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ANOTACE A KLIiCOVA SLOVA

Anotace

Ve své diplomové praci se v teoretické ¢asti zaméfim na popsani a porovnani Ctyt
geneticky podminénych syndromi Downova syndromu, syndromu Prader-Willi, Turnérova

syndromu a syndromu Noonanové.

V praktické casti své diplomové prace se budu vénovat zjiStovani stupné znalosti
zaméfenych na tuto problematiku mezi studenty, pracovniky a odborniky z oblasti
pomahajicich profesi. Prostfednictvim kasuistik a rozhovort s rodici piiblizim dva z vySe

zminénych syndromi (syndrom Prader-Willi a syndrom Noonanové).

Annotation

Theoretical part of my diploma thesis is oriented on description and comparison of
four genetically caused syndroms Down Syndrome, Prader-Willi Syndrome, Turner

Syndrome, Noonan syndrome.

In practical part of my thesis I attend to discover level of knowledge of this issue
among students, workers and specialists from sphere of assisting professions using
questionnaires. [ try to familiarize two of above-mentioned syndroms (Prader-Willi
Syndrome and Noonan Syndrome) through casuistical methods and interviews with

parents.

Klicova slova

Syndrom, genetika, genetické poruchy, mentdlni retardace, poruchy ristu, Downtv

syndrom, Turnériv syndrom, syndrom Noonanové, Prader-Willi syndrom

Key words

Syndrome, genetics, genetic disorders, cephalonia, disturbed growth, Down

Syndrome, Turner Syndrome, Noonan Syndrome, Prader-Willi Syndrome



UVOD

Pod slovy ,,geneticky podminény syndrom" si vétSina specidlnich pedagogi a také
osvicena ¢ast spolecnosti predstavi v prvni fadé Downliv syndrom. Vysvétleni je nasnadé,
kazdy se rok rodi pfiblizn¢ sedmdesat déti sDownovym syndromem, projevy tohoto
postizeni byly popsany jiz v roce 1866 a asi o sto let pozdé&ji byla odhalena jeji geneticka
pficina.

Specialni pedagog, psycholog, pedagog a dal§i odbornici, ale hlavné v prvni tadé
rodice, se vSak mohou setkat 1 s jinymi méné zndmymi geneticky podminénymi syndromy.
Stejné jako se to stalo mym ptatelim jakozto rodi¢lim a mé, budouci specidlni pedagozce,
kdyz se jim narodila dcera se syndromem Noonanové. Abych jim mohla poskytnout
podporu a alespoil laickou radu, rozhodla jsem se vyhledat o tomto postiZzeni co nejvice
informaci. Zjistila jsem ale, ze v Ceské literatuie je minimum ucelenych informaci na toto

téma. Rozhodla jsem se tedy, zaobirat se timto problémem ve své diplomové praci.

Pii sbéru informaci jsem se setkala s tim, Zze 1 fada mych kolegl ale 1 opravdovych
odbornikli, ma s timto syndromem minimum zkuSenosti, a proto jsem se do své prace

rozhodla tento poznatek vnést prostiednictvim prizkumného Setieni.

Déle jsem pii vyhledavani informaci zjistila, Ze nejvyhodnéjsi cestou k predstavé o
konkrétnim syndromu, je jeho srovnani se zndméjSi a v mnoha kritériich obdobnou
poruchou. Proto jsem se rozhodla v teoretické €asti své prace porovnat Downliv syndrom,
Turnériiv  syndrom, syndrom Noonanové a syndrom Prader-Willi. Downlv syndrom
protoze je bezesporu nejznaméjSim geneticky podminénym syndromem, Turnériiv syndrom
vzhledem k tomu, Ze je ve svych projevech velmi podobny syndromu Noonanové, syndrom
Noonanové protoze je predmétem mého zdjmu a Prader-Willi syndrom z divodu zjisténi,
ze je mezi odborniky také omezené¢ znam a momentalné je aktudlnim tématem ve

zdravotnictvi 1 Skolstvi.
V praktické c¢asti své prace se zaméfim na vySe zminéné pruzkumné Setfeni a
kasuisticky popis konkrétnich ptipadii syndromu Noonanové a syndromu Prader-Willi,

které mam moznost pozorovat ve svém okoli.



L. TEORETICKA CAST

Pro leps$i chapéani informaci vjednotlivych kapitolach teoretické ¢asti, které
pojedndvaji o konkrétnich syndromech, uvadim n&kolik zdkladnich informaci z oblasti

cytogenetiky a prenatalni diagnostiky.

1.1 Cytogenetika

Cytogenetika' je oborem genetiky, ktery studuje chromozomy a jejich vliv na

dédic¢nost.

V roce 1956 Tjio a Levan urcili, Ze vjadru kazdé lidské builky se nachédzi 46
chromozomid. Od t¢ doby bylo objeveno asi tisic syndromid podminénych
chromozomalnimi aberacemi, které se tykaji abnormalniho poctu nebo zmén ve struktuie

chromozomau.

Vyzkumy bylo zjiSténo, Ze plody s chromozomalni odchylkou jsou vétSinou
spontann¢ potraceny, ze 15 - 20% t&hotenstvi vede ke spontdnnimu potratu, ktery byva v
ze vSech Zziv€ narozenych plodii se rodi s chromozomalni odchylkou a ze u mrtvé
narozenych plodl je procento plodii, narozenych s chromozomalni odchylkou, vyrazné

vyssi a to 5%.”
Obr.] Chromozom

1.1.1 Kary oty p

centromera
Soubor vSech chromozomil v bunice se nazyva karyotyp. ]
q raménko
Karyotyp ¢lovéka tvoii bézné 23 pard chromozomii. Chromozom
je tvofen dvéma rameny, kterd jsou délena ztenCenou oblasti
nazvanou centromera. Koncova ¢ast ramének je oznacovana jako
telomera. Raménka nemusi byt stejné dlouhd, rozliSujeme kratké

,p'"raménko a dlouhé ,,q" raménko.

" KLIMES, L. Siowik cizich slov. Praha : SPN, 1998. ISBN 80-04-026710-6.

2 LEBL, J.; SNAJDEROVA, M.; ZAPLETALOVA, J. Turnériiv syndrom. Praha : Galén, 2003. ISBN
80-7262-204-8.
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Lidsky karyotyp tvofi dvaadvacet pari autosomll (somatické chromozomy),
tiiadvacaty par je par pohlavnich chromozomii (gonozomil), tyto chromozomy se nazyvaji
X a Y. Muzi maji chromozomy X a Y, X od matky a Y od otce a Zeny maji dva

chromozomy X, pojednom od kazdého rodice.

Obr.2 Karyotyp muze’ Obr.3 Karyotyp Zeny”
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1.1.2 Genetické poruchy

Mezi nejcastéjsi genetické poruchy, vztahujici se ke vzniku geneticky podminénych

syndromt patfi:

a) zvySeny nebo sniZzeny pocet chromozomu - trisomie (napf. trisomie 21 - Downiv

syndrom), monosomie (46,X - Turnériiv syndrom)

b) zména struktury chromozomu (chromozomovéa aberace)’ - deficience (ztrata
koncové ¢asti chromozomu), delece (ztrata vnitini ¢asti chromozomu), duplikace (zdvojeni
¢asti chromozomu), inverze (pfevraceni useku chromozomu), translokace (pfemisténi ¢asti

chromozomu na chromozom jiny), fragmentace (rozpad chromozomu na vice ¢asti), atd.

’ Genetika - Vs zdroj informaci o genetice [on line]. Posledni aktualizace 2.10.2008 [cit. 3.3.2009].
Dostupné na WWW: <http://genetika.wz.cz/chromosomy.htm>.

* ibid.
* JELINEK, J.; ZICHACEK, V. Biologie pro gymndzia. Olomouc : Nakladatelstvi Olomouc, 2002.

ISBN 80-7182-089-X.
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c) Chromozomalni mozaika - v organizmu jsou piitomny bunécné populace

s riznymi karyotypy

1.2 Prenatalni diagnostika

Mezi nejCastéji pouzivané metody piedporodnich vySetfeni, které casto odhali

genetickou poruchu plodu, patfi:
a) neinvazivni metody

* ultrazvuk - mize byt provadén po celou dobu téhotenstvi, monitoruje se
pomoci néj fyziologicky vyvoj ditéte, umoznuje odhalit ristové opozdéni a

orgénové a télesné malformace

* biochemicky screening - provadi se v 15. - 18. tydnu te€hotenstvi, tzv. triple
test, ktery méfi hladiny tfi hormonti v zavislosti na véku matky; abnormalni
hladina hormonli vypovidd o zvySeném riziku chromozomalni vady plodu a

nasleduje doporuceni na amnoicentézu
b) invazivni metody

* amniocentéza - provadi se v 15. - 21. tydnu téhotenstvi, jde o odbér plodové

vody
* biopsie choriovych klki - provadi se v 10. - 12. tydnu téhotenstvi

* kordocentéza - odbér pupecnikové krve, provadi se po 20. tydnu gravidity

1.3 Downuv syndrom

1.3.1 Historie

Vzhledem k pomérné vyraznym fyzickym odliSnostem, které se projevuji u osob
s Downovym syndromem, vzhledem k vyraznému rozdilu v Grovni rozumovych schopnosti
a predevSim v disledku vysoké cetnosti vyskytu osob s Downovym syndromem ve

spole¢nosti, byla tato porucha popsénajiz v polovin¢ devatenactého stoleti.

Prvni zpravu o osobé se znaky, které odpovidaji dneSnimu popisu cloveéka

s Downovym syndromem, uveiejnil v roce 1838 I¢kai Jean Esquirol.

12



V roce 1846 popsal podobné znaky Edouard Seguin.

Roku 1866 sepsal anglicky lékat John Langdon Down védeckou studii o skupiné
pacientd, ktefi se svym chovanim i vzezienim odliSuji od ostatnich pacienti s dusevni
zaostalosti, které mél ve své péci. Popisem fyzickych znakl téchto osob je vydélil ze
skupiny svych oligofrennich pacientli a na zaklad¢é nékterych vnéjsich projevi této poruchy
ji nazval ,,mongolismem". Tento nazev byl pozdéji vyhodnocen jako neptesny a zavadéjici
a zatal byt pouzivan nazev Langdon-Downova nemoc, Ci je§té moderngjsi oznaGeni

Downiiv syndrom.

wrwe

vetejné vyslovil roku 1932 doktor Waardenburg.

Dal$im milnikem v historii vyzkumu Downova syndromu se stal rok 1959.
Ctrnactého dubna tohoto roku potvrdila védecka skupina francouzskych védct pod
vedenim Jerome Lejeuna (M. Gautier, J. Lejeune, R. Turpin) na zasedani Lékaiské

akademie v Pafizi, ze pficinou vzniku Downova syndromu je prokazatelné chromozomalni

odchylka.’

1.3.2 Zakladni informace o Downové syndromu

13.2.1 Pfic¢ina vzniku Downova syndromu

Downilv syndrom vznika na zakladé chromozomalni abnormality zvané trisomie 21.

chromozomu. Tato porucha mize vzniknout tfemi zpiisoby:
a) volna trisomie

- porucha vznikd pifi prvnim déleni zirodecnych bunék (meidza), v této fazi
nedochdzi k rozdéleni 21. chromozomu, takZe ndsledné splyne nerozdéleny 21.
chromozom jednoho rodice s rozdélenym 21. chromozomem druhého rodice, ¢imz
vznikd misto parového chromozomu trojity chromozom, ktery se déale kopiruje

(replikuje), takze trisomie 21. chromozomu se vyskytuje v kazdé té€lesné bunce

5 Klub rodicii a pratel déti sDownovym syndromem [online]. Posledni aktualizace 20.2.2009 [cit.

3.3.2009]. Dostupné na WWW: <http://www.downsyndrom.cz>.

" KUCERA, J. Downiiv syndrom, model a problém. Praha : Avicenum, 1981.ISBN 08-084-81.
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- tento druh poruchy je nejCastéjsi, vyskytuje se az u 95% osob sDownovym

syndromem

- tento typ oznacujeme u Zen karyotypem 47, XX, +21 (viz obrazek 3.1) a u muza 47,
XY, +21%°

Obr.4 Karyotyp Zeny s Downovym syndromem'”

M *K * M A A 11
. o
axx21”

b) chromozomova mozaika

- u 2-3% pftipadl se jednd o mozaikovou trisomii, kterd vznika pti dal§im de€leni
bunék, opét nerozdélenim (nondisjunkci) a naslednou replikaci. V téle takového plodu se

objevuji bunky s parovym 21. chromozomem, ale téz bunky s trisomii 21. chromozomu

- takovy typ byva oznacovan naptiklad 46, XX, -22, +t (21q 22q) nebo 46, XX, -21,
+t (21q 21q) atd.

c) translokace

- vneposledni tfadé miize trisomie 21. chromozomu vzniknout translokaci, za

predpokladu Ze chromozomova porucha se vyskytuje jiz ujednoho z rodict
- tento typ se vyskytuje u 3-4% piipadi

- priklad zapisu karyotypu: 46, XX/ 47, XX, +21

¥ Klub rodicii a pratel déti s Downovym syndromem [online]. Posledni aktualizace 20.2.2009 [cit.

3.3.2009]. Dostupné na WWW: <http://www.downsyndrom.cz>.
® KUCERA, J. Downiiv syndrom, model a problém. Praha : Avicenum, 1981. ISBN 08-084-81.

1% [cit. 26.8.2008]. Dostupné na WWW: <http://www.down-syndrom-mainz.de/freierubrik2.php>.
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1.3.2.2 Frekvence vvskytu Downova syndromu

Downtiv syndrom se v populaci vyskytuje s ¢etnosti ptiblizné 0,7% coz odpovida asi

jednomu ditéti na 700 novorozencd.

Rodi se nepatrné vice chlapci s Downovym syndromem, pfi¢ina tohoto jevu nebyla

zatim objasnéna.

Dlouhodobym pozorovanim bylo prokazdno, Ze Downlv syndrom se castéji
vyskytuje u novorozenct jejichz matky jsou starsi 35 let. Nelze vSak tvrdit, Ze vznik této
chromozomalni poruchy je pfimo zavisly na véku matky, protoze dvé tretiny déti
s Downovym syndromem se rodi Zendm mladS$im neZ tficet pét let a dvacet procent z nich

se dokonce rodi zendm mladsim nez dvacet pét let.''

1.3.2.3 Typické znaky Downova syndromu

V literatufe je uvadéno pres padesat znakl vyskytujicich se u osob s Downovym
syndromem. Ne u kazdého ¢loveka s timto postizenim se vSechny znaky projevi, vétSinou

se objevi jen né&které, ty nejfrekventovanéjsi uvadim nize.

» Fyziologické odli$nosti

Odlisnosti v télesné stavbé osob s Downovym syndromem jsou pozorovatelné jak

zvenci tak zevnitf, jedna se o vnéjsi fyzické znaky i1 orgdnové abnormality.

Toto postizeni je spojeno se snizenym svalovym napétim celého téla, které je
pti¢inou nekterych zdravotnich obtizi napt. snizena schopnost akomodace Cocky spojena se

zrakovymi obtizemi, obezita, kardiovaskularni onemocnéni vznikld v diisledku nedostatku

wvrwe

svalového tonu.
a) Vnéjsi fyzické znaky

- hlava - atypicky tvar lebky, zvlastni tvar a postaveni usi a o€, tupy u kofene Siroky
nos, povyplazeny jazyk (relativné¢ velky viaci dutin€ ustni, svalovd hypotonie), gotické

patro

" SELIKOWITZ, M. Downiiv syndrom. Praha : Portal 2005. ISBN 80-7178-973-9.
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- hrudnik a koncetiny - koncetiny oproti télu krat$i nez je bézné, atypicka stavba
prstnich kustek (na ruce zakfiveni mali¢ku dovnitf, na noze ,sandalovy palec"),

hyperflexibilita koncetin v diisledku rozvolnénosti kloubii

- klize - drsné&jsi a sussi kiize se sklonem k dehydrataci, typické dermatoglyfy dlani,

plosek a prsti, flekéni dlanovy ryha
b) organové abnormality
- vrozené vady srdce a velkych cév
- zmény na stfevni sliznici, §titné zlaze, slinivce

- roz§tépy ust, abnormality ve stavbeé kosti a kloubt atd.

* Intelektové schopnosti

Dlouhodobym a rozsahlym vyzkumem bylo prokdzano, ze Downlv syndrom je
svazan s vyskytem mentdlni retardace. Intelektové schopnosti osob postizenych
Downovym syndromem vS$ak nejsou vzdy na stejné urovni. Mezi touto populaci nalezneme
jedince lehce, stiedné, tézce a ojedinéle i hluboce mentalné postizené. Nejcastéji se IQ osob

s Downovym syndromem pohybuje v hodnotach lehké az stfedné t€zké mentalni retardace.

Obr.5 Dité s Downovym syndromem

1.3.3 Vyvoj ¢lovéka s Downovym syndromem

Pii psani nasledujici podkapitoly jsem cerpala z publikace Marka Selikowitze
s nazvem Downilv syndrom (SELIKOWITZ, M. Downiiv syndrom. Praha : Portal 2005.
ISBN 80-7178-973-9.)

2 BBC CZECH.com [online]. Posledni aktualizace 23.9.2005 [cit. 6.11.2008]. Dostupné na WWW:
<http://www.bbc.co.uk/.../050923 uk humanmice pckg.shtml>.
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1.3.3.1 Prenatalni obdobi

Vzhledem k tomu, ze Downilv syndrom vznika jiz pti oplodnéni a nésledné replikaci
bune¢k, tak uz v prenatdlnim obdobi se plod vyviji odlisné nez plod bézny. Tento odlisny

vyvoj umoziuje odhaleni postizeni jiz v dob¢ pied narozenim ditéte.

Prvnim z vySetfeni je biochemicky screeningovy triple test, jestlize tento test ukaze
zvySenou pravdépodobnost chromozomalni odchylky, nasleduje invazivni vySetieni

plodové vody - amniocentéza.

DalSim vySetfenim je v 15.-22. tydnu ultrazvuk, na kterém lze zpozorovat translicenci
(prasvitnost) Sijové fasy plodu, ¢i chybéjici nosni kustku. Tyto faktory vypovidaji o
zvySené pravdépodobnosti vyskytu Downova syndromu a pfi jejich zjisténi je rodicce

doporuc¢ena amnioncentéza.

Amniocentéza je automaticky provadéna u matek starSich 35 let a dale u Zen, u
kterych predchozi vySetfeni zjistila zvySenou pravdépodobnost chromozomalni odchylky
plodu. Jde o odbér plodové vody a kultivaci bunck, jejichz zkouméanim Ize odhalit
pfitomnost Downova syndromu, coz matce a celé rodin€ umoznuje diive se s touto zpravou

vyrovnat a pfipravit se na narozeni ditéte s postizenim.

