyza komunikacnich schopnosti osob s Duchennovou svalovou

dystrofii

4.1 Cile a metodologie

Hlavnim cilem prace je popsat komunika¢ni schopnosti vybranych osob s Duchennovou
svalovou dystrofii a zjistit, zda mé¢li doty¢ni v raném véku obtize s fe¢i ¢i nikoliv. Jakého
charakteru tyto obtize byly a pfipadné, zda nastala logopedicka intervence. Zaméieni je také

kladeno na mozné obtize ve vzdelavani, zptisobené naruSenou komunikaéni schopnosti.

4.1.1 Dil¢i cile

- zjistit, zda byl u sledovanych osob vyvoj feci opozdény,

- zjistit, zda byl u sledovanych osob rozdil v neverbélni a verbalni komunikaci,
- popis vychovné-vzdélavaciho procesu,

- zjistit, zda u sledovanych osob probihala logopedicka intervence,

- zamé&fit se u sledovanych osob na ptfipadné obtize v kazdodennim zivoté, zplsobené

naru$enou komunikacni schopnosti.

4.1.2 Vyzkumné otazky

- Byl u sledovanych osob ptitomen opozdény vyvoj feci?

- Je u sledovanych osob rozdil v neverbalni a verbalni komunikaci?

- Jak probihalo, ptipadné stale probiha, vzdélavani sledovanych osob?

- Probihala u sledovanych osob logopedicka intervence? Pokud ano, v jaké mife?

- Ma ptipadna naruSena komunikacni schopnost dopad na kazdodenni Zivot sledovanych

osob?

4.1.3 Metodologie

V bakalatské praci je popsano sedm piipadovych studii. Duchennova svalova dystrofie se
fadi mezi vzacnd onemocnéni, proto je pocet respondentll nizsi. Jedna se o kvalitativni
vyzkumné Setteni. ,, Kvalitativni vyzkum je proces hledani porozumeéni zaloZeny na riiznych

metodologickych tradicich zkoumdani daného socialniho nebo lidského problému. Vyzkumnik



vytvari komplexni, holisticky obraz, analyzuje riizné typy textii, informuje o ndzorech

ucastniku vyzkumu a provadi zkoumani v prirozenych podminkach. “ (Hendl, 2016)

Jako hlavni metoda byl zvolen polostrukturovany hloubkovy rozhovor s matkami
sledovanych osob. V jednom piipad¢ byl u rozhovoru ptitomen i manzel respondentky a syn
se svalovou dystrofii Duchenne. Hendl (2016) uvadi, ze polostrukturovany rozhovor ,, ... se
vyznacuje definovanym ucelem, urcitou osnovou a velkou pruznosti celého procesu ziskavani
informaci. “ Béhem Setfeni byla snaha otevienymi otdzkami zjistit co nejvice informaci,
nejen o fe€ovém vyvoji a komunikaénich schopnostech, ale i o celém Zivoté daného jedince,

coz vede k lepsimu pochopeni kognitivnich a fec¢ovych schopnosti téchto osob.

Dalsi pouzitou metodou je analyza dokumenti. Dokumenty byly poskytnuty

respondentkami. Jedna se zejména o 1ékaiské zpravy a psychologicka vySetfeni.

4.2 Charakteristika vyzkumného vzorku

Pro ziskani respondentti byly osloveny dvé¢ sdruzujici organizace osob s Duchennovou
svalovou dystrofii, a to Parent project a Ende Duchenne. Prostiednictvim jejich vyzvy se mi
ozvalo sedm maminek déti se svalovou dystrofii. BohuZzel bylo zjisténo, Ze jeden chlapec ma
Beckerovu svalovou dystrofii, proto musel byt na zakladé kritérii z vyzkumného Setieni
vyloucen. Dale byl osloven Jedlickiiv tstav a Skoly, skrze néz jsem se zkontaktovala
s jednou matkou chlapce. Celkem je tedy pro vyzkumné Setieni vyuzito sedm matek chlapcii

s Duchennovou svalovou dystrofii.

I pies malou ¢etnost osob s Duchennovou svalovou dystrofii se podafilo oslovit 3 matky ze

stejného kraje CR. Ostatni respondentky jsou z odlignych krajii Ceské republiky.

Setfeni bylo vedeno retrospektivné na zakladé vzpominek matek a dokumentaci jimi
poskytnutou. Proto nebyl vyzadovan stejny vék chlapcti. NejmladSimu ucastnikovi byli 4

roky a nejstar§imu 20 let.

4.3 Vlastni Setieni
Chlapec T.
Narodil se vroce 2014. Téhotenstvi bylo bez komplikaci, , bézné screeningy vysly

v poradku. “ (matka T.) Porod prob¢hl ve 41. tydnu te€hotenstvi, také bez komplikact.



Prvni mésice po narozeni byl motoricky v potadku, ,,akorat nebyl tak mrstny, jako vidim ted’
u druhého syna.” (matka T.) K rehabilitacni sestte je ptfivedlo to, Ze jesté na konci 3. mésice
nezvedal hlavicku. Od 4. mésice byl sledovan na neurologii kousek od bydlisté, diagnoza
byla hypotonie (snizené napéti svall). Zacali cvicit Vojtovu metodu, na konci 6. mésice
zvedal hlavu. Koncem prvniho roku zacinal trochu 1ézt. NeuroloZka pro jistotu ud¢lala
krevni testy, kde se projevily zvySené hodnoty kreatinkinazy. Po ptl roce od vySetieni ptisly
vysledky, kde se zjistilo, Ze chlapec ma nonsence bodovou mutaci DMD. Jedna se o mutaci
de novo, matka neni ptenasecka. Z druhého t€hotenstvi ma zdravého syna.

Chlapec zacal chodit okolo druhého roku. Nyni, ve véku 4 let, bere pil roku kortikoidy,
chiize se zlepsila, je stabilnéjsi i rychlejsi. Diive zakopaval, padal, ted’ ne. Od ledna 2019

bere 1ék Translarnu.

