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ABSTRAKT

V predkladané bakalaiské praci se zabyvam psychomotorickym vyvojem  déti
s Angelmanovym syndromem. Teoreticka ¢ast zahrnuje charakteristiku Angelmanova
syndromu, jeho historii, genetické determinanty, diagnostiku, vyvoj a projevy. Dale
seznamuje s problematikou jedince postizeného timto onemocnénim, jeho motorické,
rozumové a vzdélavaci schopnosti. Pro tplnost a srovnani kratce popisuji psychomotoricky

vyvoj u zdravych déti.

Prakticka cast se vénuje téméf vyhradné kvalitativnimu zpisobu vyzkumu uskute¢néného
v obdobi ledna, tinora a dubna 2011. K objektivnimu posouzeni jsem pouzila rozhovor,
dotaznik a kazuistiku. Témito postupy chci popsat stav konkrétnich osob v Ceské republice

Zijicich s timto postizenim, jejich vyvoj, chovani, vychovu a vzdélavani ve Skolnim i

domacim prostiedi a jejich socidlni schopnosti.

V zavéru prace shrnuji vysledky Setfeni, jehoz cilem je upozornit na existenci

Angelmanova syndromu.

Kli¢ova slova: Angelmantv syndrom, psychomotoricky vyvoj, komunikace, postiZeni,

terapie, epilepsie, vychova, vzdélavani, emoce.

ABSTRACT

The present Bachelor composition is focused on psychomotor development of children
with Angelman syndrom. The teoretical part covers the characteristics of Angelman
syndrom, its history, genetic determinants, diagnostics, its development and symptoms.
Thereinafter there is a introduction of individual problem issues of individuals with
Angelman syndrom, their motor activity, intellectual and educational ability. For
completeness and comparison | am briefly describing the psychomotor development of

healthy children.

The practical part is devoted almost entirely to quantitative method of research conducted
during January, February and April 2011. For objektive assessment | used interview,

questionnaires and case report. By using these techniques | am trying to describe a



condition of concrete persons with this disability living in Czech Republic, their

development, behavior, education in school and home enviroment and their social skills.

The conclusion summarizes the results of the survey whose aim is to highlight the

existence of Angelman syndrome.

Keywords: Angelman syndrome, psychomotor development, communication, handicap,

therapy, epilepsy, upbringing, education, emotion.
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UvVOD

Angelmaniiv syndrom (AS) je pomémné vzacné genetické onemocnéni. Tak jako jini
postizeni, napt. Turnerovym ¢i Downovym syndromem, maji i déti s Angelmanovym
syndromem sva specifika, ktera je nutno respektovat, a to individualnim pfistupem jak
rodic¢i, tak 1 odbornych pracovnikii a vychovatela. Jelikoz jedinct s touto diagnozou Zzije v
Ceské republice pfiblizné dvacet devét, je problematika tohoto onemocnéni pomérné mélo
znama. Neni ovSem jisté, zda je toto Cislo validni, jelikoz ke stanoveni definitivni diagnozy
je tieba provést i genetické vysetfeni. V Ceské republice de facto neexistuje odborna
literatura popisujici tuto problematiku, informace jsou dostupné pouze ze zahrani¢nich

zdrojii a internetovych databazi.

Kauzalni 1é¢ba Angelmanova syndromu v intencich soucasné mediciny neexistuje, terapie
je pouze symptomaticka (I1é€ba paroxysmu epileptickych epizod apod.). Nemoc je stala, ale

neni degenerativni. Lidé s timto postiZenim se mohou tésit norméalni délce Zivota.

Angelmaniiv syndrom jakozto téma bakalarské prace jsem si vybrala na zdkladé osobni
zkusSenosti ve svém §ir§im okoli. Kazdé postizeni ma sva specifika a o celé fad¢ z nich bylo
napsano nescetné monografii, publikovano velké mnozstvi ¢lanki a stati, zatimco
Angelmantv syndrom zGstava pro vétSinu z nas prozatim neznamy. Dal$im divodem pro
zpracovani tohoto tématu je moje osobni zkusenost s matkou, u jejiz dcery byla tato nemoc

diagnostikovana.

Cilem a zdmérem této prace je upozornit na existenci tohoto relativné vzacného
onemocnéni, informovat o jeho pfiznacich, projevech a vyvoji.

rowr

Prvni, teoretickd ¢ast je vénovana charakteristice Angelmanova syndromu, jeho historii,
genetickému zakladu, diagnostice, vyvoji a projevim. Dale obeznamuje s problematikou
jedince postizeného Angelmanovym syndromem, jeho motorickym, rozumovym a
vzdélavacim schopnostem a zafazeni ve spole€nosti. Pro srovnani se zdravou populaci zde

uvadim 1 zédkladni body psychomotorického vyvoje normélné se vyvijejicich déti.

Druha, vyzkumna ¢ast se zabyva stavem konkrétnich 0sob s timto onemocnénim. K jejimu
vypracovani m¢ piivedly opakované rozhovory s matkou, u jejihoz ditéte byla stanovena
diagnéza AS, a také s pedagogickou pracovnici Détského centra ve Zling, kterd piimo

s takto postizenym ditétem pracovala. Cilem vyzkumné cCasti je popsat psychomotoricky
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vyvoj ditéte s AS a jeho disledky v oblasti vzdélavani, vyuzivanych prostiedkti vychovy,
komunikace a socializace.

V zavéru prace, na zakladé uvedeného cile a stanovenych vyzkumnych otazek, uvadim

celkové shrnuti ziskanych poznatkd.
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. TEORETICKA CAST
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1 ANGELMAN SYNDROM

Angelmaniiv syndrom, jako vzacné a ojedin€lé postizeni, je rozsifen po celém svété bez
ohledu na rasu a pohlavi. Pacienti po celé Zemi se sdruzuji v organizacich nesoucich
podobny, ne-li stejny nazev. V soucasné dobé sdruzuje Asociace Angelmanova syndromu,
ktera ma své sidlo v USA, piiblizné tisic takto postizenych 0sob. V Ceské republice je to
obcanské sdruzeni ANGELMAN CZ, které od roku 2007 potfada pravidelna setkani rodin.

Odhaduje se, Ze prevalence® tohoto neurologického onemocnéni je asi 0,01%.