I pres poskytovanou ptredporodni Iékarskou péci nejsou odhaleny vSechny

abnormalné se vyvijejici plody.

1.3.3.2 Novorozenec (0-1 mésic)

Jiz na novorozeném détatku jsou viditelné fyziognomické znaky vypovidajici o
ptitomnosti Downova syndromu (vétsi hlavicka, atypicky tvar a postaveni oci a usi...). Diteé

ma snizeny svalovy tonus, ktery je pfi¢inou drobnych obtizi pfi krmeni.

Vzhledem k tomu, ze zvySené procento déti s Downovym syndromem je postizeno

vrozenou srde¢ni vadou, ¢ekd je brzy po porodu operace.

1.3.3.3 Kojenecké obdobi (1 mésic - 1 rok)

Dité s Downovym syndromem d¢la vzhledem ke snizenému svalovému tonu a nizSim
intelektualnim schopnostem, které brzdi jeho motoricky vyvoj, pomalejsi pokroky, nez

bézné dité. V oblasti hrubé motoriky se opozd’uje primérné o tfi az devét mésica.
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Jiz vtomto obdobi mohou rodiny déti sDownovym syndromem vyuzit sluzeb
riznych organizaci, pfedevSim center rané péce (nékterd ztéchto center se orientuji

vyhradné na problematiku Downova syndromu).

1.3.3.4 Batoleci obdobi (1-3 roky)

V tomto obdobi dochézi u standardné se vyvijejicich déti k nejvétsimu rozvoji feci a
jemné motoriky. I v téchto oblastech dit¢ s Downovym syndromem dosahuje uspokojivych

vysledkil pomaleji, nez bézné dité (ve vyvoji feci byvaji tyto déti opozdény asi o rok).

1.3.3.5 Predskolni vék (3-5 let)

V tomto obdobi je velmi vhodné zaradit dit¢ s Downovym syndromem do kolektivu

déti at’ uz v matetské Skole specialni nebo v bézné matetské skole.

Na konci tohoto obdobi by dit¢ mélo mit dokonceny vyvoj hrubé motoriky, mélo by

byt schopno fict jak se jmenuje a umét pojmenovat nékolik véci.

1.3.3.6 Skolni vék

Déti s Downovym syndromem byvaji v Ceské republice nejéastéji vzdélavany ve
specialnich Skoladch. Nejvice takovych zakli nachazime v zdkladnich Skolach praktickych,
méné v zakladnich Skolach specidlnich a nejméné casto v béznych zakladnich Skolach a

rehabilita¢nich tfidach.

Neni to pravidlem, ale déti s Downovym syndromem mivaji ¢asto zdjem o hudbu a
ruéni a domdci prace, kterymi by mohly n¢koho potesit. Je vhodné je v téchto zdjmech

podporovat.

1.3.3.7 Dospivani

Pubertalni zmény pfichazeji u dospivajicich s Downovym syndromem pfiblizn¢ ve
stejnou dobu jako u jejich nepostizenych vrstevnikll. Jednd se o zmény jak po fyzické tak
psychické strance, pfirozend je unava, naladovost a vzdorovitost. Nahlé zrychleni ristu ma
za dusledek vétsi potiebu jidla, tu je tfeba korigovat protoze dospivajici s Downovym
syndromem vétSinou nemaji tolik aktivniho pohybu a energetického vydeje, ktery by

odpovidal energetickému pfijmu a tento stav miize vést ke vzniku obezity.
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V dospivani se lidé s Downovym syndromem nevyhnou uddlostem jako je prvni
menstruace, masturbace, sexualni zvidavost. VSechna tato témata je dospivajici
s Downovym syndromem schopen pochopit, pokud jsou mu adekvatné vysvétlena, velice

nevhodné je tato témata tabuizovat.

1.3.3.8 Dospé€lost

V obdobi dospivani a dospélosti pfichdzi otdzka dalSiho vzdélavani, to mize byt

uskuteciiovano na odbornych ucilistich ¢i praktickych skolach.

Navazujicim tématem je zaméstndni, lidé s Downovym syndromem stejné jako
vsichni ostatni pocituji potifebu seberealizace. Jako vhodné a asi nejCastéjsi teSeni se

ukdzala chranéna pracovisté a chranéné dilny.

Clovéka s Downovym syndromem je dobré vést jiz od détstvi k samostatnosti,
sebeobsluze a péci o domacnost, v dospélosti se mu tyto dovednosti hodi, bude-li mit

v tumyslu opustit rodinné hnizdo a vyzkouset si naptiklad chranéné bydleni.

Lidé s Downovym syndromem stejné jako ostatni pocit'uji potfebu najit si partnera a
zalozit s nim rodinu. ReSeni otazky manzelstvi a rodiovstvi osob s mentalnim postiZzenim,
je u nas zatim nedostupné. Nase spolecnost vSak za poslednich dvacet let urazila velky kus
cesty a nebrani se spole¢nému souziti, ani chranénému pohlavnimu styku osob se

snizenymi intelektovymi schopnostmi.

1.3.3.9 Starnuti

dob¢, kdy tito 1idé ziji Castéji v rodinném prostredi ajejich Zivot je aktivnéjsi, ukazuje jako
nespravna.
Piesto je prokazatelné, ze se u lidi s Downovym syndromem castéji projevuji

choroby vyskytujici se u starSich lidi. Jde o Alzheimerovu chorobu, epileptické zachvaty a

zmény imunitniho systému.
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1.4 Syndrom Prader-Willi

1.4.1 Historie

Syndrom Prader-Willi je pojmenovan po Svycarskych endokrinolozich Praderové,
Labhartovi a Willim, ktefi v roce 1956 popsali skupinu déti s shodnymi fyzickymi znaky."

Dalsi poznatky o syndromu Prader - Willi byly uvetejnovany v 70. a 80. letech.

V roce 1987 zvetejnil Greenswag studii, ve které zkoumal 232 jedincl starSich

Sestnacti let se syndromem Prader-Willi."*

Roku 2001 byla v Ceské republice zapocata 1é¢ba ristovym hormonem.Tato 1é¢ba je
zcela dobrovolna, jde o pravidelnou denni aplikaci podkozni injekce ptfimérené davky

rustového hormonu. Klady této 1é¢by budou uvedeny nize.

1.4.2 Zakladni informace o syndromu

1.4.2.1 Pri¢ina vzniku syndromu Prader-Willi

Vznik syndromu Prader-Willi je podminén chromozomovou odchylkou, vtomto
ptfipad¢ je odchylka lokalizovana na 15. chromozomu, jednd se o absenci genil Casti
dlouhého raménka tohoto chromozomu (15ql 1-13). Tato porucha vznika néhodné,

neexistuje zvysena pravdépodobnost narozeni dalsiho ditéte s touto odchylkou.

® ZAPLETALOVA, J. Syndrom Prader-Willi Rady pro rodice, déti a blizké okoli. Liberec : GEN,
2004.

" Prader-Willi Syndrome Association [online]. Posledni aktualizace 19.8.2008 [cit. 26.8.2008].

Dostupné na WWW: <http://www.pwsausa.org/syndrome/history.htm>.

15 ibid.
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1.4.2.2 Frekvence vyskytu syndromu Prader-Willi

Syndrom Prader-Willi se v populaci vyskytuje s ¢etnosti 1:10 000-16 000 zivych
novorozenct, coz odpovida ptiblizn¢ Sedesati lidem se syndromem Prader-Willi zjednoho
milionu lidi."®

Syndrom Prader-Willi se vyskytuje u divek i1 u chlapcii, nenalezla jsem studii, kterd

by se zabyvala rozdilem v ¢etnosti vyskytu této poruchy u muzi a zen.

1.4.2.3 Typické znaky syndromu Prader-Willi

Nejprve je tieba si fici, co je pficinou vzniku typickych znakl tohoto syndromu. Jde o
porusenou funkce mezimozku (hypotalamu), ktery ma vliv na ndladu, zaznamenava télesné
pocity jako hlad a Zzizen, teplo a zima a bolest. Hypotalamus mé téZ vliv na hypofyzu
(podvések mozkovy), kterd odpovidd za produkci hormonid a ovliviiuje rust, pohlavni
vyzravani, Cinnost Stitné zlazy a nadledvinek, coz jsou organy zodpovédné za regulaci

hladiny dalSich hormoni v téle ¢loveka.

» Fyziologické odli§nosti

Pro syndrom Prader-Willi je typické:

- oblicej - uzké celo, drobnd dolni celist, mandlovity tvar o¢i, uzké rty, nckdy

s koutky obracenymi dolti (v disledku hypotonie)
- vlasy jsou ¢asto blond a klize velmi svétla, citliva na slunecni svétlo

- télesna stavba - do tfetiho roku véku jsou déti se syndromem Prader-Willi velmi
drobné, ale po dosazeni tretiho roku fyzického v€ku zacinaji velice rychle pfibyvat a
podkozni tuk se jim hromadi piedevSim v oblasti bficha, hyzdi a stehen; koncetiny jsou
oproti télu naopak spiSe Stihlé, predevSim prsty na rukou maji tyto déti velmi dlouhé a

Stihlé a to jiz od narozeni

- hypotonie - je patrnd jiz v prenatdlnim obdobi, maminky uvéadéji slabsi pohyby
plodu, téZ po narozeni je velmi zfetelnd, v tomto obdobi omezuje dité i v pfijmu potravy,

proto déti do tfetiho roku fyzického véku velmi Spatné jedi; hypotonie ovliviiuje téz fyzicky

" Prader-Willi Syndrome Association [online]. Posledni aktualizace 19.8.2008 [cit. 26.8.2008].

Dostupné na WWW: <http://www.pwsausa.org/syndrome/history.htm>.
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vyvoj a snizuje Cinnost dychacich svalii, coz omezuje déti s Prader-Willi syndromem

v télesné aktivité

- obezita - pfi¢inou obezity je vySe zminénd porucha regulace télesnych pociti, déti
nepocit'uji sytost ani hlad, ale neustdle maji chut’ kjidlu; v kombinaci s hypotonii, ktera

snizuje moznosti sportovnich aktivit vede tento stav ke vzniku obezity, kterda mlze ve

wvrwe

- maly vzrGst - déti se syndromem Prader-Willi v rlistu oproti svym vrstevnikim
vyrazné zaostavaji, situace se nelepSi ani v puberté, porucha produkce hormont
neumoziuje pfirozeny rustovy Svih v dospivani; v dospé€losti dorlstaji jedinci neléceni

ristovym hormonem 150-160 cm (zeny 145-150 cm, muzi 152-162 cm)

- pohlavni vyvoj - v disledku naruSeni produkce pohlavnich hormont v hypotalamu
je pohlavni vyvoj osob se syndromem Prader-Willi velmi omezen, dochazi jen k ochlupeni

okolo genitalu a v podpazi diky pohlavnimu hormonu nadledvinek

- v disledku poruchy vnimani teploty miize dochézet k omrzlinam, podchlazeni,
opafeni ¢i popaleni
- zvySeny prah bolesti nezabrani ditéti v tendenci vytrhavat si vlasy, nebo si

poskozovat kizi Skrabanim ¢i StipAnim

* Intelektové schopnosti

Literatura uvadi snizeni intelektovych schopnosti osob se syndromem Prader-Willi
do pasma lehkého mentalniho postiZeni, v praxi se vSak setkdvame 1 sjedinci se stiednim

stupném mentalniho postiZeni.

Literatura hovofii o dobrych ¢tecich schopnostech, prostorovém vidéni a dlouhodobé
paméti, proto lidé se syndromem Prader-Willi nadstandardné dobie skladaji puzzle a
vynikaji v rychlosti pochopeni pocitatovych her. Oproti tomu maji problémy v matematice,
pfi¢inou je horsi kratkodoba pamét.

U osob se syndromem Prader-Willi je typické stfidani nalad az agresivita, které byva
spojend s odepfenim pfijmu potravy. Nestabilni psychicky stav souvisi s vySe zminénou
potiebou sebeposkozovani ve formé vytrhdvani a nékdy i pojidani vlast, nebo poskozovani

ktze Skrabanim a Stipanim.
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1.4.3 Vyvoj ¢lovéka se syndromem Prader-Willi

1.4.3.1 Prenatalni obdobi

Prader-Willi vznik4 stejn¢ jako ostatni geneticky podminéné syndromy také jiz pfi
oplodnéni a nasledném mnoZzeni bunck. Vyvoj plodu v prenatalnim obdobi je tedy také
specificky, ale vzhledem k tomu, Ze se tento syndrom nevyskytuje tak Casto a jeho
pfitomnost v prenatdlnim obdobi neni tak transparentni jako napiiklad pfitomnost

Downova syndromu, nebyva toto postizeni pted porodem odhaleno.

Zpétné nekteré matky déti se syndromem Prader-Willi uvadéji, ze se dité vjejich téle

mén¢ aktivn¢ pohybovalo.

1.4.3.2 Novorozenec (0-1 mésic)

V soucasné dobé byva podezieni na syndrom Prader-Willi vyslovovano jiz po
narozeni na zaklad¢ zvlastnich fyziognomickych rysi novorozence. Takové déti mivaji
mandlovy tvar oci, dlouh¢ stihlé prsty, nizs§i porodni délku a véhu a jejich telicka jsou
vyrazné hypotonickd. Diagnéza byva potvrzena na zakladé genetického vysSetieni

z krevniho vzorku ditéte.

Obr.6 Novorozenec se syndromem Prader Willi'’

" ZAPLETALOVA, I. Syndrom Prader-Willi Rady pro rodice, déti a blizké okoli. Liberec : GEN,
2004.
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1.4.3.3. Kojenecké a batoleci obdobi (1 meésic - 3 roky)

Do jednoho roku dit¢ velmi S$patné pfijima potravu, vyraznd hypotonie mu
znesnadiluje sani. Jiz ve véku do jednoho roku se mize objevit riistové opozdéni. Az u

poloviny déti se v tomto obdobi objevuje strabismus.

Od jednoho roku fyzického véku zacdina dit€¢ 1épe pfijimat potravu a jidlo si velice
oblibi, ptestoze rodice byvaji nadsSeni z pozitivni zmeény vztahu jejich ditéte k jidlu, méli by
byt velmi opatrni a jiz od nejutlejsiho veéku nastolit ve stravovani jasna pravidla, aby se
v budoucnu nemuseli tak té¢zko potykat s nariistem obezity a cetnosti konfliktll s ditétem.

Svalova hypotonie brzdi pfirozeny motoricky vyvoj ditéte, ale na konci tohoto obdobi
by dit¢ mélo jiz umét chodit.

Vyvoj feci byvd opozdén asi o rok a problémy s vyslovnosti Casto vyzaduji péci

logopeda.

1.4.3.4 PfedSkolni vék

Je velmi vhodné, aby dité¢ se syndromem Prader-Willi navstévovalo piedskolni
zafizeni a vénovalo se volnocasovym aktivitdm, které odpoutaji jeho pozornost od jidla a

ptipadného sebeposkozovani.

U chlapcti je v tomto obdobi vhodné fesit situaci s nesestouplymi varlaty, pokud je to

mozné, provést stazeni do Sourku, jinak je vhodné jejich odstranéni.

V tomto veku je také velmi vhodné zahajit 1é¢bu ristovym hormonem, ¢im diive je

zapocata, tim vice na ni dit€¢ mize profitovat.

1.4.3.5 Skolni v&k

Typ navitévované Skoly odpovida intelektovym schopnostem ditéte. Zaky se
syndromem Prader-Willi mtizeme potkat na bézné zékladni $kole, Cast&ji viak na zékladni
Skole specialni. Jejich problémy s analyzou a kratkodobou paméti, soustiedénim, jakoz i
snizené intelektové schopnosti vyzaduji pedagogicko-psychologickou péci. Neziidka

potkdvame tyto zéky i v zakladnich Skolach praktickych.
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Obr.7 Sedmileté¢ dévce se syndromem Prader-Wi.lfiR

1.4.3.6 Dospivani

Dospivajici se syndromem Prader-Willi neléceni ristovymi a pohlavnimi hormony
vypadaji mladsi, nez doopravdy jsou, coz pfinasi problémy v sebehodnoceni a socialnich

vztazich.

Pii hormonalni 1é¢b¢ se sice nasobi vybusnost a agrese ditéte, ale zvysuji se téz Sance
na pozitivni obrat v jeho sebevnimani a také ve vnimani jeho osoby okolim.
V tomto obdobi je obzvlaste¢ dulezita dieta a aktivni pohyb. Také ptfichazi na tadu

otazka dal§itho vzdélavani a zaméstnani, velice nevhodnymi se jevi obory spojené se

stravovanim.

Partnersky zivot osob se syndromem Prader-Willi se omezuje na platonické Ci

romantické vztahy, k navazovani sexualnich vztahii dochazi jen vyjimec¢né.

1.4.3.7 Dospé€lost

Dospéli  1lidé stimto syndromem malokdy opoustéji rodinné zazemi. Téz
zaméstnavani je vjejich pfipad¢ slozitou otazku, ptrekdzkou je sniZzena pfizplsobivost,
snizené¢ intelektové schopnosti, odliSnost ve vzhledu a neovladatelna touha po jidle, tyto
okolnosti mohou byt pro neinformované okoli pfekazkou v navazani pracovniho ¢i jiného

druhu vztahu.

'8 ZAPLETALOVA, J. Syndrom Prader-Willi Rady pro rodice, déti a blizké okoli. Liberec : GEN,
2004.
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1.5 Turnériav syndrom

1.5.1 Historie

Prvni zminka o Turnérové syndromu se objevuje v roce 1768. Jde o popis pitvy Zeny
malé postavy s anomalné tvarovanymi ledvinami a chybé&jici ovarialni tkani. Tento popis

provedl Giovanni Battista Morgagni.

Vroce 1883 zpochybnil Kobylinski podstatu Turnérova syndromu, ktery se
vyskytujejen u zen, tim, zZe popsal pozorovani kozni fasy na krku muze.

V roce 1902 popsal Funke divku s charakteristickymi rysy Turnérova syndromu.

Roku 1928 popsal Seresevskij piiznaky Turnérova syndromu, proto je tento syndrom

v Rusku nazyvan SereSevskij - Turnériv syndrom.

O rok pozdéji, tedy v roce 1929, popsal tytéz ptiznaky Otto Ulrich, a proto je tento

syndrom v némecky mluvicich zemich oznacovan jako Ullrich - Turnériv syndrom.