Ptedtecové obdobi bylo v potadku. , Zvatlal, broukal, tak jak ma.” (matka T.) Okolo
desatého mésice ekl prvni slova: mama, tata. ,, Pak se to ale zacalo kazit a stagnovat asi do
tech dvou, tri let.” (matka T.) Od tfetiho roku se mirn€ zlepsuje, diky logopedické péci a
chozeni do matetské Skoly. Kdyz mu nékdo nerozumi, je smutny a sklesly, nékdy se vzteka.
., Kolikrat prave zZe tam byl i ten vztek, Ze nemohl, Ze prosté jsme mu nerozumeéli, takova ta
frustrace. ““ (matka T.) V roce znal asi 5 slov. Nyni jich umi pfiblizné deset, ale nefekne je
vzdy. Urcity Cas je pouziva a pak je zase zapomene. Maminka se s nim momentalné snazi
komunikovat vice pfes znaky. Pokud chce jit ven zamavé na okno, umi ukdzat miminko

place apod.

Na verbalni vyzvy reaguje dobfe, ale nesmi se jednat o vice piikazil nardz. Lépe reaguje na
jasné a struné vyzvy, potiebuje na vykonani vice ¢asu. Neverbalni komunikace odpovida

veku, je na vyssi irovni nez verbalni.

Na logopedii zacal chodit ve tech letech, a to k logopedce ptes ranou péci, se kterou jsou
spokojeni. Dochazi k ni jednou az dvakrat mé&sicné. Snazi se zlepsit chlapcovu verbalni fec,
zejména komunikaci ptes obrazky a piktogramy. Napft. si ukazuji na obradzku psa a on po ni
opakuje ,,pes, haf haf*. Také se snazi o posileni orofacialnich svall, trénuji rizné foukani,
Spuleni rtd apod. Rodice hledali klinickou logopedku, ale chlapci nebyli jesté tii roky, proto
je nikde nepftijali. ,, My jsme spis vychazeli z toho, zZe nas nikdo nikde nechce vzit. “ (matka

T.) Nyni jsou nové, asi mesic, 1 v péci klinické logopedky, ktera diagnostikovala opozdény



vyvoj feci. Matka si mysli, Ze progrese v feci je, i kdyz mirnd. Podle psychologického
vysetieni byl pied pal rokem chlapec v expresivni slozce feci na tirovni 12 mésicii. Bylo mu

diagnostikovano psychomotorické opozdéni.

Bézny zivot chlapce je velmi ovlivnén naruSenou komunikacni schopnosti. Neni schopny
verbalné fict, co chce, nebo co si pieje. Casto se misto fe¢i projevuje kiikem nebo placem.
Fonologicka rovina feci je také narusena, musi mit ¢as si rozmyslet, co se po ném pozaduje,

nez to vykona. Nutné jsou postupné pozadavky.

Ve tiech letech nastoupil do bézné MS, kde ale nebyli spokojeni s vedenim koly. Chlapce
nezapojovali do ¢innosti s ostatnimi détmi, byl stale pouze s asistentkou. Nyni je v jiné bézné
MS, kde jsou spokojeni, i zde ma asistentku pedagoga. Rana pé&e jim vytvofila piktogramy
s typickymi ¢innostmi mistnosti v MS, které vylepili a chlapec si na né v piipadé potieby

ukazuje (pf. kdyz chce na zachod).

Chlapec K.
Narodil se v roce 2010. T¢hotenstvi bylo v pofadku, syn byl koncem panevnim, takze byl
indikovan cisafsky fez. Motoricky vyvoj byl v normé, v pll roce sed¢l, v roce chodil a béhal.

Pouze v behu byl pomale;jsi nez vrstevnici.

Ve dvou letech byl na planované operaci, kde v ramci predoperacniho vySetfeni podstoupil
odbér krve, kde byla zjisténa zvySena hladina kreatinkinazy. Pozdé&ji byla potvrzena delece
exonu 44 az 51 dystrofinového genu. Jedna se o mutaci de novo, matka neni pfenasecka.
V druhém t&hotenstvi v ramci odbéru plodové vody bylo zjisténo, Ze plod je chlapec a ma

také DMD. Matka §la na interrupci. Ze tfetiho t¢hotenstvi se narodila zdrava dcera.

V jednom uchu za bubinkem se chlapci udélal nezhoubny nédor, ktery mu byl odoperovan 1
s uSnimi kistkami. V roce 2018 byl na rekonstrukci uSnich kustek, takze by se sluch mél
zlepsit. Podle maminky ale uz predtim slySel dobte, a to i Sepot na vétsi vzdalenosti. ,, Tahal

to tim zdravym. ** (matka K.)

«

Od 5 let bere kortikoidy. ,, V porovnani s jinejma klukama jich bereme strasné malicko.*
(matka K.) O invalidnim voziku zatim neuvazovali, momentaln¢ stale chodi, lyzuje a jezdi

na kole.



Prediecové obdobi bylo v potadku, zvatlal i broukal. Okolo druhého roku zacal pouzivat
jednoslabi¢na oznaceni napi. ,,ma‘ pro vSechny lidi, ,,au‘ jako auto. Prvni celé slova zacal
fikat az ve 4 letech. Vymyslel si neexistujici slova, kdyZ mu nékdo nerozum¢l, tak se
roz¢iloval. V péti letech zacal skladat jednoducha slovni spojeni. V Sesti letech skladal véty,
ale stdle m¢l tendenci je zkracovat. Toto zkracovani jesté pretrvavd. Pokud mu nékdo
nerozumél, z diivodu Spatné vyslovnosti, snazil se slovo popsat. Ma maly mluvni apetit a

stydi se, 1 ve Skole, nerad mluvi pted celou tfidou.

Neverbalni komunikace byla vzdy v norm¢, naopak ji pouzival jako ndhradu za verbalni.
., To mi prijde, Ze tady tou neverbalni jako strasné komunikoval. “ (matka K.) Na verbalni

vyzvy vzdy reagoval dobfe.