1.1 Historie Angelmanova syndromu

Historie Angelmanova syndromu se véaze k roku 1965, kdy britsky pediatr Dr. Harry
Angelman poprvé popsal toto neurologické onemocnéni. Pozoroval stejné ptiznaky u
ne¢kolika malo déti — nemotornou, nestabilni a nekoordinovanou chtzi, Casté epileptické

zachvaty a bezdtivodny smich.
Dr. Angelman komentoval sviij objev takto:

., Historie mediciny je plna zajimavych pripadii, kdy byla odhalena néjaka nemoc. Saga
Angelmanova syndromu je jednim z nich. Je to vice nez tricet let, kdy jsem se v ramci své
pediatrické praxe setkal v riizném case se tremi postizenymi detmi. Mély spoustu postizeni
a na prvni pohled mohlo pripadat, ze jejich handicap ma ruzné priciny, ja jsem vsak citil,
Ze je néco spojuje. V té dobé bylo velmi obtizné pricinu diagnostikovat, nebot diagnostické
metody byly ,,chudé*. Tehdy jsem nebyl schopen podat védecky diikaz, zZe pricina postizeni
je u vsech stejnd. Napsal jsem clanek do védeckého casopisu vénovaného mediciné. Na své
dovolené v Italii jsem si vsiml staré olejomalby v Castelvechio museu ve Veroné - na
obrdzku byl maly usmévavy chlapec, ktery si hraje s loutkou. V tomto momenté mé
napadlo, Ze tyto déti charakterizuje tézkd, nemotorna chiize, mavajici ruce a usmev, tak jak

Jje tomu u loutek, a proto vznikl nazev ,, happy puppet* (Angelman.cz [online]).

Pivodni anglicky ndzev tedy znél Happy puppet syndrom (syndom Stastné loutky).

V soucasné dobé€ se v anglicky psané literature pouziva nazev Angelman syndrom ¢i Angel

! Pomér poctu nemocnych k po&tu obyvatel udavany obvykle v procentech.



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii 15

child (andélské dit¢). V Ceské lékarské terminologii bychom se setkali s nazvem

Angelmantiv syndrom, méné¢ ¢asto pak syndrom sméjici se loutky.

Od objevu Dr. Angelmana bylo vydano nékolik stati zamétenych na problematiku tohoto
ziidkavého onemocnéni, které se vSak zpocatku setkavaly se zna¢nou neduveérou odborné
vefejnosti. Teprve pocatkem osmdesatych let se tato tématika opetovné zacind objevovat
v medicinské literatute, a to ve Spojenych statech, kde byla u nékolika déti s takovymito

fenotypovymi projevy diagnostikovana specifickd chromozomalni porucha.

V soucasnosti se Angelmanovym syndromem ve velké mife zabyva americky 1ékai Dr.
Edwin Weeber (USF Neurobiology of Learning and Memory Laboratory [online]), ktery

svymi laboratornimi testy ucinil vyznamny krok smérem k budouci mozné terapii.

1.2 Charakteristika 0sob s Angelmanovym syndromem

Angelmaniiv syndrom je neurologické onemocnéni charakterizované celkovym vyvojovym
zpozdénim a téZkou poruchou feci. U vSech déti s touto diagndzou je patrny urcity stupen
mentalni retardace. U kazdého jedince ovSem muize byt mira postizeni jind. Ve vétSing
ptipadi se jedna o téZkou mentalni retardaci. ,,Mentdlni retardace je pojem vztahujici se k
podpriumérnému obecné intelektualnimu fungovani osoby, které se stava ziejmym
V pritbéhu vyvoje a je spojeno s poruchami adaptacniho chovani. Poruchy adaptace jsou
zirejmé z pomalého tempa dospivani, ze snizené schopnosti ucit se a z nedostatecné socialni

prizpusobivosti ““ (Slowik, 2007, s. 110).

Nejnovéjsi poznatky na poli neuropatofyziologie ukazuji, Ze se s nejvétsi pravdépodobnosti
nejednd o poruchu vyvoje mozkovych neuront jako takovych, ale o poruchu jejich funkce
(FAST [online]). Angelmaniiv syndrom je zpisoben zavaznym snizenim exprese genu
UBE3A v mozku. Funkce zminéného genu chybi. Ve srovnani se zdravymi vrstevniky se
tato porucha projevuje predevsim vyrazné sniZzenou schopnosti ziskavani dovednosti, které
jsou pro déti v daném véku typické. Na druhou stranu vSak miZe byt rozvoj nékterych
dovednosti vyznamné posilen intenzivnimi vzdé&ldvacimi programy ve specialnich
zatizenich. Jak uvadi FAST (FAST [online]), byl Angelmantv syndrom nedavno vylécen, a
to v laboratornich podminkdch na mySim modelu, jiz zminovanym doktorem Edwinem

Weeberem.
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Budeme-li pozorovat jedince s Angelmanovym syndromem, mize nam opravdu pfipominat
Stastnou loutku. Diky psychomotorické retardaci jsou pohyby koncetin trhavé, nestabilni,
s poruchou rovnovahy, kterd se muze pohybovat od mirné az po tézkou. Je znatelné
naruseni stability téla, kterd je provazend behavioralnimi jedine¢nostmi, jako jsou
kombinace neustalych atakii neadekvatniho smichu ¢i usmivani se. Velmi snadno
excitovatelna povaha, Casto s jakoby tfepotajicimi se pazemi nebo vinivymi pohyby. Pouze
nékteré déti s Angelmanovym syndromem zac¢nou chodit pied tfetim rokem. V¢tSina z nich
zacina chodit mnohem pozd¢ji a nékteré z déti s AS nejsou samostatné chiize schopny
nikdy. Porucha pohybu miize mit mirn€j$i formu a mtize ovliviiovat predev§im chlzi a
jemnou motoriku. V téz8i podobé pak Casto omezuje schopnost sebeobsluhy, jako je
samostatny piijem potravy ¢i oblékani se. U vétSiny jedinci s AS se vyskytuje
paroxysmalni neurologické onemocnéni (epilepsie), které je v jejich ptipadé obtizné
lécitelné. Vzdy je pfitomna vada feci, s Zddnym nebo minimalnim uZitim slov, pficemz
nonverbalni komunikace vysoko pfevazuje nad verbalni. Vzhledem K jejich minimalnim
verbalnim schopnostem je hodnoceni jejich mentidlni Grovné nizS§i nez odpovida
skute¢nosti. Jelikoz jsou schopni rozumét mluvené feci, maji potencial postupného, byt
vyznamné limitovaného, kognitivniho rozvoje v pribéhu celého zivota. Je ale obtizné miru
mentalniho postizeni prokéazat testy, ponévadz v neznamém prostiedi se projevuji jinak nez
se svymi blizkymi a v prostfedi jim znamém.

