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Anotace

Vyvojova specifika jedincti s Angelmanovym syndromem a syndromem

Prader - Willi jako vychodiska pro praci specialniho pedagoga

Diplomova prace se zabyva komplexné problematikou dvou vzacnych syndromt -
Angelmanovym syndromem a syndromem Prader - Willi.

Prace popisuje projevy, genetickou podstatu, nastiluje moznosti specidlné
pedagogické a rehabilitacni intervence, vybrand 1é¢ebnd a rezimova opatieni.

Seznamuje s kategorii vzacna onemocnéni a okrajove se strategiemi piistupu k témto
onemocnénim v CR.

Zahrnut je i popis organizaci v CR, které se problematikou Angelmanova syndromu
a syndromu Prader - Willi zabyvaji a sdruzuji rodice a zdjemce. Zavér prace je tvoren
kazuistikami dvou jedincl, charakteristickych nositeld syndromi a zavéry
z dotaznikového Setfeni mezi rodi¢i. Dotaznikova Setfeni ilustruji specifika jedinc,
na jejichz zakladé byly vymezeny oblasti podpory.

Cilem prace je popis moznosti pedagogické a dal$i mezioborové intervence,

mapovani situace v CR, informace o této problematice pro zajemce.

Klicova slova: Angelmantv syndrom, Prader - Willi syndrom, genetika
Angelmanova syndromu a Prader - Willi syndromu, pfistupy, charakteristiky, moznosti

prace



Annotation

Developmental specifics of individuals with Angelman and Prader - Willi

syndrome as the basis for special educator’s work

The thesis deals in a complex way with the issue of two rare syndromes - Angelman
and Prader— Willi syndrome.

It describes the manifestations and genetic background, outlines the options
for special education and rehabilitation interventions as well as selected medical and
regime measures.

The thesis informs about the category of rare diseases and also mentions
the strategies for approach to these diseases used in the Czech Republic.

It also comprises a list of organizations in the Czech Republic that deal with the
Angelman and Prader - Willi syndrome and which associate parents and others
interested in this topic. The end, the thesis comprises casuistry of two individuals,
characteristic syndrome bearers, and conclusions of a questionnaire survey among
parents.Surveys through questionnaires illustrate the specific characteristics of
inidividuals that have been used to define areas of support.

The goal of the thesis was to describe the possibilities for pedagogic and other
interdisciplinary interventions, map the situation in the Czech Republic, and to provide

more information about this issue to anyone interested.

Keywords: Angelman syndrome, Prader— Willi syndrome, genetics of Angelman

syndrome and Prader - Willi syndrome, approaches, characteristics, work options
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UvVoD

Ve své bakalaiské praci jsem se zabyvala problematikou specidlné pedagogické péce
o déti s Angelmanovym syndromem, ktery je fazen mezi vzadcna onemocnéni. Téchto
chorob je cela fada, nicméné se nabizelo v diplomové préaci navazat dalSim vzacnym
onemocnénim, které je geneticky spfiznéno se syndromem Angelmanovym syndromu
postizenim stejného genu. Jedna se o syndrom Prader - Willi, ktery je od Angelmanova
syndromu odlisny (v genetické oblasti) pouze linii dédicnosti.

Pocet déti a dospélych jedinct s témito syndromy je v populaci dle statistickych
prehled vzacny - u jedinc s Angelmanovym syndromem je stiedni Cetnost uvadéna
1:15 000 (Angelman Syndrome Foundation, cit. 2014, http://www.angelman.org/),
piiblizné 1 dité na 10 - 30 000 narozenych, poCty jedinct se syndromem Prader - Willi
jsou udavany 1:8 000 az 1:25 000, s nejvétsi pravdépodobnosti je Cetnost vyskytul:15
000 (Prader - Willi Association, cit. 2013, http://www.pwsausa.org/syndrome/),
coz odpovida poctu 60 osob / 1 miliéon osob.

Od pocatku lidstva se vyvijel vztah spole¢nosti k nemocnym a postizenym.
Odlisnosti vzdy byly stfedem zajmu a zdrojem emoci. Od pocateCnich represivnich
pristupli a zneuzivani jedinct se znevyhodnénim jako otrokd, prechéazel vyvoj pfistupu
k mirn¢jSim formam zachézeni po humanistické pojeti v obdobi renesance po myslenku
zrovnopravnéni a maximalniho mozného uplatnéni vramci spolecnosti, nejde
Jjiz o vyclenéni, ale o usnadnéni Zivota tak, aby mohl stat plnohodnotnym (Pipekova,
2006).

Avsak pfes mnohd zlepSeni se v praxi stile jest¢ setkdvame s nepochopenim,
odmitanim, neochotou, negativismem viici lidem s jakymkoliv znevyhodnénim, i jejich
rodindm, které znesnadiiuji jejich svobodné a rovnopravné postaveni ve spolecnosti.

Protoze je kazdy c¢lovék jedinecny, je dilezité k t€émto osobam tak pfistupovat,
hlavné v oblasti specialniho Skolstvi, kde se pokladaji zéklady pro dalsi vyvoj ditéte.
Dostéava zaklady sebeobsluznych i akademickych dovednosti, dle konkrétnich moznosti
a schopnosti konkrétniho jedince. Proto je nutné znat charakteristiky a limity
jednotlivych zakt, prizptisobovat jim metody prace a vybirat vhodné metody.

Pfinosem této prace by mélo byt piehledné shrnuti faktl o podstaté problematiky
obou syndromil, navazné -charakteristiky jedincii v riznych vékovych obdobich

a moznosti specialné pedagogické intervence.



Ve specialn¢ pedagogické praxi je setkdni se s jedinci s témito znevyhodnénimi,
stejn¢ jako jejich pocet, vzacné, nicméné neni vyloucené. Oba syndromy maji sva
specifika, na kterd je nutné brat ohled pii praci, a proto je dulezité je spravné
diagnostikovat a zacilit specidlné¢ pedagogickou podporu a nasledné i riizné terapie
spravnym smeérem.

Cilem diplomové prace je vytvofit komplexni popis vyvojovych specifik jedincl
s Angelmanovym syndromem a Prader - Willi syndromem a na podkladé ucelen¢ho
pohledu na problematiku navrhnout moznosti specialn¢ pedagogické podpory.

Hledéani novych moznosti v piistupu k jedinci se znevyhodnénim je nejen zajimaveé,
ale 1 nutné. Diky moznostem cilené diagnostiky a rozSifovani mnozstvi zmapovanych
podstat raznych syndromil a znevyhodnéni je dulezité stale rozsifovat odborné znalosti
v oboru.

Prostfednictvim téchto organizaci byly ziskavany odpovédi rodict na konkrétni
vyzkumné otazky a obraz celkové situace v nasi zemi.

Ptipadové studie v zavéru diplomové prace maji ilustrovat zivotni trajektorii nositell
syndromil. Jedna se jiz ranné¢ dospé€lé osoby, typické nositele syndromd, jejich zivotni
draha je mapovéana od narozeni. Lze se zde inspirovat, nebo poucit pii volbé strategii
rodict diagnostikovanych déti, také mize pomoci rodi¢im chybné nebo viibec
diagnostikovanych déti pii hledani odpovédi na otazku pti¢iny znevyhodnéni jejich

ditéte a mozného spravného cileni terapii.
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1. Vzacna onemocnéni

Angelmaniv 1 Prader - Willi syndromy jsou stale jesté fazeny do skupiny vzacnych
onemocnéni, 1 kdyz vzhledem ke zdokonalujicim se diagnostickym 1 genetickym
metodam a postuptim bude (i zpétn€) odhalen vétsi vyskyt nositeli téchto syndromu
v populaci.

Mezi vzacnd onemocnéni jsou fazena vrozend, nebo dédi¢na onemocnéni s nizkou
populacni prevalenci, ovliviiuyjici jak kvalitu zivota, tak socialni oblast a casto i1 délku
doziti nositele.

Vzhledem k neexistenci klasifikace vSech vzacnych onemocnéni v Mezindrodni
klasifikaci nemoci (dle udajl je celkovy pocet asi 8 000, klasifikace zahrnuje pfiblizné
200), neexistuje v CR presny statisticky piehled o poétu osob spadajicich do této
kategorie. Odhaduje se zhruba 20 000 jedincl, mezi ptfiCiny, mimo genetickych, se fadi
autoimunitni onemocnéni, alergie, vnéj$i podminky, rizné infekce (Narodni strategie
pro vzacnd onemocnéni na léta 2010 - 2020, cit. 2014, http://www.vzacna-
onemocneni.cz/images/dokumenty/Narodni_strategie pro VO_10-20.pdf).

Konkrétni vyskyt kazdého onemocnéni, spadajiciho do této kategorie, je pomérné
maly, v celkovém poctu vSak celd skupina chorob zapficinuje zhruba 8 % mortality
v ramci Evropské unie.

Pfevazna vétSina je zplisobena geneticky, u vétSiny vSak pfic¢ina zlstdva neodhalena,
coz byva Casto divodem pozdniho, nebo zddného zahdjeni adekvatni 1&Cby, 1 kdyz
pfipadné vhodna 1é¢ba existuje.

Pro spravnou diagnostiku a nasledné 1é¢ebné, nebo podplrné piistupy, je dilezité

zvysit povédomi mezi odborniky i mezi laickou vetejnosti.

,,Cilem Narodni strategie je zefektivnit diagnostiku a léecbu vzacnych onemocnéni
a zajistit vSem pacientim se vzdcnym onemocnénim pristup k indikované a vysoce
kvalitni zdravotni péci a ndsledné socialni zaclenéni, a to na zaklade rovného zachazeni
a solidarity.,,

(Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na 1éta 2010 - 2020, 2010)

Angelmantv syndrom a Prader - Willi syndrom nepatii k onemocnénim s fatalni

prognézou, nebo vyzadujicim specifickou medikamentézni 1éCbu, avSak kritéria
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pro zafazeni mezi vzacna onemocnéni spliuji diky nizkému poctu jedincl, nutnosti
specializovanych cilenych genetickych testi - patii mezi 80 % vzacnych onemocnéni
s genetickou podstatou a nutnosti spravného ptistupu k takto znevyhodnénym jedinctim.

Evropska unie stanovila spolecné cile v této oblasti, kterych chce v této oblasti

dosahnout.

,»Obecnym cilem EU v oblasti vzacnych onemocnéni je predevsim:

1) zlepsit identifikaci vzacnych onemocnéni

2) podporovat rozvoj zdravotni politiky v dané oblasti a zefektivnit péci
3) rozvijet evropskou spoluprdci, koordinaci a regulaci v této oblasti.,,

(Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na 1éta 2010 - 2020, 2010)

Tento plan zahrnuje zkvalitnéni pfistupu pacientii k adekvatni 1écbé, klasifikaci
a seznam vzacnych onemocnéni, testovani pficin a lécby, dale také vznik center
pro koordinaci, informace a spolupraci na mezindrodni tirovni.

Ceska republika spolupracuje v nékolika mezinarodnich projektech, pro ilustraci
nékteré relevantni pro oblast genetiky, tykajici se syndromt, kterymi se zabyva prace -
jde naptf. EuroGentest - standardizace genetické diagnostiky, ERNDIM - kvalita
v oblasti biochemické genetiky, piipadné projekt pro zlepSeni diagnostiky déti
s mentalnim  znevyhodnénim CHERISH, NEUROPED koordinujici vyzkum
na evropské urovni v oblasti détskych neurologickych chorob, ¢i EMQN pro externi
kontrolu kvality genetickych laboratofi pro diagnostiku.

Narodni strategie pro vzacnd onemocnéni na léta 2010 - 2020 byla schvélena
usnesenim vlady dne 14. ¢ervna 2010.

Na jafe roku 2012 byla zaloZena organizace ,Ceska asociace pro vzacna
onemocnéni® sdruzujici pacientské organizace s cilem sjednoceni strategie a vymezeni
spoleénych cili a jednotného postupu v jejich dosahovani. Od stejného roku
je organizace Clenem Meziresortni a mezioborové pracovni skupiny pro vzacna
onemocnéni pfi MZd CR (Ceska asociace pro vzacnd onemocnéni, cit. 2014,

http://vzacna-onemocneni.cz/).
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2. Geneticka podstata Angelmanova a Prader - Willi syndromu

2.1 Chromozomové strukturalni aberace (genomové mutace)

Porozumét procesiim, které zapfiCiiuji vznik znevyhodnéni, je piinosné
1 pro specialni pedagogy.

Pti¢iny vzniku syndromii Angelmanova a Prader - Willi se obecné fadi do kategorie
chromozomovych strukturalnich aberaci (genomovych mutaci), ke kterym dojde
pfi zméné poctu nebo struktury chromozomi.

Tyto zmény mohou byt dvojiho druhu - balancované a nebalancované.

K balancovanym aberacim dojde pifi zachovani stejného mnozstvi genetického
materidlu (pficemz jejich vliv se muize projevit az v dal§i generaci jako aberace
nebalancovand, u nositele nemusi plsobit nijak), aberace nebalancované jsou pfi ztraté,
nebo prebyvani genetického materialu na jednom, nebo vice mistech chromozomu.

Déle mtize dojit ke zméné poctu chromozomt v bunice. Pokud dojde ke zvySeni,
nebo sniZeni poctu, jednd se o aneuploidii, znasobi - li se celd chromozomalnich sad,
jedna se o polyplodii.

Veskeré zmény mohou byt vyvolany fyzickymi i chemickymi mutageny, v malém
procentu mohou prob&hnout jako spontanni.

Pfevaznd vétSina  téchto procest svému nositeli Skodi (v celé skdle -
od neslucitelnosti se Zivotem, po mentalni, fyzické znevyhodnéni apod.), minimalni
procento mutaci je prospéSnych, nebo bez nasledk pro nositele.

Pokud dojde ke vzniku aberaci jako vysledek zevnich vlivii, nejsou tyto aberace
dédicné.

Dale se daji rozdélit na vrozené (vznikajici béhem gametogeneze, nebo brzkého

embryonalniho vyvoje) a ziskané (vznikajici postnatalng).
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2.2 Angelmaniiv a Prader - Willi syndrom z pohledu genetiky

V ptipadé¢ Angelmanova syndromu a Prader - Willi syndromu se v ramci
mechanismu genetickych zmén (potadi dle Cetnosti vyskytu) jednd o:

1) deleci (mikrodeleci) - dojde ke ztraté¢ malého tseku chromozomu (obr. €. 1),
muze postihnout kterykoliv chromozom, nebo ¢ast chromozomu, také mize byt rizné
velikosti, v diisledku delece dojde k chybéni genti, které mohou zptisobit nejriiznéjsi
znevyhodnéni v zavislosti na oblasti a rozsahu delece

(EuroGentest, cit. 2014, http://www.eurogentest.org/index.php?id=611)

Delsted area

Before After
deletion deletion

Obrazek 1. ,,Mikrodelece
(zdroj:http://www.genetika-biologie.cz/vzacne-geneticke-delece-jako-pricina-nizkeho-

telesneho-vzrustu)

2) uniparentalni disomie- dojde k ptekopirovani dvou kopii casti, nebo celého
chromozomu od jednoho rodi¢e, od druhého rodic¢e nedojde k zddnému predani

3) imprintingova mutace

4) genovou mutaci

5) translokaci- dojde k pfemisténi chromozomalni ¢asti na jiny chromozom

(obr. ¢. 2)

1

Zi

- ra
k i :

Balanced
Translocation

Obrazek 2. ,, Translokace “ (zdroj: http://ghr.nlm.nih.gov/handbook/illustrations)
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V ptipad¢é Prader -Willi syndromu (obr. ¢. 3) se mikrodelece, kdy chybi otcovsky
geneticky material, vyskytuje u 70 % ptipadd, uniparentalni disomie, pfi které je zdédén
dvakrat geneticky material od matky, tzn. maternalni uniparentalni disomie, u 25 %
pfipadd. Imprintingovd mutace je pfi¢inou vzniku syndromu u 3 - 4 %, genova mutace
nebyla nalezena a vméné nez 1 % ptipadi byla jako pfic¢ina stanovena translokace

(Muntau, 2009).

Prader-Willi syndrome : Genetic mechanisms

P M P M M M P oM
15913 ﬂ ﬁ

Normal Paternal Maternal Imprinting
deletion UPD Defects
(65-75%) (20-30%) (2-5%)

u http://www.geneticsdmedics.com/prader-willi-syndrome. html

Obrazek 3. ,,Geneticky mechanismus u Prader - Willi syndromu

(zdroj: http://genetics4medics.com/prader-willi-syndrome.html)

U Angelmanova syndromu (obr. €. 4) jsou ¢isla vyskytu obdobnd, nejvice (70 %)
pfipadl je zplisobeno mikrodeleci (chybi matefsky geneticky material), 5 % zpusobuje
uniparentalni disomie (paternalni uniparentalni disomie), 5 % imprintingové mutace,
genové mutace zpusobuji 5 - 10 % pftipadl, translokace se shodné s Prader - Willi

syndromem projevuje jako pfi¢ina u méné nez 1 % ptipadi (Muntau, 2009).

Angelman syndrome : Genetic mechanisms
P M P M B B P M P M
15g13 ﬁ
Normal Maternal Paternal UBE3A Imprinting
deletion upPD Mutation Defects
(65-75%) (3-7%) (5-11%) (3%)
u http://www . geneticsdmedics.com/angelman-syndrome. html

Obrazek 4. ,,Geneticky mechanismus u Angelmanova syndromu “

(zdroj: http://genetics4medics.com/angelman-syndrome.html)
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Oba syndromy postihuji 15. chromozom na dlouhém rameni v useku qll1 - ql3.
Pocet gend, které tento chromozom obsahuje, je asi 600 - 700 z 20 000 - 25 000 geni
lidského genomu, pocet parti bazi DNA je zde asi 2miliony (oblast q11 - q13).

V oblasti 15q11 - ql3 se nachazi gen UBE3A (a nejméné 6 dalSich
identifikovanych), jehoz mutace, nebo chybéni pravdépodobné zapficifiuje zmény
neurologickych funkci u jedinci s Angelmanovym syndromem (Genetics Home
Reference, cit. 2014,http://ghr.nlm.nih.gov/condition/angelman-syndrome). Jednim
ze znamych genii vtéto oblasti je P - gen, souvisejici se syntézou melaninu
(Tyler,1994).

Ve findle dojde ke ztraté funkcnosti genu - pokud je zdédeén jen od jednoho rodice,
nemuze se uplatnit aktivni funkce genu postizeného ztratou od rodi¢e druhého.
V nekterych piipadech se mikrodelecni zmény na nositelich zneznamych pficin
neprojevi, jsou odhaleny ndhodou pifi genetickém vySetfeni z divodu vyskytu
genetického onemocnéni u piibuzného. Ptic¢inou tohoto jevu mohou byt dalsi genetické
vlivy a vlivy prostiedi (GeneticsHome Reference, cit. 2014,
http://ghr.nlm.nih.gov/condition/15q133-microdeletion).

Zdédeény geneticky material pouze od jednoho rodice je nedostatecny pro nahrazeni

funkci, které by byly aktivni v ptipad¢ prevzeti genetického materidlu od obou rodicu.

, Vyskyt  jedince s Angelmanovym syndromem je ovlivnén pohlavim rodice
predavajictho gen. Dochazi ke genomickému imprintingu, kdy je aktivita urcitého genu
omezena dle toho, od kterého rodice pochazi. Pokud dojde k paterndlnimu imprintingu,
otcovsky gen neni vyloucen, ale je inaktivovan imprintingem. Pokud dale dojde k mutaci
tohoto genu, potomci budou fenotypové normalni, vsichni Zensti potomci mohou predat
dale tento gen s 50 % pravdépodobnosti detem, u téch by byl inaktivovan paternalni gen
a mutovany gen by se prosadil. Tomu se zabrani v pripadeé, ze potomci dedi od otce. *

(Doubkova, 2012, str. 21)

Tyler ve své praci uvadi viceCetny familiérni vyskyt jedinci s Angelmanovym
syndromem. V jednom piipad¢ se jednd o tfi sourozence s Angelmanovym syndromem,
u jejichz matky byla geneticky prokazana stejnd mikrodelece, ktera se diky pfenosu
od otce neprojevila, ve druhé rodin¢ se tfem sestrdm narodily Ctyii déti

s Angelmanovym syndromem. Familiérni vyskyt Prader - Willi syndromu
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je sporadicky. Tyler zaznamenava ve své praci i vyskyt obou syndromil v rdmci jedné

rodiny, $lo o sestfenice.

,,..za Angelmanitv syndrom a Prader - Willi syndrom zodpovidaji vedle sebe tésné
lezici genové lokace, ne stejny gen, protoze pokud by existoval stejny gen, ktery
zplisobuje oba syndromy, musel by se u matek uvedenych v predchozich trech pripadech
projevit Prader - Willi syndrom. *

(Greally, 1990, Saitoh et al., 1992, Schinzel et al, 1992, Wagstaff et al., 1992 in Tyler,

1994, in Doubkova, 2012)

Pokud neni u jedinci s Angelmanovym syndromem prokazatelna delece,
¢1 paternalni uniparentalni disomie, mize se u téchto jednat o autozomalné recesivni
onemocnéni, jehoz pficinou je mutace UBE3A genu a mize znamenat vys$i riziko
pro opakovany vyskyt v rodin¢ (Maria, Merkes, Sarnat, 2011).