Syndrom je pojmenovan po Henry Hubertu Turnérovi, ktery se narodil v roce 1982 a
zemiel roku 1970. Tento americky endokrinolog, ktery pozoroval sedm divek, vedle mnoha
ptinosnych postfehd, mylné uvadi ze k typickym znaktim tohoto syndromu patii mentalni

retardace. Turner povazoval za pfic¢inu vzniku syndromu endokrinni poruchu hypofyzy.

Az v padesatych letech dvacatého stoleti se diky védeckému vyvoji v oblasti genetiky

podarila odhalit souvislost vzniku Turnérova syndromu s chromozomalnimi aberacemi.

V roce 1981 vznikla v kanadském Torontu prvni Spole¢nost Turnérova syndromu. O

osm let pozdéji vznikl u nas prvni ¢esky Klub divek a Zzen s Turnérovym syndromem.

Roku 1985 se =zdafilo prvni otéhotnéni zeny s Turnérovym syndromem
prostfednictvim asistované reprodukce. V roce 1997 se v Ceské republice narodilo prvni

zené s Turnérovym syndromem dité z darovaného vajicka.

Od roku 1986 probiha v USA 1é¢ba riistovym hormonem. Tuto moznost maji v Ceské

republice divky a Zeny s Turnérovym syndromem od roku 1992 také."”

" LEBL, J.; SNAJDEROVA, M.; ZAPLETALOVA, J. Turnérivv syndrom. Praha : Galén, 2003. ISBN
80-7262-204-8.
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1.5.2 Zakladni informace o Turnérové syndromu

1.5.2.1 Pfi¢ina vzniku Turnérova syndromu

Turnériv syndrom miize vzniknout na zaklad¢ jednoho ze tii nésledujicich druht

chromozomalnich poruch:
a) monozomie chromozomu X

- problém spociva v tom, ze namisto dvou chromozomil X je v bunkach pfitomen jen

jeden chromozom X

- k této situaci dochazi dvojim zptisobem 1) vajicko bez pohlavniho chromozomu X
je oplodnéno spermii nesouci chromozom X nebo 2) Vajicko nesouci chromozom X je

oplodnéno spermii bez pohlavniho chromozomu

- ze dvou tfetin pfipadi vzniku Turnérova syndromu je pfitomen chromozom
matetského pivodu, jde tedy o situaci, kdy bylo vajicko nesouci X chromozom oplodnéno

spermii nenesouci pohlavni chromozom

- projevy klinickych pfiznakli Turnérova syndromu jsou zavislé na tom, je-li

chromozom X matetského ¢i otcovského ptivodu
b) strukturalni aberace chromozomu X

- vznika pfi déleni bun€k, dojde k chromozomalnimu zlomu, nasledné rekonstrukci a

abnormalni kombinaci
¢) chromozomalni mozaika

- v organizmu jsou piitomny burky s riznymi karyotypy - sjednim chromozomem X
(karyotyp 45, X), buiky skaryotypem 46, XXX nebo 47, XXX, nebo strukturalné

zménénym chromozomem X, & s chromozomem Y*°

* LEBL, I.; SNAJIDEROVA, M.; ZAPLETALOVA, J. Turnériv syndrom. Praha : Galén, 2003. ISBN
80-7262-204-8.
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1.5.2.2 Frekvence vyskytu Turnérova syndromu

Turnériiv syndrom se vyskytuje vyhradné u zen. Incidence Turnérova syndromu mezi
zivymi novorozenaty zenského pohlavi se pohybuje mezi 0,0003% v Kanad¢ a 0,00224%

v Dansku.

1.5.2.3 Typické znaky Turnérova syndromu

*  Fyziologické odli§nosti

U divek a Zen s Turnérovym syndromem se projevuje fada fyzickych znak, jejichz
vyskyt je zavisly na typu karyotypu, ale nékdy jsou pozorovatelné i odliSnosti mezi

télesnymi projevy syndromu u zen stejného karyotypu.
U zZen s Turnérovym syndromem se projevuji vnéjsi fyzické znaky i organové
abnormality.

a) vngjsi fyzické znaky

- porucha rastu - dospéla evropskd zZena s Turnérovym syndromem dorusta
v pruméru 1443 +/- 6,7 cm; porucha ristu se projevuje témét u 100% vSech zen

s Turnérovym syndromem

- netypicky tvar krku - kratky krk s nizkou vlasovou hranici, pterygia colli (kozni

fasa tdhnouci se od ramen ke krku)

- usi - deformované, nizko posazené boltce, vzhledem k abnormalni stavbé boltce a
zvukovodu dochazi k casto se opakujicim zanétim stiedniho ucha, neziidka se vyskytuje i
nedoslychavost

- ofi - ptoza vicek (pokles hornich vicek), epikantus (kozni fasa vychazejici
z horntho vicka a zakryvajici vnitini koutek - typické také pro Downlv syndrom),
strabismus ($ilhani), myopie (kratkozrakost)

b) organové abnormality

- poruchy vyvoje ovarialni tkan¢ v dusledku poruchy hormonalni tvorby

- srdce a cévy - vady predevsim levé Casti srdce a aorty (koarktace aorty a aortalni
aneurizma), u 15% zen s Turnérovym syndromem se objevuje hypertenze neznamého

puvodu
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- vylucovaci systém - 40-70% zen s Turnérovym syndromem trpi vrozenou vadou

mocového ustroji, nejéastéjSim abnormalnim nalezem je podkovovita ledvina

- abnormality skeletu zapficinéné ristovou poruchou, tradicné skolioza

Obr. 8 Vybér z fotografii divek s Turnérovym syndromem®'

* Intelektové schopnosti

Uroveti intelektovych schopnosti zen s Turnérovym syndromem odpovida pfiblizné

urovni bézné populace.

MV

stavbé mozku, které jsou pravdépodobné zaptic¢inény nedostatkem estrogenu. V disledku
této skutecnosti maji zeny s Turnérovym syndromem sice velmi dobré verbalni schopnosti,
ale maji problémy s kratkodobou paméti, koncentraci, rozhodovanim, prostorovou orientaci

atd.

1.5.3 Vyvoj ¢lovéka s Turnérovym syndromem

Pii psani nasledujici podkapitoly jsem cerpala z publikace Jifiny Zapletalové, Jana
Lebla a Marty Snajderové (LEBL, J.; SNAJDEROVA, M.; ZAPLETALOVA, I. Turnériiv
syndrom. Praha : Galén, 2003. ISBN 80-7262-204-8.)

L EBL, J.; SNAIDEROVA, M.; ZAPLETALOVA, J. Turnériiv syndrom. Praha : Galén, 2003. ISBN
80-7262-204-8.
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1.5.3.1 Prenatalni obdobi

Zvysenou pravdépodobnost piitomnosti Turnérova syndromu Ize odhalit na zaklad¢

ultrazvukového vySetfeni, je-li prokazéna ptitomnost charakteristické triady:

a) cysticky hygrom v §ijové oblasti (spojeno s anomalnim vyvojem lymfatického

systému)
b) hromadéni lymfy pfevazné v oblasti nartt
c) postizeni levé Casti srdce

Dalsim zptsobem odhaleni zvysené¢ pravdépodobnosti chromozomalni odchylky je

screeningovy tripl test v 15-18. tydnu téhotenstvi.

Pokud ultrazvuk ¢i tripl test ukazi na moznost pfitomnosti Turnérova syndromu, je

doporucena amniocentéza, ktera toto podezieni potvrdi, ¢i vyvrati.

1.5.3.2 Novorozenec (0-1 mésic)

Porodni véha i délka dévcatek s Turnérovym syndromem byvaji nizsi, nez je bézny
pramér. Casto se objevuji otoky nartd piipadné i rukou a dal§i znaky souvisejici
s nedokonalym vyvojem lymfatického systému. Bezprosttedné po porodu je také nutno
fesit problémy spojené s vrozenymi vadami srdce, cév, ledvin a mocovych cest. Pokud
nebyl Turnériiv syndrom diagnostikovan v prenatdlnim obdobi, byva diagnostikovan casto

po porodu praveé na zakladé vyse zminénych znak.

1.5.3.3 Kojenecké abatoleci obdobi (1 mésic - 3rokv)

Do prvniho roku v€ku mohou mit dévcatka s Turnérovym syndromem problémy
s pfijimanim potravy zapii¢inéné celkovym neprospivanim a klenut&jsim patrem. Tyto

problémy odeznivaji, stejné jako otoky nohou béhem prvniho roku zivota.

V tomto obdobi se vyrazné projevuje rustové opozdéni za vrstevniky, které vede

v n¢kterych doposud neodhalenych ptipadech k diagnostice Turnérova syndromu.

1.5.3.4 Piedskolni vék

V tomto obdobi je velice vhodné zahajit 1écbu ristovym hormonem, ktera muze

vyrazné zvysit kvalitu budouciho zivota divky s Turnérovym syndromem.
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Dévcatko s Turnérovym syndromem bezesporu patii do bézného détského kolektivu.
Kolem tfetiho roku je vhodné provést komplexni psychologické vySetfeni a ptipadné

zahajit preventivni péci.

1.5.3.5 Skolni vék

Zagky s Turnérovym syndromem navitévuji prevazné bézné zakladni Skoly.
Vzhledem ktomu, ze az polovina divek ma problémy v uceni, je nékdy zapotiebi
pedagogicko-psychologické podpory. Toto obdobi je také citlivé na vnimani rozdili mezi
détmi a proto se muze stat, ze divka s Turnérovym syndromem bude spiSe inklinovat

k mladsimu kolektivu ¢i k dospélé autorité.

1.5.3.6 Dospivani

Vzhledem k abnormalnimu utvéafeni ovaridlni tkané neni obvykly pfirozeny nastup
puberty. V soucasné dob¢ maji divky a zeny s Turnérovym syndromem moznost podstoupit
hormonalni 1éCbu, které prispiva k zlepSeni jejich zdravotniho stavu a umoznuje jim

v budoucnu podstoupit umélé oplodnéni z darovaného oocitu.

1.5.3.7 Dospélost

Vzhledem k nabidce 1é¢by ristovymi a pohlavnimi hormony maji Zeny s Turnérovym
syndromem moznost vést plnohodnotny zivot i zalozit rodinu. V priméru se hormonalné
lécené Zeny dozivaji o deset az patnact let vysSiho veéku, nez diive Zeny nelécené.
S Turnérovym syndromem samoziejm¢ souvisi zdravotni problémy, ktery je vSak mozno

s uspéchem predchazet, ¢ije uspokojive fesit.

1.6 Syndrom Noonanové

Vzhledem k tomu, Ze se tento syndrom vyskytuje v populaci velmi malo, je tedy
pfirozené, Ze je bézné populaci témét neznamy. V Ceské republice neexistuje publikace,
ktera by se vénovala primarn¢ tomuto tématu a shrnovala alesponn nékolik zakladnich
informaci o této poruse. Proto v této kapitole budu cerpat ptedevSim ze zahrani¢nich

internetovych zdroju.
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1.6.1 Historie

Tento syndrom nese jméno pediatricky a kardiolozky Jecquelin Nonnanové, ktera
v roce 1963 publikovala zpravu o malé skupiné pacientli s abnormalnimi znaky v obliceji,
vrozenou vadou srdce a né€kolika klinickymi pfiznaky podobnymi Turnérové syndromu,

aviak s normalnimi chromozomy.*

1.6.2 Zakladni informace o syndromu

Symptomy provazejici syndrom Noonanové jsou velmi podobné symptomim
vyskytujicim se u Turnérova syndromu, proto je syndrom Noonanové nékdy oznacovan
jako fenokopie Turnérova syndromu ¢i Pseudo-Turnertiv syndrom. Syndrom Noonanové se
vSak, na rozdil od Turnérova syndromu, ktery se vyskytuje jen u zen, objevuje u Zzen i u

muzu.

1.6.2.1 Pfi¢ina vzniku syndromu Noonanové

Pravdépodobnou pfi¢inou vzniku syndromu Noonanové je chromozomalni

abnormalita lokalizovana na dlouhém raménku 12. chromozomu (12q24).7'**

Geneticka pficina byva odhalena jen u 50% pftipadii, v druhé poloviéce piipada
prip

pfichézi ke slovu diferencidlni diagnostika.

1.6.2.2 Frekvence vvskytu syndromu Noonanové

Cetnost vyskytu syndromu Noonanové v populaci je asi 0,15-0,025%, to znamena Ze

na 15000-25000 Zivé narozenych déti piipada jedno se syndromem Noonanové.”

[online], [cit. 26.8.2008]. Dostupné na WWW: <http://www.manbir-

online.com/diseases/noonan.htm>.

» [online]. Posledni aktualizace 19.1.2009 [cit.  12.2.2009]. Dostupné na WWW:
<http://www.de.wikipedia.org/wiki/Noonan-Syndrom>.

* LEBL, J.; SNAJIDEROVA, M; ZAPLETALOVA, I. Turnériiv syndrom. Praha : Galén, 2003. ISBN
80-7262-204-8.

»  [online]. Posledni aktualizace 19.1.2009 [cit.  12.2.2009]. Dostupné na WWW:

<http://www.de.wikipedia.org/wiki/Noonan-Syndrom>.
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Syndrom Noonanové se vyskytuje jak u divek tak i u chlapci, nenalezla jsem studii,

ktera by se zabyvala rozdilem v Cetnosti vyskytu této poruchy u muzi a zen.

1.6.2.3 Typické znaky syndromu Noonanové

Znaky syndromu Noonanové jsou velmi podobné znakiim typickym pro Turnériiv

syndrom, objevuji se mezi nimi v$ak nékteré odlisnosti.

e Fyziologické odlisnosti

Syndrom Noonanové je spojen s vngjSimi fyzickymi znaky 1 s organovymi

abnormalitami.
a) vn&jsi fyzické znaky
- porucha ristu - vyskytuje se ptiblizné u 50% ptipadii

- netypicky tvar krku - kratky krk s nizkou vlasovou hranici, pterygia colli (kozni

fasa tdhnouci se od ramen ke krku)

- usi - deformované, nizko posazené boltce, vzhledem k abnormalni stavbé boltce a
zvukovodu dochézi k Casto se opakujicim zanétim stfedniho ucha, neziidka se vyskytuje i

nedoslychavost
- Usta - gotické patro, hypoplasticka (nedovyvinuta) dolni Celist

- oCi - ptoza vicek (pokles hornich vicek), epikantus (kozni fasa u oka), strabismus
(silhani), myopie (kratkozrakost), uvadi se, ze déti se syndromem Noonanové maji vyrazné

krasné barevné oci
- vlasy byvaji Castéji kudrnaté
- zvyseny vyskyt matetskych znamének na kiizi
b) organové abnormality
- srdce a cévy - vady predevSim pravé casti srdce (stendza pulmondlni chlopné,

zbytnéni srde¢niho svalu - hypertroficka kardiopatie nebo defekt siiového septa)

* Intelektové schopnosti

U jedné tretiny osob se syndromem Nonnanové se vyskytuje lehké mentalni

postiZeni.
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Obr. 9 Ctyfleta divka se syndromem Noonanové

1.6.3 Vyvoj ¢lovéka se syndromem Noonanové

1.6.3.1 Prenatalni obdobi

Syndrom Noonanové vznikd jiz v prenatdlnim obdobi, tato porucha vsSak neni

béznymi predporodnimi vySetienimi odhalitelna.

1.6.3.2 Novorozenec (0-1 mésic)

K diagnostice dochazi vétSinou az po porodu, kdy se u ditéte objevuji odlisSné
fyziognomické znaky a Casto i akutni kardiovaskularni obtiZze spojené s vrozenou srdecni

vadou.

Diagnostika se provadi na zaklad€ genetického vySetieni, pfipadné¢ diferencidlni

diagnostiky.

1.6.3.3 Kojenecké a batoleci obdobi (Tmésic - 3 roky)

V tomto obdobi dit¢ zaostavd za svymi vrstevniky v oblasti ristu, motorického a
fecového vyvoje. Je vhodné vyuzit sluzeb poskytovatelll rané péce a nasledné specialné

pedagogickych center.
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1.6.3.4 Ptedskolni vék

Velmi vhodné je zatazeni ditéte do predskolniho zafizeni odpovidajiciho jeho

intelektové Grovni.

1.6.3.5 Skolni v&k

Zaci se syndromem Noonanové navitdvuji skoly odpovidajici jejich mentalnim
schopnostem. Casto dochazi k odkladu $kolni dochazky vzhledem k riistovému,

motorickému a fe¢ovému opozdéni a socidlni nezralosti.

1.6.3.6 Dospivani

O zvléstnostech v dospivani ¢lovéka se syndromem Noonanové nebyla u nds zatim
zvetejnéna zadna laicka ani odbornd literatura, ale da se predpokladat, ze v dospivani se
Clovék se syndromem Noonanové vyrovnava se svou odliSnosti a je tedy vhodna

psychologickéa podpora.

1.6.3.7 Dospélost

O dospé€lém zivot¢ jedinci se syndromem Noonanové toho mnoho nevime, ale opét
lze predpokladat, ze se ve svém dospelém zivoté potykaji se svou odliSnosti a se

zdravotnimi problémy piidruzenymi k jejich vrozené chromozomalni odchylce.

1.7 Porovnavaci tabulka

viz piiloha €. 1

1.8 Vvskyt sledovanych syndromu v literature a médiich

1.8.1. Odborna literatura

V této ¢asti uvedu zadkladni odbornou literaturu, kterou jsem vyhledala pfi snaze o
prvni seznameni se syndromy zminovanymi v této diplomové praci a také uvedu, zda jsem
v ni ona zminéna témata nalezla, ¢i ne a ptipadné pod jakym heslem. Tituly jsou uvedeny

dle abecedniho potadi pfijmeni autord.

35



Pod citaci knihy, o kterou se jednd, uvadim, jak jsou jednotlivé syndromy v publikaci
oznacovany (prvni heslo oznacuje o ktery syndrom se jednd a druhé heslo za pomlckou je
zpusob oznaceni syndromu v dané knize), pfipadné kde a vjakém rozsahu se informace o

daném syndromu nachazi.

CERNA, M. a kol. Ceskd psychopedie. Praha : Karolinum, 2008. ISBN 978-80-
246-1565-3.

- v kapitole s nazvem ,,Stru¢né charakteristiky nejcastéji se vyskytujicich syndromu
spojenych s mentalni retardaci" je uveden Downlv syndrom, Prader-Willi syndrom a

Turnériv syndrom. O kazdém z nich je uvedeno nékolik zdkladnich informaci
* Downiiv syndrom - Downiv syndrom
* Syndrom Prader-Willi- Prader-Williho syndrom nebo Pradertiv-Williho syndrom

* Turnériv syndrom - Turnértiv syndrom
* Syndrom Noonanové - nezminén

HARTL, P.; HARTLOVA, H. Psychologicky slovnik. Praha : Portal, 2005. ISBN
80-7178-303-X.