Dalsim z typickych znakt déti byva svétlejsi barva pleti, vlasti a o¢i ve srovnani s rodici,
nicméneé i v tomto piipadé existuji vyjimky. Mnoho jedinct s Angelmanovym syndromem
se vyznacuje znac¢nou fascinaci vodou a projevuji velkou radost z jakékoliv Cinnosti, ktera

je spojena s koupanim, plavanim a riznymi vodnimi hrami.

Jednim z velmi typickych rysi téchto déti je jejich vesela a $tastna povaha. Jsou neustéle
pfipraveny se smat. Smich je jednou z prvnich komunika¢nich schopnosti, kterou je u nich
mozno pozorovat uz v kojeneckém véku, nejcastéji mezi Ctvrtym a patym meésicem. Na

podnéty reaguji vesmes dlouhotrvajicim a hlasitym smichem.

Dal$im rysem je typickd facies s pootevienymi velkymi usty, prominujicim jazykem,
fidkymi zuby, dale mikrocefalie (abnormalné mala hlava) a brachycefalie (hlava s napadné
kratkym predozadnim primérem). S vékem se tato stigmatizace stava ndpadnéjsi. V obdobi
puberty se zvyraziiuje prognacie (vyrazny rust horni Celisti, kterd je i se zuby nadmérné

vysunuta, takze horni ret nestaci zuby pokryvat) a previsla Spicka nosu.
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U postizenych se zdroven muze vyskytovat nadmérné slinéni, které mtze mit lehci formu,
pokud je dité vyspané, odpocaté, v dobré ndlad¢ a zaujaté néjakou, pro néj zajimavou

¢innosti. V piipad€ nemoci, unavy ¢i nudy se nadmérné slinéni zhorsuje.
Vétsina pacientll neni schopna udrzet pozornost, je hypotonicka (snizeny svalovy tonus).

Déti s Angelmanovym syndromem maji jiny spankovy rezim nez zdravé déti. Jejich
potieba spanku je mnohem mensi, v noci se asto budi, coz mtize narusit chod celé rodiny.
Byvaji poddvany medikamenty (vesmés anxiolytika ¢i hypnotika), nicméné tyto by nemély
byt u déti uzivany dlouhodobé. Z tohoto pohledu je pro rodice nejtézSim obdobim prvnich
Sest let veéku ditéte. Poté se situace zlepsSuje a v obdobi puberty je doba spanku ptiblizné

stejna jako u zdravych vrstevnik.

Navzdory jejich znaéné afinit¢ k vodé je velmi problematicky nacvik a upeviiovani
elementarnich hygienickych navyki a udrzeni celkové &istoty. Casto je nutno pouZivat
pleny, ponévadz nékteré z déti se nikdy nenauci ohlasit svou potiebu, i kdyZz velmi dobie

vi, co se od nich zada. Proto je velmi dilezity i pravidelny nacvik pouzivani toalety.

1.3 Geneticka diagnostika Angelmanova syndromu

V souvislosti s rychlym rozvojem metod prenatalniho screeningu a metod genetického
vySetfeni partnerti je mozna Casnd diagnostika celé fady frekvetnich vyvojovych vad.
Pokud rodina spada do tzv. rizikové skupiny, jsou provadény urcité testy v zavislosti na
typu onemocnéni. Angelmaniiv syndrom, se svym relativné vzacnym vyskytem neni
soucasti téchto screeningovych programi a jeho definitivni diagn6za proto byva stanovena
pozdéji.

Symptomy Angelmanova syndromu nejsou znatelné ani v prvnich letech Zivota ditéte.
Riizné vyvojové odchylky byvaji castym divodem stanoveni jinych diagndz, napi. DMO,
epilepsie (tou ovSem trpi vice nez 90% sledovanych déti), autismus. Obvykla doba
stanoveni spravné diagnézy je mezi tfetim a sedmym rokem Zivota ditéte, kdy je

symptomatologie vice patrna.

Vyvoj schopnosti a dovednosti taktéZz zalezi na typu genetického postiZzeni. Toto se
odehrava na urovni chromozomd a v souvislosti s Angelmanovym syndromem hovofime o
takzvanych ,,submikroskopickych aberacich® neboli ztrat¢ malé ¢asti chromozomi,

prokazatelnych nikoliv mikroskopem, ale pouze metodami molekularné biologickymi nebo
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molekuldrné cytogenetickymi. V soucasné dobé jsou u AS znamy dva typy takovéto
poruchy. Asi v 70% se jedna o deleci neboli chybéni dlouhého raménka chromozomu 15 u
matky (maternalni). U 20-30% pacientii s AS neni tato delece (chybéni) prokazatelna a
uvazuje se o uniparentalni disomii (oba chromozomy 15 pochézeji od jednoho rodice). U

tohoto typu poruchy nebyva postizeni tak t€zké (FAST [online]).

1.3.1 Epilepsie, DMO, retardace a mentalni retardace

Epilepsie — ,,skupina poruch mozku projevujicich se opakovanymi zachvaty (paroxysmy)
riizného charakteru. Zachvaty jsou zpiisobeny vybojem v elektrické cinnosti urcité casti
nervovych bunék a mohou se projevovat poruchami vedomi a vnimdni, kiecemi,
vegetativnimi projevy a psychickymi priznaky * (Vokurka, Hugo, 2008). Zachvaty se déli na
tzv. parcialni (kdy je postizena jen urcita ¢ast t€la) a mohou byt bud’ bez poruch védomi
(napt. japonské zachvaty) nebo s poruchou védomi. Jak dale uvadi Vokurka, Hugo (2008)
generalizované zachvaty maji vzdy poruchu védomi. Klasickym piikladem zachvatu je tzv.
grand mal (tonicko-klonicky zachvat), ktery je charakteristicky nahlym bezvédomim,
kieCemi, pomocenim, pokousdnim. K jinym ziachvatim patii petit mal (absence),
charakterizovany kratkodobou ztratou védomi, se zachovanim pozice téla a rovnovahy.
Projevuje se jako ndhlé preruseni ¢innosti a strnulost v trvani n€kolika sekund a naslednou
amnézii na tuto dobu. Tyto ataky se mohou opakovat n¢kolikrat denné, coz je u pacientli
S AS casto popisovano. Rozsah a charakter zachvatu zavisi na misté, které je v mozku
postizeno, a liSi se rovnéz s vékem pacienta. Pficina epilepsie je n€kdy neznama (primarni
¢1 genuinni epilepsie), jindy je disledkem jiného postizeni mozku, napt. nddoru, poranéni
(sekundarni epilepsie). K diagndze se vyuziva zejména EEG a zobrazovaci metody (MR,
CT, PET) k odhaleni eventuelni pfi¢iny. Pokud pfi¢inu nelze odstranit nebo neni-li znama,

pouzivaji se k 1écbé antiepileptika. Starsi Cesky nazev je padoucnice.