Ke klinické logopedce zacal chodit ve 4 letech, a to 1 x za 14 dni, od prvni tfidy dochéazi uz
jen 1 x 3 tydny. Diagnostikovali mu opozdény vyvoj teci. Z ditvodu porusené koordinace
mluvidel byl chlapec mluvné neobratny. Nejdiive trénovali popis a pojmenovani obrazkd.
Pozdé¢;ji spojovali slova do slovnich spojeni, vytleskavali je apod. ,, Strasne pomalymi kriicky
jsme se zlepsovali.“ (matka K.) Logopedka doporucila i posilovani orofacidlnich svala.

Pozd¢ji se zaméftili na spravnou vyslovnost jednotlivych hlasek.

Do MS nastoupil ve 3 letech, zlepsil se pak v feci i v sebeobsluze. V 6 letech nastoupil do
b&zné ZS. Od druhé tiidy m4 individualni vzdélavaci plan a sdilenou asistentku pedagoga.
Podle maminky hodn& zapomind, mé obtiZze s dlouhodobou paméti. Ve Skole ma trochu
problémy, zejména v Ceském jazyce a matematice, musi se doma hodné ucit. Béhem
vyucovani si mtize dojit fict o pomoc pani ucitelce, ¢asto si ale pred ni stoupne a ml¢i, eka,

az se ho sama zepta a zjisti, co potiebuje.

Maminka si mysli, Ze stale neni na stejné feCové urovni jako vrstevnici. ,, To asi jako nikdy
nebude. “ (matka K.) Casto odpovida pouze jednoslovné. Na logopedii stale dochazi. Trénuji

vyslovnost R, jinak ostatni hlasky vyslovovat umi, procvi¢uji i sluchovou analyzu a syntézu.

Chlapec S.
Narodil se v roce 2008. V téhotenstvi nebyla az do 10. tydne vidét srdecni ¢innost plodu a

matka méla vysoky tlak. Mésic pfed terminem porodu byla matka hospitalizovana



v nemocnici, protoze se prili§ zavodiiovala vodou. Asi tyden po piijeti do nemocnice, bylo

zjisténo, Ze placenta nevyzivuje plod, takze byl proveden akutni cisaisky fez.

Motoricky vyvoj byl v §irsi normé, v ptl roce sed¢€l. Ve 14 mésicich chodil. Prvni viditelné
motorické problémy nastali az v 6 letech. ,, Uz na ném bylo zretelné videt, Zze ma problém

s chiizi do schodii. * (matka S.) Za¢aly mu plandat nohy, zakopaval. V této dobg zac¢al uzivat

kortikoidy.

Na diagnozu pftisli ndhodou. Ve dvou letech mél chlapec prijem, ktery se nelepsil, a proto
je prakticka lékarka odeslala do nemocnice na infuzi. Zde udélali chlapci krevni testy, kde
byla zjisténa zvysend hodnota kreatinkinazy. Pozd¢ji bylo postizeni specifikovano na deleci
51. exonu dystrofinového genu. Matka pfenaSecka neni, jednd se o mutaci de novo.

Z druhého tehotenstvi se narodil zdravy syn.

Ve dvou letech trochu mluvil, fikal napi. mama, tata, baba, dédo. Ukazoval na zviratka
v kniZce a napodoboval jejich zvuky. Poté se vyvoj teci zastavil. ,, Pak jak kdyby se to trosku
seklo.“ (matka S.) Chlapec za¢al chodit za rodi¢i a ukazovat na véci bez toho, aby sdglil
slovo. Nebyl schopny se verbaln¢ vyjadrit, coZz u néj vyvolavalo vztek a plac. , Kolikrat
prosté za mnou tireba prisel k té lince a ted mé treba tahl za tu ruku a vzdycky rikam, co
chees a on u u u a ukazoval prstem.* (matka S.) Mél i sva vymyslena slova napt. duda bylo
piti. Podle matky toto obdobi samo odeznélo a v necelych Ctyfech letech se zacal opét vice

vyjadiovat slovné a skladat slovni spojeni. Pozdé&ji se pfidaly i jednoduché véty.

Neverbalni komunikace byla v normé&. V obdobi, kdy nemluvil, s ni nahrazoval komunikaci

verbalni. Na slovni vyzvy vzdy reagoval dobte, rozum¢l.

Ke klinické logopedce zadali chodit na radu uéitelek v MS, kdyZ byli chlapci &tyfi roky.
Logoped s nim trénoval zejména schopnost spravné se verbalné vyjadfit. Dale zrakovou
percepci a vizualni rozliSovani. Radil mamince, aby na dité€ mluvila celymi vétami. Pozdéji
zacal chlapce ucit vyslovnost jednotlivych hlasek, obtize méli zejména s L, K a pozdéji R,

R. V osmi letech na logopedii dochazet piestal. Stale nékdy $patné vyslovuje R a R.

Aktudlné Casto odpovida jednoslovné. Nékdy nepouzije celou vétu, ale jen jedno slovo napf.
napit. ,, Co potiebuje tak si fekne, ale Fekla bych Ze to bere tak jako ve zkratce.* (matka S.)

Je stydlivy, s navstévami ptilis nekomunikuje.



Ve 3 letech nastoupil do b&zné MS, pani uditelky byly ze zagatku zoufalé, protoze mu
nerozumély a nevédély, co chce. Mél odklad $kolni dochazky, poté nastoupil do bézné ZS.
Individuélni vzd€lavaci plan a asistentku ma v zakladni Skole od 3. tfidy. Kdykoli, kdyZ néco
nechape, miize se dojit zeptat pani ucitelky, jinak obtize v u¢eni nema. Nepise diktaty, pouze
dopliiuje pravopisné jevy a vypisky ma nakopirované, z diavodu velké svalové tnavnosti

rukou.

Chlapec D.
Narodil se v roce 2007. Té€hotenstvi bylo bez komplikaci, porod byl vyvolavany tyden po

terminu.