* Downiiv syndrom - nemoc Downova, syndrom Downlv, mongolizmus
* Syndrom Prader-Willi- nezminén

* Turnériv syndrom - syndrom Turnérav
* Syndrom Noonanové - nezminén

HUGO, J.; VOKURKA, M. a kol. Velky lékaisky slovnik. Praha : Maxdorf, 2007.
ISBN 978-80-7345-130-1.
* Downiiv syndrom - Downova nemoc, Downtiv syndrom
* Syndrom Prader-Willi- Syndrom Pradera-Williho
* Turnérav syndrom - Turnériv syndrom
* Syndrom Noonanové - Syndrom Noonanové (pseudo Turnériv syndrom)

KREJCIiROVA O. Kapitoly ze specidlnipedagogiky. Praha : Eteria, 2002. ISBN
80-238-8729-7.
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* Downtiv syndrom - Downova choroba (heslo v Rejsttiku vybranych odbornych vyrazi)
* Ostatni vyhledavané syndromy nezminény

MARES, J.; PRUCHA, J.; WALTEROVA, E. Pedagogicky slovnik. Praha :
Portal, 2008. ISBN 976-800-7367-416-8.
* Downtlv syndrom - heslo Downtiv syndrom
* Ostatni vyhledavané syndromy nezminény

PIPETKOVA, J. a kol Kapitoly ze specidlni pedagogiky. Brno : Paido, 2006.
ISBN 80-7315-120-0.

* Downlv syndrom - pojem Downiiv syndrom v kapitole ,,Psychopedie" a nékolik

informaci o tomto syndromu
* Ostatni vyhledavané syndromy nezminény

RENOTIEROVA, M.; LUDVIKOVA,L. Specidlni pedagogika. Olomouc
Univerzita Palackého v Olomouci, 2004. ISBN 80-244-0873-2.
* V této publikaci nejsou uvedeny informace ani ojednom z hledanych pojmd.

SOVAK, M. a kol Defektologicky slovnik. Jino¢any : H&H, 2000. ISBN 80-
86022-76-5.

* Downiv syndrom - Downova nemoc, Langdon-Downova nemoc, oligofrenie

mongoloidni, oligofrenie kalmicka

* Ostatni vyhledavané syndromy nezminény

SVARCOVA, 1. Mentilni retardace. Praha : Portal, 2006. ISBN 80-7367-060-7.
» Kapitola ,,Vychova a vzdélavani déti s Downovym syndromem"
* Ostatni vyhledavané syndromy neuvedeny

VAGNEROVA, M. Psychopatologie pro pomahajici profese. Praha : Potal, 2004.
ISBN 978-80-7367-414-4.

* Downliv syndrom - pojem Downtiv syndrom v kapitole ,,Typy mentdlni retardace

v zévislosti na etiologii" a n€kolik informaci o tomto syndromu

* Ostatni vyhledavané syndromy neuvedeny
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VALENTA, M.; MULLER, O. Psychopedie. Praha : Portal, 2007. ISBN 978-80-
7320-099-2.

» Kapitola ,,Etiologie mentalniho postizeni" a v ni podkapitola ,,Prenatdlni pficiny" -
vyskytuje se pojem Downiiv syndrom

* Ostatni vyhleddvané syndromy neuvedeny

1.8.2 Popularné naucna a beletristicka literatura

V bézné dostupnych knihovnach piedeviim v Praze a stiednich Cechach jsem nalezla
popularné naucnou a beletristickou literaturu pouze k tématu Downova syndromu.
Vétsinou se jedna o knihy vypravéjici zivotni piibéh osob s postizenim c¢i jejich rodin,
v nékterych ptipadech je toto vypraveéni spojeno se zakladnimi informacemi o syndromu.
Zajimavosti jsou knihy autorky Denisy Stfihavkové, tato mlada Zena je sama postizena
Downovym syndromem, vydala jiz tfi publikace, znich dvé jsou inspirovany jejim

vlastnim zivotem. NiZe uvadim nejzajimavéjsi nalezené tituly.

DRIJVEROVA, M. Domov pro Martany. Praha : Albatros, 1998. ISBN 80-00-
00614-6.

STRUSKOVA, O. Déti zplanety D. S. Praha : G plus G.,1999. ISBN 80-86103-31-5.
STRIHAVKOVA, D. Na tom zdlezi. Praha : JPM, 1999. ISBN 80-86313-01-8.
STRIHAVKOVA, D. Na tom zdleziIl. Praha: JPM, 2001. ISBN 80-86313-10-7.

STRIHA VKOVA, D. Denisa: Povidkova kniha mladé zeny s DS. Praha : PM, 2006.
ISBN 80-86313-19-0.

SEDY, I. Babicciny pohddky. Olomouc : OLOMOUC, 2005. ISBN 80-7182-188-8.

ZUCKOFF, M. Naia se smi narodit. Praha : Portal, 2004. ISBN 80-7178-827-9.

1.8.3 Televize

V internetové archivu jsem se pokusila nalézt nazvy takovych potadl, které se
zabyvaji tématikou Downova syndromu, syndromu Prader-Willi, Turnérova syndromu a
syndromu Noonanové. Nejcasteji zastoupeny byl opét Downtliv syndrom, existuji i potfady
s tématikou Turnérova syndromu a dokonce i syndromu Prader-Willi. Na téma syndrom
Noonanové nebylo v Ceské republice zatim natoéeno a odvysilano nic.
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Diagnoéza - Prader-Willi syndrom, Otesanek
- Turnértiv syndrom, Ja jsem ja (pfibch zpévacky Lenky Kosinové)
- Downllv syndrom, Nejsem jako ostatni

Spolecné ve Skole - potad o integraci déti s DS do béznych skol

Popularis - Patrani po Downov€é syndromu - popularné veédecky potfad o

vySetfovacich metodach k zjisténi Downova syndromu

Cervitek v hlavé - dokumentarni film - pofadem provazi Jifi Sedy, mlady muz

postizeny Downovym syndromem

Bledémodry svét - Na tom zaleZi - Zivot o¢ima Denisy St¥ihavkové a Jitiho Sedého

Tyhle déti - americky film

Jewel - americky film

1.8.4 Tuzemské internetové zdroje

V nésledujici ¢asti uvedu tuzemské internetové zdroje, které informuji predevs§im o
problematice jednotlivych syndromt, nejde tedy o webové stranky, které naptiklad

prezentuji ¢innost organizace.

1.8.4.1 Downuv syndrom

www.downsyndrom.cz

- www.downuv-syndrom.cz

www.dobromysl.cz

www.trisomie21.cz

1.8.4.2 Syndrom Prader-Willi

- www.prader-willi.cz

-www.rustovyhormon.cz/prader-willi-syndrom

1.8.4.3 Turnéruv syndrom

www.turneruvsyndrom.cz
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- www. rustovyhormon. cz/turneruv-syndrom-ts

1.8.4.3 Syndrom Noonanové

- v Ceské Republice zatim neexistuji internetové stranky zabyvajici se vyhradné

tématem syndrom Noonanové

1.9 Spolky, sdruZeni a kluby v Ceské Republice

1.9.1 Downiiv syndrom

Mnoho spole¢nosti, klubli a sdruzeni v Ceské republice se zabyva problematikou
osob narozenych s Downovym syndromem stejné¢ jako osob s dal§imi vrozenymi
postizenimi, proto niZze uvadim jen ty, které se zabyvaji predevSim lidmi s Downovym

syndromem.

Klub rodi¢u a pratel déti s Downovym syndromem

- klub sidli na adrese Stibrova 1691, Praha 8 - Kobylisy

- tento klub vydava tiikrat roén€ (duben, zafi, prosinec) Casopis s nazvem ,,Plus 21" -

titulni stranky dvou dil z roku 2008 viz ptiloha ¢.2 a pfiloha ¢.3
- informace o klubu jsou k nalezeni na webovych strankdch www.downsyndrom.cz

- klub provozuje Centrum rané a integracni péce o déti s Downovym syndromem pfi

specialné pedagogickém centru Stirova (Stirova, Praha 8 - Kobylisy)

- provozuje téZ Centrum pro déti Skolniho v&ku, které nové sidli na Praze 14 ve

Vybiralové ulici v aredlu byvalé mateiské Skoly

Klub Downova syndromu - Spole¢nost pro podporu lidi s mentdlnim postizenim v

Ceské republice

- toto obcCanské sdruzeni bylo zalozeno v roce 1992 v Marianskych Laznich

- adresa: Nova Pasifska 29, Jablonec nad Nisou

- informace o tomto sdruzeni naleznete na webovych strankdch na drese

www. downuv-syndrom. cz

Ovecka
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- tato obecné prospéina spolednost byla zalozena vroce 2003 v Ceskych
Bud¢jovicich

- sidli na adrese Plachého 25, Ceské Bud&jovice

- internetové stranky této organizace naleznete ne www.ovecka.eu

Mandlové o¢i - Klub rodi¢u a piatel osob s Downovym syndromem

- toto svépomocné sdruzeni s celostatni plisobnosti bylo zalozeno roku 2003 a

orientuje se na problematiku osob s DS a DMO
- sidli na adrese Erbenova 1118, 742 21 Kopfivnice
- informace o sdruzeni naleznete na webovych strankdch www.mandloveoci.cz
Klub Okénko

- tato neziskové organizace vznikla v roce 2002, soustfed’'uje se na rodiny déti s DS,

ale v pé¢i ma i rodiny déti s DMO, autizmem atd.
- sidli na adrese Artura Krause 2344-5, Pardubice

Usmeév

- obCanské sdruzeni pro pomoc lidem s Downovym syndromem

- tato organizace sidli v Brn¢, Foltynova 35

- vice informaci naleznete ne www.usmevy.cz

Ctyflistek

- Sdruzeni déti s Downovym syndromem sidlici v Ostravé

1.9.2 Syndrom Prader-Willi

SdruZeni rodici déti se syndromem Prader-Willi
- oficialni vznik je datovan v roce 2003

- toto sdruzeni provozuje informaéni a vzdéldvaci webové stranky na adrese

www. prader-wi lli.cz
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1.9.3 Turnériiv syndrom

Klub divek a Zen s Turnérovym syndromem
- tento klub byl zaloZen roku 1989
- sidli na adrese Kladenska 1, Praha 6

- od roku 1990 vydava tento klub Casopis s ndzvem ,,Técko"

1.9.4 Syndrom Noonanové

- v Ceské republice nebyla zatim zaloZzena ani jedna organizace zabyvajici

vyhradné problematikou osob se syndromem Noonanové
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2. EMPIRICKA CAST

V nasledujici empirické casti této diplomové prace se zabyvam prizkumnym

Setfenim zaméfenym na informovanost studenti, odborniki a pracovnikii v oboru

pomahajicich profesi o jednotlivych syndromech srovnavanych v této praci.

V druhé casti jsou uvedené kasuistiky dvou déti - jednoho se syndromem Prader-
Willi a jednoho se syndromem Noonanové. Kasuistiky déti s Downovym a Turnérovym
syndromem jsem neuvedla zamérné, v literatuie knizni i1 elektronické jsou snadno
dostupné. Rad¢ji jsem se zaméfila na kasuistiky déti se syndromem Prader-Willi a

syndromem Noonaové a vénovala jim vice ¢asu.

2.1 Pruzkumné Setreni

Jednim z ukoli mé diplomové prace je zjistit, nakolik jsou studenti, odbornici a
pracovnici v oboru pomahajicich profesi informovani o jednotlivych syndromech, jejichz

srovnavani je tématem mé prace.

2.1.1 Harmonogram prizkumného Setieni

2.1.1.1 Piipravna faze

Nejprve je tieba urcit cil prizkumného Setieni, nasledné vybrat vhodnou metodu a

techniku Setfeni. Déle vytvofit dotaznik a vybrat vhodny soubor dotazovanych.

2.1.1.2 Vlastni Setfeni

Néasleduje pokusné Setfeni na malém vzorku respondentli, konzultace snimi a

ptehodnoceni vhodnosti dotazniku.

Osloveni Sirokého vzorku respondentli a motivace.

2.1.1.3 Vyhodnocovani

Soucet, vyhodnoceni, grafické zndzornéni a analyza ziskanych dat. Uvaha nad

ziskanymi informacemi.
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2.1.2 Cil prizkumného Setieni

Cilem prizkumného Setfeni je zjistit nakolik jsou vySe zminéni dotazovani
informovani o geneticky podminénych syndromech srovnavanych v této praci. Ktery ze
Ctyf srovnavanych syndromt je v této populaci nejznamé;jsi a ktery naopak nejméne znadmy.
Dale sleduji, odkud dotazovani dané informace ziskavaji, kde se s nimi nejcastéji setkavaji

a nakolik jsou jejich znalosti kvalitni.

2.1.3 Vybér vhodné metody a techniky

Pro své Setieni, které jsem chtéla zaméfit kvantitativné, nikoliv kvalitativng, jsem si
vybrala metodu dotaznikového Setfeni, konkrétné¢ techniku dotazniku s uzavienymi
otazkami. Dotaznikové Setfeni se mi jevi jako nejvhodnéjsi zplsob osloveni Sirokého

spektra respondenti.

2.1.4 Popis dotazniku

Pro sbér dat jsem si vytvortila vlastni nestandardizovany dotaznik. Tento dotaznik ma
Ctyfi Casti, kazda je zaméfend najeden syndrom. Prvni se zabyva Downovym syndromem,
druhd syndromem Prader-Willi, tfeti Turnérovym syndromem a ctvrtd syndromem

Nonnanove.
Kazda z ¢asti obsahuje pét uzavienych otazek.

Prvni otdzka se zaméfuje na znamost sledovaného syndromu. Dotazovany ma
moznost odpovédét jednim ze Ctyf zplisobll na otdzku, zda se s danym sledovanym

syndromem nékdy setkal.

Druha otdzka zkouma, zda se dotazovany nékdy setkal s osobou, kterd je postizena
sledovanym syndromem. Opét si miiZze vybrat a odpovédét pomoci jedné z nabizenych

odpovedi.

Treti otdzka se ptd, zda dotazovany nékdy cetl néjakou tiSténou literaturu o
sledovaném syndromu a o ktery z nabizenych pramenii se jednalo. Respondent mize
oznaCit vice moznosti z nabizenych c¢tyfech zdroji, nebo v ptipad€, Ze o sledovaném

tématu nic necetl, zaskrtnou odpovéd, kterd vypovida v tomto smyslu.
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Ctvrtad otdzka zkoumd, zda se dotazovany setkal s danou problematikou vjiném
médiu, nez bylo uvedeno v otazce ¢islo tfi. Tentokratjsou mu nabizeny tfi riiznd masmédia,
z nichz miize zaskrtnou jedno, dvé nebo vSechny tfi. Opét je zde nabizena i moZnost

vyjadfit, Ze se dotazovany s danym syndromem prostfednictvim téchto médii nesetkal.

Pét4 otdzka mapuje kvalitu znalosti o jednotlivych syndromech, pfedev§im co se tyce
vnéjSich projevi téchto geneticky podminénych postizeni. VétSina nabizenych moznosti je
zjistitelnd pouhym okem, ¢i kratkym sledovadnim ¢i rozhovorem, jednd se o zakladni

informace o sledovanych geneticky podminénych syndromech.

2.1.5 Charakteristika souboru dotazovanych

Oslovila jsem studenty, odborniky a pracovniky v oboru poméhajicich profesi. Slo o

osoby muzského i Zenského pohlavi, ve véku od osmnacti let, mluvici ¢eskym jazykem a

~veer oy

Zijici na izemi Ceské republiky.

2.1.6 Prvni verze dotazniku

Prvni dotaznik viz pfiloha ¢.4

2.1.7 Vyhodnoceni pokusného Setfeni

Pii pokusném Setfeni bylo osloveno deset respondentl. V diskuzi po vyplnéni
dotaznikli se neobjevily Z4dné namitky na konstrukci a obsah. Dotaznik byl oznaen za

srozumitelny, dobfe strukturovany a ne pfili§ narocny.

Pfi vyhodnocovani téchto dotaznikl jsem vSak zjistila, Ze mnou vytvofeny dotaznik
nebyl konstruovan spravng, protoze patd otdzka je obtizné vyhodnotitelna a graficky

znazornitelnd, u této otdzky chybi moznost ,,nevim".

2.1.8 Druha verze dotazniku

Druha a konec¢na verze dotazniku viz ptiloha ¢.5
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2.1.9 Vlastni dotaznikové Setieni

Pro sbér dat bylo osloveno dvé sté respondentli, v pfevazné vétSiné Slo o Zeny a to
bud’ studujici nebo pracujici v oboru pomahajicich profesi. Nejcastéji se jednalo o osoby

zabyvajici se pfimo specialni pedagogikou, dale socialni praci ¢i psychologii.

Bylo rozdano dvé sté dotazniki, z nichz se vratilo sto padesat Sest zpét a z toho bylo

sto tficet dva vyplnénych.

2.1.10 Grafické znazornéni a analyza ziskanych dat

V nasledujici Casti se vénuji grafickému znazornéni sebranych dat a analyze vysledkt

dotaznikového Setieni.
Vysledky jsou uspotadany tak, ze vzdy kjedné otazce jsou uvedeny vysledky
odpovédi ohledné vsech cCtyfech srovnavanych syndromt v pofadi Downlv syndrom,

syndrom Prader-Willi, Turnériiv syndrom a jako posledni syndrom Noonanové. Postupuji

od prvni otazky k paté.

2.1.10.1 Prvni otazka dotazniku

- Setkal/a jste se nékdy s pojmem Downuv syndrom / syndrom Prader-

Willi / Turnéruv syndrom / syndrom Noonanové?

Setkal/a jste se nékdy s pojmem Downtv syndrom?

Setkal/a jste se nékdy s pojmem Downiiv syndrom?

* 1%n * 1a) Ano, tento pojem je mi
0% velmi dobfe znam,

setkavam se s nim Casto.
*1b) Ano, uzjsem se s nim

nékde setkala.

* 1c) Nevim, néco mi to
pfipomina.

* 1d) Ne, tento pojem jsem
nikdy neslysel/a.

* 92%

* nevyplnéno
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Vyse uvedeny graf zndzornuje vysledky odpovédi na prvni otazku zaméfenou na

znamost pojmu Downav syndrom.