Détska mozkova obrna (DMO) — oznaceni pro skupinu neurologickych onemocnéni déti,

které je nasledkem poskozeni mozku v prenatalnim, natdlnim a postnatalnim obdobi.

¢

Retardace — ,,zpomaleni. Mentalni (dusevni) retardace. Latinsky tardus — pozdni
(Vokurka, Hugo 2008).

Mentalni retardace — diive byl pouzivan termin oligofrenie nebo slabomyslnost. Zavazné
postizeni vyvoje rozumovych schopnosti. D€lena na lehkou (IQ 50-69), sttedné tézkou (IQ
35-49), t&zkou (IQ 20-34) a hlubokou (IQ pod 20) mentalni retardaci. Jak uvadi Rian a
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Krej¢itova (1995), postizeni kognitivnich schopnosti u osob s mentalni retardaci je
vétSinou nerovnomeérné, nejcastéji zachycujeme vyraznéjsi opozd’ovani vyvoje feci a
verbalni inteligence obecné proti ostatnim dovednostem. Dulezitou roli hraje i etiologie
postizeni a eventuelné¢ pfitomnost dalSich smyslovych ¢i pohybovych poruch

(kombinované postizeni).
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2 KLINICKA KRITERIA PRO DIAGNOSTIKU ALGENMANOVA
SYNDROMU

Angelmantiv syndrom jako takovy, neni u novorozencii a v ¢asném détstvi na prvni pohled
rozpoznatelny, protoZze nema charakteristické rysy. Prvni zndmkou, kterou rodic¢e pozoruji
je zpozd'ovani psychomotorického vyvoje ve srovnani se stejné¢ starymi détmi. Zhledem k

nedostate¢nym informacim byva cesta ke stanoveni definitivni diagnozy ¢asto dlouha.

2.1 Klinicka Kritéria pro stanoveni diagnozy
e  Normalni prenatalni vyvoj, bézny porod, zralé dit¢.
e Vnovorozeneckém a kojeneckém obdobi se mohou objevit potize pii krmeni, coz
muze mit za disledek nizsi vahu.
e  Opozdéni vyvoje je rozpoznatelné mezi Sestym az dvanactym mésicem veéku.
e Roztiesené pohyby koncetin a evidence zvySeného usmivani se.
e  Velmi pomalé, ale dopiedu jdouci nabyvani dovednosti.
e  Normalni metabolismus, hematologicky i chemicky profil.

e  Normalni struktura mozku dle MRI a CT (mize se objevit lehkd mozkova atrofiez).

2.1.1 Etiologie AS

Pfi¢inou Angelmanova syndromu je snizend funkce UBE3A genu v mozku, jehoZ funkce a
ukoly v souvislosti s AS nejsou prozatim znamy. Vice nez 90% déti s AS trpi epilepsii
(viz. kapitola 1.3.1 Epilepsie, DMO, retardace a mentalni retardace, str. 18), z toho méné
nez Ctvrtina trpi zachvaty jiz v prvnim roce svého zivota. U vétSiny postizenych déti se

prvni zéachvaty dostavuji mezi druhym a tfetim rokem. VétSinou je nutné uZivani

? Zmen3eni normalné vyvinutého organu, na némz se podili ibytek jeho bun&k nebo zmeneni jejich velikosti.
Muze jit o fyziologicky proces nebo je atrofie vysledkem patologického déje (nemoci). (Vokurka, Hugo,
2008).
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antiepileptik pod dohledem neurologa. Epileptické zachvaty mohou v adolescenci nebo

Vv dosp¢losti ustat.

Studie predpokladaji, ze jedinci s narusenym 15. chromosomem maji mnohem t€zsi prub¢h
epileptickych zachvatl nez ti, ktefi maji mutaci UBE3A genu nebo ti, u nichz existuje jina

moznost genetického vzniku Angelmanova syndromu (Angelman.cz [online]).

Psychomotoricky vyvoj - vSechny déti se vyznacuji opozdénym psychomotorickym
vyvojem, chodit za¢inaji az kolem patého roku a jejich chlize je tézka a nemotorna po cely
zivot. Déti, u kterych je postizeni mén¢ rozsahlé, byva chilize t¢émét normalni, mivaji pouze
pozvednuté, V lokti flektované, ruce. U tézSich forem je chlize déti tuha, nemotornd o
Siroké bazi, nékdy byva roztfesend. Déti udrzuji stabilitu rovnéz pomoci pozvednutych,
pted télo pfedsunutych a v lokti flektovanych, rukou. Chodidla déti jsou plocha a otocena

dovnitf.

Komunikace - jejich komunikac¢ni schopnosti jsou v podstat¢ omezeny pouze na
nonverbalni projevy, za doprovodu vibrujicich hornich koncetin, obvykle dobrou naladou,

kdy v excitaci mavaji a tleskaji rukama.

Hypopigmentace — ,, Déeti, u kterych se vyskytuje rozsahla delece, maji obvykle svétlejsi
plet, oci, vilasy nez jejich rodice. Je to dano tim, Ze gen, ktery ridi pigmentaci a byva
lokalizovan hned vedle naruseného Angelmanova genu, chybi. Pigmentovy gen produkuje
protein (nazyva se P protein), ktery je rozhodujici pro syntézu melaninu. Melanin je hlavni
pigmentovou molekulou v nasi pokozce. V pripadé jedincii s uniparentdlni disomii nebo
velmi malou deleci tento gen nechybi a déti maji plet, viasy i oci normdlné pigmentovany “

(Angelman.cz [online]).