Pozdé¢ zacal past koniky i 1ézt. Kdyz zacinal 1ézt, mél vzdy zatnuté pésti. Chodit zacal az ve
20 mésicich, casto padal. Ve tiech letech zacali chodit na rehabilitace, kde si rehabilitacni
sestra vS§imla, ze ma velka lytka a doporucila udélat krevni testy, kde se projevila zvySena
hladina kreatinkinazy. Na genetice diagnostikovali DMD, konkrétn€ deleci exonti 47 az 52.
Matka neni pienasecka, jednd se o mutaci de novo. Z druhého t€hotenstvi se narodila zdrava
hol¢icka.

Kortikoidy bere od péti let. V roce 2018 zjistili, Ze ma ¢asteny rozpad levé srde¢ni chlopné.

Bere proto 1éky na snizeni krevniho tlaku.

Ptedrecové obdobi bylo v poradku, broukal 1 Zvatlal. Mluvit zacal pozdé&ji. Prvni slovo fekl
okolo roku. Ale slovo majici vyznam jako napft. auto, az tak okolo dvou let. Vymyslel si
vlastni slova, ktera nebyla ani podobna spravnému vyrazu, napt. mafi byl smetanek, fifi —
micek. Mluvil nesrozumitelng, rozuméla mu obvykle pouze matka. Pro ostatni bylo tézké
mu porozumét, chlapec se pak vztekal a plakal. Hodné pouZzival misto slov ukazovani na
vec, kterou chtél. ,, Mné to asi prislo normalni, protoze jsem jakoby, se tak naucila s nim
komunikovat od malicka. “ (matka D.) Plynule souvislou vétu ekl az okolo ¢tyi let. Vyvoj
feCi byl opozdény.

Neverbalni komunikace byla vzdy v normé¢, pouzival ji vice, z diivodu absence mluvené feci.
Verbalnim piikazim rozumi dobie, ale potiebuje vice casu na rozmysleni. ,, Hodné se mi

zda, zZe jako neudrzi myslenku. (matka D.) Maminka mu nedéva vicero ptikazii naraz,



protoze je pak neni schopen vSechny vykonat a néktery zapomene. Neudrzi dlouho

pozornost.

Na logopedii zacali chodit v péti letech, kdyz uz se verbaln¢ vyjadroval relativné dobie, ale
nevyslovoval spravné. Chodil tam dva roky, jednou za mésic. Natrénovali hlasku L, ale
chlapec pak zacal koktat. Logoped se mu snazil pomoc, ale nic nezabiralo. Postupné
koktavost zaCala mizet sama, obcCas se stale projevi, pokud je nervézni. Jednotlivé hlasky
trénovali pomoci spravné vyslovnosti samostatnych slov, fikanky a basnicky nepouzivali.
Chlapec stile neumi spravné vyslovovat R a R. Pofad se stydi mluvit, nechce se mu.
Odpovida kratkymi vétami, ale uz ne jednoslovné. ,, Ted uz rika, co bude k veceri, ale driv

Jjako to bylo takovy, jenom rohlik nebo jednoslovny, maximalné dvouslovny. “ (matka D.)

Nastoupil do b&zné MS, ale az jako ptedskolak, protoze ho nechtéli piijmout. Déti se mu
posmivaly. Mél odklad §kolni dochazky, ktery stravil v nultém ro¢niku ZS. Poté nastoupil
do prvni tfidy ZS supravenymi vystupy. Do b&zné ZS nenastoupil, protoze neni
bezbariérova a do jiné ho nevzali. Ve tfid¢ je jenom pét zakd a maji sdilenou asistentku
pedagoga. Ze zacatku méli ve skole obtize, protoze jim nevyhovovala asistentka pedagoga.
Nechtéla chlapci pomoc odnést tdc na obédech nebo mu pomoc tlacit vozik apod. Ted’ maji

novou asistentku, ktera jim vyhovuje, chlapci pomaha.

Na obédy nechodi, protoze déti vodi vychovatelka z druziny, a ta chlapci odmitd pomahat.
Ve skole s u€enim obtize nemd, jde mu zejména anglicky jazyk, od télesné vychovy je
osvobozen. Pani ucitelka ho Ustné nezkousi, protoze se stydi a odmita nahlas mluvit pted
celou tfidou. Jediné, co rychle fekne je basnicka. Déle nepisSe diktaty, pouze dopliuje
pravopisnd cviceni, vypisky mu matka kopiruje, mé navySeni Casové dotace na vypracovani

ukoli.

Chlapce H.

Narodil se roku 1998. Téhotenstvi bylo v poradku, porod také. M¢l vSak novorozeneckou
zloutenku, ktera neustupovala. Az do 3 mésicti mél zvySené jaterni testy, takze chlapce 1€¢ili
na onemocnéni jater. V roce ho poslali na genetiku, kde zjistili, Ze ma DMD, konkrétné
deleci exonu 45. Matka prenaSecka neni, jedna se o mutaci de novo. Z druhého t€hotenstvi

ma zdravou dceru.



Chodit zacal ve 13 mésicich. ,,On byl takovej kluk, ze se do niceho jako nehrnul.*“ (matka
H.) V MS zacal $patné chodit do schodii, musel se drZet zabradli. Mechanicky vozik zagal
permanentn¢ pouzivat v 10 letech. Ve 12 letech zacal vyuzivat elektricky vozik.

Momentalné ma stale dobrou hybnosti hornich koncetin. Kortikoidy nikdy nebral.

V predskolnim véku zacal chodit ke klinické logopedce. Mluvil nesrozumitelné¢ a Spatné
vyslovoval. Nechtéli ho vzit do ZS z diivodu $patné vyslovnosti a ,, ... Ze celkové je ta ie¢
Spatnad. “ (matka H.) Na logopedii chodil dva roky, trénovali spravné vyslovovani
jednotlivych hlasek. Zejména L a sykavky. Pozdé&ji R a R, které neumél, kdyz $el do prvni
ttidy bez odkladu Skolni dochézky. ,, Ze zacatku to viibec neslo, to si pamatuju, Ze viibec, ze
z toho byla potom i nestastna. A pak se to najednou rozjelo. “ (matka H.) Béhem prvni tfidy

ZS si hlasky R a R osvojil i zautomatizoval.