Diagnostické metody genetické zahrnuji nékolik testt - FISH (Fluorescent in Situ
Hybridization), pruhovani chromozomu s vysokym rozliSenim, DNA metylaci,
dodatecnd molekularni analyza. Jejich stalé zlepSovani vede k moznosti odhalit

1 uniparentalni disomie, malé delece a dalsi zmény.
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3. Angelmantv syndrom

3.1 Dr. HarryAngelman

Angelmantiv syndrom byl pojmenovan po svém objeviteli, anglickém 1€kati Harry

Angelmanovi (obr. €. 5).

Obrazek 5. Dr. HarryAngelman
(zdroj: http://www.hinsdale86.org/staff/kgabric/Disease10/Angelman%20Syndrome/)

Doktor Angelman publikoval v roce 1965 ¢lanek ,,Puppet children* na zéklad¢ svého
pozorovani tii déti z vlastni 1ékatské praxe, které vykazovaly stejné chovani a motorické
zvlatnosti. Clanek po prvotnim ohlasu zistal zapomenut az do zalatku 80. let
(Whonamedit, cit. 2014, http://www.whonamedit.com/doctor.cfm/242.html).

Ptivodné byl nazev tohoto syndromu ,,Stastné loutky*, toto pojmenovani vychazelo
z charakteristickych projevll jedinct. Inspiraci ke vzniku nazvu bylo pro doktora
Angelmana dilo Giovanniho Francesca Carota (1480 - 1555/58) snazvem ,Dité
s loutkou* - ,,Dité loutka® (obr. €. 6).

O n¢kolik let pozdéji byl syndrom piejmenovan na ,,Angelmaniv syndrom‘ po svém
objeviteli. V soucasné dob¢ je jednim z nejpouzivanéjSich nazvi syndromu ,,Andélské
déti“, ptipadné ,,Syndrom S$tastného ditéte”. Tyto nazvy byly zvoleny také z divodu
nepfijatelnosti ptivodnich pojmenovani ze strany rodict déti. Posledni uvedené nazvy

zrcadli pozitivni ladéni déti a jejich mirnou povahu.
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Zajimava jsou i n€kterd Angelmanova zivotopisna data. Narodil se vroce 1915
v Cheshire, v Anglii. Mé&l pét sourozenci. Jako Iékaf promoval vroce 1938
v Liverpoolu. Po vypuknuti druhé svétové valky odjel s ,,Royal Army Medical
Corps*“pracovat jako vojensky Iékat do Indie, kde pecoval o italské zajatce, ktefi v ném
vzbudili zajem o italskou fe€ a kulturu.

Rok po ukonceni vélky, v roce 1946, odchazi do civilu a za¢ina pracovat v Londyné.
V roce 1948 ziskava doktorat.

Vletech 1950 - 1976 (kdy konéi aktivni kariéru) pracoval jako pediatr
ve Warrington General Hospital v Lancashiru. Zemiel v roce 1996.

Pfedmétem jeho zajmu byla také neurologie a autismus.

Obrazek 6. G.F.Carot ,, Portret ditéte s kresbou* - |, Dité loutka “

(zdroj: http://vioricaradoi.medlive.ro/files/2013/03/anghelman.jpg)

V dobé¢ svého objevu tohoto syndromu vychazel dr. Angelman z fyzickych
a psychickych podobnosti jedinct. Genetickd podstata (vadny tsek 15. chromozomu)
byla poprvé popsédna v USA, az vroce 1987 dr. Allen Maganisem z Oregon Health
Science Center. U déti, které zkoumal, se piedpoklddal syndrom Prader - Willi,
avSak tyto dé€ti projevovaly jiné ptiznaky, nez k syndromu nalezejici. Objevil na 15.
chromozomu problém odvozeny z matetského (na rozdil od Prader - Willi syndromu,
kde je problém odvozen z otcovského) piepisu. Timto byla oteviena cesta k naslednému
detailn¢jsSimu odhalovani genetickych pficin syndromu. Za dalSich 10 let, v roce 1997,

byl izolovan gen UBE3A a zjisténa jeho role ve vztahu k neurologickému vyvoji.
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V poslednich dvaceti letech zacaly vznikat po celém svété podpirné rodicovské
skupiny, syndrom se zacal dostavat do povédomi nejen mezi odborniky z fad pediatrti
a neurologt, ale 1 do povédomi laické veiejnosti.

Pro zajimavost lze jeSt¢ uvést datum 15. tinora, kde je vyhlaSen Mezinarodni den
Angelmanova syndromu. Odhadem u poloviny z pacientd stimto syndromem
je stanovena chybna diagndza, mezinarodni den ma upozornit na nutnost Iépe poznat
a navazné spravné diagnostikovat pacienty s Angelmanovym syndromem a umoznit

jim tak adekvatni ptistup.

3.2 Charakteristika a projevy Angelmanova syndromu

Angelmantiv syndrom je z medicinského hlediska neuro - genetické znevyhodnéni
postihujici ve stejné mife chlapce i divky, jedince stimto syndromem Ize nalézt
ve vSech etnickych skupinach i zemépisnych délkach.

Délka zivota ovlivnéna neni, tento syndrom neni IléCitelny, ale také neni
degenerativni.

V tdajich zahrani¢nich organizaci, zabyvajicich se timto onemocnénim, lze najit
informace o dospélych nositelich tohoto syndromu, nejvyssim vékem, uvadénym
americkou Asociaci Angelmanova syndromu (cit. 2014, http://www.angelman.org/)
je sedmdesat let. Vyskyt (jak jiz bylo zminéno v tvodu) je udavan ve velkém rozmezi.

Ve Svédsku probéhl vyzkum u déti ve vékové skuping 6 - 13, vysledny udaj byl
1 :10 - 12 000. Dle jinych udajii, vztazenych na pocet obyvatel Washingtonu (1997)
se vyskyt pohybuje v poctu 1:20 000. Pfesny pocet nositelit tohoto syndromu nelze
vycislit, Ize pouze odhadovat na zaklad¢ statistickych 0daji, mohou byt vyuzity
naptiklad udaje o porodnosti. Pokud se v dané oblasti narodi ro¢n¢ 200 000 déti rocné,
ptedpokladem je, Zze 13 déti bude mit Angelmaniiv syndrom (Angelman Syndrome
Foundation, cit. 2014, http//: www.angelman.org/).

Pokud se zaméfime na podet jedincti v Ceské republice - dle statistického udaje
o vyskytu Angelmanova syndromu v populaci primérné 1:15 000, mélo by se jednat
o stovky pfipadi. Vzhledem k nutnosti cilené genetické diagnostiky vSak mnoho
piipadii byva zaménovano za jiné diagnoézy. To je problémem nejen v nasi zemi.

Pro ilustraci Ize uvést priklad ze zemé, ve které se zajem na tento syndrom zameétuje
vyrazn¢ déle, nez u nds. Na strankach ,,Angelman Syndrome Foundation“, USA, je

tento syndrom uvadén jako zdvazné onemocnéni se symptomy a charakteristikami
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podobnymi jinym porucham, naptiklad autismu, détské mozkové obrné a tim padem je
pfevladajicim problémem chybna diagnostika. Nespravné stanovend, nebo pozdni
diagnostika sebou nese navazné nespravné postupy v podpoie téchto jedinct, at’ jiz se
jedna o nepfistupnost rtiznych détskych interven¢nich programti, spravné a cilené
rehabilitace a dalsi podporu.

V Ceské republice jsou cilenia genetickd vySetieni provadéna od roku 1997,
nejstarSim  diagnostikovanym je chlapec, roc¢nik 1987. Pocet znamych piipada

se pohybuje v desitkach.

K zédkladnim fyzickym charakteristikim Angelmanova syndromu a rovnéz
k voditkiim k identifikaci syndromu jsou tii zadkladni udaje: absence fteci, trhana,
toporna, atakticka chtze loutky, k udrzeni stability je vyuZzivano hornich koncetin -
chiize ve flexi, nadmérné zachvaty smichu - tyto zachvaty se objevuji po 1. - 2. roku
zivota (Tyler, 1994). Vyvoj kazdého nositele syndromu je individudlni, 1i$i se hlavné
v oblasti motorické - u nékterych je zachovéana schopnost chiize, jini jsou odkéazani
na vozik, stejn¢ tak v oblasti mentdlniho znevyhodnéni jsou odliSnosti, primérné
se vSak pohybuji vpasmu stiedn¢ tézkého az tézkého  mentalniho
znevyhodnéni.I v pfipadé tohoto syndromu, kdy dochazi k deficitu verbalni slozky
komunikace, je porozuméni vétsi, nez je verbalni vyjadfovaci schopnost. To Ize
vysledovat z reakci v béznych zivotnich situacich.

Kolem tfettho az sedmého roku véku jsou tyto pfiznaky jiz lehce rozpoznatelné.
Odbornd literatura uvadi stanoveni spravné diagnézy primérné ve véku 5 let (Van

Lierde et al., in Tyler, 1994).

U novorozenct, ¢i v raném détstvi, neni syndrom bez specializovanych genetickych
testll rozpoznatelny, vyvojové problémy jesté nejsou v tomto obdobi specifické. Nekteré
déti mohou mit Sirokd usta a vystupujici jazyk, avSak nejedna se tak vyraznou
dysmorfii, aby mohla byt urcujici pro konecnou diagnézu.

V procesu spravné diagnostiky jsou ukazatele, s jejichz pomoci lze odhalit spravnou
diagno6zu. Jedna se o normalni prenatdlni a poporodni vyvoj, ktery se viditelné¢ zacne
ve véku 6 - 12 mésicti opozd’ovat, ale nestagnuje, pokracuje v pomalém tempu.

Ve véku 0 - 24 meésicti se déti projevuji minimalné vokalné - broukani, zvatlani

je malo casté, opozdéné je drzeni hlavicky, nepfitdhnou se, motorika je opozdéna
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ve vsSech smérech. Mohou se objevit problémy se sdnim a nasledné piechodem
na tuhou stravu. Casté je vkladani rukou do ust, nebo zvykéani nejriizn&jsich predméta.
Pozd¢ji se nerozviji mluvni projev, pokud ano, jde jen o izolovana slova. Dochazi
k opozdéni chlize, projevuje se nestabilita, problémy s rovnovahou jsou vyraznéjsi.
Puberta byva opozdéna o jeden az tii roky, toto obdobi miize byt rizikové pro nartist
vahy. Kontinenci pievazné udrzi, pouzivaji v rizné mife nonverbalni komunikaci. Mezi

dalsi specifika patii zvySena salivace, spankové poruchy. Je nutna celozivotni podpora.

V roce 2005 byla rozd¢lena kritéria vyskytu u jedinct s Angelmanovym syndromem
do kategorii dle ¢etnosti vyskytu (Williams, 2006).

Ptiznaky, uvadéné v literatutfe a vyskytujici se u 100 % jedinct:

- funk¢éné zavazné opozdeéni vyvoj

- ataktickd chtize, tfes koncetin, poruchy rovnovahy (tyto poruchy mohou byt
v rizném rozsahu, od lehké nejistoty pfi stoji, nemotornosti, az po zavazné)

- jedinecnosti v chovani - Casty smich, zachvaty smichu, celkové Stastny projev,
zvySena vzrusivost, mavani rukama, hypermotorické projevy v chovani

- poruchy feci, zadné, nebo minimalni pouzivani slov, receptivni a neverbalni

schopnosti pfevysuji verbalni

Ptiznaky, uvadéné v literatute a vyskytujici se ve vétsin€ (80 %) ptipadi:

- nepiiméfeny, zpomaleny rist obvodu hlavy, od dvou let diagnostikovatelna
mikrocefalie (vyraznéjsi u osob, u nichz byla diagnostikovana jako pficina delece)

- pred tetim rokem véku se projevi epileptické zachvaty, jejichZ intenzita klesa
s v€kem, abnormality v EEG

- zéchvaty riizné intenzity (od absenci po grand - mall) se projevi ve véku 6 - 48

mésict, primérné ve véku dvou let (Rob et al., 1998, in Tyler, 1994)

Ptiznaky, uvadéné v literatute a vyskytujici se ve 20 - 80 % pripadu:

- ploché zahlavi

- protruze jazyka, makrostomie, poruchy pfi zpracovani potravy a polykani
- Siroky jazyk

- Siroké rozestoupeni zubti

- zvySena salivace
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- strabismus

- hypopigmentace klize, svétlé oci, vlasy (v ptipad¢ dg. pfiiny delece)

- ploché zahlavi

- chiize o Siroké bazi, hyperaktivni Slachové reflexy dolnich koncetin, stazeni ramen
pfi chiizi

- zvySena senzitivita na teplo

- sniZzena potieba spanku, abnormality ve spankovém cyklu

- fascinace vodou, zvySeny z4jem o nékteré plastové predméty

- abnormality ve stravovani

- u nékterych jedincti obezita

- skolioza

- problémy s vylu¢ovanim, zacpa

Nékteré ze zakladnich projevi lze pfiblizit nasledujicim popisem (zpracovano podle:

Angelman Syndrome Foundation, cit. 2014, http//:www.angelman.org/).

1. Jako velmi casta, je v chovani jedincii s Angelmanovym syndromem uvadéna
pohybova aktivita. Kojenci a batolata si neustale vkladaji ruce, ¢i razné predmeéty
do ust, snazi se pohybovat od pfedmétu k predmétu, jejich aktivita mize byt pricinou
drobnych urazli. Projevem zvySené aktivity mize byt i kousani, tahdni a Stipani,
zvySeny neklid, tyto projevy lze odstranit dislednosti ve vychové. Muze to byt
vyvolano kratkodobou schopnosti koncentrace, kterd ovliviiuje soustfedénost ditéte
na podnéty. S postupem veéku se nadmérna aktivita snizuje. U nékterych jedincu
se nasazuje medikamentozni 1écba priznaka sedativy, nebo neuroleptiky, obecné
nebyva doporucovéna pro vedlejsi ucinky. Formdlni klinicka studie reflektujici ptiznivé
ucinky 1¢kt na hyperaktivitu téchto déti neexistuje.

Zvysena aktivita se da vyuzit pii vyuce nonverbalnich komunikacnich technik, déti

jsou pfirozen¢ zvidavé, maji rady spolecnost a kontakt.

2. Typickym projevem jedincl s Angelmanovym syndromem je smich. Divod, pro¢
je tento projev tak charakteristicky prav€ u tohoto syndromu, neni znam, probihaji
vyzkumy kortikalnich a subkortikdlnich oblasti mozku zdravych jedinct, které

by stimto projevem mohly byt spojovany. Mezi oblasti, které za smich zodpovidaji,
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je celni lalok, thalamus, ¢asti hypotalamu a ¢asti levé hemisféry, které jsou aktivovany
pfisunem dopaminu. Protoze u jedincii s Angelmanovym syndromem nebyly pomoci
zobrazovacich metod (MRI, CT) zjistény abnormality v téchto ¢astech mozku, ktera
byla vyjmenovana. Byla odhalena snizend hustota vldken a soudrznost v bilé hmot¢
projevy smichu. Podobné projevy (smich) jsou zahrnuty pod pojem ,,gelastic epilepsy®,
avSak u Angelmanova syndromu tento druh epilepsie neni pii¢inou smichu, u déti
s Angelmanovym syndromem se spiSe jednd o piehnanou motorickou reakci
na podnéty.

U déti s timto syndromem se projevuje celd skdla emoci, prevladd vSak smich a
radost, diikazem toho byva pfedcasny nastup sociadlniho usmévu. Smich jako projev je
teda pozorovatelny od raného détstvi, naopak opozdéné, nebo nerozvinuté jsou vsak
zvatlani, broukani a jiné vokalni projevy.

Ve vyjimeénych piipadech mize byt dominantnim rysem povahy opak - dité je

plactivé, podrazdéné.

3. Mentalni znevyhodnéni jedincti s Angelmanovym syndromem a jeho objektivni
posouzeni klasickymi testy je vyrazn€ ovlivnéno absenci verbalni komunikace,
hyperaktivitou a poruchami pozornosti. Predpokladem je, Ze schopnosti v oblasti
kognitivni jsou vétsi, nez mohou testy odhalit. Nelze vSak pochybovat o vyrazném
opozdéni psychomotorického vyvoje, kdy horni hranici pro rozvoj je udavan vék 24 -
30 mésic.

Z vyzkumii, uvadénych jiz zminovanou organizaci (Angelman Syndrome
Foundation, cit. 2014, http//:www.angelman.org/), vyplyva, ze pokud je piicinou
syndromu delece, je znevyhodnéni hlubs$i. Pievazné jsou vSichni jedinci zavisly
na dopomoci pii pievlékani, hygiené, stravovani, pti vSech aktivitdch bézného Zivota.

Silnou strankou osob s Angelmanovym syndromem je pozitivni vztah k lidem,
socialni interakci, ochota komunikovat, vykonéavat spolecné aktivity, vytvari si pevné
citové vazby, radi se ucastni na aktivitach kazdodenniho zivota. Maji v oblib¢ relaxacni
aktivity jako sledovani televiznich pofadi, poslech hudby, vylety, mohou se podilet
na plnéni domécich praci a podobnych aktivit. Ne vSichni v§ak mohou tohoto docilit.

U kazdého je dilezity neustaly rozvoj schopnosti a adekvatni podpora a stimulace.
Celkovy obraz zhorSuje hyperaktivita a poruchy pozornosti v kombinaci s absenci
mluvené feci.
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4. Pro jedince s Angelmanovym syndromem jsou typické také projevy, které jsou
casto myln¢ identifikovany a zaménovany s autismem. Jedna se o stereotypni pohyby,
ttepani rukama, deficity v expresivnim vyjadifovani, olizovani predméti, ocichavani,
kyvani se, hrani si s neobvyklymi pfedméty a dalSi. Protoze vSak existuji studie
potvrzujici vyskyt autismu osob a Angelmanovym syndromem, je dilezité dobré
posouzeni projevil konkrétniho jedince. Autistické projevy a autismus u tohoto
syndromu souvisi s velikosti delece, s chybénim nékterych gend. V téchto piipadech

je dobré vyuzit stejné vyukové metody, jako u déti s autismem.

5. V oblasti tfecovych schopnosti nemaji jedinci s Angelmanovym syndromem
rozvinutou schopnost mluvit pii dostatecném porozumeéni mluvené feci. I v této oblasti
se projevuje vliv typu genetické pficiny. Jedinci, u nichz je jako pfi¢ina odhalena
uniparentdlni disomie, mohou mit rozvinutéj$i aktivni slovni zdsobu, ktera
(individualn€¢) muze zahrnovat 20, jedinci s pfi¢inou mozaika az 60 slov, mohou
pouzivat kratké véty, 1 kdyz vyslovnost nemusi byt piesna.

Vyvoj feci je typicky. Kojenci a malé déti se méné Casto projevuji placem, méné
broukaji, Zvatlaji, kolem 10. - 18. mésice v€ku se mize objevit izolované slovo
»mama®“. Mezi 2. - 3. jsou vSechny projevy opozdéni feci jasn€ patrné. U déti s mensim
znevyhodnénim lze zahajit vtomto obdobi vyuku néjakého prostiedku ndhradni
komunikace. Vyuziti prostiedkli alternativni a augmentativni komunikace je vysoce
individudlni, u déti s vyraznou hyperaktivitou mize byt problematické uz dosazeni
o¢niho kontaktu. Dalsi jedinci mohou aktivné vyuZzivat né¢jakou formu znakované feci,

obrazky, komunikac¢ni tabulky a podobné prostiedky.

6. S feCovou oblasti souvisi oblast komunikace jako celku. Jde o jedince s velkou
potifebou a touhou po kontaktu a komunikaci. Pokud neni tato potfeba dostatecné
saturovana, muze dochdzet k problémovému chovéani. Jiz bylo uvedeno, zZe vyjadfovaci
schopnosti zaostavaji za urovni porozumeéni, proto je dulezité vybrat ucelny
a smysluplny komunikac¢ni kanal, vyuzitelny pti styku s okolim, jako nejlepsi se zda
vyuziti kombinovanych technik pro umoznéni komunikace. S rozvojem je dilezité zacit
co nejdrive, jiz v rodiné a dale pokracovat v souladu se vzdélavacim zatizenim, které

se narozvoji a vzdélavani ditéte bude podilet.
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7. Spankové poruchy a abnormality ve spankovém cyklu jsou u jedinct
s Angelmanovym syndromem bézné. Tento projev byva feSen podavanim melatoninu
hodinu pfed spanim, nebo pouzitim l€ki na spani, nékteii rodie problém s nizkou
potiebou spanku jejich déti vybudovanim bezpecného prostoru na spani, kde se dité

muze pohybovat samostatné pii probuzeni v noci.

8. Sexudlni vyvoj probiha obdobné, jako u zdravych jedinci. Puberta muze byt
opozdéna o 1 - 3 roky, dochazi k normalnimu vyvoji druhotnych pohlavnich znakd,
zeny jsou plodné. Vzhledem k hloubce znevyhodnéni, mohou byt (stejné jako osoby
se znevyhodnénim jinak zpisobenym) vystaveni riziku zneuzivani.

U divek s Angelmanovym syndromem, je stejné¢ jako u vSech Zen, dilezita péce

gynekologa.