Strabismus a okularni albinismus — strabismus je obecny pojem pro vsechny formy
Silhavosti (abnormalni souhyb o¢nich bulbi), albinismus — vrozeny nedostatek, porucha
biosyntézy, transportu a distribuce pigmentu v kizi, vlasech v duhovce oka. Incidence® se

pohybuje kolem 1:20 000. Okuldrni albinismus je albinismus omezeny na duhovku a

3 Podet nové vzniklych piipadi daného onemocnéni ve vybrané populaci za uréité Easové obdobi. Je obvykle
davana do poméru k velikosti exponované populace ve studovaném obdobi. Napf. rocni evidence novée

hlagenych ptipadit Angelmanova syndromu na 20 000 obyvatel v CR.
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sitnici oka, manifestujici se nystagmem (mimovolni, rychly, rytmicky pohyb oc¢i), snizenou

zrakovou ostrosti, fotofobii (nemtze se opalit, ale jen ,,spalit™), (Vokurka, Hugo 2008).

Oc¢ni vady lze korigovat brylemi nebo napt. okluzory, coz vzhledem k hypermotorickym

aktivitam ditéte byva obvykle tézké.

Termoregulace — $patnou termoregulaci u déti s Angelmanovym syndromem je dano, Ze
télesna teplota u nékterych batolat a v kojeneckém veéku mize byt velmi nizkd, nebo
naopak velmi Casto se muze objevit i teplota zvySena. Tyto déti rovnéz Spatné¢ snaseji
vysoké teploty. To vyzaduje zvySenou opatrnost b&hem letniho obdobi spojenou

s piisunem dostate¢ného mnozstvi tekutin.
Hyperaktivita — nadmérna, zvySena aktivita. V souvislosti s hyperaktivitou je obtizné
udrzeni pozornosti déti s Angelmanovym syndromem, byva pii¢inou obtizného vzdélavani

u malych jedincii. Tato hyperaktivita mize s vékem klesat.
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3 PSYCHOMOTORICKY VYVOJ U ZDRAVYCH JEDINCU DO
VEKU TRI LET

., NejduleZitejsi dovednosti, které predevsim rozvijeji osobnost ditete, a tim ditéti otviraji

svet se vSemi jeho moznostmi, jsou re¢ a pohyb* (Kiedrornova, 2010, s. 15).

3.1 Rozumovy a motoricky vyvoj

V obdobi prvniho roku zivota dochazi k prudkému a zietelnému psychomotorickému
vyvoji. Jak uvadi Kiedronova (2010), v obdobi kolem ¢ty mésicti jsou pomérné nepiesné
pokusy o uchopeni predmétu, vzdy obéma rukama soucasné, ale uz do Sesté¢ho mésice je
dité schopno cilené¢ uchopit hracku a pfedat z ruky do ruky. Je zfetelna souhra ruka - noha,
pod stehny a rozvinutymi dlanémi na roztazenych pazich. Ota¢i se na biisko, dokaze
rozlisit matku od ostatnich lidi. K dal§imu velkému rozvoji dochazi do devatého mésice,
ktery je povazovan za milnik ve vyvoji. Od sedmého mésice zvladne udrZet v kazdé ruce
jednu hracku, v poloze na zadech si saha na nohy a pftitahuje si je do ust, obraci se z btiska
na zada, pozdégji zvlada Sikmy sed, ze kterého se posadi. V osmém meésici je pozitivni
reakce na sluchovou zkousku s hrnickem a 1zi¢kou, zajima se o obrazky, houpe se v kleku,
zacina 1ézt, proziva osmimé&sini Uzkost — Ipi na matce. Dokaze samo drzet lahvicku pfi
piti, za pomoci dospé€lého pije 1 z hrnku a pfi jidle si samo drZi rohlik ¢i suSenku v ruce.
V devatém meésici dité postavi palec do pozice proti ostatnim prstlim, zvlada symetrické a
koordinované lezeni, pteléza pies prekazky, sbira drobné predméty a hazi do nadoby. Dité
dokéze sedét pevné a vzpiimené libovoln€ dlouho, neupadne, ani kdyZz se ptedklani,

zaklani ¢i otaci a zaroven se dovede samo bez pomoci posadit.

Od desatého mésice dit¢ imituje gesta, dorozumivd se znakovou feci, ma Siroky sed,
obchazi nabytek stranou (kvadrupedalni chtize), chape trvalost predméti v Case, zvlada
Spetkovy tchop. Dokaze upustit hracku a vzit dal$i, dokaze vyjadfit zvukem, jak deéla
nekteré zviratko. V jedenacti mésicich se orientuje v mistnosti, na vyzvu ukazuje predmeéty,

zvlada pinzetovy tchop, kutali mic.

Prvni rok Zivota byva charakterizovan zvladnutim klestového tchopu (uchop mezi Spicku
palce a ukazovak), dité postavi 3 kostky na sebe, stoji v pozoru bez opory, reaguje na

jednoduché pokyny, plni drobné tkoly a pti pohledu z okna pozné osobu venku.
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Od jednoho roku se zlepSuje chiize — zhruba v roce a pul uz batole vétSinou neleze a pada
tak, ze si sedne. Pfed druhym rokem je dité schopno pomérné¢ dobie béhat. Ve dvou letech
je pohyb ruka — oko koordinovanéjsi, vydrzi delsi dobu u Cinnosti, které si samo vybralo.
Motorika je typicka rozkrocenou chiizi, méné nejistoty v béhu, poskakuje, udrzi hrnicek

Vv jedné ruce, rozepne velké knofliky, dokaze se naucit chodit na no¢nik.

Ptiblizn¢ v obdobi tficeti mésicli umi stat na jedné noze, potazmo se o to pokousi a na

okamzik udrzi rovnovahu. Po pfedvedeni je schopno chlize po Spickach.

3.2 Vyvoj re€i

Novorozenec: rizné druhy pléace, je-li spokojené, vydava rizné zvuky. Ve tietim mésici se
projevuje riznym houkanim, broukani, vydavanim bublavych zvuku, hrou s hlaskami, je
zde patrnd snaha o kontakt s okolim. Ve tfech mésicich se dité zacina i hlasité smat.
Zpocatku se jedna o jakési zasmani se, ale zhruba o mésic pozdéji je to jiz pravy smich.
Také experimentuje s hlasem (444, éé¢, uta). U Sestimési¢niho ditéte pokrocila pfiprava na
fe€ o dalsi stupen, objevuji se slabiky (egu, aga, grrr, ba), (Kiedronova, 2010), zacina
zvatlat. Hlasem jiz dobfe dokaze vyjadfit svoje pocity 1 svoji nespokojenost dokaze dat
najevo jinak nez placem. Otaci se za zvukem ve spravném sméru a zacind byt schopno

koordinace naslouchani a sahani. Osmy mésic je provazen echolalii, rytmizaci pisnicek.