Pro 92,7% respondentll byl nazev tohoto genetického postizeni velmi dobfe zndm a
vypovedeli, ze se s nim Casto setkavaji. Tato skuteCnost odpovida nejen frekvenci vyskytu
tohoto postizeni mezi osobami, se kterymi se v oblasti specialni pedagogiky, socialni prace

a psychologie setkavame, ale téz frekvenci vyskytu v bézné populaci.

o Setkal/a jste se n€kdy s pojmem syndrom Prader-Willi?

Setkal/a jste se nékdy s pojmem syndrom Prader-
Willi?

* 1a) Ano, tento pojem je mi
velmi dobfe znam, setkavam

™ 2% se s nim casto.
* 1b) Ano, uzjsem se s nim
nékde setkala.
d50% . . .
MY \'Yyn20% + 1c) Nevim, néco mi to

pfipomina.

* 1d) Ne, tento pojem jsem
nikdy neslysel/a.

* nevyplnéno

Dle grafického zndzornéni vysledki odpovédi na otdzku ohledné¢ zndmosti pojmu

syndrom Prader-Willi odpovédé¢la polovina dotazovanych, Ze tento pojem nikdy neslySela.
Ptiblizn€ dvaceti procentim respondentti tento nazev piipadal povédomy.

Asi jedenadvacet procent dotazovanych odpovédélo, Ze se s timto pojmem jiz nékde
setkalo a jen o malo vice nez dvou procentim dotazovanych bylo oznaceni tohoto

geneticky podminéného syndromu velmi dobfe znamé.

Vysledky koresponduji dle mého nazoru stim, ze v posledni dobé se o tomto
syndromu vice mluvi v souvislosti s hormonalni 1é¢bou, kterd u nds byla oficialné

odstartovana koncem roku 2001.
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Setkal/a jste se nékdy s pojmem Turnérav syndrom?

Setkal/a jste se nékdy s pojmem Tumertivsyndrom?

* 1a) Ano, tento pojem je mi

17% D7% velmi dobfe znam, setkavam
/‘ se s nim ¢asto.
. 0 * 1b) Ano, uzjsem se s nim
17% nékde setkala.

* 1c) Nevim, néco mi to
pfipomina.

* 6%

* 1d) Ne, tento pojem jsem
nikdy neslySel/a.

W63% * nevyplnéno

Pojem Turnértiv syndrom byl zndmy témeét sedmdesati procentim dotazovanych. Pro

Sest a pul procenta byl znam velmi dobfe, necelych Sedesat tfi a ptl procent dotazovanych

se s nimjiz n¢kdy setkalo.

Tyto vysledky dle mého ndzoru vypovidaji o tom, ze Turnériv syndrom neni
v oblasti pomahajicich profesi novinkou, ale vzhledem k tomu, ze Zeny postizené timto
syndromem nejsou postizeny mentalni retardaci, nevyhledéavaji tak Casto sluzeb specidlnich
pedagogt. Tizi je spiSe problém nizkého vzristu a neplodnosti, které je tieba fesSit
s odbornikem z oblasti mediciny. V oblasti pomahajicich profesi se tyto zeny obraceji dle

mého ndzoru Castéji na psychology.
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Setkal/a jste se n€kdy s pojmem syndrom Nooanové?

Setkal/a jste se nékdy s pojmem syndrom Nooanové?
re 0%

. 5%

W 16% 03%

* 1a) Ano, tento pojem je mi
velmi dobfe znam,

setkavam se s nim Casto.
*1b) Ano, uzjsem se s nim

nékde setkala.

* 1¢) Nevim, néco mi to
pfipomina.

* 1d) Ne, tento pojem jsem
nikdy neslySel/a.

* nevyplnéno

. 76%

Z grafu vyplyva, Ze pojem syndrom Noonanové je mezi dotazovanymi téméft

neznamy.
Jen 5,3% respondentti odpovédeélo, Ze sejiz s timto pojmem nékde setkali.

Zbyvajicich 94,7% dotazovanych si k tomuto pojmu nedokazalo nic pfifadit, nikdy o

ném neslyseli, nebo na tuto otazku vibec neodpoveédéli.
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2.1.10.4 Ctvrtd otazka dotazniku

- Setkal/a jste se nékdy s ¢lovéekem s Downovvm syndromem / se

syndromem Prader-Willi / s Turnérovym syndromem / se syndromem

Nonnanové?

o Setkal/a jste se n€kdy s ¢lovékem s Downovvm syndromem?

Setkal/a jste se nékdy s ¢lovékem s Downovym
syndromem?

* 1%1
o %, + 2a) Ano, potkal/a jsem
jich uz vice.
* 2b) Ano, jednoho jsem
potkal/a.

» 2c) Ne, nepotkal/a.

» 2d) Nevim, nepoznal/a
bych to.

* nevyplnéno

* 9%

Na otazku, zda se jiz nékdy setkali s Clovékem postizenym Downovym syndromem,

odpovédelo 97,6% respondentl Ze opakované a 1,6% Ze alespoii jednou v Zivoté ano.

Tedy vice nez 99% dotazovanych se alespon jednou v zivoté setkalo s clovékem
s Downovym syndromem. Stejn¢ jako odpovédi na prvni otdzku koresponduji dle mého
nazoru 1 tyto odpovédi s frekvenci vyskytu Downova syndromu v populaci a mezi klienty

pomahajicich profesi.
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Setkal/a jste se nékdy s ¢lovékem se syndromem Prader-Willi?

Setkal/a jste se nékdy s ¢lovékem se syndromem
Prader-Willi?

f_, 3% + 2a) Ano, potkal/a jsem

112% jich uz vice.

WO

2b) Ano, jednoho jsem

potkal/a.
|

2c) Ne, nepotkal/a.

2d) Nevim, nepoznal/a
bych to.

515 * nevyplnéno
hd o

Na otazku, zda se nékdy setkali s ¢lovékem se Syndromem Prader-Willi, odpovédélo

12,2% dotazovanych, ze ano. Z toho vice nez tfi procenta dotazovanych se setkala

s Clov€kem se syndrom Prader-Willi jiz vicekrat.

o Setkal/a jste se nékdy s ¢lovékem s Turnérovym syndromem?

Setkal/a jste se nékdy s ¢lovékem s Turnérovym

syndromem?
« 2a) Ano, potkal/a jsem
W 10% B11% jich uz vice.
* 2b) Ano, jednoho jsem
potkal/a.
028% |22% » 2c) Ne, nepotkal/a.

» 2d) Nevim, nepoznal/a
bych to.

* nevyplnéno

029%

Vice nez tfiatficet procent respondentli se alesponl jednou v zivoté setkalo s Zenou

postizenou Turnérovym syndromem.

Vice nez dvacet devét procent odpovidajicich se s takovou osobou nikdy nestkalo a

dvacet osm procent respondentti odpovédélo, Ze 1 kdyby Zenu s timto syndromem potkali,

tak by to nepoznali.
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Tyto vysledky svéd¢i dle mého ndzoru o tom, ze nazev Turnértiv syndrom je sice

mezi dotazovanymi zndmy, ale jen jako pojem a souhrn zékladnich ptiznaki.

o Setkal/a jste se nékdy s ¢lovékem se syndromem Noonanové?

Setkal/a jste se nékdy s ¢lovékem se syndromem
Noonanové?

E30%

e 0% » 2a) Ano, potkal/a jsem
jich uz vice.
* 12% ) )
» 2b) Ano, jednoho jsem

potkal/a.
* 2c¢) Ne, nepotkal/a.

» 2d) Nevim, nepoznal/a
bych to.
* nevyplnéno
* 66%

Na otazku, zda se dotazovani n¢kdy setkali s ¢lovékem postizenym syndromem

Noonanové neodpovédél nikdo kladné.

Vice nez dvanact procent je piesvédCeno o tom, ze se s takovym clovékem nikdy
nesetkali a necelych Sedesat Sest procent dotazovanych odpovédélo, ze i kdyby se

s takovou osobou setkali, stejné¢ by to nepoznali.

Odpovédi zrcadli skutecnost, ze lidé se syndromem Noonanové se v populaci

vyskytuji velmi ztidka, a ze tento syndrom je nedostatecné¢ znamy.
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2.1.10.4 Ctvrta otazka dotazniku

_ Cetl/a jste n&kdy n&co o Downové syndromu / syndromu Prader-Willi /

Turnérové syndromu / syndromu Noonaoveé?

« Cetl/a jste nékdy né&co o Downové syndromu?

Cetl/a jste nékdy néco o Downové syndromu?

* 3a) Ano, Cetl/a jsem

90 beletristickou knihu na

80

toto téma.

* 3b) Ano, cetl/a jsem
odbornou knihu na toto
téma.

+ 3c) Cetl/a jsem &lanek v
bézném Casopise na
toto téma.

+ 3d) Cetl/ajsem &lanek
v odborném Casopise
na toto téma.

* 3e) Necetlajsem o
tomto tématu nic.

: e 0 + nevyplnéno

41

(6}

Odpovédi na tuto otdzku vypovidaji o tom, zjakych zdroji cerpaji dotazovani
informace o tomto syndromu a také poukazuji na to, ze tisténych material na toto téma je
dostatek a jsou dobfe dostupné. Tato skutecnost odpovida informacim, které¢ jsem uvedla

v kapitole 1.8 Vyskyt sledovanych syndromt v literatufe a médiich.

Graf ukazuje, ze nejCastéji dotazovani CcCerpali informace o tomto syndromu

z odbornych publikaci. Jen pét respondentti odpovédélo, ze o tomto tématu necetli nic.
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90
80
70
60
50
40
30
20
10

O syndrom Prader-Willi existuje velice malo publikaci, tomu také odpovida, Ze

dvaaosmdesat dotazovanych o tomto problému necetlo nic a osmnact na otazku

Cetl/a jste nékdy n&co o syndromu Prader-Willi?

Cetl/a jste nékdy néco o syndromu Prader-Willi?

neodpovédélo vibec.

Pét ze sto dvaceti tfrech dotazovanych uvedlo, ze Cetli o tomto syndromu odbornou

knihu, dva dotazovani Cetli o tomto tématu v bézném casopise a osm respondentii ¢etlo o

syndromu Prader-Willi v odborném casopise.
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3a) Ano, cCetl/a jsem
beletristickou knihu na
toto téma.

3b) Ano, Cetl/a jsem
odbornou knihu na toto
téma.

3c) Cetl/a jsem &lanek v
bézném Casopise na
toto téma.

3d) Cetl/a jsem ¢lanek
v odborném Casopise
na toto téma.

3e) Necetla jsem o
tomto tématu nic.
nevyplnéno



Cetl/a jste n&kdy n&co o Turnérové syndromu?

Cetl/a jste nékdy néco o Turnérové syndromu?

3a) Ano, cCetl/a jsem

60 beletristickou knihu na
toto téma.
50 48 + 3b) Ano, &etl/a jsem
odbornou knihu na toto
40 témav.
» 3c) Cetl/a jsem clanek
30 30 v bézném Casopise na
toto téma.
20 ) + 3d) Cetl/ajsem ¢&lanek
11 U v odborném &asopise
na toto téma.
10 9 » 3e) Necetlajsem o
0 ’ tomto tématu nic.

* nevyplnéno

Ptestoze je Turnériv syndrom zndmym pojmem a vySlo o ném vice publikaci,
Ctyficet osm ze sto dvaceti tfi dotazovanych odpovédélo, ze o tomto tématu nic necetli a

sedmnact respondentl dotaznik vitbec nevyplnilo.

Nejcastéji se s timto tématem dotazovani setkali v odborném casopise, dale v bézném

Casopise, odborné literatuie a nejméné Casto v beletrii.

« Cetl/a jste nékdy néco o syndromu Noonanové?

Cetl/a jste nékdy néco o syndromu

Noonanové? ; )
» 3a) Ano, Cetl/ajsem

beletristickou knihu na
90 - —84 toto téma.

80 » 3b) Ano, Cetl/a jsem
odbornou knihu na toto
70 téma.
60 + 3c) Cetl/a jsem &lanek
50 v bézném Casopise na
toto téma.
40 « 3d) Cetl/a jsem &lanek
30 v odborném c¢asopise
20 na toto téma.
» 3e) Necetlajsem o
1P 02 =20 mae0 tomto tématu nic.
0 * nevyplnéno

Vysledky odpovédi na tuto otazku opét zrcadli skutecnost, ze o syndromu Noonanové

u nas zatim nebyla zatim z4dné ucelend publikace.
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2.1.10.4 Ctvrta otazka dotazniku

- Setkal/a jste se nékdy s pojmem Downuv syndrom / syndrom Prader-

Willi / Turnéruv syndrom / syndrom Noonanové v jinvch dal§ich médiich?

» Setkal/a jste se n€kdy s pojmem Downuv syndrom v jinych dal§ich médiich?

Setkal/a jste se s pojmem Downiiv syndrom v jinych
dalSich médiich?

140
118
120
100 * 4a) V televizi.
80 o *4b) V radiu.
*4c) Na internetu.
60 44 *4d) Nestkal/a
40 * nevyplnéno
20
3 2
0

Odpovédi dotazovanych na tuto otdzku vypovidaji o tom, ze pojem Downiv syndrom
se v masmédiich objevuje Casto. Téméf vSichni dotazovani vid€li na toto téma poirad

v televizi a vice nez polovina respondentli se s pojmem Downiiv syndrom setkala na

internetu.
e Setkal/a iste se nékdy s pojmem syndrom Prader-Willi v jinych dalSich
médiich?
Setkal/a jste se s pojmem syndrom Prader-Willi v jinych
dalSich médiich?
100 86
80
e 4a) V televizi.
60 + 4b) V radiu.
¢ 4c) Na internetu.
40 ¢ 4d) Nestkalla.
23 * nevyplnéno
20 11
L
0 o
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Na tuto otazku téméf sedmdesat procent tedy osmdesat Sest ze sto dvaceti tii

dotazovanych odpovédélo, ze se s pojmem syndrom Prader-Willi v masmédiich nikdy

nesetkali.

Pét dotazovanych zaznamenalo tento pojem v televizi, dva v rozhlase a jedenact na

internetu.

Tento pojem se zacina objevovat Castéji v souvislosti s moznosti hormonalni 1é¢by

tohoto geneticky podminéného postizeni.

» Setkal/a jste se nékdy s pojmem Turnéruv syndrom v jinych dalSich médiich?

Setkal/a jste se s pojmem Turnériiv syndrom
v jinych dalSich médiich?

60
50

50
40 - * 4a)V televizi.

* 4b) V radiu.
30 + 4c) Na internetu.
20 | 3 * 4d) Nestkal/a.

* nevyplnéno
10
0

Na otdzku, zda se dotazovani setkali s pojmem Turnériv syndrom v nabizenym
masmédiich padesat respondentii odpovéd€lo, Ze ne a tfindct na tuto otazku vlbec

neodpovédélo.

Zbylych osmasedmdesat respondentl se s timto pojmem v masmédiich setkalo,

nejcasteji v televizi a na internetu.
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Setkal/a jste se né€kdy s pojmem syndrom Noonanové v jinych

dal8ich

médiich?

Setkal/a jste se s pojmem syndrom Nonnanové
v jinych dalSich médiich?

100
80
* 4a) V televizi.
60 * 4b) V radiu.
*4c) Na internetu.
40 29 - 4d) Nestkal/a.
20 *_nevyplnéno
J ’ 0 2
0

Na otazku po setkdni s pojmem syndrom Noonanové v masmédiich odpovédéla

vétsina tedy devadesat jedna dotazovanych, ze se s timto syndromem v masmédiich nikdy

nesetkali a dvacet devét dotaznikii nebylo vitbec vyplnéno.

Jen pét dotazovanych se pry s pojmem syndrom Noonanové v masmédiich setkalo a

to bud’ v televizi nebo na internetu.

2.1.10.5 Pata otazka dotazniku

- Vyberte prosim, podle jakvch typickvch znaku vzniklych na zakladée

genetické poruchy lze rozpoznat ¢loveka s Downovvm syndromem /

syndromem Prader-Willi / Turnérovym syndromem / syndromem

Noonanové.

U nasledujicich grafii neni uvedena legenda, neuvadim ji ze dvou divodi. Zaprvé je

velmi rozsahla a zadruhé¢ mam v umyslu ke kazdému dilezitému bodu uvést komentai a

uvadet ke grafu legendu by tedy bylo zbytecné.
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Vyberte prosim, podle jakych typickych znaku wvzniklych na zakladé

genetické poruchy lze rozpoznat ¢lovéka s Downovym syndromem.

Vyberte prosim, podle jakych typickych znaku
vzniklych na zakladé genetické poruchy lze
rozpoznat ¢lovéka s Downovym syndromem.
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Nize uvadim jednotlivé odpovédi na tuto otdzku a kolik respondentti tu kterou

odpovéd zvolilo, na zavér zhodnocuji o ¢em dle mého nazorujejich volby vypovidaji.

a) Vyraznd nadvédha. - touto moznost zvolilo 36 respondenti, tato odpovéd vSak
neni zcela spravnd, nadvaha neni pfimo zptisobena Downovym syndromem, ale u lidi

s timto postiZenim se opravdu Casto vyskytuje

b) Netypicky tvar o€i. - tuto moznost zvolilo 118 respondentli, tato odpovéd je

spravna

c) Koutky tust svéSené smérem dolii. - tuto moznost zvolilo 19 respondenti, tato

odpovéd” neni spravnd, lidé s Downovym syndromem maji T1sta pooteviend

s povyplazenym jazykem.

d) Pticna dlanova ryha. - tuto moznost zvolilo 83 respondentli, tato odpoved je

spravnd, u lidi s Downovym syndromem se pii¢nd dlaiiova ryha objevuje

e) Vyskytuje se jen u osob zenského pohlavi. - tuto moznost zvolili 2 respondenti,

tato odpoveéd neni spravna, Downlv syndrom se vyskytuje u muzi i Zen

f) Siroké ruce s kratkymi prsty. - tuto moznost zvolilo 99 respondenttl, tato odpovéd’

je spravné

g) Kratky Siroky krk s koznimi blanami. - tuto moznost zvolilo 49 respondentt, tato

odpovéd neni zcela spravnd, lidé s Downovym syndromem maji Siroky krk, ale o kozni

blan¢ v tomto ptipad¢ nemluvime
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h) Mensi usta a oproti tomu vétsi jazyk, ktery byva powplazeny. - tuto moznost

zvolilo 107 respondentil, tato odpovéd’ je spravna

1) Syté modré nebo modro-zelené oci. - tuto moznost zvolilo 5 respondentd, tato

odpovéd neni spravna

j) V souvislosti s timto syndromem se hovoii o poruchich riistu. - tuto moznost

zvolilo 26 respondentd, tato odpovéd je spravnd, 1idé s Downovym syndromem dosahuji

niz§iho primérné vzristu, nezje tomu v bézné populaci, proto 1ze hovofit o poruse ristu.

k) Pii tomto postizeni se vzdv vyskytuje mentalni retardace, ale v riiznych stupnich.