9. Epileptické zdchvaty postihuji v rizné mife téméf vsSechny jedince s timto
syndromem. Jsou rizné intenzity, mohou se projevit v kterémkoli véku, také mohou
pozdéji vymizet. Lécba je pomoci medikace, u nékterych jedinct s tézkymi zachvaty
byla nasazena ketogenni dieta. Klasické projevy je nutné odlisit od projevii zachvata.

V oblasti centralniho nervového systému byly nalezeny ve vyjimecnych ptipadech
snizena myelinizace, nebo snizeni tloustky kiry mozkové, piipadii vSak neni dostatek

pro vyvozeni né¢jakych zavéru.

10. Gastrointestinalni problemy a problémy v orofacialni motorice se mohou
projevit jiz po narozeni. Jde o potize pti krmeni zahrnujici problémy pfii sani a nasledné
pii ptechodu na tuhou stravu. Z gastrickych obtizi se miize objevit gastroezofagealni
reflux, jehoz tézka forma vyzaduje chirurgicky zakrok.

Typickym znakem vSech déti se syndromem je to, Ze si vkladaji do ust rtizné

pfedméty a s tim je spojena zvySend salivace.

11. Pohyb u jedinci s Angelnamovym syndromem vykazuje také typické rysy.
Od raného détstvi jsou zaznamenany hyperkinetické projevy, pohyby jsou Casto trhavé,
zaSkuby, nekoordinované. Pozd¢ji tuhost pohybli brani chiizi, cilenému natahovéni se
po piredmétech, projevuje se negativné i pti krmeni. Bézné milniky vyvoje pohybovych
aktivit jsou opozdény, sedu je dosazeno kolem jednoho roku veéku, chlize primérné

kolem tif az péti let véku. U déti s men$im znevyhodnénim miize byt chlize témér
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pro syndrom - ataktickd chlize, chlize ve flexi, toporna a tézce koordinovana chuize,
az po neschopnost chliize viibec. Pokud neni spravné stanovena diagndza, byva
problematickd chiize pfipisovana détské mozkové obrné. Pii terapii jsou vyuzivany

ruzné druhy fyzioterapie, n€kdy také chirurgické zékroky rizného druhu.

12. Vzdeélavani déti s Angelmanovym syndromem je multidisciplionarniho razu,
zahrnuje socialni oblast, poznavaci, komunikacni, fyzické aktivity, vyzaduje spolupraci
fyzioterapeuta, ergoterapeuta, specialntho pedagoga, logopedickou péci a dalsi.

Prostfedi by mélo byt stimulujici a dostatecné podnétné, s individualnim pfistupem.

13. Co se tyka zdravotniho stavu, neodlisuje se od bézné populace.

V priibéhu dospivani a dospélosti se mohou stale ucit, nedochazi k neurodegeneraci
a ke zhorSovani mentalnich schopnosti, fyzické zdravi byva dobré. V tomto véku hrozi
riziko obezity vznikajici z nizké pohybové aktivity, vznik skoliozy, kterd v zavaznych
pfipadech vyzaduje chirurgické teSeni, pokud zachvaty pretrvavaji do dospélosti,

pretrvava medikace.
Zaveérem lze shrnout, ze Angelmaniv syndrom ma své typické, jasné¢ vymezujici

projevy v oblastech - fe¢, chiize, smich. V rdmci téchto projevl se vyskytuji variace

v hloubce a dopadu na kvalitu Zivota a miru podpory konkrétniho jedince.
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4. Prader - Willi syndrom

Stejné jako syndrom Angelmantiv, ma i tento syndrom svého objevitele. V piipadé

Prvni zminky se objevily v roce 1680, kdy vznikl obraz Sestileté divky od malife
Juan Carreno de Mirandy (obr. €. 7), u které se predpoklada vyskyt tohoto syndromu.

Jako prvnim byl popsan pod oznacenim ,,polysarcia“ Langdon - Downem jiZ v roce
1887 (Zizka, 1994). Jednalo se o dospivajici divku s mentalnim znevyhodnénim, niz§im
vzrastem, obezitou a hypogonadismem (cit. 2014, http://www.monografias.com).

Prader - Willi syndrom popsali v roce 1956 Svycarsti 1ékati - pediatr a endokrinolog
Andrea Prader, pediatr Heinrich Willi, internista Alexis Labhart a pediatr Guido
Fanconi.

V sedmdesatych letech ziskava syndrom sviij ndzev. Konkrétni geneticka podstata

je popsana v roce 1981 dr. Ledbettem.

Obrazek 7. ,, Obraz Juana Carreno de Mirandy “

(zdroj:http://arthistorynewsreport.blogspot.cz/2012/12/portrait-of-spain-masterpieces-
from.html)
Dal§imi alternativnimi nazvy syndromu Prader -Willi jsou (Zizka, 1994):
Prader - Labhart - Willi - Fanconi syndrome
Syndrome of hypotonia - hypomentia - hypogonadism - obesity (HHHO syndrom)
Labhart - Willi syndrom
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4.1 Objevitelé Prader -Willi syndromu

4.1.1 Dr. Andrea Prader

Obrazek 8. Dr. Andrea Prader

(zdroj: http://www.ctfmedicine.com/history/seventies.htm)

Dr. Prader, jeden ze spoluobjeviteli syndromu, byl uznavanym odbornikem
na mezinarodni Grovni v oboru pediatrie a endokrinologie. V letech 1962 a 1971 stal
v &ele Evropské spole¢nosti détské endokrinologie, 1972 - 1974 stal v &ele Svycarské
pediatrické spolecnosti, byl Clenem mnoha védeckych organizaci, Cestnym clenem
Némecké akademie véd, Londynské Royal College, byl cestnym doktorem
na Tokushima University v Japonsku. Jeho jméno nese cena kazdoro¢n¢ udélovana

za uspéchy v oboru détské endokrinologie.

Svycarsky pediatr a endokrinolog Andrea Prader se narodil 23. 12. 1919 v Samedan,
Graubiinden, zemftel 3. 6. 2001 v Curychu, kde také vystudoval a prozil vétSinu svého
zivota. Pracoval v Lausanne na oddéleni ambulantni mediciny, od roku 1947 pracoval
na pozici asistenta v curySské détské nemocnici. Od roku 1950 je drzitelem titulu
pediatricky specialista, endokrinolog. V témze roce odchazi do USA, kde pokracuje
ve studiu v Bellevue Hospital v New Yorku v oboru détské endokrinologie. Doktorat
ziskava v roce 1957, od roku 1962 pracoval jako profesor 1€kaiské fakulty CurySské

univerzity a jako feditel détské nemocnice v Curychu az do roku 1986.
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Zabyval se napftiklad studiemi rlstu a vyvoje u déti, metabolickymi a endokrinnimi

poruchami, genetikou, patofyziologii steroidnich hormont apod.

4.1.2 Dr. Heinrich Willi

Svycarsky pediatr dr. Willi se narodil 3. 3. 1900 v Chur, zemiel 16. 2. 1971
v Curychu.

Stejné jako dr. Prader studoval medicinu na CyrySské univerzité. Po roce 1925
pracoval jako piednosta Ustavu patologické anatomie. Rovnéz, stejné jako dr. Prader,
pusobil v détské nemocnici vedené dr. Fanconim. Doktorat ziskava v roce 1936, zalozil
velkou soukromou kliniku a nejvétsi uspéchy mél v oboru neonatologie. V roce 1970

odchazi do duchodu.

4.1.3 Alexis Labhart

Internista, dr. Labhart se narodil v Petrohrad¢ 4. 5. 1916 Svycarskym rodicim. Roku
1918 se vraci rodina do Svycarska, do Basileje, kde Labhart vystudoval medicinu.

Za druhé svétové valky se vénoval 1écbé tuberkuldzy v koncentracnich taborech.
Po praci v sanatoriu v Davosu se stava v roce 1947 prezidentem vnitiniho Iékafstvi
v nemocnici v Bernu, 1969 se stava profesorem vnitiniho lékafstvi univerzity, Curych

(Whonemedit?, cit. 2014, http://www.whonamedit.com/doctor.cfm/521.html).

4.1.4 Dr. Guido Fanconi

Dr. Fanconi, Svycarsky pediatr, se narodil 1. 1. 1892 v Poschiavu, v italském
kantonu Svycarska Graubiinden, kde 10. 10. 1979 umirid. Byl synem majitele
cofeeshopu ve Spanélsku a dcery predsedy cury$ského okresniho soudu. Doktorat
ziskava v roce 1919 po studiu mediciny v Lausanne, Bernu a Curychu. Do roku 1926
pracoval ve Fakultni détské nemocnici v Curychu, 1929 se stavd feditelem této
nemocnice a profesorem pediatrie na Univerzit¢ v Curychu. Byl prezidentem
Mezinarodni pediatrické spolecnosti v letech 1947 - 1950 a generalnim tajemnikem

v letech 1951 - 1967.
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Obrazek 9. Dr. Quido Fanconi
(zdroj: http://www.odermatol.com/issue-in-html1/2013-1-3 1-switzerland/)

Je bran jako =zakladatel moderni pediatrie a prakopnik v oblasti novych
biochemickych a fyziologickych vySetfovacich postupli. Zabyval se také zdravotni

problematikou déti v oblastech tietiho svéta a vyzkumem rakoviny.

4.2 Charakteristika a projevy syndromu

Prader - Willi syndrom je geneticky podminénym  onemocnénim,
s neurobehaviordlnim znevyhodnénim. Syndrom je charakterizovan mentalnim
znevyhodnénim,  dysmorfickymi  rysy, dysfunkénim chovanim, problémy
se stravovanim (hyperfagie, ziskani potravin jakymkoliv zplisobem), obezitou, nebo
jejim vysokym rizikem (Martin et al, 1998).

NejcharakteristictéjSim znakem syndromu jsou stravovaci problémy (ve smyslu
neutiSitelného pocitu hladu), bézn¢ se vSak vyskytuji i psychiatrické projevy, které
vyrazné¢ ovliviiuji vyvoj a celkovou funkénost jedince. Jedna se o tvrdohlavost, zachvaty
vzteku, emocni labilitu, obsedantni chovani, sebeposkozovani. Patfi mezi nejCastéji
diagnostikovanou pficinu obezity na genetickém podklad¢ (Martin et al., 1998).

Vyskytuje se napii¢ etnickymi skupinami a geografickymi délkami, postihuje
chlapce i divky ve stejném poméru. Cetnost je udavana mezi 1: 10 000 a 1: 30 000
piipady. Neni degenerativni, prvotné neovliviiuje délku Zivota, ale pfidruzené choroby,
vznikajici v navaznosti na pfi¢iny syndromu - obezita, vysoky krevni tlak, cukrovka
(Emmerick et al., 2013), délku doziti ovlivnit mohou.
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Endokrinologové Prader a spol. popisovali syndrom jako poruchu hypotalamickych
funkei (stfedni ¢ast mozku - mezimozek).

Hypotalamus v lidském téle zodpovida za regulaci hormonalnich a vnitinich funkci a
prostiednictvim regulace hypofyzy ovliviiuje dalsi zlazy s vnitini sekreci. Je mistem,
kde se tvofi hormony, centrem pro termoregulaci, pocitd hladu, zZizné, sytosti, sexualni
funkce, ovliviiuje naladu, vegetativni nervovy systém (Lékatské slovniky, cit. 2014,

http://lekarske.slovniky.cz).

Jako hlavni diagnosticka voditka uvadi Zizka maly vzrist, akromikrii (malé ruce a
nohy), hypogenitalismus, hypotonii a obezitu. V obli€eji jsou patrny, jak uvadi Lebl a
kol., kraniofacialni dysmorfie (dlouha tvaf, mandlové oci, nizké celo), je poruSeno
télesné sloZeni - nedostatek svalové tkané a prebytek tkan¢ tukové.

Podle diagnostickych kriterii, kterd budou uvedeny v dalsi ¢asti textu, lze jiz zahy

usuzovat na tento syndrom, potvrzeni jsou vSak nutné specializované genetické testy.

Vyvoj ditéte se syndromem Prader - Willi ma své specifické projevy v rtstovych

obdobich, spolecné pro vSechny nositele.

Mezi charakteristiky patii nasledujici projevy (Michalek, 2012):

1. V tchotenstvi méné pohybl ditéte, po narozeni tézka hypotonie, slaby kiik,
problémy se sanim, casto nutné krmeni sondou, v prvnich dvou letech zivota nizké
vahove¢ ptirtstky, problémy s pfijmem potravy, opozdény psychomotoricky vyvoj.

2. Sed, chiize a dalsi vyvojové faze byvaji opozdény primérné o dvojnésobek oproti
normalnimu fyziologickému vyvoji, vétSina jedinct s Prader - Willi syndromem spada
do kategorie lehkého mentalniho znevyhodnéni, 40 % ma hranicni a 20 % stfedné tézké
mentalni znevyhodnéni.
prichylné, ¢asto socialn¢ izolované, tvrdohlavé, tézko kontroluji impulzivitu a propadaji
Castym zachvatlim agresivity a vzteku, projevuji se znaky ritualistického a nutkavého
chovani, nezalezi na vysi kognitivni Girovné, tyto projevy se vyskytuji u vSech jedinci,
svékem se zhorSuji, vymizet mohou v pozdni dospélosti, kdy mohou pfejit

do samotafstvi, zvySené unavitelnosti. Zhruba 25 % osob s Prader - Willi syndromem
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ma poruchy odpovidajici porucham autistického spektra, 10 % depresivni,
nebo psychotické psychiatrické onemocnéni.

Vyvoj feci, poruchy vyslovnosti a problémy s ucenim jsou pfitomny v rizné mite.

4. Jiz zminéna porucha hypotalamickych funkci zapficinuje chybéni pocitu nasyceni,
z toho vychazi neustala touha po jidle, chut’ k jidlu, posedlost jidlem, ktera se rozvine
v obdobi mezi 1. - 4. rokem véku. Dochézi k narGstu hmotnosti, obezité, piejidani se,
k ziskani jidla, nebo prostfedki na jeho nakup pouzivaji vSech prostredkl, vcetné
kradeze.

5. Jedincim s Prader -Willi syndromem chybi zvracivy reflex, maji nizsi sklon
ke zvraceni.

6. BéZn¢é jsou poruchy spanku a ve spanku ¢asté apnoe, vEtsi spavost v prubéhu dne.

7. Jsou néchylni k respiranim onemocnénim, jejichz lécba je komplikovéana
obezitou.

8. Nebezpe¢nym faktorem je snizené vnimani bolesti - bolest neupozorni na zménu
zdravotniho stavu. Také poruchy termoregulace mohou byt zadvazné - miize dojit
k opaieni, ¢i omrzlinam.

9. Castym projevem je sebeposkozovani. K dal§im problémim patii porucha
termoregulace, ortopedické problémy, strabismus, kratkozrakost, viskozita slin, zvySena
kazivost zubii, kyfoskolioza, osteopordza, hypopigmentace.

10. U chlapct nesestupuji varlata, mikropenis, pohlavni dospivani je opozdéné,
nebo nelplné, v zavislosti na deficitu ristového hormonu zlstava bez 1écby rlistovym

hormonem nizsi vyska postavy.

Kritéria syndromu byla stanovena vroce 1993, obnovena vroce 2001
(Gendiagnostica, cit. 2014, http://www.gendiagnostica.sk/sk/pre-lekarov/kompletna-
ponuka-vysetreni/molekularna-genetika/stanovenie-mikrodelecii/prader-williho-
syndrom.c-36.html).

U jedinct se dle téchto kriterii za pfitomnost kazdého znaku udéluje bod -
za pritomnost velkych znakt, polovina bodu za pfitomnost znaki malych. Ke stanoveni
diagnozy musi byt u déti ve véku do ti let bodovy zisk nejméné pét bodt, z toho Ctyii
body za ptfitomnost velkych znaki, jedinci starsi tii let musi ziskat celkové minimalné

osm bodt, minimalné pét bodl za piitomnost velkych znakii (Martin et al., 1998).
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Mezi velké znaky patii:

- neonatalni a infantilni centralni svalova hypotonie, postupné se zlepSujici porucha
sani

- porucha pfijmu potravy v détstvi, kterd vyzaduje specidlni techniku krmeni,
nepfibirani

- od prvniho roku zivota rapidni zvySovani hmotnosti, centralni obezita, hyperfagie

- charakteristick¢ rysy obli¢eje: dolichocefalie, Uzky atemporalni rozmér, oci
ve tvaru mandle, mala Gsta a tenké rty, svéSené koutky ust

- hypogonadismus, opozdéna a nekompletni puberta, poruchy fertility

- vyvojové poruchy: mentdlni znevyhodnéni lehkého az stfedné té€zkého stupné,
poruchy uceni

- delece, nebo jina cytogenetickd/molekularni abnormalita v oblasti 15q11 - 13

Malé znaky jsou nésledujici:

- sniZzena intenzita pohybi plodu v téhotenstvi, postupné se zlepSujici letargie
v détstvi

- poruchy chovani: tvrdohlavost, zachvaty zlosti, obsedantné - kompulzivni poruchy,
nekompromisnost, kradeze, Thani

- poruchy spanku, spankové apnoe

- nizky vzrist

- hypopigmentace o¢i, kiize, vlasii v porovnani s rodinou

- malé nohy a ruce vzhledem k vysce a véku

- uzké dlang s ostrou ulnarni hranou

- ezotropie, myopie

- viskdzni sliny

- poruchy artikulace

- sebeposkozovani

Diagnézu Prader - Willi syndromu podporuji nasledujici ptiznaky:
- vysoky préh bolesti

- snizend nachylnost ke zvraceni

- skoliéza a / nebo kyfoza

- brzké adrenarché

- osteoporoza
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- zru¢nost ve skladani puzzle

- normdlni vysledky EMG, svalové biopsie

4.2.1 Hormonalni terapie

Lécba riistovym hormonem u déti s Prader - Willi syndromem se zadala v Ceské
republice pouzivat od roku 2001. Tento hormon dokéze nejen ovlivnit vyslednou vysku
ditéte, ale soucasn¢ snizuje mnozstvi tuku v téle a zvySuje objem svalové hmoty
(Zapletalova, 2004).

Spolecné s tipravou jidelnicku a pohybovych aktivit mize prispét k celkovému
zlepSeni stavu jedincti s Prader - Willi syndromem a snizit rizika kardiovaskularnich
obtizi a dalSich obtizi souvisejicich s vysokou nadvahou. ZvysSeni fyzické vykonnosti

druhotné umoznuje vétsi moznosti socidlni integrace a psychického stavu déti.
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5. Srovnani Angelmanova syndromu a Prader - Willi syndromu

Prader - Willi syndrom a syndrom Angelmaniv jsou klinicky odli$né syndromy se
stejnym genetickym podkladem, kterym je vada na casti 15. chromozomu v useku ql1 -
ql3 zapficinénym ztratou mateiského, ¢i otcovského genetického materialu (Boyle

et al., 2011).

Pfesné stanoveni diagnézy v novorozeneckém, nebo kojeneckém véku je
bez specializovanych genetickych testi nesnadné.

Z genetického hlediska bylo na ptikladu téchto dvou syndromti prokazano, Ze rozdily
mezi matefskymi a otcovskymi chromozomy na konkrétnich tisecich, by mohl byt velmi
dilezity.

Absence genetického materidlu od jednoho zrodich v konkrétnim regionu
chromozomu je nekompenzovatelnd dvojitou kopii od rodi¢e druhého (Martin et al.,
1998). V zavislosti na tom, k jakému genetickému piepisu doslo, vznika Angelmantv,
nebo Prader - Willi syndrom. Mechanismem vzniku je pfevazné delece a uniparentalni
disomie. U obou syndromt, pokud je pii¢inou delece, jsou projevy syndromil
vyraznéjsi, znevyhodnéni je hlubsi, vice se projevuje hypopigmentace.

Oba syndromy jsou fazeny mezi vzacné, oba se vyskytuji mezi vSemi etnickymi
skupinami, u divek i chlapcii pfiblizné ve stejném poméru. Délka doziti neni primarné
ani u jednoho syndromu zkracena, u obou syndromi muze byt vSak ovlivnéna
doprovodnymi projevy, vyraznéji u syndromu Prader -Willi vzhledem ke komplikacim
v souvislosti s obezitou. U obou syndromt se projevuje variabilita v rdmci zékladnich

charakteristik kazdého ze syndromii.

Jedinci s Angelmanovym syndromem dosahuji mentdlni urovné odpovidajici
maximaln¢ stfedné téZzkému stupni, vzdélavani standardné probihd na zékladnich
Skolach  specialnich, sebeobsluhu zvladaji Castecné, s vyraznéjsi dopomoci,
nebo nezvladaji. Jednim z vyraznych probléml je absence feci, je dilezité zvolit
vhodné prostfedky nahradni komunikace. Hybnost je také omezena, postupné mizejici
schopnost chlize vyzaduje pouziti riznych rehabilitacnich pfistupl. V chovani pievlada
pozitivni ladéni.