Roc¢ni dit¢ ma pln€ rozvinuty Zargon - Zvatlani, uzivd zhruba Sest slov (Langmeier,

Krejcitova, 2000).

Ve druhé poloviné druhého roku Zivota za€ina dité opravdu chipat symbolicky vyznam
slov, pfestoze pasivni slovni zdsoba je mnohem vétsi nez aktivni slovni uziti. Ve dvou
letech ma aktivni slovni zasobu az tii set slov a neuziva Zargon. Jeho fe¢ je ostatnim

srozumitelna z 25 — 50%, uvédomuje si recipro¢ni charakter konverzace (Allen, aj., 2002).

3.3 Socialni oblast

JiZ od narozeni reaguje dit€ na lidsky hlas mnohem Zivéji neZ na jiné zvuky. Mezi prvnim a
druhym mésicem mulZeme zaznamenat prvni Usmév pii socialni stimulaci. Od tfetiho
mesice je jiz usmeév a hlasovy projev vyrazovym prvkem pii socidlnim kontaktu. V tomto
obdobi je dité schopno v urcitych situacich poznat matku a rozpozna piipravy ke krmeni.

Pilrocni dité je z¢asti schopno piijimat tuhou stravu. Kolem osmého mésice dité proziva
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separacni uzkost a zaroven jesté strach s cizich lidi. Od deseti mésicti zacina spolupracovat
pfi oblékani, tzn., ze zvedd nohy a ruce. Roc¢ni si dokdze samo nasadit Cepici, gesty
vyjadiuje sva prani a pii hie napodobuje dospélého — chova panenku nebo plySovou
hracku. Do véku dvou let dokdze sdélit svoje bezprostiedni zazitky, tlacit kocarek,
napodobivé krmi nebo obléka panenku, poméaha uklizet véci, a prestoze nema jesté plné
vyvinuté hygienické navyky, dokéze samo ohlésit svoji potfebu (Langmeier a Krej¢itova,
1998). Trileté dit¢ je schopno snaset piiméfené dlouhé separace, napi. pravidelnou
dochdzku do matetské Skoly. Hra, ktera v obdobi dvou let méla spiSe paralelni charakter,

nabira ve tietim roce stale Casteji raz spoluprace ¢i soupetivosti.
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II. PRAKTICKA CAST
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4 VYZKUM

Praktickou ¢ast mé prace tvofi vyzkum, zabyvajici se psychomotorickym vyvojem déti

s Angelmanovym syndromem.

Vyzkum jsem uskute¢nila formou dotaznikli se Sesti respondenty a formou rozhovort se

dvéma respondenty. U jednoho z respondentii provadim analyzu dokumentt.

4.1 Cile vyzkumu a vyzkumny problém

Vyzkumny problém je formulovan slovy: Jak probiha psychomotoricky vyvoj ditéte s
Angelmanovym syndromem a jaké jsou jeho disledky v oblasti vzdélavani,

vyuzivanych prostredkii vychovy, komunikace a socializace?

Cilem vyzkumné casti je popsat psychomotoricky vyvoj ditéte s Angelmanovym
syndromem a jeho dusledky v oblasti vzdélavani, vyuzivanych prosttedkli vychovy,

komunikace a socializace z pohledu jeho rodicu.
Na zékladé vyse uvedené¢ho cile jsem stanovila nésledujici vyzkumné otazky:

e  Které oblasti psychomotorického vyvoje ditéte s AS povazuji rodice za kritické?
e Jaka jsou specifika vzdélavani déti s AS?

e  Jaké jsou moznosti komunikace s détmi s AS?

e Jaké vychovné postupy vyuzivaji rodice ditéte s AS?

e  Kterd obdobi povazuji rodice déti s AS za rozhodujici?

e Jaky vyznam piikladaji rodi¢e pedagogické ¢innosti ve vzdélavacich zatizenich?

4.2 Druh a metody vyzkumu

Vzhledem ke skutecnosti, Ze jsem si vybrala téma, které je vcelku méalo zndmé nejen mezi
laickou, ale 1 odbornou vefejnosti, a s ohledem na pomérné¢ maly pocet osob s timto
postizenim Zijicich v Ceské republice, je zkoumany soubor znaéné omezeny. Proto jsem se
rozhodla aplikovat kvalitativni pfistup a jeho ziejmé nejrozsifenéjsi metodu zdmerného
vybéru. Pracuji s uz§im pojetim terminu, jelikoz cilené vyhledavam ucastniky podle jejich

urcité vlastnosti, a to diagnézy Angelmanova syndromu.
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Jako metodu pro ziskavani kvalitativnich dat jsem pouzila individudlni, polostrukturovany
rozhovor a analyzu dokumentt. V piipad¢ rozhovoru jsem méla predem pfipraveny seznam
otevienych otazek, ale zpusob a forma odpovédi na tyto otazky zistavala viceméné volna.
Oteviené otazky obvykle vedou respondenty k podrobnéjsimu vysvétlovani vlastnich
nazord a umoznuji tak Casto vétsi ndhled do zpusobu, jakym zpracovali ¢i pochopili urcité
skute¢nosti. Dle Miovského (2010) je polostrukturovany rozhovor nejrozsienéj$i podobou
metody interview, jelikoz dokaze feSit mnoho nevyhod jak nestrukturovaného, tak 1 plné
schéma otazek, jejichz potfadi se mize meénit dle potieby, vyuziti nasledného inquiry,
kterym si vyzkumnik ovétuje, zda odpovédi spravné pochopil, ptipadné doplniujici otazky,

pomoci kterych je mozno jit do hloubky zkoumaného problému.

Ze stejného diavodu jsem svyslovnym svolenim respondentky pouzila i zdravotni
dokumentaci osoby s AS. Z ni jsem ziskala a nasledn¢ provedla analyzu dat. Tato jsem
poté pouzila v kazuistice, rovnéz jedné z metod kvalitativniho ptistupu. Velikost vzorku se

V nich rovnd jedné osobé.