- tuto moznost zvolilo 101 respondentt, tato odpoved’ je spravna

1) Miuze byt pfitomna mentdlni retardace. - tuto moznost zvolilo 37 respondentd,

tato odpoveéd’ neni spravna

m) Mentélni uroven téméf srovnatelnd s béznou populaci. - tuto moznost zvolili 3

dotazovani, tato odpovéd’ neni spravna
n) Nevim. - tuto moznost zvolili 2 respondenti

Vyse uvedené vysledky vypovidaji o tom, Ze respondenti Downtiv syndrom opravdu

dobfe znaji. Pokud se objevovaly nespravné odpovédi, jednalo se o otdzky vztahujici se

wewr

hlubsi znalost problému.
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e Vyberte prosim, podle jakych typickych znakd vzniklych na zakladé

genetické poruchy lze rozpoznat ¢lovéka se syndromem Prader-Willi.

Vyberte prosim, podle jakych typickych znaki
vzniklych na zakladé genetické poruchy lze
rozpoznat ¢lovéka se syndromem Prader-Willi.

Nize uvadim jednotlivé odpovédi na tuto otdzku a kolik respondentli tu kterou

odpovéd’ zvolilo, na zavér zhodnocuji o ¢em dle mého ndzoru jejich volby vypovidaji.

a) Vyraznd nadvaha. - touto moznost zvolilo 10 respondentl, tato odpovéd je

spravna

b) Netypicky tvar o¢i. - tuto moznost zvolili 2 respondenti, tato odpovéd je spravna

c) Koutky ust svéSené smérem dold. - tuto moznost nezvolil zadny respondent,

pfestoze je spravna

d) Pficna dlanova ryha. - tuto moznost nezvolil zadny respondent, tato odpovéd’ neni

spravna

e) Vyskytuje se jen u osob Zenského pohlavi. - tuto moznost zvolili 2 respondenti,

tato odpovéd neni spravna

f) Siroké ruce s kratkymi prsty. - tuto moznost zvolili 2 respondenti, tato odpovéd’

neni spravna

g) Kratky Siroky krk s koznimi bldnami. - tuto moznost zvolili 2 respondenti, tato

odpovéd’ neni spravna

h) MenSi Gsta a oproti tomu vétsi jazyk, ktery byvéd povyplazeny. - tuto moznost

nezvolil zadny respondent, tato odpovéd’ neni spravna
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1) Syt€ modré nebo modro-zelené oci. - tuto moznost nezvolil zadny respondent,

tato odpoved’ neni spravna

j)  V souvislosti s timto syndromem se hovofi o poruchdch rdstu. - tuto moznost

zvolilo 7 respondentii, tato odpoveéd’ je spravna

k) Pii tomto postizeni se vzdy vyskytuje mentdlni retardace, ale v riznych stupnich.

- tuto moznost zvolili 3 dotazovani, tato odpoveéd’ je spravna

1) Miuze byt pfitomna mentalni retardace. - tuto moznost zvolilo 11 respondenti,

tato odpovéd' neni spravna

m) Mentdlni Groven témeét srovnatelnd s béznou populaci. - tuto moznost nezvolil

zadny respondent, tato odpovéd’ neni spravna
n) Nevim. - tuto moznost zvolilo 55 respondent
Padesat dva dotazovanych na tuto otazku neodpovédélo.

Vyse uvedené vysledky vypovidaji o tom, ze respondenti syndrom Prader-Willi
nedokazi popsat ani dle nabidnutych moznosti. To koresponduje sjejich vypovédi
v kapitole 2.1.10.2 Druhd otazka dotazniku, kde témét 61% respondentii uvedlo, Zze by

Clovéka se syndromem Prader-Willi nepoznali.

e Vyberte prosim, podle jakych typickych znakd vzniklych na zakladé

genetické poruchy lze rozpoznat ¢lovéka s Turnérovym syndromem.

Vyberte prosim, podle jakych typickych znaku
vzniklych na zikladé genetické poruchy lze
rozpoznat ¢lovéka s Turnérovym syndromem.
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Nize uvadim jednotlivé odpovédi na tuto otdzku a kolik respondenti tu kterou

odpovéd zvolilo, na zavér zhodnocuji o ¢em dle mého nézoru jejich volby vypovidaji.
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a) Vyraznd nadvaha. - touto moznost zvolilo 6 respondentd, tato odpovéd neni

spravna

b) Netypicky tvar oéi. - tuto moznost nezvolil Zadny respondent, pfestoze je spravna

c) Koutky ust svéSené smérem dolli. - tuto moznost nezvolil Zadny respondent, tato

odpovéd’ neni spravna

d) Pfic¢nd dlafiova ryha. - tuto moZznost nezvolil Zadny respondent, tato odpovéd’ neni

spravna

e) Vyskytuje se jen u osob zenského pohlavi. - tuto mozZnost zvolili jen 2

respondenti, piestoze je spravna

f) Siroké ruce s kritkymi prsty. - tuto moznost nezvolil Zzadny respondent, tuto

odpovéd’ lze povazovat za spravnou, Zeny s Turnérovym syndromem maji obecné krat$i
9

kosti, nez lidé v béZzné populaci, proto 1ze jejich ruce oznacit za Siroké s kratkymi prsty

g) Kratky Siroky krk s koznimi bldnami. - tuto moznost zvolilo 50 respondentd, tato

odpovéd’ je spravna

h) Mensi Gsta a oproti tomu vétSi jazyk, ktery byva povvplazeny. - tuto moznost

nezvolil Zadny respondent, tato odpovéd’ neni spravna

1) Syté modré nebo modro-zelené odi. - tuto moznost nezvolil Zadny respondent,

tato odpovéd’ neni spravna

j) V. souvislosti s timto syndromem se hovofi o poruchdch rhstu. - tuto moZnost

zvolilo 49 respondentd, tato odpovéd je spravna

k) Pfi tomto postizeni se vzdv vyskytuje mentalni retardace, ale v riznych stupnich.

- tuto moznost zvolilo 5 respondentti, tato odpovéd’ neni spravna

1) Muze byt pfitomna mentdlni retardace - tuto moznost zvolilo 21 respondenti,

tato odpoveéd’ neni spravna

m) Mentalni Groven téméri srovnatelnd s béznou populaci. - tuto moznost zvolilo 16

respondentll, tato odpovéd’ je spravna
n) Nevim. - tuto moznost zvolili 2 respondenti
Padesat pét dotazovanych na tuto otazku neodpovédélo.

Vyse uvedené vysledky vypovidaji o tom, Ze respondenti pojem Turnériv syndrom
sice znaji, ale blize popsat jej neumeji.
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Vyberte prosim, podle jakych typickych znaku wvzniklych na zakladé

genetické poruchy lze rozpoznat ¢lovéka se syndromem Nonnanové.

Vyberte prosim, podle jakych typickych znakt
vzniklych na ziakladé genetické poruchy lze
rozpoznat ¢lovéka se syndromem Nonnanové.
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Nize uvadim jednotlivé odpoveédi na tuto otazku a kolik respondentii tu kterou

odpovéd zvolilo, na zavér zhodnocuji o ¢em dle mého nézoru jejich volby vypovidaji.

a) Vyraznd nadvédha. - tuto moznost nezvolil zddny respondent, tato odpovéd neni

spravna

b) Netypicky tvar o€i. - tuto moznost nezvolil zddny respondent, pfestoze je spravna

c) Koutky ust svéSené smérem doll. - tuto moznost nezvolil zaddny respondent, tato

odpoveéd neni spravna

d) Pficna dlafiové ryha. - tuto moznost nezvolil zadny respondent, tato odpoveéd neni

spravna

e) Vyskytuje se jen u osob zenského pohlavi. - tuto moznost nezvolil Zadny

respondent, pfestoze je spravna

f) Siroké ruce s kratkymi prsty. - tuto moznost nezvolil Zzadny respondent, tuto

odpoveéd Ize povazovat za spravnou, lidé se syndromem Noonanové maji obecné kratsi

kosti, nez lidé v bézné populaci, proto Ize jejich ruce oznacit za Siroké s kratkymi prsty

g) Kratky Siroky krk s koznimi bldnami. - tuto moznost nezvolil Zadny respondent,

pfestoze je spravna

h) Mensi usta a oproti tomu vétsi jazyk, ktery byvé povyplazeny. - tuto moznost

nezvolil zadny respondent, tato odpovéd’ neni spravna

64



i) Syté modré nebo modro-zelené oci. - tuto moznost nezvolil Zidny respondent,

piestoze je spravna

j) V. souvislosti s timto syndromem se hovoii o poruchdch ristu. - tuto moznost

zvolili 2 respondenti, tato odpoved’ je spravna

k) Pfi tomto postizeni se vzdy vyskytuje mentdlni retardace, ale v riznych stupnich.

- tuto moznost nezvolil zddny respondent, tato odpovéd’ neni spravna

1) MiZze byt pfitomna mentdlni retardace. - tuto moznost nezvolil zadny respondent,

pfestoze je spravna

m) Mentdlni dGroven témdct srovnatelnd s béznou populaci. - tuto mozZnost zvolili 3

respondenti, tato odpovéd neni spravna
n) Nevim. - tuto moznost zvolilo 26 respondenta

Na tuto otazku neodpovédélo 94 dotazovanych.

Vyse uvedené vysledky koresponduji stim, co odpovidali dotazovani na prvni a
druhou otazku. Z odpovédi na tyto dvé otdzky vyplynulo, ze vétSina dotazovanych

syndrom Noonanové vilbec neznd a zbytek jej sice zn4, ale jen okrajove.

2.1.11 Faktory ovliviiujici vysledky Setieni

Jak jiz bylo vySe uvedeno, vysledky dotaznikového Setfeni, zamécfeného na
informovanost mezi studenty, odborniky a pracovniky v oboru pomahajicich profesi, jsou
ovlivnény frekvenci vyskytu danych syndromii v populaci, tomu odpovidajici potiebé
publikovat na toto téma a dostupnosti téchto informaci v konkrétnich médiich a

v neposledni fad€¢ obecna preference vizudlnich masovych médii.

2.1.12 Hodnoceni vysledkii Setfeni

v

Dotaznikové Setfeni ukdzalo, Ze nejzndméjsi je pro dotazované Downliv syndrom, se
kterym se v praxi 1 bézném zivoté setkavaji vyrazné Castéji, nez s ostatnimi sledovanymi

syndromy.

Mezi zndmé také patii Turnériiv syndrom, v tomto piipadé mne ptekvapilo, Ze je pro
studenty, odborniky a pracovniki v oboru pomadhajicich profesi sice znamy, ale jak

naznacuji vysledky dotazniku, nedokézi jej spolehlivé popsat.
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Syndrom Prader-Willi 1ze na zakladé vysledkli Setfeni oznacit jako méné znamy.
V poslednich letech se 0 ném sice mluvi ¢im dal Castéji, ale frekvence vyskytu v praxi je
nizka. Dotazovani se s nim nesetkdvaji a to je nemotivuje shanét si o tomto syndromu
informace. Usuzuji dle vlastni zkuSenosti, dokud jsem se sama nesetkala s ditétem se
syndromem Prader-Willi, nevédéla jsem, ze takové postizeni existuje. Potom, co jsem se
s touto skutecnosti sezndmila a zacala jsem shanét o tomto tématu informace, zjistila jsem,

ze v Ceskych pramenech je tento jev popsdn a mohla jsem se samostudiem dovzdélat.

Nejméné znamy byl pro respondenty syndrom Noonanové. Tato skutecnost odpovida
faktu, ze se v populaci nevyskytuje cCasto a je snadné jej zaménit s Turnérovym
syndromem. Také pro mé byl tento syndrom neznamy, kdyz jsem se s nim poprvé setkala.
V tomto piipadé¢ vSak nebylo snadné sehnat informace v Ceském jazyce. Proto neni
s podivem, ze dotazovani o tomto syndromu mnoho nevédi. Syndrom Noonanové lze

oznacit za mén¢ znamy geneticky podminény syndrom.

2.2 Kasuistiky

V nésledujicim textu jsou uvedeny dvé kasuistiky. Prvni je kasuistikou patnactileté
divky se syndromem Prader-Willi. Druhd kasuistika popisuje téméi pétiletou hol¢icku se
syndromem Noonanové. Jak jsem jiz vySe zminila, kasuistiku ¢lovéka s Downovym a
Turnérovym syndromem neuvadim. Tyto syndromy jsou ¢asto a dobfe popsany v dostupné
literatufe, proto se radéji budu vénovat syndromiim, které jsou, jak ukazalo dotaznikové

Setfeni, mén¢ znamé.

2.2.1 Kasuistika ¢lovéka se syndromem Prader-Willi

2.2.1.1 Rodinna anamnéza

* Zékladni udaje
- mésic a rok narozeni: ¢erven 1993
- pohlavi: zena

* Matka
- ro¢nik narozeni: 1971

- vzdélani: SOU zemeédélské
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- zaméstnani: osobni asistentka (rekvalifikacni kurz socidlni pracovnik)
*  Otec

- rocnik narozeni: 1967

- vzdélani: SOU s maturitou

- zamgéstnani: soukromy podnikatel
* Sourozenci

- rocnik narozeni: 1990

- pohlavi: muz
« Dalsi osoby blizké ditcte

- babicky

2.2.1.2 Lékarska anamnéza

-po porodu pozorovany neobvyklé fyzické znaky, podezieni na syndrom Prader-

Willi

- geneticky test ve tiech letech

- od roku 2002 1écba rastovym hormonem (kazdodenni samostatna aplikace podkozni
injekce)

- lécba pohlavnimi hormony (tablety)

- psychiatrickd medikace

- ptisna dieta (jako u diabetes)

- péce odborniki: détsky endokrinolog, genetik, détsky psycholog, détsky psychiatr,

neurolog, antropolog, détsky gynekolog

2.2.1.3 Osobni anamnéza

» téhotenstvi
- bezproblémové
- genetickd vySetfeni neprovedena

* porod
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- ptfedcasny - 36. tyden téhotenstvi

- hned po narozeni nizkd porodni hmotnost, vyrazna hypotonie celého téla a

neobvyklé fyzické znaky (mandlovy tvar oci, dlouhé prsty, nizko posazené usi)

- podezieni na syndrom Prader-Willi - potvrzeni genetickymi testy ve tfech

letech

kojenecké obdobi

- prvni mésic svého zivota stravila s matkou na détském oddéleni JIP v Motole
- bez saciho reflexu - sonda do zaludku

kojenecké obdobi

- opozdény psychomotoricky vyvoj - cviceni Vojtovy metody
- vjednom roce sed s oporou, pase koni¢ky

batoleci obdobi

- sed bez opory a prvni kricky kolem druhého roku

- prvni slova ve tfech letech

predskolni obdobi

- ve tiech letech zlom (typické pro SPW) -zacala neomezené jist a jeji vaha

rychle rostla

- rust do vysky oproti vrstevnikiim zpomaleny

- dochazka do specialni matetské skoly

- vpéci SPC

Skolni dochéazka

- zapis do b&zné ZS

- po poradé s odborniky z fad lékaiti nastup na ZVS (dnes ZS praktickou) -

rozklad prvniho ro¢niku do dvou let
- od druhého roéniku nastup na ZS specialni
- v soucasné dobé tvorba IVP na ZS specialni

zajmy
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- pond¢li az Ctvrtek odpoledne po Skole dochazi do IC- plavani, tancovani,

hipoterapie, canisterapie...)
- nejobliben¢jsi hracky: puzzle, panenky, pocitacové hry

2.2.1.4 Soucasny stav vyvoje

¢ Rozumové schopnosti

» analyza - pouzitd pomucka - podlozka s otvory, do které se vkladaji
ruznobarevné a razné velké tvary: zvladla bez problémil, zacala od nejvétSich téles,
podlozku s otvory si pridrzovala levou rukou a télesa vkladala pravou; ukol provedla bez

chyby

» syntéza - se skladdnim puzzle nemivad podle vypovédi matky nikdy
problémy, je pry schopna slozit cokoliv i obrazkem dolti a bez piedlohy; v den testovani
této dil¢i oblasti ji vSak sklddani moc neslo, byla unavena a navic jsem zvolila puzzle, které
nezna ajsou pomérné slozité; vypozorovalajsem vSak to, ze preferuje pti skladani pravou
ruku a puzzle nesklada podle logiky obrazku, ale podle tvaru dilkd, za¢ne jednim a k nému

zkousi prifadit ostatni dokud se netrefi, zaroven mezi v§emi rozliSi ty dilky u kterych je

pravdépodobné, Ze na piuvodné vybrany budou pasovat

+ analyticko-syntetickd Cinnost - fazeni tfech déjovych obrazkt zvlada bez

problému

e Sociabilita a citova oblast

Je ptatelskd a nebojacna. Rada navazuje nové vztahy, hlavné za ucelem ziskani jidla,

je si védoma toho, ze neznamé osoba neznajeji dietu.

Svoje rodi¢e ma rada, ale kdyz seji zeptate koho ma nejradsi na svéte, fekne ze vas,

pokud jste ji sympaticti.
Je rada chvalena, ¢asto pochvalu pfimo vyzaduje.

Kamaradi se se spoluzackami ze ZS specialni a jednou sousedkou vrstevnici, ktera
vSak na ni mé posledni dobou méné¢ a méné ¢asu a ma odlisSné z4jmy. Vyhledava vétSinou

spole¢nost mladsich déti, které jsou s ni na pfiblizné stejné mentalni Grovni.

Radaje v kolektivu vid¢i a stfedem pozornosti.
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V souvislosti s pubertou a diagnézou se objevuje stfidani nalad a agresivita i1

autoagresivita.

Réada se objimé a pusinkuje. Maminka uvadi, ze prechodem do puberty se s ni zacala

mazlit, coz diiv nedélala.
Chtéla by ,,kluka", ale pfesnou pfedstavu o partnerském vztahu nema.

e Hruba motorika

Snizeny svalovy tonus celého téla v souvislosti s diagn6zou Prader-Willi syndrom.

Chodi samostatn¢, bez problému do schodi i ze schodi, umi skakat, béhat, jezdit na

kolobézce, podlézat, prelézat...

vvvvvv

smérem, ale cil netrefi (hod mickem o priiméru asi 7 cm na pyramidu ze Sesti plechovek o

vysce asi 15 cm), kotoul nedokonci...
Neumi stat na Spickach - stoji stabiln¢, ale nestoupne si na Spicky ani podle vzoru.
Pti tleskani ¢i hie na ozvucna diivka zvlada rovnomérny souhyb hornich koncetin.

e Jemna motorika

Bez obtizi kresli, piSe, skladd puzzle, navléka koralky, zapne a rozepne si zip i

knofliky na obleceni...
Uchop tuzky ve spravném postaveni s nepfiméfenym piitlakem.