U jedincti se syndromem Prader - Willi je vétSi rozsah mentalniho znevyhodnéni -

od normalniho (v nizkém procentu ptipadl), po stiedné tézky stupen. Vzdélavani
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probiha od béznych zakladnich Skol, pfes zékladni skoly praktické, po zdkladni Skoly
specialni. Komunikace byva na dobré trovni, jedinci pouzivaji mluvenou fec.
NejtypictéjSim rysem je staly hlad, nepfekonatelnd touha po jidle, neschopnost citit
sytost, ovlivnéna Spatnou funkci hypotalamu. V navaznosti na tento rys a vlivem

narusené hypotalamické funkce se objevuji velké poruchy chovéni, vykyvy nalad.

U obou syndromt se projevuji stereotypie v chovani, spole¢nou je hypopigmentace,
mensi vzrist, stravovaci poruchy (i kdyz se projevuji opaénym zplsobem, u jedincu
Angelmanovym syndromem spiSe odmitani jidla, nebo omezeny rejstiik pokrmi),
spankové poruchy jsou pfitomny také u obou syndromi (i zde rizn¢ vyjadieny - jedinci
s Angelmanovym syndromem maji snizenou potiebu spanku, problémem u jedinct
s Prader - Willi syndromem je spankova apnoe a zvysend spavost). SpoleCnym rysem

jsou i autistické projevy pozorovatelné u jedincit obou syndromd.
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6. Obcanska sdruzeni ,,ObcCanské sdruzeni rodin a pratel déti
s Angelmanovym syndromem“ a ,,Ob¢anské sdruZeni pro Prader -

Willi syndrom*

6.1 Obcanské sdruZeni rodin a pratel déti s Angelmanovym syndromem

Sdruzeni u nas bylo zaloZeno 7. 9. 2006 se sidlem v Sumperku. V &ele stoji
zakladatelky sdruzeni a matky déti s Angelmanovym syndromem - predsedkyni
obCanského sdruzeni je Ing. M. MikuldCkovd, mistopfedsedkyni je Stanislava
Nimmerrichterova. Pasobnost sdruZeni zahrnuje celou Ceskou republiku a pisobi
jako poradni organizace pro Slovensko, ve kterém jest¢ obdobna organizace zalozena

nebyla.

,Sdruzeni se zaklada s cilem sdruzovat rodiny déti s Angelmanovym syndromem,
umoznit jim vzajemnou komunikaci a napomahat v péci o tézce mentalné postizené deti
poradenskou cinnosti, organizovanim pravidelnych setkani, poradanim odbornych
prednasek a organizovanim osobni asistence. Spolecnym zdjmem je vytvoreni
priznivych socidlnich podminek pro rodiny s détmi postizenymi Angelmanovym
syndromem. Nedilnou soucasti je spoluprace s odbornymi lékari (genetika, neurologie,
psychologie, rehabilitace, apod.), obdobnymi sdruzenimi zamérenymi na skupiny rodin
s postizenymi détmi, s Sirsi verejnosti a zahranicnimi partnerskymi organizacemi. *

(Angelman.CZ, cit. 2014, http://angelman.unas.cz/joomla/index.php/sdruzeni)

Mezi hlavni cile sdruzeni patii zprostfedkovavat setkani a vyménu informaci mezi
jednotlivymi rodinami, poskytovat poradenskou cinnost, spolupracovat s odborniky,
ptsobicimi v riznych medicinskych oborech, jako je genetika, neurologie, psychologie
a dalsi, poradat prednasky s relevantni tématikou, v neposledni fad¢ spolupracovat
s jinymi sdruzenimi s obdobnym zameétenim, at’ jiZ u nés, nebo v zahrani¢i.

V navaznosti na tyto cile pofada sdruZeni kazdoro¢ni setkavani rodin, provadi
fudraisingovou c¢innost, stard se nejen o Cleny s Angelmanovym syndromem, ale
1 o jejich sourozence, piisobi poradensky v oblasti volnocasovych aktivit, osobni

asistence a krizové intervence.
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Sdruzeni také vydalo informacni letdk a brozuru shrnujici zakladni informace

o syndromu.

Clenem sdruzeni se mize stat kdokoliv se zdjmem o tuto problematiku, prace
pro sdruzeni je formou dobrovolnickou, ¢lenem je asi 30 rodin. V soucasné dobé
se rodiny prostfednictvim sdruzeni ucastni vyzkumu péce o jedince s Angelmanovym
syndromem ve spolupraci s Nashvillskym Kennedyho vyzkumnym centrem.

V roce 2011 byl ve spolupraci s rodi¢i z tohoto sdruzeni uveden Ceskou televizi

dokument ,,Andélské déti®.

6.2 Obcanské sdruzeni pro Prader - Willi syndrom

O Prader - Willi syndromu se zacalo v nasi zemi mluvit v souvislosti se zahdjenim
1é¢by téchto déti rlistovym hormonem v roce 2000. Lécba timto hormonem je pro déti
s Prader - Willi syndromem schvélena od roku 2001 (Obcanské sdruzeni pro Prader -
Willi syndrom, 2003, cit. 2014, http://www.prader-willi.cz/obcanske-sdruzeni-pro-pws).

V navaznosti na tuto situaci a na zviditeliovani syndromu vzniklo 21. 10. 2003
Sdruzeni rodict a pratel lidi s Prader - Willi syndromem. V soucasné dobé sdruzuje
asi 35 ¢lent, ne vSichni jsou ¢leny aktivnimi, ne vSechny rodiny s détmi s Prader - Willi
syndromem v na$i zemi jsou Cleny sdruzeni (z riznych divoda - nékteii rodice neveédi
o existenci sdruzeni, jini nemaji zdjem o kontakt s ostatnimi rodici).

Nejstar$im s timto syndromem se Clenstvim ve sdruzeni je muz ve véku 38 let,
nejmladsi ¢lenové jsou v batolecim véku. Sdruzeni ma celorepublikovou plisobnost.

SdruZeni je &lenem mezinarodni organizace IPWSO a CAVO - Ceské asociace
vzacnych onemocnéni.

Sdruzeni ma své internetové stranky, kde rodicim i zijemcim poskytuje fadu

informaci. Pravidelné (1x rocn€) porada sdruzeni setkani rodict.
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7. Metody podpory

Ze vsech, v pfedchozich kapitolach uvedenych, charakteristik obou syndromi
vyplyva nutnost cilené, komplexni, nejen specidln¢ pedagogické podpory.

Celkova podpora zahrnuje rehabilitaci, medicinskou péci, Upravu stravovacich
zvyklosti, rezimova opatieni, kombinaci specidlné pedagogickych piistupli, nalezeni
vhodnych komunikac¢nich kanala.

Nasledujici vycet metod neni nahodny, jde o metody prace, které jsou vyuzivany
pii préci s détmi s Angelmanovym syndromem a syndromem Prader - Willi. Tyto tdaje
byly ziskany pomoci dotaznikového Setfeni mezi rodi¢i jedincii s témito syndromy
a na zaklad¢ vlastni praxe autorky prace.

Vzdélavani probihd dle konkrétniho vzdélavaciho planu dle zafazeni ditéte, Casto
byva vytvoren individualni vzdélavaci plan. V oblasti specialné pedagogickych postupt
a vzhledem k pfitomnosti autistickych projevii a projevil stereotypii v chovani
1 pfi praci, je vhodné vyuziti prvkl ze systému pro vzdélavan déti s autismem,

je ptehledny, systematicky.

Oblasti podpory se daji rozdélit do nékolika skupin - na metody rehabilita¢ni,
specialné pedagogické, metody k podpofe komunikace a rezimova opatieni. VSechny
oblasti jsou ve vétsi, ¢i mensi mife v plisobnosti specialniho pedagoga.

Rehabilitacni metody jsou dtlezité pro podporu celkového stavu pohybového
aparatu, at’ se jedna o upravu Spatného svalového tonu, drzeni téla, rozvoj a udrzeni
schopnosti chlize. Vyuzivéana je naptiklad Vojtova metoda, Bobath koncept, orofacialni
stimulace. K podpofe mohou byt vyuzity riizné terapie (cannisterapie, hippoterapie,
animoterapie, relaxacni mistnosti typu Snoezelen) a aktivity (plavani, cvi¢eni v bazéng,
nordic - walking, cvi¢eni na micCich, apod.).

V oblasti vyuky ve specidlni pedagogice je nevhodna frontdlni vyuka, nutny
je individudlni pfistup, a to i v pfipadé integrace ditéte. K podplirnym terapiim, které
vSak vyzaduji dal$i vzdé€lavani specialniho pedagoga, patii arteterapie, muzikoterapie
a dalsi.

Moznosti népravy v oblasti komunikac¢ni jsou Siroké. U jedincid s lehkym

znevyhodnénim se mize omezit na péci logopeda napt. pii ndpraveé feCového projevu,
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vvvvvv

komunikac¢niho systému.

7.1 Metody alternativni a augmentativni komunikace

vvvvvv

komunikovat, proto je dulezité i osobam se snizenou, nebo znemoZznénou verbalni
komunikac¢ni schopnosti umoznit aktivni ti¢ast na komunikaci.

Socialni interakce v rodiné probiha pfirozené, intuitivné, rodi¢e nepotiebuji slova
k porozuméni ditéti, proto je casto odsunuto pisobeni na komunikaéni vyvoj. Dilezitost
vytvofeni odpovidajici komunikace, srozumitelné pro komunikaci s osobami mimo
okruh rodiny byva casto podceiiovana, nebo opomijena, i kdyz je dulezita

pro socializaci ditéte, jeho celkovy rozvoj (Janovcova, 2010).

Mezi komunikacni prostiedky patii prostfedky verbalni a neverbalni. V piipadé,
ze nelze vyuzit prosttedky verbalni, nastupuje nahradni komunikace - augmentativni,
kdy jde o zvySeni kvality jiz existujictho zplsobu vyjadfovani, alternativni v pfipadé
nutnosti vyuzit nejriznéjSich moznosti ndhrady komunikace mluvené.

Metody alternativni a augmentativni komunikace se déli na metody bez pomucek
(vyuziti prostiedki nonverbalni komunikace - mimika, pohled, vizudlné¢ motorické
znaky), s pomtickami (s vyuzitim pfedmétl, obrazkl, symbolii apod.) a jiné typy
(usnadiiujici praci s pocitacem - upravené klavesnice apod.) (Janovcova, 2010).

Mezi nevyhody alternativni a augmentativni komunikace patii hlavné naroc¢nost
pii nalezeni vhodného prostfedky, limitace moznosti vyjadieni pii vyuziti obrazkovych
komunikacnich systémti poctem obrazkd, nutny je delSi cas, ktery je potfebny
k vyjadieni se podptrnymi prostiedky. Casto je limitujici i neochota okoli ugit

se nahradni zpiisob a jeho prostfednictvim komunikovat (Janovcova, 2010).

Prosttedky alternativni a augmentativni komunikace pomahaji také rozvijet
mluvenou fe¢, pokud je nesrozumitelnd, podporuji vyjadfovani. Pfi vybéru se musi
zohlednit mira znevyhodnéni uzivatele, at’ jiz mentalniho, smyslového, fyzického.
Ditlezité¢ je zacit vco nejnizSim veéku, lze postupovat od konkrétnich predméta
az kplosnému vyjadieni, v zavislosti na schopnostech a moznostech konkrétniho

uzivatele (Janovcova, 2010).
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7.1.1 Piktogramy a metoda VOKS

Piktogramy piedstavuji formu komunikace prostiednictvim obrazka. Takto
vymezenych komunikacnich systémi je cela tada, vyskytuji se v nejraznéjSich
barevnych a velikostnich variacich, ve formé¢ fotografii, doplnéné pismem, skladaji se
do tabulek, vyuzivaji se izolovan¢, slouzi jako doplné€k dalSich zptisobti komunikace.

Vzhledem k faktu, ze diplomova prace vychazi z metod, které jsou vyuZzivany
a osvédCeny v praxi, vybranou metodou z kategorie vyuzivajici piktogramy, je metoda
VOKS.

Vyménny obrazkovy komunikacni systém (VOKS) vychazi z britského systému
»The Picture Exchange Communication Systém* (PECS) vytvofeného pro déti
s poruchou autistického spektra. Do Ceského jazyka ho pievedla PhDr. Margita
Knapcova, kterd metodu ovéfovala v roce 2001 v ramci zékladnich Skol specidlnich
v Ji¢in€ a Kopfivnici. Jeho vyuZiti je uréeno i pro déti s t€Z§imi formami znevyhodnéni
a Downovym syndromem. Jeho cilem je podpora funkéniho vyuzivani mluvené feci
a usnadnéni orientace v ramci mluvené feci, zprostiredkovani moznosti vyjadfit prani,

nebo potiebu (Knapcova, 2006).

~Komunikace zacina od Zadosti (imperativni funkce), a nikoli od pojmenovani
(nominativni  funkce). ... Nezacinda se s vyjadrenim souhlasu a nesouhlasu,
ale s komunikact ditéte skrz hrnicek nebo obrazek s hrnickem, kterym dité signalizuje,
Ze se chce napit.

(Thorova, 2006, str. 390)

Zakladem systému je otevieny soubor komunikacnich symboli - obrazkl. Otevieny
znamend moznost neustdle rozsifovat pocet symboll. Pouzit 1ze konkrétni predméty,
fotografie, barevné obrazky, piktogramy dle moZznosti ditéte. V ptipad¢ vyuziti obrazkt
se jednd o karticky nejlépe 5 x 5 centimentrti, zatavené ve folii. Tyto symboly
se pomoci suchého =zipu fadi dle slovniho druhu na raznobarevny podklad
do komunikacni knihy, pfipadné tabulky. Barevny podklad slouzi pravé k odliSeni
slovnich druhti - zelend slovesa, oranzovy podklad - podstatnd jména, atd. Slova
vyjadiena pomoci obrazkl jsou pfipeviiovana na komunikacni fadek, ktery je soucasti
knihy. Diky zastoupeni a barevnému odliSeni slovnich druht se daji tvofit 1 celé spravné

postavené véty.
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Vyuka postupuje od zakladni vymény obrazku za konkrétni pozadovanou véc, pokud
schopnosti klienta dovoluji, v posledni, sedmé lekci, se klient u¢i komentovat okolni
situaci bez vyzvani. Celkové¢ je diilezité uz to, ze dit€ pomoci systému pochopi davody
komunikace.

K pochopeni komunika¢niho vyznamu systému pfispiva princip vymeény - obrazek,
pfineseny klientem, je vyménén za konkrétni véc, pfipadné oblibenou sladkost,

pochutinu.

,, Komunikace je sama o sobé velmi motivujici, protoze pri nacviku dité dostava to,
co skutecné chce.

(Knapcova in Doubkova, 2012)

Systtm ma za kol vytvofit u ditéte schopnost obratit se se Zzadosti
na komunika¢niho partnera. Nécvik vyzaduje pfitomnost dvou vyucujicich, z nichz
jeden je komunikacnim partnerem, druhy dité fyzicky vede. Podporu rozvoje fteci
a pasivni slovni zdsoby piedstavuje slovni doprovod vSech Cinnosti ze strany
komunikacniho partnera. Od fyzického vedeni se v pribéhu nacviku postupné upousti,

aby se dité nespoléhalo pouze na toto vedeni.

Metodika

Cela vyuka je rozc€lenéna do sedmi lekei. K nacviku je potfeb minimalné dvou osob,
jeden plni funkci komunikacniho partnera, druhy je asistentem klienta, aby nedoslo
k fixaci klienta na asistenta, role komunika¢niho partnera a asistenta se v prubc¢hu

nacviku stfidaji.

Nécvik probihd v pocatcich v prostredi, které je klientovi znamé a citi se v ném
dobie. V pozdéjsi fazi se nacvik prendsi do bézného prostiedi, ve kterém se jedinec
pohybuje.

Obrazky jsou umistovany na komunikacni tabulku - zadkladni, postupné se pocet
rozsifuje do komunikacéni knihy, pfenosnych zésobnikl apod..

Pokud je u ditéte vyuzivano obdobnych vyukovych principt, jako u déti s poruchami
autistického spektra, 1ze vyuzit stejné obrazky, které dité pouziva pii nacviku ndhradni

komunikace VOKS, i pfi vizualizaci prostfedi, pii vytvafeni procesualnich schémat,

43



pfi jidle, vytvafeni strukturovanych tkolt - vSude, kde je potfeba vizualni podpora

sdélovanych informaci.

,,..shrnuti vvhod VOKS:

- je velmi rychle osvojitelny (vétsina deti zvliada vymenu uz v prvnich dnech tréninku)
- vysoce motivuje déti ucit se tomuto systému (déti dostavaji presné to, co chtéji)

- déti jsou sami iniciatory komunikace (prestavaji byt zavislé na dospélych)

- redukuje nevhodné chovani

- je dobre vyuzitelny doma i na verejnosti

(Knapcova in Doubkova, 2012)

Tato metoda je vhodna jako plnohodnotna nahradni komunikace, nebo u ditéte,

u kterého se fe¢ rozviji, k podpofe a budovani feci jako celku.

7.1.2 Makaton, znakovani

Komunikac¢ni zplisoby, kombinujici metody s vyuzitim pomtcek a bez pomiicek,
v praxi vyuZzivané, patii metoda Makaton a nertizngj$i zpiisoby znakovani.

Makaton ptedstavuje kombinaci znakt a symbolt, vytvotila ho logopedka z Velké
Britanie M. Walker ve spolupraci s psychiatrickymi konzultanty. Prvotné byl urcen
pro osoby se Spatnym porozuménim mluvené feci a omezenou verbalni komunikaci.

Je vyuzitelny u osob s obtizné€ srozumitelnym mluvnim projevem, osoby s omezenou
schopnosti verbalni komunikace a jako prostfedek podplirny pro osoby, které maji
obtize v porozuméni pojmim. Vyuzivan je u osob s nejruznéjsSimi druhy znevyhodnéni
(autismus, balbuties, artikulacni dyspraxie, po cévni mozkové piihodé a dalSich)
po celém svéte (Janovcova, 2010). Znakovéni je provadéno jednou, nebo obéma
rukama, znakovy slovnik Makatonu je mezindrodni, znakovani je doprovazeno slovné
a je podpoteno symboly. Mohou byt znakovany jen slova podstatna pro sdéleni.

V zahranici je Makaton bézné vyuzivan na béznych skolach, podporuje déti k rozvoji
komunikace, jazyka a gramotnosti. Podporuje i integraci, kdy mohou spolu
komunikovat déti s jazykovymi a bez jazykovych obtizi, usnadiiuje to vzajemné uceni
a zapojeni d¢ti s komunikacnimi obtizemi do her (Makaton, cit. 2014,

http//:www.makaton.org.).
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Osvojovani muize probihat individudlni rychlosti, je vyuzitelny i u téch jedinct,
u kterych doslo k selhdni jinych metod, otevira cestu pro vytvoreni komunikacniho
kanalu. Je metodou flexibilni, lze ji pfizplsobit potiebam konkrétniho jedince,
umoziuje sdilet myslenky, emoce, ucastnit se her, popisovat piib¢hy, psat zpravy,
usnadnit bézny Zivot. Makaton vyuziva vice nez 100 000 déti a dospélych, néktefi
jedinci, ktefi s vyuzitim zacali jiz v détstvi, postupné piestadvaji pouzivat symboly
a znaky, které jiz nepotifebuji, nahrazuji je, nebo mohou vyuzivat Makaton po cely

zivot (Makaton, cit. 2014, http//:www.makaton.org.).

7.1.3 Dalsi prostiredky a pomiicky usnadnujici komunikaci

Stale castéji jsou k vytvofeni alternativni, nebo augmentativni komunikace
vyuzivany nejruznéjsi elektronické komunikatory, prostiedky vypocetni techniky,
iPady.

Mohou byt vybaveny hlasovym vystupem, do komunikatorii je mozno namluvit
konkrétni slova, nebo fraze, kterd jsou vyvolana stiskem tlacitka, piipadné obrazku.
Pro wvyuziti vypocetni techniky jako prostfedku komunikace, je vytvofeno n€kolik
programd, jejichz prostiednictvim lze pfimo komunikovat, nebo vytvaret komunikacni
tabulky, slouzi jako vyukové, nebo rozvijeji slovni zasobu a pamét’ (ptikladem miize byt
program Méd’a, Mentio a dalsi).

Totalni komunikaci je oznacen souhrn veSkerych moznych zplisobi komunikace,
verbalnich, vizudlné¢ motorickych, nejraznéjSich individudlné vytvorenych systému

pro jedince s tézkym znevyhodnénim.

,Systemy AAK jsou vyznamné nejen z hlediska psychologického, emocionalniho,
ale také edukativniho. Je diilezité, aby si i ostatni ucastnici komunikace s postizenymi
tyto systemy osvojili a umoznili mu tak sdélovat jeho pocity, prani, péstovat vuli,
rozvijet mentalni potencial a otevrit cestu k edukaci a integraci... ... Vyznamnou soucasti
celé strategie je prace s rodinou, mnohdy je také nutné rodicum vysveétlit, ze zavedeni
systemit AAK neznamena, aby jejich dité pri optimalnim rozvoji nemohlo v budoucnu
pouzivat mluvenou rec. Tyto systemy nemaji za cil verbadlni vyjadrovani potlacovat,
ale naopak pomahat k jeho vyvoji. *

(Janovcova, 2010, str. 50)
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U Angelmanova syndromu, kde absence verbalniho projevu je jednou ze zakladnich
charakteristik, je zprostfedkovani moznosti komunikace prostfedky alternativni
komunikace velmi dileZité.