Jak jsem jiz uvedla vvodu, byl zkoumany soubor specificky nejen co do poctu
respondenttl, ale i jejich ochoty nechat pfimo nahlédnout do svého soukromi. Byla jsem
tudiz nucena kombinovat kvalitativni pfistup s pfijatelnéjsi a do jist€ miry i anonymné;si

metodou — dotaznikem, charakteristickym pro ptistup kvantitativni.

Dotaznik (viz. priloha PI) je uréeny pro hromadné ziskdvani tdaji a Vv jeho zakladni
podobé je jako strukturovany rozhovor ptedlozeny v pisemné podobé. Stejné tak jako

V obecném piipadé, jsou i v mém vyzkumu otazky rozliSeny do dvou zakladnich polozek:

a) polozky oteviené (nestrukturované)

b) polozky uzaviené (strukturované)

ad a) polozky oteviené (nestrukturované) davaji respondentim vztahovy ramec, ale
neurcuji podrobnégji ani obsah, ani formu odpovédi. Pouzivam i otazky caste€né oteviené.
Toto omezeni se mlze tykat presnéjSiho vymezeni obsahu odpovédi, jeji délky 1 struktury.
Oteviené otazky umoziuji hlubsi prinik ke sledovanym jevim, Iépe odhaluji skutecné

postoje respondentti a poskytuji obsaznéjsi informace. Jejich uroven vsak zalezi i na
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dovednosti dotazovanych pisemné se vyjadfovat, i na jejich ochoté k pomérné naro¢né
spolupréci.
ad b) polozky uzaviené (strukturované) — nabizeji dotazovanym volbu mezi dvéma nebo

vice alternativami.

4.2.1 Oteviené otazky v dotazniku a otazky rozhovoru

Pro uskuteénéni polostrukturovaného rozhovoru jsem si pfedem pfipravila schéma
jedenadvaceti otevienych otazek, které jsem rozdélila do Sesti oblasti, tzv. jadra interview,

jenz je nezbytné zodpovédét (Miovsky, 2010).

e  Prvni oblast obsahuje anamnézu déti s AS.

e  Druh4 oblast popisuje psychomotoricky vyvoj déti s AS.

e  Tteti oblast je zaméfena na vzdélavani a vychovné postupy.
e Ctvrta oblast se tyka komunikace.

e  Paté oblast vystihuje socidlni stranku déti s AS.

e  Sesta oblast pojednava o riiznych specifikach déti s AS.

Pro el maximalizace vytéznosti interview jsem pii zadavani konkrétnich otazek sttidala

jednotlivé okruhy.

Jelikoz jsem rozhovor provadéla pouze se dvéma respondenty a vypovédni hodnota by byla
mald, pouzila jsem dotaznik s otevienymi otazkami (viz. pfiloha PI) a stejnymi oblastmi

otazek pro zbyvajici zacastnéné rodice.

4.2.2 Dotaznikové otazky

Prestoze vyuzivam dotaznik (viz. pfiloha Pl), a to z divodu ziskani vétsiho poctu
respondentli, obsahem jsou oteviené otdzky a lze jej tedy povaZovat za nastroj pro zjisténi
kvalitativnich dat. Stejn¢ tak jako u polostrukturovaného rozhoru jsem i zde rozdélila

otazky do né€kolika oblasti:

e  Oblast zdravotni.
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e  Oblast psychomotoricka.

e  Oblast komunikacni, vzdélavaci a vychovna.

e Oblast socialni.

e  Oblast kompenza¢niho vybaveni a technického zabezpeceni.

Jelikoz maly pocet dotazanych v mém pfipadé neumoziiuje standardni dotaznikové

zpracovani, provadim analyzu dat, roz¢lenénych do vySe uvedenych okruht.

4.2.3 Kazuistika

Kazuistika je intenzivni a obvykle i dlouhodobé&jsi vyzkum jedné vybrané osoby. Jak uvadi
Miovsky (2010), vyuziti piipadové studie je vhodné u velmi fidkych jevii nebo vzacné
kombinaci vlastnosti ¢i k analyze a popisu ,,typického piipadu jako zastupce urcité
skupiny. Toho se snazim vyuzit k porozuméni vnitini a neopakovatelné dynamiky vyvoje
nyni osmnadctileté divky. Od jejiho narozeni pfes stanoveni diagnoézy AS, prubéhu jejiho
onemocnéni a 1é¢by, az po vyvoj jeji interakce s prostfedim a moznosti jejiho vzdélavani.
Data o tomto vyvoji jsem ziskavala bezprostfedné (pfimym kontaktem, rozhovorem), ale i
zprostitedkované rozborem a studiem dokumentl a rozhovorem s osobou, ktera byla

v piimém kontaktu s ,,teréovou‘* osobou.

4.3 Vyzkumny vzorek

Vyzkumny soubor je tvoren péti rodic¢i s détmi, u nichz byl diagnostikovan AS, z riznych
mist Ceské republiky. Déti jsou ve véku 7, 9, 13, 18 a 23 let, muzského i Zenského pohlavi.
U zéadnych z rodic¢l téchto déti nebylo nikdy v minulosti diagnostikovano zadné geneticky

podminéné onemocnéni, a to jak ze strany matky, tak ze strany otce.

U sedmileté divky byl Angelmantiv syndrom diagnostikovan ve 2,5 letech, u devitiletého
chlapce ve 2 letech, u tiinactiletého chlapce ve 3 letech, u osmnactileté divky ve 4 letech a
u tfiadvacetiletého chlapce ve 13 letech. U vSech déti, kromé devitilet¢ho chlapce, byla

jako prvni stanovena diagnoza DMO.

Mymi respondenty se stali rodice, které budu v rdmci zachovéani anonymity oznacovat jako

R1, R2, R3, R4 a R5.
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Tab. 1. Zakladni charakteristika vyzkumného vzorku.

AS . y genetické | oznaceni
. o o, diagnodza pred “ s
veék |pohlavi | diagnostikovan , onemocnéni v
. Stanovenim AS . ,

ve veku v rodin€é | dotazniku
7 zenské 2,5 mozeckovy syndrom ne R1
9 muzské 2 X ne R2

DMO - mozeckova

13 | muzské 3 forma ne R3
18 zenské 4 DMO ne R4
23 | muzské 13 DMO - smiSena forma ne R5

Déle ptedstavuji i druhy vyzkumny vzorek, reprezentovany specidlni pedagozkou z
Détského centra ve Zlin€. Tato nejen vyplnila dotaznik, ale byl s ni uskute¢nén i rozhovor
mapujici obdobi, kdy pfiblizné ¢tyfi roky pracovala s divkou postizenou AS. Jeji vypoved

budu zaznamenavat pod oznaenim SP.