Opozdény vyvoj fe¢i nemél, ale byl malomluvny a stydlivy. Jesté na ZS obvykle odpovidal
jednoslovng. Jinak byla jeho fe¢ v normé, vcetné slovni zdsoby. Mluvil malo, ale ,, kdyz
potieboval, tak to rek.“ (matka H.) I na slovni vyzvy vzdy reagoval dobie a neverbalni fe¢

byla také v normé.

Chodil do b&zné MS, nejdiive dva roky do jedné, potom se piestéhovali, takZe rok chodil do
jiné. Ve skolce zadné vétsi problémy nenastaly. ,, Tady byly hodné pani ucitelky, takze na
nej davaly pozor, kdyby nékde spadnul, ale v té skolce to bylo uplné v pohode, tam zZadny
problémy nemél. (matka H.) V 6 letech nastoupil do b&Zné ZS bez asistenta pedagoga, ve
4. tfid¢ zacal hodné padat. Tato Skola nebyla bezbariérova a pani feditelka nebyla naklonéna
asistence pedagoga. Proto chlapec prestoupil do jiné ZS, ktera je bezbariérova a mél tam
sdilenou asistentku pedagoga. Ta mu pomahala zejména pii prechodech do jinych c¢asti
skoly, na zachod, na ob&dé a na vyletech. Poté nastoupil na SS elektrotechnickou, obor
webovy design, kde odmaturoval. Na stfedni Skole mu délala osobni asistentku matka,
protoZe si chlapec nechtél zvykat na nového ¢lovéka. Skola mu $la bez problémil, vypisky a
slohové prace psal na PC. Momentalné ma zaméstnani jako stfihac¢ videa a webovy grafik,

pracuje z domova.

Chlapec J.
Narodil se v roce 2012. T¢hotenstvi bylo v potadku. Matka 9 dni pfenésela, tésné pred tim,

nez méla jit na vyvolani porodu, porodila pfirozené.



Vyvoj hrubé motoriky byl opozdény. Ve 3 mésicich jesté nepasl koniky ani nezvedal hlavu.
Lézt zacal asi v 11 mésicich, chodit v 18 mésicich. ,, Zacal pozde lizt, chodit, vsechno tohle

pozdeji. ““ (matka J.)

Na diagnézu piisli ve 13 meésicich. Pediatricce ptipadal bledy, tak mu odebrala krev, kde
byly zvySené¢ hodnoty jaternich enzymt, ¢imz se pozd¢ji piiSlo na diagné6zu DMD.
Konkrétné deleci 52 exonu dystrofinového genu. Od péti let bere kortikoidy, které mu

pomahaji. Zlepsil se v chlizi 1 béhu.

Prediecové obdobi bylo v potadku, Zvatlal 1 broukal. Mluvit zacal v€as, mé velky mluvni
apetit. Ve tiech letech tvofil jednoduché véty. Vyslovnost mél $patnou, napt. botdm ftikal
gopy. Chlapec ma oslabené orofacialni svaly, zejména horni ret. Kdyz ve tech letech
nastoupil do MS, fe¢ mél na stejné trovni jako vrstevnici, rok na to se jiz objevovaly

odli$nosti. Nevyslovoval precizné a nebylo mu rozumét.

V MS schlapcem pracovala $kolni logopedka vramci logopedické prevence. Od
chlapcovych 5 let navstévuji klinickou logopedku. Prvni klinicka logopedka s nim trénovala
zejména posilovani orofacidlni oblasti, hldsky se ho snazila naucit pomoci logopedického
zrcadla a dle matky drilem. Chlapce cviceni nebavilo. Poté odesla do diichodu a vysttidala
ji jind logopedka, se kterou jsou vice spokojeni. Trénuji nejen posilovani svalt, ale také
vizualni pamét, sluchovou percepci, slovni popis obrazkii. Vyslovnost hlasek formou hry a
basni¢ek. Chlapec se tam t&€si. Logopedka plivodné diagnostikovala opozdény vyvoj feci,

ktery se jiz srovnal. Momentalné zni diagnéza mnohacetna dyslalie.

Se sluchovou percepci nemél nikdy obtize. Na verbalni vyzvy vzdy reagoval dobfe.
Neverbalni komunikace, kterou dopliioval méné srozumitelny mluvni projev, byla v norm¢.

Podle maminky je v neverbalni komunikaci lepsi nez ve verbalni.

Momentalné mluvi potad se $patnou vyslovnosti, ,,mumld si pro sebe“. (matka J.) R a R se
teprve bude na logopedii ucit, momentaln¢ upevnuji sykavky a L. Maminka uvadi, ze ,, ted’
uz je to vylozené o ty vyslovnosti.““ (matka J.) Nékdy mu vsak trva del$i dobu, nez vyslovi
postupné celou vétu, jako by si ujasiioval, co chce fict a jak to ma fict. Je kontaktni, nestydi

S€.



Do b&zné MS nastoupil ve 3 letech. Druhy rok v MS dostal asistentku pedagoga, ktera je s
nim stale. Momentalné ma odklad Skolni dochézky, podle matky ,,je takovej jako o ten rok
pomalejsi.“ (matka J.) V zaii nastoupi do bé&zné ZS, ktera je piidruzena k MS, kam
momentalné dochézi. Zakladni skola by méla dostavovat bezbariérové kiidlo, coz by byla

pro chlapce vyhoda. Od prvni téidy by mél mit na ZS asistentku pedagoga.

Chlapec M.
Narodil se vroce 2002. Jednalo se o druhé téhotenstvi matky, z prvniho ma zdravého
chlapce. Té&hotenstvi bylo v pofaddku, porod byl piekotny a M. se narodil namodraly,

pfiduSeny, ale nemusel byt kiiSen.