U déti se syndromem Prader - Willi je opodstatnéné vyuziti prostfedka
augmentativni komunikace pfevazné z diivodi rozvoje mentalniho potencialu, vystavéni

spravnych mluvnich dovednosti, rozvoji slovni zasoby.

7.2 Vybrané vyukové metody

7.2.1 Strukturované uceni

Pro vychovu a vzdé€lavani osob s autismem byla vytvofena na podkladé Loovasovy
intervencni terapie a TEACCH programu metoda strukturované¢ho uceni. TEACCH
program (Treatment and Education of Autistic and Communication Handicapped
Children) vznikl v 70. letech 20. stoleti v USA v Severni Karolin€ ve spolupraci rodicii
a odbornikl, jedna se o komplexni specifickou metodu, jejiz vyhodou je moznost
uplatnéni ve stavajicim Skolském systému (Thorova, 2006). Zakladem je behavioralni
a kognitivné behavioralni intervence, cilem je zména vné&jSich podminek uceni, chovani
a mysleni jedinct (Cadilovd, Zampachova, 2008). S piihlédnutim na mentalni
schopnosti, charakterové zvlastnosti a osobnost jedince. Cilem metody strukturované¢ho
uceni je dosazeni co nejvetsi miry porozumeni, samostatnosti, nezavislosti, prostorové
orientace, pochopeni zvladnuti denni rutiny, nejveétsi mozny rozvoj jedince v ramci
moznosti. Z téchto diivodli pracuje metoda se systémem, ktery odrazi naSe kulturni
tradice - pracuje se zleva doprava, shora dolti (Cadilova, Zampachova, 2008).

Zakladnim principem metody je individualizace. Pro kazdého jedince by mélo byt
vytvoteno idealni prostiedi, komunikacni a motivaéni systém, pomtcky a vizualizace.
DalSim principem je strukturalizace. Den, nebo konkrétni Cinnosti jsou smysluplné
rozdéleny ke zvySeni prehlednosti a ziskani jistoty pii orientaci v ¢innostech, nebo

v dennim programu. Diky vytvofeni pravidel ziska jedinec jistotu.
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,,Bez zabéhnutych pravidel a bez moznosti oprit se o jiz vytvorené jistoty zvladne
urcity jedinec nové udalosti prichazejici do Zivota jen s velkymi obtizemi, jiny je naopak
prijme bez zavahani. Nicméné plati, ze se kazdy rad vraci na znama mista, ke znamym
lidem, prosté tam, kde to dobre zna. “

(Cadilova, Zampachovd, 2008, str. 31, in Doubkova, 2012)

Tuto metodu, nebo jeji casti, lze suspéchem vyuzit i u jedinci s jinym

znevyhodnénim - s Downovym syndromem, kombinovanym znevyhodnénim, t€Z$im

mentalnim znevyhodnénim, vyvojovou dysfazii apod.

,Spravné aplikované metody strukturovaného uceni dokdzou alespon Ccastecné
pomoci vSem, prinosem jsou i pro déti hyperaktivni, s mentalni retardaci nebo pro lidi,

kteri maji potize se sebeorganizact.

(Thorova, 2006, str. 384)

Ve skolnim prostiedi se vyuziva strukturovani ¢asu béhem denniho programu. Dité
ma vytvofen denni rezim, dle schopnosti ditéte na zéklad¢ konkrétnich predméti,
fotografii, riznych linedrnich vyjadieni (piktogrami, barevnych kreslenych obrazkl
apod.), nejvyssi formou je psany text. Prostfednictvim tohoto rezimu dité ziskava
srozumitelné informace o priibéhu dne. Casto volenou formou je nasténny denni rezim,
upevnény na zdi (napt. ve formé pruhu koberce), na tento pruh se upeviiuji zastupné
symboly ¢innosti v potadi, v jakém budou po sobé nasledovat. Pro kazdého z déti, které
takto vizualizovany denni program vyuzivaji, je vytvoien konkrétni denni rezim
oznaceny fotografii, soucasné¢ je na dennim rezimu piipevnéna krabicka na odkladani
tranzitnich karet, které nahrazuji pokyn - ,,Podivej se, co bude néasledovat*.

Vyuzivany jsou i dal$i provedeni dennich rezimi, mohou znazoriovat delsi casovy
usek (naptiklad cely tyden), nebo mlze byt vytvoten jako pfenosny.

Dilezitym principem je také vizualizace. VSechny ¢innosti jsou vyjadieny pomoci
konkrétnich pfedmétli, nebo symboli, poméhd nejen pii rozvoji komunikacnich
dovednosti. Procesudlnimi schématy jsou vizualizovany jednoduché cinnosti
v domacnosti, postup pii oblékdni, umyvani, slouzi k podpote a rozvoji sebeobsluznych
dovednosti. Nejvyssim stupném se psana forma vyzadujici funk¢ni ¢teni s porozuménim

(Cadilova, Zampachova, 2008).
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Nedilnou soucasti vychovného procesu je spravna motivace, at’ jiz formou materialni
(oblibena pochutina), socialni (pohlazeni, pochvala..), nebo formou Ccinnosti
(po dokonceni tukolu dostane dit¢ oblibenou hracku, hru na pocita¢i apod.,

dle preferenci konkrétniho jedince).

,, Motivace lidského chovani je velmi tizce spojena s psychickymi procesy, které
prozivame... Jestlize prijmeme motivaci jako jednu ze sloZek psychické regulace
cinnosti, ktera zajistuje fungovani uceni, aktivizuje kognitivni a motorické systémy,
které nas vedou k dosazeni urcitych cilii, potom motivace podnécuje k chovani, které
udrzuje dynamicky riist osobnosti a jeji vnitrni rovnovahu. Motivace se uplatiiuje
v organizaci chovani a stava se duleZitym stimulem uceni. Tim se vytvari vzorce
chovani, které jsou spojeny s diisledky, které byly vyvolany predchozim chovanim.
Zakladni podminky uceni, zpeviiovani, vystupujici ve formé odmén a trestii, maji primy
vztah k motivaci. Clovék je pribézné motivovin k dosahovini odmén a vyhybani se

I3

trestum.

(Nakoneény, 1996 in Cadilova, Zampachova, 2008, in Doubkova 2012).

7.2.2 Program instrumentalniho obohacovani Reuvena Feuersteina

, Program  Instrumentadlniho  obohacovani  Profesora Reuvena Feuersteina
je intervencnim programem s Sirokym uplatnénim v individualni praci i ve tride.
Vychazi z principu strukturdlni  kognitivni  modifikovatelnosti a  zkusSenosti
zprostiedkovaného uceni, tzn. z pohledu na lidsky organismus jako na otevieny systém
schopny adaptace a zmeény. Podstatou metody je stimulace kognitivniho rozvoje, ktery
umoznuje Skolni, socidlni a osobnostni rust. Feuersteinova metoda predstavuje
nejpropracovanéjsi system pro rozvoj dovednosti myslet a ucit se.

(Katedra psychologie Pedf UK, 2012, cit. 2014, http://userweb.pedf.cuni.cz/kpsp/i
ndex.php?p=138)

Zakladni teorii programu je popfeni neménnosti intelektu jedince, to znamena,
ze kazdy je schopen stalého rozvoje a zdokonalovani, pokud se mu dostane dostatek
podnétl a vhodného prostiedi. VEk jedince, se kterym se pomoci této metody da

pracovat, je od tfi let, vrchni hranice neni stanovena. Stejné tak je Siroka cilova skupina
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jedinct - je vyuzitelnd u psychiatricky nemocnych, dospélych, seniori, déti a jedinctl se

znevyhodnénim, u déti nadanych.

Metoda ma stanoveny hlavni a vedlejsi cile. Mezi hlavni cile patii zvySeni
samostatnosti, nezavislosti pfi uCeni a rozsifovani kapacity organismu prostfednictvim
ptusobeni udalosti a neformalnich ucebnich pftilezitosti (Feuerteinovo instrumentalni
obohacovani, 2012, cit. 2014, http://userweb.pedf.cuni.cz/kpsp/fio/cile io.pdf)-

propojeni uciva se zivotem (U¢itelské noviny, 2011).

Vedlejsi cile zahrnuji napiiklad napravu deficitnich kognitivni funkci a rozvoj

aktivniho uceni.

Prace probihd spomoci instrumenti - cviénych seSith s ukoly, které zaroven
pomahaji v oblasti komunikace, maji odstranit pasivitu, ukazat jedinci, ze miize uspét.
Sesity jsou d€leny dle urovné, které musi jedinec dosdhnout ve Cteni a psani (Pokorna,

2001).

Metoda vede jedince k pouzivani logického mysleni, stavi na fadu, dodrzovéni
pravidel. K pfemysleni nad praci vede pomoci zamérného zaclenéni chyb do tkolid

ve cvicnych sesitech (Ucitelské noviny, 2011).

Metoda vznikla v obdobi po 2. svétové valce. Je vyuzivana v mnoha zemich svéta.
Prvni kurzy u nas prob¢hly v roce 2000 v ramci COGITA - Centra kognitivni edukace
0.s., maji akreditaci Ministerstva $kolstvi, mladeZe a t&lovychovy Ceské republiky

(COGITO, 2013).
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8. Dotaznikové Setreni

8.1 Uéel vyzkumu a vyzkumné otizky

Cilem prace je popis vyvojovych specifik jedincl s Angelmanovym syndromem
a Prader - Willi syndromem, ndvazné vytvoreni jasnych moznosti pedagogické i jiné
intervence u déti se vzdcné se vyskytujicimi syndromy na stejném genetickém
podkladu, rozbor tématu z hlediska genetického, kazuistika/ptipadova studie typickych
zastupct obou syndromii, zmapovani situace v CR.

K objasnéni genetické podstaty a popisu charakteristik obou syndromi bylo vyuzito

rozboru odborné literatury.

Vyzkumné otazky jsou vymezeny néasledovne:

1. Angelmantiv a Prader-Willi syndrom je vada stejného tseku chromozomu 15q11-
13. Jsou tudiz i jejich znevyhodnéni stejna?

2. Jaké jsou moznosti pro vzdélavani? Jsou voleny stejné metody prace?

3. Lze pozorovat u jedincti s Angelmanovym syndromem a Prader - Willi

syndromem odli$né, typické projevy?

Cilem vyzkumu je poskytnout uceleny pohled na problematiku Angelmanova
syndromu a Prader - Willi syndromu, zmapovat odliSnosti a zdravotni omezeni

relevantni pro naslednou péci a nabidnout moznosti specialn¢ pedagogické podpory.

K ziskani udaji bylo vyuzito prevazné¢ metod kvalitativniho vyzkumu. Prace je
pojata jako piehledova. Jedna z vyuzitych metod je ptipadové studie. Konkrétné byla
pouzita instrumentalni pfipadova studie zkoumajici ptipad jako reprezentujici jev,

dal§im pouzitym prostfedkem byla biografie.

Pomoci dotaznikového Setfeni, s vyuzitim wuzavienych 1 otevienych otazek
v zavislosti na povaze zjiStované skutecnosti, byly zjiStovany udaje z pécti oblasti -
obecné informace o jedinci, anamnestické udaje, udaje o vzd€lavani, typické projevy
jedince, zdravotni stav. Na konec dotazniku byl zafazen prostor k volnému vyjadreni

rodice (dobrovolna polozka).
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Dotaznikové Setfeni mezi rodi¢i déti s Angelmanovym syndromem a syndromem
Prader - Willi bylo provedeno prostfednictvim obou diive zminénych organizaci.

Setfeni mezi rodi¢i déti s Angelmanovym syndromem bylo provedeno jiz pro uéely
vypracovani bakalaiské prace, obdobné Setfeni pro praci diplomovou bylo nové
provedeno mezi rodi¢i déti se syndromem Prader -Willi. Cilem vyzkumu bylo ziskani
odpovédi na vyzkumné otazky.

Otéazky v dotazniku byly ¢lenény do nékolika oblasti. V prvni kategorii dotazii byly
otazky zjistujici obecné informace o ve&ku, pohlavi, poCtu sourozencii a bydlisti.
Nasledna kategorie obsahovala otazky anamnestické, néasledné byly poloZeny otazky
tykajici se vzdélavani, projevil ditéte a terapii pii praci s ditétem vyuzivanych, posledni
kategorie otazek smétovala ke zjisténi zdravotniho stavu.

Dotaznik byl vyplnén jedenacti rodi¢i déti se syndromem Prader - Willi (2014)

a deviti rodic¢i déti se syndromem Angelmanovym (2012).

8.2 Shrnuti vysledki vyzkumu

8.2.1 Obecné informace

V uvodni, obecné dotaznikli byl zjistovan vek, pohlavi jedince, pocet sourozencu
a bydlisté respondentli. U bydlisté respondentii byla ptidana volitelnd otazka zjist'ujici,
jaké vyhody nebo nevyhody spatiuji rodic¢e v bydleni s jedincem se syndromem Prader -
Willi na vesnici/mésté. U rodict jedincti s Angelmanovym syndromem tato otazka

poloZena nebyla.

V piipad¢ jedinct se syndromem Prader - Willi bylo nejmlad$imu 2 roky, nejstarsi
byl ve véku 24 let, pocet chlapcti byl 7, divek 4.
Vékové rozmezi jedincli s Angelmanovym syndromem bylo 3 - 27 let, 7 chlapct, 2

divky (tabulka €. 1).
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Celkovy | Pocet Pocet Vékové Median
pocet chlapcu | divek rozmezi
Angelmaniv 9 7 2 3-27let 13
syndrom
Prader - Willi | 11 7 4 2-24 let 15
syndrom

Tabulka ¢&. 1., Vekové rozmezi a pocet respondentii *

Pocet sourozencii se pohyboval od 0 do tii. Zadny ze sourozencii nemél stejné,

nebo jiné znevyhodnéni.

V Sesti pfipadech byla uvedena jako misto bydlist¢ vesnice. Hlavnimi davody

vV

ve mésté prevazovala jako klad dostupnost 1ékatiské péce a vétsi vzdélavaci moznosti.

Z vypovédi rodict:

Klady a zapory bydleni ve mést¢:

,mésto - obchody, obcerstveni na kazdém rohu, doprava, to vSe snizuje moznost
samostatného pohybu bez rizika, ze se nekontrolované dostane k jidlu, nebo ho zrani
auto*

,,mésto — dostupnost sluzeb pro lidi s postizenim (asistence, aktivity, vrstevnici) *

., trvalé-mésto, skutecné - vesnice, vyhody - nesrovmnatelné lepsi ovzdusi, hezci
prochazky - bliz prirode, vzhledem k vyuzZivani automobilu neni odvoz do skoly,
na kontroly k lékarium a za riiznymi aktivitami Zadny problém “

,,mésto, vyhodou je vétsi moznost zaradit dité mezi ostatni
,,mésto -kvalitni odborni lékari a terapeuti (logopedie, fyzioterapie, ergoterapie,...)

v dostupné vzdalenosti “
Vyjadteni k bydleni na vesnici:
,, vesnice - zdravé prostredi

,,vesnice - blizkost lesa, prirody, blizsi vztahy s obyvateli vsi “
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vevr

8.2.2 Anamnestické udaje

Z anamnestickych udajui bylo zjistovano, o jaky typ genetické pficiny se jednd, zda
se vroding vyskytlo stejné, nebo jiné genetické znevyhodnéni, od které doby byly
pozorovany vyvojové odliSnosti a nasledné¢ kdo a kdy vyslovil podezieni s naslednym

stanovenim diagnézy a jeji hloubky.

U péti jedinct s Prader - Willi syndromem byla jako pfi¢ina uvedena delece, ve dvou
pripadech uniparentalni disomie, ve ¢tyfech ptipadech pti¢ina nebyla uvedena.
U jedinct s Angelmanovym syndromem byla delece uvedena jako pfi¢ina v sedmi

pifipadech, v jednom piipad€ uniparentalni disomie, v jednom piipadé nebyla uvedena

pfi¢ina.
8
7 -
6 .
5 -
4 B Angelman(v syndrom
3 B Prader -Willi syndrom
2 .
1 .
0 - . . . .
delece uniparentalni neuvedeno
disomie

Graf ¢. 1., Geneticka pricina Angelmanova syndromu a Prader - Willi syndromu *

V ptedchozich kapitolach prace bylo zminéno, Ze nejcastéjsi pri¢inou vzniku obou
syndromil je delece. Tento fakt byl potvrzen i v tomto poctu respondenti.
V zadné z oslovenych rodin se nevyskytlo stejné, nebo jiné genetické znevyhodnéni.

V jednom ptipad¢ je syndrom v kombinaci s détskou mozkovou obrnou.
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Na otazku, od kdy byly pozorovany odliSnosti ve vyvoji ditéte s nasledné
diagnostikovanym syndromem Prader - Willi, byla uddvana doba t€hotenstvi (ve dvou
piipadech), nebo od narozeni.

I tento idaj odpovida charakteristikdm syndromu Prader - Willi.

Doba stanoveni diagnézy Prader - Willi syndrom byla rozdilnd. U nejmladsiho
respondenta byla stanovena ve véku jeden mésic, u ostatnich v rozmezi nékolika mésict
veéku az deseti let, v jednom piipad¢ byla stanovena diagnéza az ve veku Sestnacti let.

Podezieni bylo vysloveno ve vétsin¢ piipadi neurologem, piipadné endokrinologem,
v jednom piipadé¢ pediatrem v porodnici, diagnoza byla stanovena genetikem.

Pokud byl rodi¢i uveden stupeit mentalniho znevyhodnéni, jednalo se o stfedné tézké
mentalni znevyhodnéni ve tfech ptipadech, v jednou piipadé rodi¢ uvedl, ze dité bylo

ohodnoceno jako ukézkovy piipad Prader - Willi syndromu.

Diagnéza u jedincl s Angelmanovym syndromem byla stanovena mezi druhym
a tfinactym rokem veéku.

V péti pripadech bylo podezieni vysloveno genetikem, ve Ctyfech ptipadech pak
neurologem. V¢Ek, ve kterém byla pfesnd diagndza stanovena, je vyssi u starsich jedinci.
Tento fakt muze byt dan do souvislosti se zvySovanim obezndmenosti s timto

syndromem v nasi zemi.

8.2.3 Oblast vzdélavani

Dalsi otazky byly sméfovany na oblast vzdélavani - jaky vzdélavaci plan dité plni,
jakou navstévuje Skolské zafizeni, zda ma vytvoien individualni vzdélavaci plan, zda
a pfipadné jakeé jsou pii vzdélavani vyuzivany specialni, nebo alternativni metody.

V souvislosti s novymi trendy ve Skolstvi byla poloZena otazka tykajici se integrace,
jaky ndzor maji rodice na moznost integrace, zda by tuto moznost vyuzili.

V¢ék nejmladsiho respondenta je dva roky, nenavstévuje tudiz zadné Skolské zatizeni.
Zakladni Skolu specidlni navstévuji 4 respondenti, v Zéakladni Skole praktické
se vzdélavaji dva respondenti. Jeden respondent navstévoval vradmci integrace
Zakladni skolu do 5. tfidy, nasledné pokracoval na Zékladni skole praktické. Zakladni
Skolu s asistentem navstévuji 2 respondenti, v jednom piipad¢ s pravou nékterych

pfedméti dle plant Zakladni $koly praktické. Nejstar$i respondent navitévoval ZS
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specialni - logopedickou 2 roky, nasledn¢ pak Waldorfskou Skolu do 10. tfidy.
Navazovaly dva roky praktické Skoly a ndsledn¢ ucebni obor keramické prace, ktery byl
po dvou letech dochazky predCasné ukoncen, v souc¢asné dob¢é navstévuje stacionar.
Jedinci s Angelmanovym syndromem dle odpovédi navstévovali Zakladni Skolu
specialni, pokud se jednalo o mladsi respondenty, pouze v jednom piipad¢ navstévovalo
dit¢ béZnou matetskou Skolu s asistentem. Vzdélavani probihd dle RVP pro Zakladni

Skolu specialni a Rehabilitacnich tfid.

6
5
4
3 o
B Angelman(v syndrom
2 M Prader -Willi syndrom
| I
0 T T T 1
Zakladni Skola Zakladni Skola Z&akladni skola Jiné
prakticka specidlni

Graf ¢. 2. ,, Pocty déti navstévujicich jednotliva skolska zarizeni **

Vyjadreni rodi¢i déti s Prader - Willi syndromem k integraci:

,Jsem jednoznacné pro integraci, s pomoci v oblastech, které specidalni pomoc

‘

vyzaduji. Vychova a vzdélavani dle individudlniho planu.

 VMS — jsem reditelkou MS, dcera byla u mne. Uhlidat ohledné jidla ji nebylo
mozné, asistentka nechapala postizeni, neni to tolik o integraci, jako o lidech a jejich

znalosti problému. Prednost bych dala urcité specidlni MS, kde je méné déti na tride. *

., Integraci jsme nezkouseli, ale mame moznost travit dost casu mezi zdravymi détmi,

ktere ho tahly dopredu, takze bych ji ostatnim v ramci moznosti doporucila.
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,Ano, do 4 tridy byla integrace pro syna prinosnd, od paté tridy, prestoze mel
castecné asistenta pedagoga, jsme nevideli zadny pokrok ve skole, prestal zvladat ucivo

‘

a nestihal tempo, ve tride ucitelé postupné rezignovali na vyuku. *

,»MS navstevoval syn Specialni, ZS beznou - ale je to spis vyjimecné- nyni je v 7.
tridé a je videt, zZe néekteri pedagogové na to nejsou pripraveni, nékteri se opravdu

¢

snazi.