Orofacialni oblast - v souvislosti s diagnézou snizeny svalovy tonus i v orofacialni
oblasti - klasicky vyraz obliceje s koutky ust smérem doli. Na podnéty (lechtani pefickem)

reaguje, hojné vyuzivad mimiky.

e Grafomotorika - psani, kresba

 psani - (analyza Skolnich materiall) piSe radé¢ji velka tiskaci pismena, ale
umi napsat 1 mala psaci pismena, pii psani kombinuje velka tiskaci a mal4 psaci pismena;
na fadku se udrzi, dodrzuje mezery mezi pismeny a slovy jen u znamych slov, objevi-li se
slova méné znama, spojuje je; pii opisu a jeSté Castéji pii diktdtu zaménuje pismena a
slabiky; piSe spiSe pomalu, uchop spravny mirn¢ kiecovity, pii sedu u stolu se ,,hrbi"

* kresba - na arovni péti let.
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e Lateralita

* ruka - piSe a kresli pravou rukou, pravou ruku pouzivéa k vétSin€ Cinnosti -

tlesknuti s kamaradkou na znameni uspéchu, otdceni pexesa, piti z hrnku...
* oko - pfi pohledu do kaleidoskopu i ke kli¢ové dirce ptiklada pravé oko

* ucho - pfi vyzveé ,,pojd’, ja Ti néco poSeptam" nastavuje Castéji pravé ucho
* Komunikace

* verbalni

Pfi prochazce méstem jsme si povidali o bliZicich se Vanocich a o tom, co by si pféla
najit pod stromeckem. Divka rozumi otdzkdm, srozumitelné a celymi vétami odpovida, ale
pokud chce sama néco vypravét bez ptredchozi navaznosti, jeji vypoveéd je obsahove
zmatend a nesrozumitelnd. Neni zcela pravdomluvnd, hlavné co se tyce jidla, dark a
chlubeni se, Ze byla v né¢em nejlepsi - tolik touzi po pochvale a prvenstvi, Ze je schopna si

vymyslet.

Hodné si pamatuje, popisuje co bylo minuly rok na namésti v den nadilky sv.
Mikulédse, mluvi ale nesouvisle, jeji vypovéd se opird o konkrétni ukdzku mista a
pfedméta.

Jeji aktivni slovni zésoba odpovida slovni zasobé€ asi sedmiletého ditéte.

Mluvi hodné nahlas, coz souvisi sjeji touhou byt sttedem pozornosti, protoZe slysi

velmi dobfe.
Neodhadne vhodnost svého vlastniho slovniho projevu.

» neverbalni

Velmi vyrazné uzivd mimiky a gest, Casto neadekvatné k situaci.

e Vnimani télesného schématu

Umi spravné ur¢itjednotlivé Casti télajak na svém, tak na cizim téle.

fed zpivanim pisni¢ky ,Hlava ramena" opakujeme e mame hlavu, ramena
Pred ky ,,HI " k , kd hlavu, ,

kolena palce u nohou, oci, usi, pusu a nos - vi vSechno a spravng¢.
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e Sebeobsluzna ¢innost

WC - Zvlada bez dopomoci, sama fekne, Ze si potiebuje odskocit, pouzije misu, utie

se, splachne.

Myti rukou - Neumi si nastavit teplotu vody (je schopnd se opafit), samostatné

pouzije mydlo a rucnik.

Sprchovéni - Neumi si nastavit teplotu vody, slovni dopomoc pii myti téla, viibec si

nezvladne umyt hlavu - fyzickd dopomoc, télo si osusi sama.

Oblékani - Oble€eni si sama nepfipravi, nezalezi ji na barv€, sama neodhadne, kolik

vrstev si mé obléct. Pfipravené obleCeni si oblece sama ve spravném potadi.

Stravovani - Vzhledem k dieté je nutné hlidat porce. Bez problému si pfinese jidlo na

still, samostatné naporcuje a sni (za pouziti vidlicky a noze).

e Zrakova percepce

Nema Zadnou zrakovou vadu

Pii hife s obrazkovym pexesem nemd problém rozezndvat i drobné rozdily na

obrazcich.

Pii psani ob¢as zaménuje velka tiskaci pismena S a Z.

e Sluchova percepce

Pfi hfe na tichou postu rozeznava slova. Pii slovnim fotbalu chybuje, protoze prvni

hlasku ve slové spiSe odhaduje, nedokéze ji presné urcit - slovo si rozdélit.

2.2.2 Kasuistika Clovéka se syndromem Noonanové

2.2.2.1 Rodinna anamnéza

» Zékladni udaje
- rok narozeni: duben 2004
- pohlavi: Zena

* Matka

- ro¢nik narozeni: 1979
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- vzdélani: SS - operatorka odévni vyroby

- zaméstnani: floristka, v soucasné dobé€ na matefské dovolené
*  Otec

- roCnik narozeni: 1978

- vzd&lani: VS - radioelektronika

- zaméstnani: programator
* Sourozenci

- nema
» Dalsi osoby blizké ditéti

- babicky, teta, stryc, starsi sestfenice

2.2.2.2. Lékarska anamnéza

- po porodu brzka, silna a dlouho trvajici zloutenka - 1é¢eno UV ozafovanim, kratky

pupecnik, rozestup svall na bfiSe, podavani kysliku

- hypertroficka kardiomyopie, podezfeni na juvenilni myelomonocytarni leukemii -

vyvraceno avSak nadale v péci hematologa

-geneticky test ve tfech mésicich, diagnostikovan syndrom Noonanové (rodice

nejsou nositelé genu)

- vroce a pul podezieni na sluchovou vadu, potvrzeno az ve tfech letech - témér
uplna ztrata sluchu, od tii let pouzivala sluchadla, ve Etyfech letech voperovan kochlearni

implantat

-péce odbornikli: hematolog, kardiolog, détsky endokrinolog, genetik, antropolog,

neurolog, logoped, foniatr

2.2.2.3 Osobni anamnéza

* téhotenstvi

-taktka bezproblémové
-ve 20. tydnu nebylo pfesné vidét srdce na ultrazvuku - echo plodu vFN

Motol - vSe v potradku
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-byla provedena standardni vySetieni v té¢hotenstvi - zddné abnormality
porod

-pfedcasny -37. tyden t€hotenstvi

-3,25 Kg, 49 cm

-kratky pupecnik a s tim souvisejici problémy pii porodu

-silnd novorozenecka Zloutenka

-rozestup svalll na btise

-podporované dychani

-cca 15 hodin po porodu odvezena na specialni odd€leni pro nedonosené

novorozence v Kré¢i
novorozenecké obdobi

-deset dni na oddéleni pro nedonoSené novorozence v Krci

-v Sesti dnech objevena na echu hypertrofickd kardiomyopatie

-poté dvacet dni na hematologickém oddéleni ve FN Motol - podezieni na
juvenilni myelomonocytarni leukemii

-ve ¢tvrtém tydnu vazila 3,7 kg
kojenecké obdobi

-mirné opozdény psychomotoricky vyvoj
-pomalejsi rust

-vjednom roce sed bez opory

-6. tyden 3,9 kg

-3. mésic 4,65 kg

-pul roku 63 cm a 6,35 kg

-v roce méfila 72 cm a vazila 7,65 kg
batoleci obdobi

-chiize bez opory asi ve 14 mésicich
-pomaly rist - sledovana na antropologii
-drobnéjsi postava, v roce a pil vazila 9,5 kg a métila 78 cm

-ve tiech letech pozdné odhalena tézka sluchova vada

predskolni obdobi
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-hol¢icka je mald a drobné ve ctyfech a pul letech méti 96,6 cm a vazi 13,1
kg

-od ctyf let dochdzi na dvé dopoledne v tydnu do béZzné matetské Skoly za
podpory asistenta pedagoga

-od tif let v péci SPC pii specialni matetské Skole pro déti se sluchovym

postizenim Pipan (Holeckova ulice, Praha)

zajmy

-kresleni, stfihani ndzkami, vyrabéni z pfirodnich materialt, karetni hry
(¢erny Petr), omalovanky, prochazky, jizda na koni (prochazka ke konim

s obcasnym svezenim), jizda na kole

2.2.2.4 Soucasny stav vyvoje

Rozumové schopnosti

* rozumov¢é  schopnosti  téméf odpovidaji rozumovym  schopnostem
vrstevnikll, opozdéni zplsobené =zdravotnimi komplikacemi po porodu
vyrovnava svou bystrosti, jeji vnimavost a schopnost napodoby znesnadnila

odhaleni jeji sluchové vady.

* analyza - bez problému tfidi pfedméty podle barev i tvarli, sice neoznacuje

barvy, ale rozezna stejn¢ barevné predmdty

* syntéza - umi skladat jednoduché skladanky a puzzle

Sociabilita a citova oblast

Je velice pratelskd a dobfe navazuje nové vztahy, vyhledava vrstevniky a dospélé

osoby. Ve skupiné ma snahu byt viid¢i osobnosti, je natolik temperamentni, ze si kolektiv i

pfes komunikaéni bariéru zplisobenou sluchovym postizenim velmi rychle ziskava.

Hruha motorika

V souvislosti se sluchovym postiZzenim je drobné narusena rovnovéha a koordinace.

Hol¢icka vSak bez problému samostatné sedi, chodi - ujde az osm kilometrd, umi chodit ze

schodl 1 do schodli, béha, skace pres prekazky, prekonava piekazky, umi udélat kotoul,

kopnout do mice.
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Réda plave s nafukovacim kruhem, jezdi na kole, 1 kdyZ zatim odmita jezdit na kole
bez pomocnych postrannich kolecek, sankuje a také zacind s lyzovanim. Radajezdi na koni

- s vedenim.

Velmi rada tancuje, piestoze ma velkou ztratu sluchu je pohybové nadand a vnima

rytmus.

e Jemna motorika

Bez obtizi kresli, navlékd koralky, rozepne si zip i knofliky na obleceni, zapne

s dopomoci.
Uchop tuzky je spravny, preferuje pravou ruku.

Orofacidlni oblast - na podnéty (lechtani pefickem) reaguje, hojné vyuziva mimiky.

e Grafomotorika - psani, kresba

* psani - zatim psat neumi
* kresba

- naurovni Ctyf let - nejcastéji kresli postavicky, sluni€¢ko a domecek

- snazi se prekreslovat dle ptredlohy, obkresluje dle Sablony, stfiha nlizkami,
trhé papir na malé kousky, umi lepit i pracovat s modelinou

e Lateralita

- lateralita zatim nevyhranénd, preferuje spiSe pravou ruku
* ruka - kresli pravou rukou
* oko - pfi pohledu do kaleidoskopu i ke klicové dirce ptiklada pravé oko
* ucho - naslouchd na levé ucho, kam ma voperovany implantat
* noha - pii kopu do mice, stoupani po schodech ¢i odrazu pti skoku preferuje

pravou nohu
* Komunikace

» verbalni
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Verbalné komunikovat teprve zacina, vyjadiuje se pomoci skupin slov, do neddvné
operace a vlozeni kochledrniho implantdtu méla minimum podnétd, které by ji k feci

stimulovaly.
V soucasné dobé dochazi na logopedii.
Re¢ se vyrazné zlepsila po ¢trnactidennim pobytu na letnim détském tabote.
* neverbalni

Velmi vyrazné uzivd mimiky a gest, donedavna to byl jediny zpiisob komunikace,
ktery mohla uzivat. Ovlada zékladni prvky ceského znakového jazyka - izolované znaky,
ucila se jej od rodici, ktefi dochazeli na kurzy znakového jazyka, a od déti pfi navstévach

matefské Skoly pro déti se sluchovym postizenim

e Vnimani télesného schématu

Umi spravné ur€it jednotlivé ¢asti télajak na svém, tak na cizim téle.

Pired zpivanim pisnicky ,,Hlava ramena" opakujeme, kde mame hlavu, ramena,

kolena palce u nohou, o¢i, usi, pusu a nos - vi v§echno spravné.

e Sebeobsluzna c¢innost

WC - sama si fekne, kdyz potiebuje pouzit WC, sama se svlékne, ocCisténi zvlada

s fyzickou dopomoci, se slovni dopomoci se oblékne a sama splachne.

Myti rukou - po vykondni potieby si jde sama automaticky umyt ruce, sama si umi
pustit vodu, nastavit spravnou teplotu vody, pouzit mydlo, vodu vypnout a ruce si osusit

ru¢nikem.

Sprchovani - preferuje koupani ve vané, umi si pfipravit vSe potiebné pro
sprchovani, svléknout se, pustit vodu, nastavit sprdvnou teplotu pro koupani vSak neumi.
Umi si sama umyt télo mydlem, ale vlasy ji musi umyt n¢kdo jiny. Umi se sama osusit a se

slovni dopomoci obléct.
Oblékani - Obleceni si sama nepfipravi, neumi vybrat obleCeni odpovidajici pocasi a
spoleCenské situaci. Rada se vSak paradi, vybira si obleceni s obrazky zvitatek. Obleceni si

umi vyndat ze skiin€ a ve sprdvném potadi obléct, obCas si z nepozornosti oblece néco

obracené. Zip umi rozepnout, ale se zapindnim potiebuje pomoct, boty si obouva
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samostatn¢, ale tkaniCku zatim zavazat neumi. Obleceni skladat a uklizet umi, ale nechce se
Ji - zalezi na naladé.

Stravovani - Ji s mirnou dopomoci. Pouzivd Izici a vidlicku, jidlo dostava
naporcované, piibor uchopuje spravné, drzi jej v pravé ruce. Se slovni dopomoci si jidlo

ptfinese a odnese, kulturu stolovani dodrzovat umi, ale pfi jidle je neposedna.
Pije samostatné z hrnecku s ouSkem, pokud neni neadekvatné t&zky.
Ji pfiméfené svému véku a fyzickému vyvoji, aleje vybirava.
Nejoblibenéjsim népojem je voda se Stavou nebo Caj, nejradéji ji fizek.

e Zrakova percepce

Nema4 diagnostikovanou Zadnou zrakovou vadu

ProhliZeni kniZek nemé problém rozeznavat i drobné rozdily na obrazcich.

e Sluchova percepce

Vzhledem k vrozené tézké sluchové vade, které byla operativné upravena teprve pred

pil rokem se sluchové vnima nyni rozviji. Divka dochazi na nastavovani sluchové mapy.
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ZAVER

Cilem teoretické ¢asti mé diplomové prace bylo popsat a porovnat zakladni rysy Ctyt
geneticky podminénych syndromd - Downova syndromu, syndromu Prader-Willi,
Turnérova syndromu a syndromu Noonanové. Dale jsem chtéla zmonitorovat vyskyt
informaci o téchto syndromech v literatufe a médiich. A zminit organizace zabyvajici se
praci s osobami s témito Ctyfmi druhy vrozenych geneticky podminénych postiZzeni.
Povedlo se mi shromézdit mnoho informaci, které jsem utfidila a véfim, Ze jejich uvedeni
v této praci bude prospe$né pro studenty, pracovniky i odborniky z oborti poméhajicich

profesi.

Cilem praktické¢ casti bylo zjistit nakolik jsou studenti, pracovnici a odbornici
z oblasti pomadhajicich profesi informovani o jednotlivych syndromech a popsat ty
syndromy, které¢ se ukédzi jako méné znamé. Z dotaznikového Setfeni vyplynulo, Ze o
syndromu Prader-Willi a syndromu Noonanové maji dotazovani minimum znalosti, proto
jsem uvedla kasuistiku divky se syndromem Prader-Willi a divky se syndromem
Noonanové. Vzhledem k tomu, Zze v Ceské republice neexistuje 7adna literatura &i zdroj
zabyvajici se primarn€é syndromem Noonanové, rozhodla jsem se v budoucnu vytvofit

internetové stranky se zdkladnimi informacemi o tomto tématu.

Doufam, Ze mé prace obohati toho, kdo ji bude ¢ist, alespoini zEasti tak, jak obohatila

mne, kdyZjsem ji psala.
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Priloha ¢. 1

Porovnavaci tabulka

Downiv Syndrom Turnérav Syndrom
syndrom Prader-Willi syndrom Noonanové
geneticka trizonie 21. geneticky defekt chybéjici geneticky defekt
pric¢ina chromozomu na dlouhém chromozom X na dlouhém
raménku 15. raménku 12.
chromozomu chromozomu
(1591 1-13) (12q24)
frekvence 1:700 1 : 10000-16000 1: 2000-3000 1: 1500-25000
vyskytu
intelektové vzdy MR - rizné vzdy-rizné stupné | téméf srovnatelny | asi 1/3 mirnd MR
schopnosti stupné (nejcastéji | (nejcastéji lehky stupen 1Q jako

sttedni stupen stupeit MR) v bézné populaci
MR)
porucha ristu | ano ano ano 50% vyska
v normé, 50%
porucha ristu
vyska Zen v 135-155 cm 152-162 cm 140-158 cm nezjisténo
dospélosti
vyska muzi v 147-162 cm 145-150 ¢cm Syndrom se nezjisténo
dospélosti vyskytujejen u
zen
vrozena ano ne ano - postizena ano - postizena
srdec¢ni vada predevsim leva pfedevsim prava
cast srdce cast srdce
zrakové vady kratkozrakost, kratkozrakost, strabizmus, ptoéza | strabizmus, ptdza
dalekozrakost, Silhani (pokles) vicek, (pokles) o¢nich
Silhani kratkozrakost a vicek
dalekozrakost,
barvoslepost
sluchové vady | 60% lehké nezjisténo Casté zanéty poruchy sluchu
sluchové postizeni stfedousi, (40%)

sluchové vady

pfevodniho typu -
netypické utvareni
sluchovych kustek

dalsi znaky

- atypicky tvar oci
- atypicky tvar a
postaveni usi

- dlafiova ryha

- povyplazeny
jazyk

- sandalovy palec
atd.

- mandlovy tvar
oci

- dlouhé stihlé
prsty

- vyrazna nadvaha
- svétlé vlasy a
pokozka

- koutky ust
svésené smérem
dolu

- atypicky tvar a
postaveni o¢i a usi
- pterygium colli
- nizko uloZena
vlasova hranice

- atypicky tvar a
postaveni oc¢i a
usi

- svétlé kudrnaté
vlasy

- vyrazné
barevné oci

- pterygium colli
- nizko uloZena
vlasova hranice
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Piiloha ¢.4
Dobry den,

jsem studentkou 4. roc¢niku specialni pedagogiky na pedagogické fakulté Univerzity

Karlovy. Timto bych Vas radda poprosila o trochu Vaseho Casu a o pomoc pii tvorbé

diplomové prace na téma Méné¢ znadmé syndromy. Prosim Vas o anonymni vyplnéni

ptfilozeného dotazniku.