Diagnozu zjistili ve 14. mésici véku chlapce, kdy mu byli operovany zvétSené nosni mandle.
Béhem ptredoperacnich vysetfeni byly odebrany krevni testy, kde se projevily zvysené
hodnoty jaternich enzymu. Genetické vySetfeni pak potvrdilo svalovou dystrofii. Po
vySetfeni matky bylo zji$téno, Ze je pfenaSecka onemocnéni. Do té doby se nikdy v rodiné

neprojevilo.

Motoricky vyvoj byl opozdény. Jiz jako miminko vyZadoval polohu pouze na levém boku.
Lézt zacal az v 11 mésicich po fyzioterapii, do té doby lezl pouze rukama a nohy za sebou
tahal. Pti pohybu vZdy padal nalevo. Chodit zacal v 16 mésicich. Kortikoidy uZival dva roky
od 10 let. Mechanicky invalidni vozik zacal pouZzivat ptiblizné v 11 letech a elektricky asi

ve 13 letech.

Vyvoj fe€i byl opozdén. Prvni slovo tekl v roce. Slova vyslovoval $patné€, napt. kepuc byl
kecup, nebo si vymyslel vlastni slova ¢i slovni spojeni. Slovem ,,Skrt* reagoval na vse, co
nechtél anebo to chtél negovat, a to 1 v pozdéjSim veéku. Ve tiech letech mluvil pouze
jednoslovng, véty jesté nezvladal. Pti feci si pomahal neverbalné, ukazanim nebo pfinesenim
véci. Pokud doty¢ny nechdpal, co chce, zacal se vztekat. Dle maminky ,, chtel mluvit, ale
ono to neslo. “ (matka M.) Ve Ctyfech letech zacal mluvit v kratkych vétach napt. jit domt.
V péti letech se projevila dyslalie, ale vyvoj feci se jiz ustalil na dobré Grovni. V prvni tfide

jiz umél vyslovovat spravné viechny hlasky, kromé R a R, které se nenaudil nikdy.

Na logopedii zacali chodit ke klinické logopedce ve 3 letech. Trénovali zde nejdiive popis

obrazku a slovni vyjadfeni. Po rozvoji verbalni feci i slozit&jsi popis pfibehii. Zaméteni



probihalo také na rozvoj sluchové percepce a matka mu délala masaze jazyka i1 désni.
V predskolnim veku se jiz zamétrovali na vyslovnost jednotlivych hlasek. V piiblizn¢ osmi

letech na logopedii dochazet ptestal.

Neverbalni komunikace byla na urovni chronologického v€ku. Na verbalni vyzvy reagoval
dobte, prikazim rozumél. Stydlivy nikdy nebyl. Objevily se také problémy s piijmem
potravy. Jidlo mu neslo dostatecné rozkousat a polknout, pouze ho maceroval na hornim
patie. Nékteré potraviny proto nejedl, nebo mu je matka castecné mixovala. Obtize zmizely

na zacatku Skolni dochazky.

Chodil do jesli, z nich ve 3 letech piesel do prilehlé MS. Kde ale matka nebyla spokojena,
proto z ni odesel. Na 3 mésice ho pfijali na diagnosticky pobyt do MS Horackova, kde zastal.
Ve tfidé byli dva specidlni pedagogové a asistent pedagoga. V péti letech byl zapséan do
Jedlickova ustavu a $kol v Praze. Maminka hledala bezbariérovou Skolu a béla se Sikany na
b&zné ZS. Chlapec viak nebyl na §kolni dochazku pIné zraly. Specialni pedagozka s nim
4 mésice trénovala testy HYPO. Zlepsil se a byl pfijat do prvni tfidy bez odkladu Skolni
dochazky. Ve tfid¢ byl jeden specialni pedagog a asistent pedagoga. U¢eni mu §lo primérné,
obtize m¢l s Ceskym jazykem a matematikou. Chlapci byla diagnostikovana dyslexie a

dysortografie.

Chlapec v roce 2018 zemftel. Dostal zapal plic, v nemocnici musel byt intubovan a dva tydny
byl v umélém spanku. Kdyz ho pak 1ékati probudili, byl schopny dychat jen s kyslikovou

maskou. Odmitl tracheostomii, rodi¢iim fekl, ze jiz chce umfit. Nékolik dni na to zemiel.
4.4 Zavéry z Setieni

Opozdény vyvoj ie€i

Opozdény vyvoj feci se objevil u Sesti ze sedmi chlapct. Vyvoj v pedifeCovém obdobi byl u
vSech déti v normé a bez obtizi. Shodné poté doslo u péti chlapct na néjaky cas k zastaveni
vyvoje. Matka chlapce T. uvadi: ,, Pak se to ale zacalo kazit a stagnovat, asi do téch dvou,
17 let. “ Stejnou zkuSenost ma i matka chlapce S. ,, Pak jak kdyby se to trosku seklo.“ Matka
chlapce K. tekla: ,, My jsme byli stastny, Ze viibec rekl néjaké slovo, treba dveé slabiky nebo
t7i, to jsme byli, jakoze wow. “ U jednoho chlapce, doslo k opozdéni vyvoje teci, ale nebylo

ptfitomno zastaveni tohoto vyvoje.