,,Ano, je to dobré reseni.

., Integraci jsme nezkouseli. Myslim si, Ze vhodnost integrace je zcela individudlni.
Cim vys$si 1Q nebo leh¢i mentdlni retardace, tim vhodnéjsi integrace. V pripadé PWS je
nutna velmi dobra spoluprdce s pedagogy a ostatnimi zaméstnanci skoly, kteri s ditetem
prichazeji do styku, nutna je dobrd informovanost o projevech postizeni. V nasSem

pripade bychom rozhodné integraci nepodporili. “

Z vypoveédi rodicu, ktefi se k otazce integrace vyjadiili, vyplyvd nutnost posoudit
konkrétni pifipad a celkovou situaci, integraci nelze ani doporucit, ani zamitnout

bez komplexniho hodnoceni pfinosu pro konkrétni dité.

Oblast vyuziti nejriiznéjSich terapii - vSichni respondenti navstévovali n¢jakou formu
rehabilitacni péce, fyzioterapie, ve dvou piipadech byla uvedena rehabilitace pomoci
Vojtovy metody, déale byla ve vSech ptipadech uvedena logopedicka péce a plavani.
Mimo uvedenych aktivit, pro vSechny jedince spole¢né, bylo uvedeno vzdy v jednom

piipadé skupinové cviceni, hippoterapie, spinning, dochazka do diabetologické poradny.

U déti s Angelmanovym syndromem byla uvedena rehabilitace, plavani, metoda
orofacialni stimulace, alternativni metody (Son - rise, Reiky), ze specialné
pedagogickych metod strukturované uceni, z metod pro rozvoj a podporu komunikace

komunika¢ni metoda VOKS.
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8.2.4 Projevy jedinci

Ve skupiné otazek smeéfujicich ke zjisténi projevii ditéte byly otazky zjiStujici
uroven komunikace a ptfipadné vyuziti nahradnich komunikac¢nich prostredka,
pohybovou stranku, vyuziti riznych terapii (rehabilitaci, logopedii apod.), pfitomnost
poruch chovéani, sebepoSkozovani a spoustécli tohoto chovani, jaky motivacni systém

maji rodice pro dité vytvoien a které ¢innosti patii k oblibenym.

Oblast komunikace - ve vsech ptipadech jedinct s Prader - Willi syndromem bylo
uvedeno, Ze dité¢ pouzivd mluvenou fe¢. U jednoho ditéte je ztizend srozumitelnost
pritomnosti dyslalie, v jednom piipad¢ je uvedena obtiz v obsahové strance feci - stalé
opakovani jedné véty, problémy se strukturovanym vypravénim, vypravénim vlastnich
zazitkl, vdal$im pfipadé je wuvedeno wulpivani na tématech, rozbor tématu
,az do destrukce*, mluvi ,, hlasité a hodné* (z vypovédi rodic).

Uziti prostiedkli alternativni nebo augmentativni komunikace nebylo v odpovédich
uvedeno s vyjimkou nejmladsiho respondenta, u kterého je vyuzivdna ptfi komunikaci

podpora znakovanim.

U jedincii s Angelmanovym syndromem byla ve vSech ptipadech uvedena
komunikace neverbalni. Jako prostfedek vyjadiovani pouzivaji déti sva gesta, ukazuji,
vyjadiuji se zvuky, ptani vyjadiuji uchopenim za ruku a ukdzanim. Jako prostiedek

alternativni komunikace byla uvedena ve dvou pfipadech metoda VOKS.

Oblast mobility - vSichni respondenti s Prader - Willi syndromem jsou mobilni,
ve dvou ptipadech byly uvedeny leh¢i obtize (napadani na nohu, ztizenid chuze
do schodu).

V ptipad¢ jedinci s Angelmanovym syndromem je stav nasledujici - dva jsou
imobilni, ¢tyfi chodi s pomoci, tifi chodi. V oblasti sebeobsluhy souvisejici ¢innosti

nezvlada osm jedinct

Oblast vyuziti nejriznéjsich terapii - vSichni respondenti navstévovali, nebo stale
navstévuji, néjakou formu rehabilitacni péce, fyzioterapie, ve dvou piipadech byla
uvedena rehabilitace pomoci Vojtovy metody, dale byla ve vSech ptfipadech uvedena

logopedickéd péce a plavani. Mimo uvedenych aktivit, pro vSechny jedince spolecné,
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bylo uvedeno vzdy vjednom pfipadé skupinové cviceni, hippoterapie, spinning,

dochézka do diabetologické poradny.

Také vSichni jedinci s Angelmanovym syndromem navstévuji rehabilitaci, ve ctyfech

ptipadech také hippoterapii, v jednom canisterapii. Pravidelné plavani uvadi pét déti.

Mezi uvadéné oblibené cinnosti jedinci s Prader - Willi syndromem patii:
vSe v souvislosti s jidlem, nebo jeho pfipravou, poslech hudby, sledovani televiznich
poradd, spolecenské hry, skladani puzzle (vSechny aktivity uvedeny ve vétSing pripadi),
pexeso, luSténi osmismérek, vybarvovani obrdzki, vylety, Cteni, pocitani, stolni hry,

sportovni aktivity.

Nejcastéji uvadéné oblibené aktivity jedincli s Angelmanovym syndromem jsou:
nejpreferovanéjS$imi u vétSiny jsou veskeré Cinnosti souvisejici s vodou, dale hudba,
spolecnost, tancovani, zvukové a svételné hracky, vylety, manipula¢ni hry, jizda autem,

zrcatka.

Ke specifikim jedincti dle vypovédi rodict jedinct s Prader - Willi syndromem
patfi:

,,ma zajem o lidi a hracky, cinorody

,Ipl na postupech, které si osvojila, velmi empaticka, samostatnd, disledna,

zodpovedna, rada poucuje vsechny kolem *

., Stereotypni pohyby md, treba kdyz ma radost tak si tre dlanée, nebo kdyz je unaveny

nebo se neceho boji, zacne se divné klatit a je velmi nervozni *

,, hlasity projev, neschopen odhadnout danou situaci, spise détsky citovy projev*

., Jidlo je téma cislo 1 v jejim Zivote, vse se toci kolem ného, vse planujeme s ohledem
na to, aby tato zdkladni potreba v Zivoté dcery byla uspokojena v obvyklém case, jinak

miize byt problém. Dcera rada pobyva v kolektivu, i kdyz zarazeni do neho je velmi

problematicke.
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. sklada puzzle, nemad konkurenci v pexesu, rada prebira kordlky i ty nejmensi,
to neustdale, PC hry, miluje vodu, zvirata, hromadi predmety (obaly, letaky, listky
zobchodu.....,) mivala v chovani hodné zaseky, palicatost, ze s ni nikdo nehnul (nyni
psych. léky a je zmena klepSimu — témer bez atakii, lepsi chovani, otevienéjsi

k ostatnim), trhani vlasii s naslednou konzumaci, kradeze jidla *

,, uzasna pamet, stereotyp: luskani prsty, mluveni si pro sebe,vybuchy smichu “

., typické pro PWS — opakovani, Ipéni na rutiné, zvraty nalad az do vzteku a agrese,

Spatna kratkodoba pamet, nepripousti si sve chyby, je sebestiedny v pozadavcich*

V chovani byla ve vSech piipadech uvedena agresivita a autoagresivita razné
intenzity. Ve vétsin¢ piipadid bylo jako spousté¢ uvedeno odmitnuti jidla. DalSimi
pfi¢inami byl naptiklad zédkaz oblibené ¢innosti, zména naplanovaného programu, stres
a unava. Cetnost, intenzita a projev zachvatll agrese a autoagrese je ovlivnén
1 piipadnou medikaci jedince, vyskyt téchto nezadoucich projevii byl od 2x denné

az vyjimecné.

., vzdy ve vztahu k jidlu, kdyz ma hlad, kdyz nedostane jidlo v presné urceny cas “

., Nedostane néco, co moc chtél, resp. je odloucen od véci ci cinnosti, kterou chtel

dale provozovat. Nebo transport z mista, které ziejmé jeste nechtél opoustét .

., Vyvolany nejcasteji pri unave, pak staci i nepodstatna zaminka, obvykle se srovnd
cca do 1 hod. V obdobi, kdy mél stres a psychickou zatéz ve skole, byly zachvaty vzteku

i kazdodenni zalezZitosti, nyni tak 2x za mésic.

,»Mimo jiné i jeji vnitini nepohodou bez zjevné priciny (kazdy clovek je naladovy),
pak staci mald zména v zabéhnutém rezZimu. Pokud vime o néjaké zasadni zméné
v programu, radéji dceru postavime pred hotovou véc. Neni vétsinou schopna pochopit
dulezitost zmény a pokud ma casovy prostor, neustdle se to snazi resit, klade stale stejné
otazky, vynucuje si opakované odpovédi (jakoby ale nevnimala nase vysvétleni), pokud
se jich nedostava, dostava se sama do nepohody a nékdy se zacne vztekat. Tento stav
nam obcas znemozni uskutecnit plany a nékdy je musime zcela zrusit. Drive byly

zdchvaty vzteku mnohem castejsi, pro vSechny zucastnéné to bylo nekdy velmi narocné.

59



Nyni je dcera tlumena antipsychotiky, vse zvladame o néco snadnéji. Co do cetnosti
vztekani to neni stdle stejné. Mame lepsi a horsi obdobi, projevuje se pak negativné

i ve Skole, vzajemné se o tom informujeme. I doba trvani je riizna. *

., 2x meésicné, podle mého v situacich, kdy si uvedomuje, ze je jiny, ze by néco chtel

a nejde to, nebo kdyz se citi nechtény, nevitany “

Jako motivacni systém je nejCastéji rodi¢i vyuzivano oblibenych aktivit jedince

a jidlo.

,,Je stastny za pochvalu, pokud mu dam néco sladkého, tak miisli tycinku. “

., Vétsinou motivujeme jidlem, ne primo sladkostmi. Napriklad jdeme na delsi
prochazku, nese si svacinu a tesi se, az ji v cili bude moct snist. Nebo chodime obcas
na vyslap na horu v blizkém okoli. Motivaci je obéd v horské chaté. Sni vSak jen
polovinu, zbytek si nese v boxu domit a ma obéd i dalsi den. Takto to délame vsude

v restauracich a na rodinnych oslavach.

., Cinnost, aktivity, odmeéna formou predmétu, ktery si preje (karty, hry...)

Mezi specifické projevy déti s Angelmanovym syndromem byl uveden ¢asty smich,
ktik, méavani rukama, trhavé pohyby, houkani, kopani nohama.

Charakteristické pro tyto jedince bylo udavano nejcastéji: dobra nalada, usmévavou,
veselost, hyperaktivita. Ve vSech pfipadech byli hodnoceni jako pozitivné ladéni,
spolecensti, s kladnym vztahem k lidem.

Agresivita, ptipadné autoagresivita, byla ve vSech ptipadech negovana.

8.2.5 Komplexni pohled na zdravotni stav

Zdravotni stranka byla zjiStovana v zavérecné Casti dotazniku spolecné s otdzkami
na pfipadné stravovaci a spankové poruchy.

V 1écbe projevit Prader - Willi syndromu byva indikovana hormondlni terapie.

Tato terapie byla vyuzita v osmi piipadech, v rizné délce trvani a véku.
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Spatna snasenlivost narkézy byla uvedena v Sesti piipadech, ve tfech pfipadech
snizeny prah bolesti, ve ¢tyfech ptipadech rizné typy alergie, ve dvou ptipadech Spatna
termoregulace, po jednom pfipad¢ celiakie, strabismus, snizena ¢innost Stitné zlazy,
epilepsie.

Problémy se spankem vétSina rodici neguje, vjednom piipadé jsou uvedeny
spankové apnoe, ve dvou piipadech zvysSend spavost, i v pritbéhu dne.

Problémy s piijmem potravy byly charakterizovany jako neustald chut’ na jidlo, nevi,
kdy ma dost, tajné si bere jidlo, snaha jidlo ziskat i za cenu kradeze, typické pro Prader -
Willi syndrom.

V¢

,,»od narozeni, do 2 let jedla malo, od 2 let hodné

,,ma neustdalou chut k jidlu, ale podarilo se nam ji kontrolovat. Ma pravidelny cas

na stravu a hlavné polovicni porce “

,,Ji rad, nevi kdy ma dost, cca od 9 let, pokud ma moznost tajné si vezme jidlo *“.

, typické pro PWS, asi od 3 let véku, my jsme ale vitbec netusili, o co jde, pro¢ ma
takovy apetit “

3

,, CelozZivotné velka touha po jidle.

V hodnoceni zdravotniho stavu jedincti s Angelmanovym syndromem byla u vSech
jedincti se udavéana epilepsie, travici problémy uvadi dva respondenti, ve tfech
ptipadech byla uvedena alergie.

Problémy se spankem uvadi osm z deviti respondentti, jedna se o sniZenou potiebu
spanku, problémy s usinanim, nespavost, nocni bdéni a ¢asté buzeni v priab&hu noci.

Problémy s pfijmem potravy byly uvedeny v Sesti pfipadech - vyzadovani krmeni,

vSe je nutno krajet na malé kousky, vybird si jen nékteré potraviny, odmita jidlo.

V uplném zavéru byl ponechan prostor pro piipadné volné vyjadieni rodi¢a jedinca

s Prader - Willi syndromem. Této moznosti vyuzilo pét rodicu.
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,,Jaké informace a specialisty si neobstarate sama, tak to nemate. S doporucenim

néekterych specialistit mohou pomoci rané péce u malych deti.

,vztah se sourozencem — dobry, kdyz byli mali, napjaty od doby, kdy jsou starsi
deseti let, od sestry to vyzaduje hodné tolerance, ktera dochazi v okamzZiku, kdy ji vieze
do pokoje a vezme jeji véci (zejména sladkosti), ac ma svoje, sestra si musi zamykat
pokoj, nerespektuje soukromi druhého a to i v cizim prostredi (tabor, pobyt, navstéva ..)
ovlivneni Zivota rodiny — omezeni v mnoha smérech pro specifické chovani a problémy
zdravym vrstevnikum nerozumi, dobre se citi mezi jinak postizenymi kamarady

v riiznych organizacich “

., Velké potize pri samostatném pohybu ditéte po meste, kdyz mél penize, kazdy mu
prodal nekontrolované mnozstvi jidla. Napr. ve stanku u skoly se prodavac nezdrahal
prodat 20 ks Kindrer vajicek a prijmout od néj platbu eury (které nasel, co nam zbyly
z dovolené) znacné nevyhodné a opakoval to i pres upozornéni jiné prodavacky, ktera
syna zna a vi, co mu je. Nebo prodavacka v pecivu mu proda 20 koblizkii a neni ji divné,
Ze plati dvoutisicovkou a 7ikd, ze si kupuje svacinku. To je nevyhoda mésta. Bydlime
na vesnici, ale do Skoly jezdi do mésta, protoze vesnicka Skola by neumoznila vsechny
ty veci, které poskytuje cirkevni ve méste. Naopak na vesnici ho kazdy znd, a kdyby

‘

se neco delo, kdyby si koupil néco v obchodé na jidlo, tak nas nékdo upozorni.*

. deti s PWS jako kazdé jiné potiebuji byt hlavné milovany :)*

,,Co nam, jako rodiciim nejvice pomohlo nebo pomdahd v Zivote s ditetem PWS.
U nas byla klicova diagnostika na genetice a poznani, Ze neutuchajici hlad je projevem,
ktery nase dité nemiize ovlivnit. Bohuzel jsme se toto dozvédeli az v 16 letech veku ditete
a to daleko za hranicemi naseho regionu. Predtim si nas lékari-neurologové
a psychiatri prehazovali jako horky brambor, na endokrinologii nam vynadali, Ze to
dité nemdame tak cpat a ze skoly jsme casto chodili s placem nad nepochopenim
specidlnich pedagogii, kteri (az na vyjimky) povazovali projevy dcery za nevychovanost
a priliSnou autoritativnosti a poznamkami se snazili sjednat ndpravu, coz jeste
problémy prohlubovalo. Dnes vim, Ze to byla neznalost, ale na druhé strané, nejen
znalost problému déla z pedagoga dobrého, ale je to pochopeni, citlivy pristup, empatie,
zdjem naslouchat rodicum a hlavne spolupracovat s nimi. Jen pak je mozné vytvorit

misto v kolektivu pro dite, které je do ného jinak velmi problematicky zaraditelné
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a pomoci ostatnim détem takové dité prijmout. A i tak je to neustdle chiize po tenkém
lede.

Bylo pro nas uzasné ocitnout se mezi lidmi, kteri resi stejné nebo podobné problémy,
sdelovat  si  zkuSenosti,  prosté  zjistit, Ze v  tom  nejsme  sami.

Po zjisteni celkové diagnozy dcery, jsme se pred 7 lety vraceli z nemocnice vybaveni
vSemi moznymi lékarskymi zpravami, velmi dobre a podrobné napsanymi a mnohymi
doporucenimi. Najednou se nam zacal ménit Zivot. V lékarskych ordinacich i ve Skole
jsme delali osvétu. Ve skole vytvorili, bohuzel az v osmé tridé, na doporuceni
psychologa IVP, takze dcera prestala byt pretézovana.

Vztahy se skolou se zacaly zlepsovat, zacali na nds trochu jinak pohliZet.
Brzy se nam podarilo zajistit pro dceru vyhody pro zdravotné postizené, prispévek
na péci a v 18 letech i diichod. Nyni dcera navstévuje praktickou Skolu, kde je velmi
spokojend, coz neznamend, Ze by problémy zmizely. Spoluprdce se Skolou viak funguje

velmi dobre a vzdy je viile Fesit je. Je to, ostatné jako vzdy, o lidech.

8.3 Zavérec¢né shrnuti vyzkumu a odpovéd’ na vyzkumné otazky

Vyzkumné otazky byly nésledujici:

1. Angelmantiv a Prader-Willi syndrom je vada stejného tiseku chromozomu 15q11-
13. Jsou tudiz i jejich znevyhodnéni stejna?

2. Jaké jsou moznosti pro vzdélavani? Jsou voleny stejné metody prace?

3. Lze pozorovat u jedincii s Angelmanovym syndromem a Prader - Willi

syndromem odli$né, typické projevy?

Jak jiz bylo uvedeno v kapitole srovnavajici Angelmantiv syndrom a syndrom Prader
- Willi, a jak nésledn¢ bylo potvrzeno vyzkumem, projevuje se
znevyhodnéni,i pfes shodu v genetické lokaci obou syndromd, odliSnym zpiisobem.

Jedinci s Angelmanovym syndromem maji vyraznéjSi znevyhodnéni v oblasti
komunikace (pouze neverbalni komunikace, pfipadné nékolik izolovanych slov)
1 v oblasti motorické (vEtSi pocet déti s vyraznym pohybovym omezenim). V oblasti

specialné pedagogické podpory vyzaduji intenzivnéj$i podporu, vzdélavani probiha
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na urovni Zakladni Skoly specialni, rehabilitaéniho stupn€. Povahové jsou pratelské
a pozitivni, bez pfitomnosti agresivity, nebo autoagresivity.

Jedinci s Prader - Willi syndromem komunikuji verbalné, vzdélavani probiha
ve viech typech $kol, dle viech vzdélavacich programil. Casto se objevuje v jejich
chovani agresivita, autoagresivita, piipadn¢ v kombinaci, pievazné v souvislosti

s jidlem a touhou po jeho dosazeni, coz je zpiisobeno poruchou hypotalamické funkce.

Metody prace s détmi s Angelmanovym syndromem a syndromem Prader - Willi
v oblasti specialné¢ pedagogické podpory se cCastecné shoduji, zéalezi na piistupu
pedagoga, které zvoli jako optimalni pro préci s konkrétnim ditétem. U obou skupin déti
je vhodné pouzit metodu strukturovaného uceni, pfipadné Feuersteinovu metodu.
Odlisné jsou metody vyuzivané pro komunikaci. U jedinci s Angelmanovym
syndromem vzhledem k absenci mluvené fe¢i je nutné nalezeni vhodného néstroje
alternativni komunikace, u jedinct se syndromem Prader - Willi jde pfevazné o podporu
v oblasti obsahové stranky feci, spravné vétné stavby, srozumitelnosti, spravného

mluvniho projevu.
Jednotlivé projevy byly potvrzeny v obou skupinich jedincii. Stejné tak tdaje

tykajici se procentudlniho vyskytu genetickych pfi¢in syndromi, byly potvrzeny,

prevazujici pti¢inou ve vétSing ptipadu je delece u obou syndromii.
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9. Pripadové studie

9.1 Denisa, ro¢nik narozeni 1994

U divky byla stanovena nésledujici diagndéza: Angelmantv syndrom, epilepsie,
mikrocefalie, autistické chovani v rozsahu lehké az stiedné tézké symptomatiky,
psychomotorickd retardace - té¢zka porucha komunikace a orientace, intelekt zafazen
do pasma tézké mentdlni znevyhodnéni. K dal§im zdravotnim obtizim patii tézka
planovalgie nohou, asymetrie lopatek a dextrokonvexni skoliosa.