Ptedem velice dékuji za spolupraci

Barbora Klicperova
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Ptiloha ¢.4
Prosim oznaéte Vami vybranou odpoveéd’ / odpovédi.

1.) Setkal/ajste se nékdy s pojmem Downtliv syndrom ?
a) Ano, tento pojem je mi velmi dobie znam, setkdvam se s nim casto.
b) Ano, uzjsem se s nim n¢kde setkala.
¢) Nevim, néco mi to pfipomina.
d) Ne, tento pojem jsem nikdy neslysel/a.

2.) Setkal/ajste se n¢kdy s ¢loveékem s Downovym syndromem?
a) Ano, potkal/ajsem jichuzvice.
b) Ano, jednoho jsem potkal/a.
¢) Ne, nepotkal/a.
d) Nevim, nepoznal/a bych to.

3.) Cetlajste nékdy néco o Downové syndromu?
a) Ano, Cetl/ajsem beletristickou knihu na toto téma.
b) Ano, Cetl/ajsem odbornou knihu na toto téma.
c¢) Cetl/ajsem ¢lanek v bézném Easopise na toto téma.
d) Cetl/ajsem ¢lanek v odborném &asopise na toto téma.
e) Necetlajsem o tomto tématu nic.

4.) Setkal/ajste se s pojmem Downtliv syndrom v jinych dal§ich médiich?
a) V televizi.
b) V radiu.
¢) Na internetu.
d) Nestkal/a.

5.) Vyberte prosim, podle jakych typickych znaki 1ze rozpoznat ¢lovéka s Downovym
syndromem.
a) Vyrazna nadvaha.
b) Netypicky tvar o¢i.
¢) Koutky tust svésené smérem dola.
d) Pri¢na dlanova ryha.
e) Vyskytuje sejen u osob zenského pohlavi.
f) Siroké ruce s kratkymi prsty.
g) Kiratky Siroky krk s koznimi blanami.
h) Mensi tsta a oproti tomu vétsi jazyk, ktery byva povyplazeny.
1) Syté¢ modré nebo modro-zelené oci.
j) 'V souvislosti s timto syndromem se hovoii o poruchéach rustu,
k) Pii tomto postizeni se vzdy vyskytuje mentalni retardace, ale rtznych
stupnd.
1) Muze byt pfitomna mentalni retardace.
m) Mentalni Groven témét srovnatelna s béznou populaci.
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Ptiloha ¢.4

1.) Setkal/ajste se nékdy s pojmem Syndrom Prader-Willi?
a) Ano, tento pojem je mi velmi dobfe znadm, setkdvam se s nim casto.
b) Ano, uzjsem se s nim nékde setkala.
¢) Nevim, néco mi to pfipomina.
d) Ne, tento pojem jsem nikdy neslysel/a.

2.) Setkal/ajste se nékdy s ¢lovékem se Syndromem Prader-Willi?
a) Ano, potkal/ajsem jich uz vice.
b) Ano, jednoho jsem potkal/a.
c¢) Ne, nepotkal/a.
d) Nevim, nepoznal/a bych to.

3.) Cetlajste nékdy néco o Syndromu Prader-Willi?
a) Ano, cetl/ajsem beletristickou knihu na toto téma.
b) Ano, cetl/ajsem odbornou knihu na toto téma.
¢) Cetl/ajsem ¢lanek v béZzném Casopise na toto téma.
d) Cetl/ajsem ¢lanek v odborném Easopise na toto téma.
e) Necetlajsem o tomto tématu nic.

4.) Setkal/ajste se s pojmem Syndrom Prader-Willi v jinych dalSich médiich?
a) V televizi.
b) V radiu.
¢) Na internetu.
d) Nestkal/a.

5.) Vyberte prosim, podle jakych typickych znakli lze rozpoznat clovéka se
Syndromem Prader-Willi.
a) Vyrazna nadvaha.
b) Netypicky tvar o¢i.
¢) Koutky ust svéSené smeérem dolii.
d) Pricna dlanova ryha.
e) Vyskytuje sejen u osob zenského pohlavi.
f) Siroké ruce s kratkymi prsty.
g) Kratky Siroky krk s koznimi bldnami.
h) Mensi usta a oproti tomu vétsi jazyk, ktery byva povyplazeny.
1) Syté modré nebo modro-zelené oci.
j) V souvislosti s timto syndromem se hovofi o poruchéch ristu,
k) Pfi tomto postizeni se vzdy vyskytuje mentdlni retardace, ale v rtiznych
stupnich.
1) Mize byt piitomna mentalni retardace.
m)Mentalni Groven témér srovnatelna s béznou populaci.
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Ptiloha ¢.4

a) Setkal/ajste se n¢kdy s pojmem Turnériiv syndrom ?
a) Ano, tento pojem je mi velmi dobfe znam, setkdvam se s nim Casto.
b) Ano, uzjsem se s nim n¢kde setkala.
¢) Nevim, néco mi to piipomina.
d) Ne, tento pojem jsem nikdy neslysel/a.

b) Setkal/ajste se nékdy s ¢lovekem s Turnérovym syndromem?
a) Ano, potkal/ajsem jichuzvice.
b) Ano,jednoho jsem potkal/a.
¢) Ne, nepotkal/a.
d) Nevim, nepoznal/a bych to.

c¢) Cetlajste nékdy néco o Turnérové syndromu?

a) Ano, Cetl/ajsem beletristickou knihu na toto téma.

b) Ano, cetl/ajsem odbornou knihu na toto téma.

c¢) Cetl/ajsem ¢lanek v bézném &asopise na toto téma.
d) Cetl/ajsem ¢lanek v odborném ¢asopise na toto téma.
e) Necetlajsem o tomto tématu nic.

d) Setkal/ajste se s pojmem Turnériiv syndrom v jinych dalSich médiich?
a) V televizi.
b) V radiu.
¢) Na internetu.
d) Nestkal/a.

e) Vyberte prosim, podle jakych typickych znak lze rozpoznat clovéka s Turnérovym
syndromem.
a) Vyrazna nadvéha.
b) Netypicky tvar oci.
¢) Koutky ust svésené¢ smérem doli.
d) Pri¢na dlanova ryha.
e) Vyskytuje sejen u osob zenského pohlavi.
f) Siroké ruce s kratkymi prsty.
g) Kiratky Siroky krk s koznimi blanami.
h) Mensi tsta a oproti tomu vétsi jazyk, ktery byva povyplazeny.
1) Syt¢ modré nebo modro-zelené oci.
j) 'V souvislosti s timto syndromem se hovoti o poruchach ristu,
k) Pfi tomto postizeni se vzdy vyskytuje mentdlni retardace, ale v riznych
stupnich.
1) Muze byt pfitomna mentalni retardace.
m) Mentalni uroven téméi srovnatelna s béznou populaci.
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Ptiloha ¢.4

1.) Setkal/ajste se nékdy s pojem Syndrom Noonanové?
a) Ano, tento pojem je mi velmi dobfe zndm, setkdvam se s nim Casto.
b) Ano, uzjsem se s nim n¢kde setkala.
¢) Nevim, néco mi to pfipomina.
d) Ne, tento pojem jsem nikdy neslySel/a.

2.) Setkal/ajste se n¢kdy s clovékem se Syndromem Noonanové?
a) Ano, potkal/ajsem jich uZz vice.
b) Ano, jednoho jsem potkal/a.
c¢) Ne, nepotkal/a.
d) Nevim, nepoznal/a bych to.

3.) Cetlajste n&kdy néco o Syndromu Noonanové?
a) Ano, Cetl/ajsem beletristickou knihu na toto téma.
b) Ano, ¢etl/ajsem odbornou knihu na toto téma.
c) Cetl/ajsem ¢lanek v bézném Easopise na toto téma.
d) Cetl/ajsem ¢lanek v odborném &asopise na toto téma.
e) Necetlajsem o tomto tématu nic.

4.) Setkal/ajste se s pojmem Syndrom Noonanové v jinych dalSich médiich?
a) V televizi.
b) V radiu.
c¢) Na internetu.
d) Nestkal/a.

5.) Vyberte prosim, podle jakych typickych znakd Ize rozpoznat cloveka se
Syndromem Noonanové.
a) Vyrazna nadvéha.
b) Netypicky tvar oci.
c) Koutky ust svésené¢ smérem dold.
d) Pti¢na dlanova ryha.
e) Vyskytuje sejenu osob zenského pohlavi.
f) Siroké ruce s kratkymi prsty.
g) Kratky Siroky krk s koznimi blanami.
h) Mensi Usta a oproti tomu vétsi jazyk, ktery byva povyplazeny.
1) Syté¢ modré nebo modro-zelené oci.
J) V souvislosti s timto syndromem se hovoii o poruchach ristu
k) Pfi tomto postizeni se vzdy vyskytuje mentalni retardace, ale v rGznych
stupnich.
1) Mize byt pfitomna mentalni retardace.
m)Mentalni uroven téméf srovnatelna s béznou populaci.
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Priloha ¢.5

Dobry den,

jsem studentkou 5. ro¢niku specialni pedagogiky na pedagogické fakulté¢ Univerzity
Karlovy. Timto bych Vas rdda poprosila o trochu Vaseho ¢asu a o pomoc pii tvorbé
diplomové prace na téma Zndmé a méné zndmé geneticky podminéné syndromy. Prosim

Vias o anonymni vyplnéni pfiloZeného dotazniku.
Ptedem velice dékuji za spolupraci

Barbora Klicperova
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Ptilohac.4
Prosim oznacte Vami vybranou odpoveéd / odpovédi.

a) Setkal/ajste se nékdy s pojmem Downiv syndrom ?
a) Ano, tento pojem je mi velmi dobie znadm, setkdvdm se s nim Casto.
b) Ano, uzjsem se s nim n¢kde setkala.
¢) Nevim, néco mi to pfipomina.
d) Ne, tento pojem jsem nikdy neslysel/a.

b) Setkal/ajste se nékdy s ¢lovékem s Downovym syndromem?
a) Ano, potkal/ajsem jichjiz vice.
b) Ano,jednoho jsem potkal/a.
c) Ne, nepotkal/a.
d) Nevim, nepoznal/a bych to.

c¢) Cetl/ajste nékdy néco o Downové syndromu?
a) Ano, Cetl/ajsem beletristickou knihu na toto téma.
b) Ano, Cetl/ajsem odbornou knihu na toto téma.
¢) Cetl/ajsem ¢lanek v bézném &asopise na toto téma.
d) Cetl/ajsem &lanek v odborném ¢asopise na toto téma.
e) Necetlajsem o tomto tématu nic.

d) Setkal/ajste se s pojmem Downliv syndrom v jinych dalSich médiich?
a) V televizi.
b) V radiu.
¢) Na internetu.
d) Nestkal/a.

e) Vyberte prosim, podle jakych typickych znakl vzniklych na zdkladé genetické
poruchy lze rozpoznat clovéka s Downovym syndromem.
a) Vyrazna nadvéha.
b) Netypicky tvar oci.
¢) Koutky ust svéSené smerem doli.
d) Pfic¢na dlanova ryha.
e) Syndrom se vyskytujejen u osob zenského pohlavi.
f) Siroké ruce s kratkymi prsty.
g) Kratky Siroky krk s koznimi blanami.
h) Mensi Gsta a oproti tomu vétsi jazyk, ktery byva povyplazeny.
1) Syté¢ modré nebo modro-zelené oci.
j) 'V souvislosti s timto syndromem se hovoti o poruchdch ristu
k) Pii tomto postizeni se vzdy vyskytuje mentalni retardace, ale rtznych
stupnti.
1) Muze byt pfitomna mentalni retardace.
m) Mentalni Groven témét srovnatelnd s béznou populaci.
n) Nevim.
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Ptilohac¢.4

1.) Setkal/ajste se nékdy s pojmem syndrom Prader-Willi?
a) Ano, tento pojem je mi velmi dobie znam, setkavam se s nim casto.
b) Ano, uzjsem se s nim n¢kde setkala.
¢) Nevim, néco mi to pfipomina.
d) Ne, tento pojem jsem nikdy neslysel/a.

2.) Setkal/ajste se n€kdy s ¢loveékem se syndromem Prader-Willi?
a) Ano, potkal/ajsemjichjiz vice.
b) Ano, jednoho jsem potkal/a.
¢) Ne, nepotkal/a.
d) Nevim, nepoznal/a bych to.

3.) Cetl/ajste nékdy néco o syndromu Prader-Willi?
a) Ano, Cetl/ajsem beletristickou knihu na toto téma.
b) Ano, Cetl/ajsem odbornou knihu na toto téma.
c¢) Cetl/ajsem ¢lanek v béZzném Casopise na toto téma.
d) Cetl/ajsem ¢lanek v odborném ¢asopise na toto téma.
e) Necetlajsem o tomto tématu nic.

4.) Setkal/ajste se s pojmem syndrom Prader-Willi v jinych dal§ich médiich?
a) V televizi.
b) V radiu.
¢) Na internetu.
d) Nestkal/a.

5.) Vyberte prosim, podle jakych typickych znakl vzniklych na zaklad¢ genetické
poruchy lze rozpoznat ¢lovéka se syndromem Prader-Willi.
a) Vyrazna nadvaha.
b) Netypicky tvar oci.
¢) Koutky ust svéSené smérem doli.
d) Pri¢na dlanova ryha.
e) Vyskytuje sejen u osob zenského pohlavi.
f) Siroké ruce s kratkymi prsty.
g) Kiratky Siroky krk s koznimi blanami.
h) Mensi Gsta a oproti tomu vétsi jazyk, ktery byva povyplazeny.
1) Syt¢ modré nebo modro-zelené oci.
J) 'V souvislosti s timto syndromem se hovoti o poruchach rustu.

k) Pifi tomto postizeni se vzdy vyskytuje mentdlni retardace, ale v riznych
stupnich.

1) Muze byt pfitomna mentélni retardace.
m) Mentélni uroven téméf srovnatelnd s béznou populaci.
n) Nevim.

3/5



Ptilohac¢.4

1.) Setkal/ajste se nékdy s pojmem Turnériv syndrom ?
a) Ano, tento pojem je mi velmi dobfe znam, setkavdm se s nim casto.
b) Ano, uzjsem se s nim nékde setkala.
¢) Nevim, néco mi to pfipomina.
d) Ne, tento pojem jsem nikdy neslysel/a.

2.) Setkal/ajste se n€kdy s clovékem s Turnérovym syndromem?
a) Ano, potkal/ajsemjichjizvice.
b) Ano,jednohojsem potkal/a.
¢) Ne, nepotkal/a.
d) Nevim, nepoznal/a bych to.

3.) Cetl/ajste nékdy néco o Turnérové syndromu?
a) Ano, cetl/ajsem beletristickou knihu na toto téma.
b) Ano, ¢etl/ajsem odbornou knihu na toto téma.
c¢) Cetl/ajsem ¢lanek v bézném &asopise na toto téma.
d) Cetl/ajsem ¢lanek v odborném &asopise na toto téma.
e) Necetlajsem o tomto tématu nic.

4.) Setkal/ajste se s pojmem Turnéritv syndrom v jinych dalSich médiich?
a) V televizi.
b) V radiu.
¢) Na internetu.
d) Nestkal/a.

5.) Vyberte prosim, podle jakych typickych znaki vzniklych na zakladé genetické
poruchy lze rozpoznat ¢lovéka s Turnérovym syndromem.
a) Vyrazna nadvaha.
b) Netypicky tvar oci.
¢) Koutky ust svéSené smérem doli.
d) Pfic¢na dlaiova ryha.
e) Vyskytuje sejen u osob Zenského pohlavi.
f) Siroké ruce s kratkymi prsty.
g) Kratky Siroky krk s koznimi bldnami.
h) Mensi Gsta a oproti tomu véEtsi jazyk, ktery byva povyplazeny.
1) Syt€ modré nebo modro-zelené oci.
j) 'V souvislosti s timto syndromem se hovoii o poruchach ristu,
k) Pfi tomto postizeni se vZdy vyskytuje mentélni retardace, ale v rtiznych
stupnich.
1) Miuze byt pfitomna mentalni retardace.
m) Mentélni Groven témét srovnatelnd s béZznou populaci.
n) Nevim.
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Ptiloha ¢.5

1.) Setkal/ajste se nékdy s pojem syndrom Noonanové?
a) Ano, tento pojem je mi velmi dobfe znam, setkdvam se s nim casto.
b) Ano, uzjsem se s nim nékde setkala.
¢) Nevim, néco mi to pfipomina.
d) Ne, tento pojem jsem nikdy neslysel/a.

2.) Setkal/ajste se n¢kdy s ¢lovékem se syndromem Noonanové?
a) Ano, potkal/ajsem jichjiz vice.
b) Ano, jednoho jsem potkal/a.
c) Ne, nepotkal/a.
d) Nevim, nepoznal/a bych to.

3.) Cetl/ajste nékdy néco o syndromu Noonanové?
a) Ano, Cetl/ajsem beletristickou knihu na toto téma.
b) Ano, cetl/ajsem odbornou knihu na toto téma.
c¢) Cetl/ajsem ¢lanek v bézném ¢asopise na toto téma.
d) Cetl/ajsem ¢lanek v odborném &asopise na toto téma.
e) Necetlajsem o tomto tématu nic.

4.) Setkal/ajste se s pojmem syndrom Noonanové v jinych dalSich médiich?
a) V televizi.
b) V radiu.
¢) Na internetu.
d) Nestkal/a.

5.) Vyberte prosim, podle jakych typickych znakti vzniklych na zakladé genetické
poruchy lze rozpoznat ¢lovéka se syndromem Noonanové.
a) Vyrazna nadvaha.
b) Netypicky tvar oci.
c) Koutky st svéSené¢ smérem dold.
d) Pii¢na dlanova ryha.
e) Vyskytuje sejen u osob zenského pohlavi.
f) Siroké ruce s kratkymi prsty.
g) Kratky Siroky krk s koznimi bldnami.
h) Mensi Gsta a oproti tomu vétsi jazyk, ktery byva po vyplazeny.
1) Syté modré nebo modro-zelené oci.
j) 'V souvislosti s timto syndromem se hovofi o poruchéch ristu,
k) Pfi tomto postizeni se vzdy vyskytuje mentalni retardace, ale v riznych
stupnich.
1) Muze byt pritomna mentalni retardace.
m) Mentalni Groven témeét srovnatelna s béznou populaci.
n) Nevim.
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