Pét z Sesti matek chlapcti s opozdénym vyvojem fe¢i se shodlo, ze déti Casto nemluvily
vubec nebo pouze nékolika slabikami, a spiSe ukazovaly. Matka chlapce M. uvadi: ,, To, co
mél, tak byla vada 7eci, ve smyslu on nemluvil. “ Matka chlapce D.: ,, Tim, jak dlouho
nemluvil, tak si myslim, Ze jo, Ze vic ukazoval ze zacdtku. “ Matka chlapce S.: ,, Ale fakt jako
to obdobi, to uz jsem kolikrat byla i zoufala, kdyz on prosté prisel a furt jednim tim prstem
ukazoval. *“ Matka chlapce K.: ,, Umél vas chytnout za ruku a pritahnout si vas kam chtél a
viizt si do naruce, aby si ukdzal, Ze tohle chci podat. Tito chlapci Casto vyrazné komolili
slova, ptfipadné si vymysleli vlastni. Matka chlapce D. uvedla: ,, Nerikal spravny slova, ani
podobny, Fikal uplné jiny “. V ptipad¢, ze jim nikdo nerozumél, tak se vztekali nebo plakali.
Matka chlapce T.: ,, Kolikrat prave, ze tam byl i ten vztek, Ze nemohl, Ze prosté jsme mu
nerozuméli, takovd ta frustrace. “ Matka S.:,, Ono tieba néco neslo, a on tieba neumél Fict,

mné to nejde, a on prosté sedl a brecel. “ Matka M.: ,, On byl opravdu vnitiné vztekly. *

Rozdil mezi verbalni a neverbalni komunikaci

Neverbalni komunikace byla u v§ech sedmi chlapcti v normé. Pouze u jednoho chlapce byla
verbalni i neverbalni komunikace na stejné trovni. U Sesti chlapct byla neverbalni fe¢ na
vy$§i trovni neZz verbalni. Tento rozdil se nejvic projevoval v piedskolnim veéku. Matka
chlapce J. uvedla: ,,Ja myslim, zZe celkové on je na tom lip jako v ty neverbalni komunikaci. *
Stejn¢ tak matka chlapce K. tekla: ,, To mi prijde, Ze tady tou neverbalni jako strasné

komunikoval. “

Ctyfi chlapci ze sedmi maji maly mluvni apetit, stydi se a pokud miizou, odpovidaji
jednoslovng, ptipadné kratkymi vétami. Pouze jeden mluvi rdd a hodn€. Maminka chlapce
S. uvadi: ,, Co potiebuje tak si iekne, ale Fekla bych Ze to bere tak jako ve zkratce. Déle
doplituje: ,, On to vi, ale on se neprihlasi. “ Stejn€ popisuje matka chlapce K.: ,, PFijde mu to
Jjako zbytecny, Fikat moc slov, jako Fekne je, protoze vi, Ze musi. “ Matka chlapce H.: ,, Kdyz
potieboval, tak to rek, nebo to, ale nebylo to, aby prisel ze skolky a povidal nam tady hodinu
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o tom, co délali ve Skolce, to ne spis jsem se musela ptat ja. *

Tt1 chlapci méli také obtiZze s chdpanim a vykonanim slovnich instrukci, pokud jich bylo
vysloveno vice najednou. Matka chlapce T.: ,, On tak jako premysli a nevi, co tim myslim.“

‘

Matka chlapce K.: ,, Strasné dlouho mi prijde, Ze trva, nez pochopi, co se po ném chce.*



Matka chlapce D.: ,, Hodné se mi zda, zZe jako neudrzi myslenku, ted’ uz jsem se to naucila,

nesmim mu dat tri véci na jednou, protoze udela tu prvni, a pak uz si hraje zase dal. “

Vychovné-vzdélavaci proces

Sest chlapcii ze sedmi chodilo do b&zné MS, jeden navitévoval MS specialni. Jeden chlapec
ma v b&Zné MS upravené prostiedi z diivodu nedostateéné verbalni komunikace. Povinnou
$kolni dochazku plni &i plnilo pét déti. Dva chlapci nechodi do bézné ZS, tii ano, ale maji i

m¢éli asistentku pedagoga.

Tti chlapci z péti maji kvili naruSené komunikaéni schopnosti v zékladni Skole obtize.
Chlapec K. i chlapec S. mluvi na pani ugitelky ¢asto jednoslovné, nebo mléi a nevyjadiuji
se. Matka chlapce K. uvedla: ,, Dodneska s tim mame problémy, hlavné teda pani ucitelka. "
Matka chlapce S fekla: ,, On tieba prisel za ucitelkou a Fikd piti.* Chlapec D. neni tstné
zkousen, protoze odmita mluvit pfed celou tfidou, maminka dodava: ,, Ona ho ustné ani asi
nezkousi, jediny, co musi je basnicka, a to teda néjak rekne. “ OvSem u nikoho z chlapcti se

neprojevily z divodu feci zadvazné obtize ve vzdélavani.

Logopedicka intervence

Logopedicka intervence probihala u vSech sedmi chlapcii. U chlapce H. pouze z ditvodu
dyslélie, nebot’ mluvil nesrozumitelné. Maminka H. k tomu tekla: ,, Ze zacdtku to viibec
neslo, to si pamatuju, zZe viibec, zZe z toho byla potom i nestastnd. A pak se to najednou
rozjelo.* Sest chlapcii chodilo na logopedii z diivodu opozdéného vyvoje feéi, ktery se u
nékterych pozdéji zmirnil v dyslalii. U jednoho chlapce se zaroven projevila koktavost. Tti
chlapci na logopedii dochéazeji stale. U tfech déti 1 po ukonceni logopedické intervence

pokracuje dyslalie, konkrétné rotacismus.

Matky se shoduji, Ze rozvoj fec¢i byl 1 pies logopedickou intervenci postupny a pomaly.
Matka chlapce K.: ,, Strasne pomalymi kriicky jsme se zlepsovali. “ Matka chlapce M.: ,, Ono
to Slo pomalicku. *“ 1 ptesto plati shoda také v ptinosnosti logopedické péce. Matka chlapce
S. uvadi: ,, Sama jsem se divila, jak oni ti logopedi na ty déti jdou fakt jako chytie.“ Matka
chlapce K: ,, Mé prijde, Ze oni tam za tu hodinu udélali vic nez ja s nim tady za tyden. “ Stejné

pozitivné to komentuje 1 matka chlapce H.: ,, Ale my jsme tady méli skvélou logopedku, pani



ucitelku ze zakladni skoly, tak se mu venovala a vsechno z néj vydrela. “ 1 matka chlapce T.:

., Méla vyborny postrehy, ndapady a spousta véci se nam osvédcila.