Denisa je mensi, drobng&jsi, Stihlé postavy, svétlé pleti. Ma husté svétlé vlasy, modré
oci, svétle hnédé oboci.

Pohybuje se pomoci voziku, je Ccastecné imobilni, samostatn¢ ujde kratkou
vzdalenost s pomoci, jeji chiize je o Siroké bazi, topornd. Po mistnosti se dovede
posouvat po kolenou, s oporou (skiin, kraj stolu apod.) se zveda do stoje. V chovani
jsou patrny pohybové stereotypie, zesilujici se pii emocnim vypéti. Jde o kyvani hlavou
a mavani hornimi koncetinami, doprovazené vokalizaci. Viditelné je Spatné drzeni tcla
a nekoordinované pohyby. V soucasnosti pouzivd v emociondlné¢ vypjatych situacich
slovo MAMA, ve véku tii let také slova BABA, JOJO, NENE. Na vybérovou otazku
(ano/ne) dokéaze pohybem hlavy odpovédét, mluvené feci - béZnym pojmiim - rozumi.
Pti komunikaci pouziva velmi dobrou mimiku.

V oblasti sebeobsluhy je ve vSech oblastech nutnd dopomoc. NerozliSuje Casti
obleceni, neobleCe se, neobuje boty, ani ¢innost nenaznaci. Neuchopi 1zici, je krmena,
s dopomoci se napije z hrneCku. Je pfitomna vyrazna salivace. Na noc ma plenky,
pfes den je pravidelné vysazovana na toaletu, obCas potfebu mimicky a castecné

verbalné naznaci. Pravidelné menstruuje od r. 2004.

,Deniska je pres den vysazovanda na zdchod, vnoci ma plenu. Co se tyce
sebeobsluhy, je zavisla na ostatnich lidech. Deniska se postupem veku zklidnila,
uz nemivd tak casté zachvaty smichu, kdy byla nezvladatelnd. Nemohla jsem ji nakrmit,
sjizdela pod stiil, ani jsem ji kolikrat nebyla schopna obléknout. Tohle nastésti pominulo

a Deniska trochu spolupracuje. “ (z vypoveédi matky, in Doubkové, 2012)
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Divka ma velmi radda spolecnost, déti, ale hlavné dospé€lé, velmi rdda kontaktuje,
vyjadiuje radost prostfednictvim smich, pohybu. Mezi oblibené aktivity patii poslech

hudby, hry s vodou, nebo ve vod¢, zvukové hracky.

Oba rodi¢e divky jsou stiedoskolsky vzdélani, divka sourozence nemd, po rozvodu
manzelstvi rodict, Zije se svou matkou (nar. 1972). Oba rodi¢e maji kazdy po dvou
sourozencich, matka ma dv¢ sestry, v anamnéze jedné ze sester je Turnertiv syndrom,
otec ma dva bratry, stars§i bratr ma gemini - syny.

Divka se narodila z fyziologického téhotenstvi, porod probéhl v terminu
a bez komplikaci, nebyla kfiSena, vdha 3100 g, mira 49 cm, nebyla kiiSena, odesla
po péti dnech z porodnice se svou matkou. VEk matky byl 22 let. Kojena byla tii tydny,

nasledn¢ kvili neschopnosti ditéte se piisat pokracovala vyziva umélou stravou.

24

Stagnace vyvoje se zacala ve véku kolem péti mésici, divka byla odeslana
na vySetfeni na neurologii. Na zaklad¢ vySetfeni bylo stanoveno opozdéni na Urovni

odpovidajici prvnimu trimenonu.

., Do peti mesicit Denisky jsme nepozorovali nic neobvyklého. Po piil roce jsme byly
nasi pediatrickou odeslany na neurologii, protoze se Deniska prestala posunovat ve
vyvoji. Méla mensi hlavicku, nekoordinované pohyby, hypotonii trupu i koncetin,
vyhaslé uchopy. Zacaly jsme dochdzet na rehabilitaci, cvicily jsme Vojtovu metodu.
Denisce se cviceni vitbec nelibilo, pokazdé plakala. Ale ja jsem videla vysledky, tuto

metodu jsme pouzivaly az do sedmi let. “ (z vypovédi matky, in Doubkova, 2012)

Psychomotoricka retardace a DMO byla stanovena na zéklad¢ hospitalizace

na neurologickeé klinice v fijnu 1994.

K vySetieni, zda se nejednd o mitochondrialni poruchu, byla odesldna v roce 1995
na vySetfeni do Prahy, na Kliniku détského a dorostového lékaistvi VFN Ke Karlovu 2.
Vramci vySetfeni byla provedena také lumbalni punkce a magnetickd rezonance.

Podezteni nebylo potvrzeno, jako hlavni diagndza zistala psychomotoricka retardace.

Epilepticky zachvat byl poprvé pozorovan v kvétnu roku 1996. Od té doby se casto,
ale nepravidelné¢ zachvaty opakovaly kratkodobym pokles hlavicky. O rok pozdéji,

v kvétnu roku 1997, byla zapocata 1é€ba Dexamethasonem, ktery byl pozd¢ji nahrazen
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léky Depakine a Rivotril. Rivotril byl zaroven indikovan na poruchy spanku.
Epilepticka aktivita dle EEG neni od roku 1998, zachvaty také vymizely. Medikace
lékem Rivotril vSak stale pokracuje. Pfi pokusu o vysazeni doSlo k velkym

abstinen¢nim ptiznaktim, proto bylo vysazeni pieruseno.

., Deniska byla od malinka velmi pozitivné ladéna, vse ji zajimalo, hudba, hracky. Ale
spise pasivné sledovala. Spani bylo v poradku, jen jidlo nam délalo starosti, mdlo jedla.
Uz v tak raném veku se hodné smadla, az ji tekly slzy. Dalo by se Fici, Ze méla zachvaty
smichu. Vcéervau 1997 nam wudélala velkou radost, zacala lézt po kolenou,
koordinovane, tak jak se maji stridat rucky i nozky. Uméla paci, paci, snaZila se

o slivka MAMA, BABA, JOJO, NENE. “ (z vypovédi matky, in Doubkova, 2012)

Divka byla opakované hospitalizovana na oddé€leni neurologie, jako pficina
znevyhodnéni stale zlistdvala stanovena psychomotoricka retardace.
Od roku 1998 zacala divka dochézet na tii dny v tydnu do stacionaie na ulici Labska,

Brno.

, Byla v kolektivu, méla pravidelnou rehabilitaci. SnaZili jsme se Denisku motivovat
ve vSech smérech. Vidéli jsme na ni, Ze nam rozumi, ale zpétnd vazba od Denisky byla

nepatrna. “ (z vypoveédi matky, in Doubkova, 2012)

Od Sesti let veéku divka pravidelné podstupovala lazenskou lécbu, kterou (také diky
hydroterapii) méla ve velké oblibé. Matka za nejlepSi povazuje 1écbu v Sanatoriu
Klimkovice.

Na zéklad¢ Zadosti matky doslo k dalSimu vySetfeni ditéte na prazské metabolické

klinice v roce 2005. Vysledek byl negativni.

,,Ale Denisky si tam pouhou nahodou vsimla pani doc. Baxova a podle klinickych
priznakit usoudila, ze by u ni mohlo jit o Angelmaniitv syndrom.* (z vypoveédi matky,

in Doubkova, 2012)

Naslednym cilenym genetickym vySetienim na prazské klinice byla potvrzena

diagnoza Angelmantv syndrom.
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, V jedendacti letech jsme se konecné dozvedeli Denisky diagnozu.* (z vypoveédi

matky, in Doubkova, 2012)

Byl to dilezity meznik pro dalsi zivot rodiny, Gleva, v jedenécti letech byla spravné
pojmenovana diagndza ditéte, byla objasnéna pfi¢ina absence komunikace, zvlastni

projevy ditéte, matka mohla zacit s hledanim informaci, cilenych terapii.

V osmi letech zacala plnit povinnou Skolni dochazku v Zakladni Skole specidlni,
v navaznosti na projevy byla zatazena do tiidy pro déti s poruchou autistického spektra.
Dle metodiky pro vzdélavani déti s poruchami autistického spektra a autismem ma
vytvofen denni rezim, tvofen z pocatku konkrétnimi predméty, které byly postupné
nahrazeny fotografiemi. Jako priorita byla stanovena ritualizace dennich c¢innosti,

udrzovani Cistoty, sebeobsluha a staly pfisun podnétt.

Divka si vytvafi velmi pevné citové vazby na osoby, se kterymi pifichazi Casto
do styku. K nejvyhledavanéjsim ¢innostem patii jakakoliv hra s vodou, nebo ve vode,
tancovani, hudba, hracky a véci vydavajici zvuky, gumovy nafukovaci kruh. Ve velké

oblibé ma cestovani, nejspokojenéjsi je v kolektivu. Vytvaii si pevné citové vazby

na osoby.

., Deniska rozumi béznym vécem, kdyz ma naladu, na otazku ano ¢i ne odpovida
pohybem hlavy. Z mluveného projevu ji ziistalo pouze sliivko MAMA, ano, Vi, Ze jsem to
ja. Osloveni pouziva nejcastéji pri emocich. Dokonce se nam stalo, Ze se zlobila
a kricela na mé mama. Rozumi komickym situacim a dokonce k nim nékdy provokuje.
Na konec svého povidani bych chtéla rict, Ze Deniska je slunicko, které zari a dokadze
rozzarit i nas ostatni. S Deniskou se proste skvéle Zije. Doufam, Ze si to samé mysli i ona

o nas. * (z vypoveédi matky, in Doubkova, 2012)

Za zajimavy muze byt povazovan 1 postup pii hledani spravné diagnozy.
Tento postup je ilustrovan relevantnimi vypisy z Iékatrské dokumentace, které mapuji

nejen postup diagnostiky, ale i vyvoj ditcte.

Ve strucnosti 1ze shrnout:
., Vroce 1998 byla prijata na Kliniku détského a dorostoveho lékarstvi VEN v Praze
2, Ke Karlovu 2, kvysetreni pro suspektni poruchu mitochondrialniho energetického

metabolismu. Z predchozich anamnestickych udajii vyplyvalo, Ze do 5. mésice probihal
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vyvoj v normé. V' 5. mésici bylo dité odeslano na neurologii. Tam byl zjistéen centralni
hypotonicky syndrom, autistické projevy, mikrocefalie a psychomotoricka retardace. Ve
dvou letech se objevily prvni zachvaty trvajici 1-2 minuty, projevujici se poklesem
hlavy, zavienim oci a apatii. Po vysetieni na neurologii v Brné bylo opakované zjisténo
patologické EEG, dle CT atrofie kury. Stav byl uzavien jako vekove vazany epilepticky
syndrom infantilni pozdni a lécen Dexametazonem. Doslo ke zlepSeni stavu az do roku
1997, kdy se znovu zacaly objevovat, proto byl nasazen Nitrazepam s pozitivnimi
vysledky. Zaverecna diagnoza byla stanovena jako psychomotoricka retardace,
sekundarni epilepsie. Byla medikovana antiepileptiky Depakine a Rivotril.

Pri dalsim neurologické vysetreni v roce 2003 byla stanovena zaverecna diagnoza
jako DMO smisena forma spasticko ataktickad, korova atrofie mozku, autistické rysy
s vaznouci expresivni sloZkou reci.

Pri vysetreni v roce 2004 se potvrdila snizend funkce Stitné zldzy, celkova diagnoza
zustala nezmeénéna az do roku 2005, kdy na opakovanou zadost matky bylo provedeno

‘

geneticke Setieni a potvrzen Angelmaniiv syndrom. *

(Doubkové, 2012)

Divka z pohledu specialniho pedagoga, tfidni ucitelky

»S Denisou jsem se setkala poprvé v zari 2004, kdyz byla zarazena do nové vzniklé
rehabilitacni tridy pro deti s kombinovanym postizenim a autismem, ve které jsem ucila.
Na toto setkani nikdy nezapomenu. Na voziku bylo privezeno svoji maminkou hezké
a mile deévéatko se svetle hnédymi vlasy, modryma oc¢ima a jemnou svetlou pleti.
Tenkrat zacalo mych krasnych pét Skolnich let s Denisou a zrodilo se pratelstvi s jeji

maminkou a silny vztah s Denisou, ktery trva dosud.

Vroce 2004 byla Denisa zarazena ve Specidlni Skole jako diteé s DMO —
kombinovana forma + autistické rysy. Jiz po nékolika prvnich tydnech bylo ziejmé,
Ze chovani Denisy je ,jine“ nez u ostatnich deti s touto diagnozou. Nejvice mé
prekvapila jeji dobra ndlada a smich za vsech okolnosti, nékdy az zachvatovité stavy
smichu, kdy se Denisa stivala nezvladatelnou a nebyla schopna vykondvat témeér

zadnou cinnost.

Brzy jsme si také spolu s moji asistentkou ve tiide vsimly, ze tato prilis vesela nalada

se vyrazné stupnuje po sladkem jidle a pamlscich, snazily jsme se proto tato jidla

69



omezovat. Denisa velmi preferovala cokoli z mléka, milovala zejména smetanovy krém
Lipanek. Dale méla v oblibé veskeré mozné omacky, jiz zminéna sladka jidla a vajicka.
Neméla prilis rada chleba a cokoli, co se jen trochu hiire kousalo. Denisa byla velmi
vybirava a ziskat ji pro néjaké ,,nové‘ jidlo nebylo snadné. Byla krmena, potravu
v ustech zpracovavala spise zmoulanim a jazyk vykonaval pouze pohyb zepredu dozadu,

nikoli do stran.

Denise bylo vdobé nastupu do mé tridy 10 let, mentalni vek byl na zaklade
psychologickych vysSetreni a podrobném sledovani a diagnostice stanoven cca na 1 rok.
Denisa byla imobilni, s dopomoci zviddla chiizi s oporou o Siroké bazi a pripominala
drzenim rukou a zpiisobem chiize tak trochu loutku. Bez opory se na nohou neudrzela.
Ruce k uchopu témer nepouzivala, pouze pii manipulaci s gumovymi knizkami, riuznymi
nafukovacimi hrackami, které milovala. Rada vyhazovala kostky ¢i balonky z bedny.
Cilené vkladani ale nezvladala. Jidlo, napr. rohlik ¢i oplatek dokazala chvili udrzet, ale
méla tendenci ho drive ¢i pozdéji rozmacknout. S riznymi gumovymi bonbony vsSak
dokazala divy. Pokud ji nebyly dany primo do pusy, zvladla je vylovit Spetkovym

uchopem ze sacku a vlozit do ust.

Verbalne se Denisa neprojevovala, dokdazala pouze vici MAMA, pokud maminku

videla nebo ji maminka schazela, AA oznameni, Ze chce jit na toaletu (ne vzdy).

Asi nejvyraznéjsim rysem Denisy bylo, Ze ac¢ nekomunikovala verbalné ani jinym
alternativnim komunikacnim systémem, svoji povahou a vstricnosti k lidem a vyraznou
mimikou si dokdzala kazdého ziskat a po socidlni strance pusobila jako dite, jehoz
mentalni vek je vyse nez jeden rok. Po pdar mésicich jsme s asistentkou presne védely,
co nam Denisa ,,Fika,* co potiebuje, zda ji pravé boli v krku nebo je unavena,

komunikovaly jsme beze slov a viastné jsme si to ani neuvédomovaly.

Denisa nebyla vsak jen andél, ale pekné zlobidlo, které dokdzalo rozparadit celou
tridu. Vyrazna byla take jeji nechut cokoli se ,ucit”, urcita lenost az laxnost
pri ziskavani novych dovednosti. Denisa vzdy uméla vice, nez nam ukdzala a vzdy méla
predpoklady umeét vice. Uzivala si vsak péci, kterda ji byla poskytovana zejména
obétavou maminkou. Po dohodé s SPC pro deti s PAS, jsme zacaly pouZivat
pro orientaci v dennich cinnostech denni rezZim tvoreny nejdrive redlnymi predmeéty,
pozdéji fotografiemi. Osvedcil se a zejména pro ndcvik teélesné Cistoty byl vyraznym

prinosem.
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Denisu velmi bavila hudebni vychova a jakékoli pohybové aktivity, zejména vychazky
a wylety, Skoly v prirodé. Rada cestovala vsemi moznymi dopravnimi prostredky.
Bylo na ni videt, ze vstrebava vse nove, co vidi kolem, o vse se Zivé zajimala. Méla rada
zvirata, coz davala najevo pri hodinach zooterapie a pri navstévach v ZOO byla vzdy

nadsena a ochotna vstdt ze svého voziku a ,,bezet** za zviraty.

Viednu 2005 nas seznamila maminka Denisy s vysledky genetického vysetieni
a diagnozou Angelmanuv syndrom. To bylo Denise 11 let. Spolu s asistentkou jsme se
seznamily se vsim, co tehdy bylo o tomto syndromu znamo a postupné se nam jako dilky
mozaiky, skladaly jednotlivé Denisiny zvidstnosti a uvedomily jsme si, Ze Denisa je,

jak se rika ,,ucebnicovy priklad* ditéte s timto syndromem.

Tato spravna diagnoza nam pomohla pri dalsi prdaci s Denisou. Ziskaly jsme
povedomi o moznostech jejiho dalsiho rozvoje i o mantinelech, ve kterych se miizeme
pohybovat a prijaly jsme Denisu v celé jeji zvlastnosti a jedinecnosti.

(Doubkové, 2012)

V roce 2014 se objevily zrakové problémy. Po sérii vySetfeni bylo diagnostikovano
odchlipovani sitnice, problémy srohovkou. Vidéni je jiz velmi poSkozeno, feSeni
pomoci operativniho zdkroku zatim nelze provést.

K posunu doslo v oblasti jidla - je stdle krmena, ale pevna jidla, jako tieba chléb,
rohlik, ji sama, necisté, pouziva dlafovy uchop, ale samostatnost zvysila jeji zdjem
o jidlo.

Ve skolnim roce 2013/2014 konc¢i divka povinnou Skolni dochazku. Matka zvazuje

umisténi divky ve stacionafi s denni dochézkou.
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9.2 Jana, ro¢nik narozeni 1990

U divky byla stanovena nésledujici diagnéza: Prader - Willi syndrom s genetickym
prukazem, obezita se zavaznou rustovou retardaci, stiedné tézkéd mentalni retardace,

porucha chovani, o¢ni vada, kompenzovana epilepsie.

. Jana se narodila jako treti dité v roce 1990 (sourozenci sestra 1987, bratr 1988).
Jiz beéhem téhotenstvi jsem pozorovala, Ze je jiné nez obé predchozi. Méla jsem
mnohem méné a slabsich pohybit plodu a bolesti v podbrisku kolem 6-7 mésice

tehotenstvi, coz bylo upraveno medikaci.

1 kdyz porodni vaha u dcery byla normalni (3,10 kg), od narozeni nebyla schopna sat
a mléko dostavala z lahvicky predem odstiikané, presto byl problém s krmenim. Rychle
ubyvala na vaze.

Asi tyden po propusténi z nemocnice a nasledné kontrole deétské lékarky byla Jana
odeslana na Détské kojenecké oddéleni v Ostrave - Vitkovicich, kde byla tii mésice
uméle vyzivovana.

V té dobe byl u dcery diagnostikovan centralné - hypotonicky syndrom a ihned
po propusténi z nemocnice jsem s dcerou zacala cvicit Vojtovu metodu, zpocatku
pod odbornym dohledem. Opozdeény vyvoj ve vSech smerech byl ziejmy. Pretrvavalo
problematické krmeni, vahu se darilo zvysSovat jen velmi pomalu a nepatrné. Jana byla
drobna, ticha, se slabsi mimikou, jen malo se hybala. Pretacet na brisko se zacala
az po roce zivota, ale téemer neudrzela hlavicku. Vojtovou metodou zacala malinko
zesilovat a kolem druhého roku nejiste sedéla. Prvni krucky udélala az ve ctyrech
letech.

Od narozeni byla Jana casto nemocna a kvili slabé konstituci a neschopnosti se

vykaslat se to casto neobeslo bez antibiotik.

Mezi tretim a ctvrtym rokem Zivota se jakoby néco zlomilo, zacalo ji velmi chutnat,
coz jsme kvitovali s nadSenim a bez védomosti o syndromu jsme uspokojovali dcerin
vzristajici apetit. Zacala dohanét vahu svych vrstevnikii a vzhledem ke svéemu malému
vzrustu i predhanét.

K diagnoze pribyla stredné tézka mentalni retardace, vrozend ocni vada, Jana byla

opozdend. Stran jinych nalezii byla vySetreni na neurologii, endokrinologii a genetice
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(?) negativni. Na endokrinologii nam vycinili, ze dité precpavame. To bylo ale uz
v dobeé, kdy jsme ji odmeérovali porce a nechapali jsme jeji neutuchajici chut’ k jidlu.
Po 1. roce dcera zacala navstévovat denni rehabilitacni stacionai v Ceském Tésiné,

kde setrvala az do 8 let. V zarizeni byla v péci rehabilitacni pracovnice a logopeda.

V roce 1998 zacala navstévovat Zvlastni Skolu. S obtizemi se naucila Cist
(bez pochopeni textu), psat (ignorovala diakritiku, psani velkych i malych pismen
a gramatiku) a také zdaklady matematiky (vSechny pocetni ukony pomoci prsti,
nacvicené postupy, které vzhledem ke kratkodobé pameéti bylo neustdle treba opakovat
a vidy s pomoci a vedenim). Nezvlada logické mysleni v matematice, neni schopna
resit slovni ulohy, prevody jednotek. Neznd hodnotu penéz. V prvnich rocnicich jsme

Skolu celkem zvladali, problémy zacaly ve vysSich rocnicich i se zménami ucitelu.

Na Janu byly kladeny prilis velké naroky, které nebyla schopna plnit ani ve skole
ani  doma. Kromé domdaciho ukolu méla doma dodélavat i to co nestihla ve Skole.
Prinaselo to spoustu nepohody, place a pozdéji i nechut jit do skoly.

Jana nosila domii poznamky riizného typu, a ackoli jsme se snazili uciteliim vysvetlit,
Ze to prosté neni schopna zvladnout, narazeli jsme na neprofesiondlni postoj ambiciozni
specialni pedagozky, kterd nepripustila nas nazor a potazmo tak trapila celou rodinu.

V' TV napriklad nutili Janu delat kotrmelce a béhat na cas, nosila Spatné znamky,
poznamky, Ze odmita cvicit.

V' podstaté nikdo ve skole nam nedoporucil prestup dcery do specialni tridy,
kde naroky na deti byly mnohem mensi a i pristup pedagogii individualnéjsi.

Problémy ve skole byly i kviili problematickemu chovani dcery a jejim reakcim na prilis
autoritativni pristup. Kdyz byla v psychické nepohode, a nebo tzv. zahndana do kouta v
néjaké vyhrocené situaci, zacala se branit, vztekat a nadavat vsem, jakkoli nevybirave,
coz bylo povazovano za nevychovanost a opéet nasledovaly poznamky a tresty. Byla
jsem svedkem i toho, Ze dcera byla ucitelkou slovné pranyrovina a ponizZovana pred

ostatnimi detmi, coz jsem nesla velmi téZce.

V roce 2006 byla Jana po dlouhém jednani prijata na lizkové oddeleni Détské
neurologie FN Hradec Kralové. To, co ndsledovalo, povaZujeme za zlom v nasem
i jejim Zivote.

Krome neurologického vysetieni byla dcera vysetiena i psychologem, psychiatrem,

ocnim lékarem, endokrinologem a lékarem na oddeleni genetiky.
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Teprve nyni, témer v 16 - ti letech byl dceri geneticky prokazan Prader-Willi
syndrom. Doslova jsme hlitali vSechny informace o PWS a dostavali jsme odpovedi
na spousty nasich otazek kolem vyvoje a projevit v chovani nasi dcery, pochopili jsme,
pro¢ ma stale hlad.

S doplnénou diagnozou v odborné, podrobné napsanymi lékarskymi zpravami
a spoustou doporuceni jsme vyrazili do skoly a na urady.

V prvni Fade jsme s podporou SPC zazadali o IVP a slovni hodnoceni nasi dcery
ve Skole. Postupné byly dceri na zakladeé nasich Zadosti priznany vyhody ZTP/P,
prispévek na péci ve 1. stupni a vyridili jsme invalidni diichod pro dceru.

Podali jsme navrh na zbaveni zpiisobilosti k pravnim ukoniim. Byla jsem stanovena
opatrovnikem dcery.

Toto vse bylo velmi dulezité pro zajisteni dcery a viastné i chodu domdcnosti.

Od dcerina narozeni jsem doma a pecuji o ni.

Na doporuceni endokrinologa jsme zacali Jané aplikovat riistovy hormon, coz trvalo
temer do jejich 18 - ti let. Po aplikaci hormonu se Jané podarilo i s podporou
racionalni vyzivy shodit asi na 56 kg, byla mnohem pohyblivéjsi a vitalnéjsi.

Na druhé strané bylo nutné tlumit problematické chovani se stupnujicimi se zachvaty
vzteku antipsychotiky, které bere dcera dodnes.

Po ukonceni aplikace riistového hormonu se pres veskerou nasi snahu zacalo
pomalinku télo vracet do puvodniho stavu, nyni ma dcera néco mezi 62-64 kg,
coz pri vySce 152 cm neni tak Spatné. Tento stav se nam dari udrzovat dlouhodobé.

Dnes si myslime, Ze aplikace riistového hormonu nebyla u nasi dcery nutnd,
vzhledem k tomu, Ze rust byl uz v podstaté ukoncen a po preruseni této substitucni léecby

se stejné vse vraci do piivodniho stavu. Toto je pouze nas neprofesionalni ndzor.

V dobé, kdy byl u dcery diagnostikovan PWS jsme se dozvédeli o existenci Sdruzeni
rodicii takto postizenych deti, kterého jsme se stali cleny. Nekolikrat jsme se zpocatku
zucastnili vikendovych pobytii a byli jsme doslova nadsSeni. Mohli jsme si konecné
popovidat s ostatnimi rodici napriklad o tom, jak je které dite vynalézavé v "odcizovani"
jidla. Moci se podeélit o historky a vyslechnout ostatni, uvolnit se, zasmat nebo
si postézovat a vedet, ze druhd strana vi, o cem mluvite, to bylo prosté neuveritelné.
Bylo zajimavé videt i jiné deti a vysledovat rysy, které je spojuji a jsou typické

pro PWS, proste poznat, Ze v tom nejsme sami. Tyto zkusSenosti byly neocenitelné.
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Nyni se jiz setkani nezucastiujeme a zustavame neaktivnimi ¢leny sdruzeni.

V Hradci Kralové jsme ziistali v péci odbornych lékaru az do dospélého véku dcery,
nyni navstévujeme lékare v Ceském Tésiné, Ostravé a Prostéjové.

Dalo by se vict, Ze posledni dva roky ve Zvlastni, pozdeji Specidlni skole byly
v mnohem vétsi pohode, dcera prestala byt pretézovana, jen zridka dostdivala ukoly
domu. V té dobé jiz brala léky tlumici afektivni chovani a byla unavenéjsi. Zpocatku
to jen taktak vydrzela ve Skole a po navratu a nezbytné svacince zalehla. Casto jsem ji
musela budit k veceri, pak nasledovala hygiena a konecné zase spanek. Bali jsme se, Ze
Jjestli to tak pujde dal, tak se snad z domu nikam nedostaneme, ale byli jsme ujisteni,
Ze az si telo na léky zvykne, stav se zlepsi. Opravdu tomu tak bylo, ale chtélo to sviij
cas.

Pro nas, rodice to ovsem bylo obdobi odpocinku a cerpani sil. Hodné nam pomohla
zprava pana psychologa z Hradce Kraloveé,velmi podrobna, obsahujici riizné pokyny
a doporuceni.

Nedalo se nic delat, ve Skole to museli zacit akceptovat a pro nas vse zacalo byt
mnohem prijatelnejsi ve vSech smerech.

Musim se ale zminit o jedné tridni ucitelce, ktera méla Janu v poslednim rocniku.
Byla prvni specialni pedagozkou, ktera pochopila, Ze u nasi dcery nema cenu nic lamat
pres koleno, byt strikitni a prilis autoritativni a Ze je dobré pokud mozZno neménit zazité
zvyklosti ze dne na den, ale radéji ji na to pripravit. To vSak neznamend, Ze nelze
po Jané nic pozadovat, jen se musi zvolit ten spravny zpiisob, jak toho docilit.
V' podstaté porad je to v pristupu k dceri o hledani té spravné cesty nebo alespon
té nejschiidnéjsi.

Zminena pani ucitelka byla nekonecné trpéliva a laskava.

Po ukoncena zakladniho vzdélavani Jana nastoupila do Prakticke skoly pobliz
bydliste.

Jelikoz i zde se s podobnym ditétem jeste nesetkali, stalo mé to hodné usili, nez se mi
podarilo priblizit jim specifika postiZzeni a zacali projevy dcery spis tolerovat,
nez chapat.

Nakonec celd dochdzka probéhla v pohodé a Jana chodila do skoly rada.

75



Poté nasledovala dalsi $kola, Cirkevni praktickad skola v Ceském Tésiné, kterd nabizi
jednolety a dvoulety obor. Délku dochdzky dvouletého oboru se nam podarila
za podpory SPC navysit o dva roky (tedy celkem na ctyri).

Nyni Jana navstévuje prvnim rokem jednolety obor. Je jiz tedy patym rokem
na stejném misté a musim rict, zZe je zde velmi stastna. Cely kolektiv tu vytvari takika
rodinnou pohodu. Velkou zasluhu na celkové atmosfére skoly ma vedeni, které povazuji

za velmi kvalitni a takrikajic na svéem miste.

Opét se zde musim zminit o jedné pani ucitelce ve dvouletce, dcerine tridni.
S takovym pochopenim a empatii u pedagoga jsem se dosud nesetkala. Pani ucitelka
meéla od zacatku velky zajem prijmout ode mne jakoukoli informaci ohledné Jany, nosila
Jjsem ji dostupné materialy o PWS a dokonce, kdyz v TV bézel dokument o lidech s timto
syndromem, zavolala jsem ji, jestli by se nechtéla taky divat a pak jsme si o tom
povidaly. Fungovala vyborna spoluprace se Skolou a ja jsem se citila doslova
jako Alenka v 7isi divu. Samozrejmé, Ze s dcerou to nebylo jednoduché ani doma
ani ve skole, ale to zdazemi, které mela Jana diky pani ucitelce a nakonec i asistentiim
pedagogui, kteri pracovali pod jejim vedenim, bylo neskutecné! Konkrétné jim vdecim
za to, Ze se znovu a znovu snazili hledat cestu k tomu, jak zaradit Janu do kolektivu,

ktery ji prijima jen velmi téZce a rozpacite.

Dcera se totiz ve své podstaté jevi jako dosti sobecky clovek, témer neschopny
se rozdelit. Velmi spatné se podrizuje ostatnim a snazi se uprednostnit sviij prospéch.
Janino problematické chovani, ulpivavost na tématu, neustdlé otazky jen kolem své
osoby vzdalené probiranému tématu, mohou znacné narusovat vyuku.

Pod laskavym vedenim tiidni ucitelky a s pomocit asistentu pedagoga se i tyto situace
darily zvladat.

Zaroven je ale dcera velmi spolecenska a kolektiv miluje, prestoze je pro ni tezké byt
jeho soucasti. Kdyz je Jané dobre, umi byt velmi mila a spolupracuje, dokdze se
i rozdelit. Velmi spontanné, vizualné i nahlas projevuje radost i smutek.

Co pro nds zpocatku predstavovalo problem, byly obédy ve skole. Jelikoz bylo
nemyslitelné, aby Jana obédy ve skole neméla, museli jsme vymyslet, jak ji malinko
obelstit. Domluvili jsme se ve Skole, Ze Jana dostane porci mensi, ale opticky rozloZenou
na taliri tak, aby to nepoznala. Kdyz ovsem maji k obédu néco na kusy, to si pekné umi

spocitat, kolik ma dostat. Pak plati nase domluva, ze polovinu, napviklad dva vdolky sni
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ve Skole a ostatni si prinese v boxu na svacinku domu, Stastnd, Ze ma dobriitky

i na pozdeji. Nase vyhra je v tom, Ze Jana na tento zpusob pristoupila.

V jejim mladsim veku pro nas predstavovaly problem rodinné oslavy a ndvstévy
restauraci. O malé porci jidla Jana nechtéla ani slyset a cokoli dostala, snédla
do posledniho drobecku. Takhle to neslo dal. Dcera po takovych akcich rychle
pribirala.

Kolikrat se stalo, ze kdyz jsme méli jit nekam, kde se bude podavat jidlo, byla uz
predem psychicky rozhozena z toho, ze ji budeme hlidat, kolik toho sni a ztropila takové
sceny, ze jsme nakonec nikam nesli.

Nyni to delame tak, Ze na oslavy, cesty a do restauraci chodime zdasadne vybaveni
krabickami na jidlo. Z kazdého hlavniho jidla davame polovinu do krabicky, zbytek sni
dcera. Pokud jsou i zakusky, smi si vybrat jeden, ostatni porce urcené pro ni putuji
do krabicky. Vse si pak doma postupné sni a ma z toho dvoji radost.

Jakykoli casovy posun jidla Janu zneklidiuje a zruseni svacinky neexistuje. Pokud se
nekam chystame vyjet, chce jiz dopredu védet, co, kde a v kolik hodin bude jist. Chce byt
neustale ujistovana, ze neprijde zkratka a vynucuje si odpovedi nékdy velmi uporné. Jeji
naléhani nékdy vrcholi vztekanim, kiikem a nadavkami. Tento stav pak odezniva dlouhé
minuty nebo i hodiny, neni k utiSeni. Vétsinou to konci unavou a vycerpanim. Kdyz byla
mladsi, byla obcas i agresivni, hazela cimkoli, co ji prislo pod ruku. Stale u ni musel
nekdo byt, aby nekomu nebo sobé neublizila.

Tyto projevy jsme zacali zviadat diky poddvani antipsychotik. Ackoli nejsem
zastancem brani léku na cokoli, v tomto pripadé je to rozhodné mensi zlo. Prestoze leky
dceru tlumi, mame za to, Ze je to pro jeji i nase dobro. Jeji vztekani vycerpdavalo Janu
i celou rodinu.

Nase lékarka-psychiatr nam doporucila mirné zvysit davku léku pred néjakou
udalosti, jako je tFeba cesta za pribuznymi nebo néjaka oslava.

Dalsi nase zkusenost je takova, Ze je nejlepsi, kdyz se o nasich planech dovida
az na posledni chvili, miizou se nam totiz rozsypat jako domecky z karet, ale ne vzdy se
to da takto zaridit.

Nejsme rodina prilis sportovné zalozend, volime prochazky do okoli bydliste.
Na dovolené nejezdime, pouze za pribuznymi a znamymi, kteri Janu znaji a akceptuji
nase naroky na dceru ohledné stravy. Musim vict, Ze nam rodina v tomto smeéru velmi

pomdaha a Janu maji vsichni radi.
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Drive dcera rada skladala Puzzle. Dokazala slozit i vetsi obraz z mnoha dilku
bez predlohy a byla p7i tom velmi trpéliva. Nyni lustiosmismerky, hraje karty nebo

jednoduché spolecenské hry. Je Sikovna v hrani pexesa. Umi i prohravat

Jeste bych se chtéla zminit o vztahu Jany s nasi druhou dcerou Evou. Od mladi
si byly velmi blizké a myslim, Ze pravé diky Jané Eva vystudovala psychologii. Prestoze
bydli v Praze, sestry jsou v temer kazdodennim telefonickém kontaktu nebo si povidaji
pres Skype. Povidaji si o tom, co cely den delaly a pokud ma Jana néjaké trapeni,
proberou to spolu a neziidka se podari Evé rozhozenou Janu srovnat a uklidnit. Nékdy,
kdyz uz si nevim rady, ucelné zavolam své druhé dceri, aby se pokusila s Janou
promluvit a privést ji na jiné myslenky.

Jana se na telefondty moc tési, a pokud ma dobrou ndladu, jesté vic se podtrhne.

S bratrem Ondrou se maji také radi, ale neméli k sobé nikdy tak blizko, jako prave
se sestrou.

Eva jezdi domui i s manzelem docela casto a to pak chodi s Janou na bazén nebo se ji
i jinak venuji.

Jana je vitbec rada, kdyz se sejde rodina a tési se velké pozornosti. Kamaradky ma

pouze ve Skole, mimo Skolu se s nikym nestykame.

Jeste bych se chtéla zminit o jedné veci. Myslim, Ze nas, rodice postizenych deti
vetsinou trapi, co bude s nasimi détmi, az nam ubude sil nebo az tady nebudeme. Nikdy
jsme nechteli hodit brimé starostlivosti o nasi postizenou dceru na jeji sourozence.
My ale mame ohromné steésti. Holky se uz domluvily, Ze az mamka s tatkou budou stari
a nebudou moct Jané varit, Eva se "poohlédne" po néjakém vhodném zarizeni pobliz
svého bydliste, kde by se Jané mohlo libit a bude tam za ni casto chodit a nékdy brat
domiut na oslavy a vanoce nebo jen tak. Jana to bere jako fakt a my jsme ziskali spoustu

casu, nez budeme tyto zasadni veci resit. S timto véedomim se nam ale dychda mnohem
lip.

Na zaver bych chtela Fict, Ze mam ve svéem manzelovi oporu, bez které by bylo vse
mnohem tezsi. Umime si uzit kazde stastné a klidné chvilky, ktera se naskytne. Pochopili
jsme, Ze zazracnd pilulka na dcerino postizeni neexistuje a ani na ni necekame.
Spoléhame na svuj vlastni rozum a misto pocitani joulti v dceriné stravé se snazZime
stravovat racionalne, alespon na domaci piide. Mimo domov je plno "ndstrah” a lakadel

pro Janu, ale doma se to da vzdycky nejak srovnat.
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Dnes uz vime, Ze je na nas, abychom co nejlépe nalozili s tim, co nam zivot prinesl

a ja jsem moc pysnd na to, ze se nam to dari.

(z vypoveédi matky, 2014)
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Zaveér

Diplomova prace se zabyvd dvéma syndromy, Angelmanovym syndromem
a syndromem Prader - Willi, spadajicimi do velké skupiny vzacnych onemocnéni. Tato
prace navazuje na praci bakalafskou, kterd se zabyvala pouze syndromem
Angelmanovym. Angelmantiv syndrom i1 syndrom Prader - Willi jsou genetického
ptivodu, jehoz zékladem je chyba v pfepisu genetického materialu, konkrétné na casti
15. chromozomu. Oba syndromy byly popsany zhruba v poloving 20. stoleti.

Pro stanoveni spravné diagnézy je v obou piipadech nutné cilené specializované
genetické vysetieni.

Oba syndromy spadaji do oblasti specidlné¢ pedagogické péce, v obou piipadech
je vzhledem k charakteristikdm nutné hledat adekvatni pfistup s ohledem na specifika
jedincti, nositelli syndromti.

Metody pfii praci vyuzivané jsou obsahem diplomové prace, stejné jako ptipadové
studie a rozbor charakteristik jedincii ziskanych pomoci dotaznikového Setieni mezi
rodici déti.
nelze striktné vymezit omezeny soubor konkrétnich metod, které¢ se daji s uspéchem
aplikovat v praxi s obecnou, univerzalni platnosti. Nelze stanovit nékterou z metod jako
nejvhodnéjsi. Dilezitou soucésti praxe specidlniho pedagoga je poznani podstaty
a vyvojovych specifik jedinct, ktefi jsou pfedmétem jeho ptisobeni. Nasleduje proces
hledani specifickych moznosti tak, aby bylo dosazeno maximalné¢ mozného rozvoje.

Zaveéry z dotaznikovych Setfeni potvrdily specifika jedincti s Angelmanovym
syndromem a Prader -Willi syndromem, ktera ovliviiuji proces specialné pedagogického
pusobeni. U jedinch sPrader - Willi syndromem je dulezité citlivé volit piistup
ke konkrétnimu jedinci s ohledem na poruchy chovani (naladovost, autoagresivita,
agresivita riizné intenzity), vznikajici diky hors$i pfizpisobivosti zménam (Zapletalova,
2004) a neziidka také diky neustale pfitomné, neutuchajici touze po jidle, zpisobené
poruchou hypotalamické funkce. U jedincii s Angelmanovym syndromem je dulezité
v procesu specialn¢ pedagogické péce veénovat vice pozornosti nalezeni vhodného
komunika¢niho systému, vzhledem k vy$Sim neverbalnim schopnostem a sniZzené

moznosti verbalniho vyjadfeni (Williams, 2006).
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Tato prace poskytuje uceleny pohled na problematiku a obsahuje metody prace
vyuzitelné v praxi speciadlniho pedagoga vzhledem k vyvojovym specifikiim nositelti
Angelmanova syndromu a Prader - Willi syndromu. Uvadi nékteré z vyukovych metod
(Strukturované uceni, Program instrumentalniho obohacovani Reuvena Feuersteina),
jako postupy v praxi specidlniho pedagoga ovétené, stejné tak jako ovéfené vybrané
metody alternativni a augmentativni komunikace. Dal$i podplirna opatfeni (reZimova,
rehabilitacni) rozSifuji moznosti pusobeni specidlniho pedagoga piimo, nebo jako
informacniho zdroje pro podporu rodiny jedince se znevyhodnénim, coz je také

dilezitou a nedilnou soucasti prace specialniho pedagoga.

., Ke kompetencim specidlniho pedagoga tradicné patri dovednosti svébytnymi
zpusoby intervenovat (pomineme - li diagnostické dovednosti) - napviklad vychovavat
a vzdelavat, konzultovat problémy, metodicky veést nekteré cleny komplexné -
rehabilitacniho tymu, reedukovat a kompenzovat konkrétni nedostatky atp. V tomto ale
nejsou vSechny prostredky vycerpany. V souvislosti s novymi trendy (se zménami
paradigmatu - ramce, v némz je ceska specialni pedagogika vytvarena) u nas dochazi

k rozsirovani kompetenci o dovednosti uzivat dalsich specifickych druhii intervenci.

(Miiller, 2005, str. 5)
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