Doba zacatku logopedické intervence byla rtizna, dva chlapci zacali dochazet na logopedii
jiz ve 3 letech, dva ve 4 letech, tii v 5 letech. Stejn¢ tak byla riiznd délka logopedické
intervence od 2 do 5 let. Logopedi se v rdmci intervence zamétovali zejména na zlepSeni
verbalniho projevu, posilovani orofacialnich svall a korekci jednotlivych hldsek. Nekteii se
pokouseli v dobé€, kdy u chlapce chybéla verbalni fe¢ o komunikaci s pomoci obrazki.
Matka T.: ,, Nejaké ty triky na néj zkousi a pak to zkousime doma, tieba ted to bylo

«

prostrednictvim obrazku.

Ovlivnéni Zivota narusenou komunikaéni schopnosti

Narusena komunikacni schopnost ovliviiuje momentalné zivot péti déti. Pouze u jednoho
chlapce je toto ovlivnéni vyrazné€, tomuto chlapci jsou teprve 4 roky, je tedy mozné, ze dojde
k vyrovnani vyvoje fe¢i. Momentéaln¢ ovSem chlapec T. verbalné prakticky nekomunikuje,
umi pfiblizné deset slov, jeho matka uvedla: ,,Jedno obdobi rikal mama, tata, lala a pak

3

treba za piil roku tohle zapomnél a pridal si jiny slova a uz nerekl, to, co predtim.

U jednoho chlapce se objevila porucha pfijmu potravy, ktera méla za nasledek nutnost
mékké, pfipadné mixované stravy. OvSem s vy$$im vékem doslo ke zlepSeni a vymizeni této

poruchy.

U ctyf chlapct ovlivitluje narusend komunikacni schopnost jejich zivot pouze okrajove.
Chlapec J. ma obtize n¢kdy vyjadiit svou myslenku, jeho matka uvedla: ,,Jako chvilku mu
trvd, nez se mu to spoji, ze on treba rekne mami, a ted jako mici, co je broucku, mami, ¢lovéek
to musi brat tak, Ze on sklada tu vétu jako. “ Matka chlapce K. na otazku, zda je syn na stejné

I3

feCové urovni jako vrstevnici odpovida: ,, To asi jako nikdy nebude.



5 Zavér

Svalové dystrofie se fadi mezi vzacna, ale velmi zavazna, genetickd onemocnéni.
V bakalatské praci byly zminény pouze nékteré druhy, nebot se jedna o velmi heterogenni
skupinu nemoci. Zvlastni pozornost je vénovana Duchennové svalové dystrofii, kterd se az
na vyjimky vyskytuje pouze u chlapcii, protoze komunikacni schopnost osob s touto dystrofii
muzZze byt naruSena, a to nejcastéji opozdénym vyvojem feci.

Provedenymi rozhovory s matkami sedmi chlapct s diagnézou DMD a analyzou jejich
1ékatské dokumentace bylo zjisténo, Ze vSichni dochazeli urcity cas svého détstvi k
logopedovi. U Sesti ze sedmi chlapci byl pfitomen opozdény vyvoj fe€i. Napadné
podobnosti byly zejména v zastaveni feCového vyvoje okolo jednoho roku, i pfestoze
prediecové obdobi probihalo v normé. Vétsina chlapet nebyla v této dobé schopna verbalni
komunikace, pifipadné¢ pouzivala jednoslovna vyjadieni pomoci zkomolenych ¢&i
vymyslenych slov. Casto si pomahali neverbalni komunikaci a ukazovanim na véci, které
chtéli. Kdyz se vyvoj feci ustalil, byla obvykle diagnostikovédna dyslalie.

Narus$ena komunikacéni schopnost nyni ovliviiuje Zivot ¢ty chlapeti, ovsem pouze u jednoho
chlapce vyrazné. U vétSiny déti doSlo s vy$sim veékem, i diky logopedické intervenci,
k napravé teci. Chlapci vSak zistavaji stydlivi, maji maly mluvni apetit, pfipadné¢ miize
pfetrvavat rotacismus. Obtize se mohou objevit i béhem vyuky v zdkladni Skole, nektefi
chlapci odmitaji mluvit pfed tfidou nahlas, pfipadné se nedokazi spravné slovné vyjadrit a
potiebuji dopomoc ucitelky. A to zejména, kdyZ néco nezvladaji, ale neumi se dostatecné

rychle a piesné slovné vyjadfit.

Toto zjisténi odpovida zahraniénim vyzkumim i odbornym publikacim vydanym v Ceské
republice, které jako jednu z nejCastéjSich piidruzenych obtizi uvadi pravé narusenou
komunika¢ni schopnost, a to zejména opozdény vyvoj feci. Opozdény vyvoj feci se obvykle
vyrovna, avSak urcité naruSeni komunikacni schopnosti pietrvava, coz se potvrdilo 1 ve
vyzkumném Setfeni této prace. Stejné€ tak odpovida ostatnim vyzkumlim i zjiSténi, ze chlapci
zaostavaji zejména v expresi feci a nikoli pfili§ v percepci. (Aartsma-Rus, 2019; Millichap,

2007; Opattilova, 2011, Zlaty standard péce o déti s DMD/BMD, 2007)



Jedna se o kvalitativni vyzkum s nizkym poctem respondentt, proto z néj nelze vyvozovat
obecnou platnost. Tato prace je pouze vhled do dan¢ problematiky, ktery miize na toto téma
upozornit. Pfinos mé ovSem jak v teoretické, tak praktické oblasti. Poslouzit mtize zejména
rodic¢im déti s DMD, ptipadné lidem hledajicim informace o komunikacnich schopnostech
osob s Duchennovou svalovou dystrofii. A to jak logopediim, majici v péci takové dit¢, tak
1 ostatnim Iékaiskym pracovniklim ¢i pedagogtim. Zejména uciteltim, kteti dité uci, nebot’ je

nutné, na naruSenou komunikac¢ni schopnost ditéte brat ztetel pii vyuce a vychove.
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