4.4 Prubéh vyzkumu

Vétsinu respondentt (R1, R2, R3 a R5) jsem ziskala prostfednictvim obcanského sdruzeni
ANGELMAN CZ. Tyto jsem e-mailem pozadala o vyplnéni dotazniku s otevienymi a
uzavienymi otdzkami. Jelikoz interakce mezi mou osobou a dotazovanymi je
v dotaznikové metod¢ neosobni (je reprezentovana otazkami kladenymi pisemnou formou),
pozadala jsem pani, zaStitujici obCanské sdruzeni ANGELMAN CZ, o pomoc pfi

rozesilani téchto e-maili jednotlivym rodic¢tim.

Jeden z rodi¢li (R4) pochédzi z mého okoli, stejné¢ tak i pani (SP) pracujici v Détském
centru. Tyto jsem oslovila osobné a pozadala o schiizku, pfi¢emz misto setkani jsem

zvolila podle jejich moZnosti a potieb.

Svij vyzkum jsem zahdjila v kvétnu 2010 a dokoncila jej v dubnu 2011. Rozhovory jsem
uskutecnila béhem tnora a biezna 2011. Z divodu ziskani vétsiho poctu respondentli jsem
vyuzila dotazniky, které jsem obdrZela taktéZ b&hem téchto dvou mésicl. Prestoze se mi ke
spolupraci nepodatilo presvédéit vice rodin s détmi postizenymi AS, je nutno uvést, ze
vSichni zucastnéni rodice byli v ramci jejich moznosti a Casového vytizeni velmi ochotni a

vstricni.
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Ziskana data jsem vyhodnocovala pomoci obsahové analyzy.
4.5 Analyza vysledki vyzkumu

451 Rodi¢ 1 (dale jiZ jen R1)

Dcera, 7 let.

e  Oblast zdravotni.

Maminka neméla béhem t¢hotenstvi zadné komplikace, neprodé¢lala zadna zavazna
onemocnéni. Samotny porod probéhl s menSimi, nespecifikovanymi komplikacemi. Po
porodu nebylo vysloveno podezieni na vrozenou vyvojovou vadu. V rodiné se ze strany

matky ani otce geneticka onemocnéni nevyskytuji.

U divenky byla jako prvni stanovena diagnoéza ,, mozeckovy syndrom* (R1), definitivni

diagnoza Angelmanova syndromu byla stanovena ve dvou a pul letech.

Dcera trpi epilepsii, pfiCemz prvni zachvaty zaznamenali rodi¢e ve dvaceti mésicich veku
ditéte. V zacatcich se zachvaty objevovaly zhruba jednou za Sest mésict, v soucasnosti se
projevuji v zavislosti na mnoha faktorech - ,junava, nemoc, pocasi“ (R1), a to ptiblizné
jedenkrat za jeden az dva mésice. Po zavedeni antiepileptik a antihistaminik® do pravidelné

1é¢by, se podle rodicl stav ditéte castecné zménil k lepSimu.
Netrpi hypopigmentaci ani strabismem.

Je dispenzarizovéana v neurologické, ORL, alergologické a o¢ni ambulanci.

e  Oblast psychomotoricka.

Opozdéni pohybového vyvoje bylo zpozorovano zhruba v patém az Sestém mésici véku
ditéte. Byla provadéna Vojtova a Bobathova fyzioterapeutickd metoda, v pocatcich 5x

denné. Divenka dokazala sama sedét v osmnacti mésicich, sama se postavila v roce a pil,

* Léky uzivané pii 16¢b& alergickych reakcich (Vokurka, Hugo 2008).
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samostatné zacCala chodit ve Ctyfech letech a stabilni chlize byla schopna v péti letech. Je

schopna samostatné chiize bez opory.

Bez pomoci druhych zacala pit ze sklenice v Sesti letech, 1zici zatim neumi nepouzivat. Je
schopna jist pouze rukama, musi byt krmena. V 1tlejsim véku byly ¢astecné zaznamenany

problémy s piijimanim potravy a s tim souvisejici problémy s ptiriistkem vahy.

Trpi poruchami spanku. Usind velmi pozdé. Odpoledne nebo k veceru deficit z noci
dospava a tim vznika zaCarovany kruh — usinad velmi pozd¢€. Pfevazuje spiSe nepravidelny
biorytmus (jidlo, spanek, vyméSovani). Potfebu nehlasi, prestoze vi, k cemu WC slouzi.

Pleny jsou uzivany ptes den i noc.

Prvni projevy veselé povahy byly zaznamenany v Sesti mésicich. Podle rodict jsou vesely
oblicej a Stastnd povaha patrny vice nez polovinu dne (60%). Intenzita reakci je
charakterizovana jako spiSe intenzivni emoc¢ni reakce. Jak je uvedeno v dotazniku,

ptevlada rozhodné radostna nalada, je klidn4 a vétSinu dne spokojena.

Dcera je hyperaktivni. Hyperaktivita ale s ptibyvajicim vékem ubyva na intenzité¢. Béhem

dne je schopna udrzet pozornost jednu az dvé minuty.

Nejcastéjsi projevy rozruseni: ,,To zdlezi na situaci — radost projevi ,, teatralnim * vismevem
nebo smichem, pokud se lekne nebo bouchne, tak hleda pritomnost a uklidneni dospélého
(R1). Pokud se na néco t&si, tak mava rukama. Ptizplisobuje se spiSe obtizné.

Za kritickou oblast psychomotorického vyvoje povazuji rodi¢e mentalni retardaci, absenci
nejcastéjsi rys chovani a jeho projevy uvad€ji mavani rukama, které je doprovazeno

hekanim.

Za nejlépe rozvinutou oblast rodi¢e povazuji socialni stranku. Podle jejich nazoru se

zlepsuje 1 hruba motorika, dcera se dokaze déle a lépe soustredit.

e  Oblast komunika¢ni, vzdélavaci a vychovna.

Verbalni schopnosti jsou omezeny na vyrazové projevy ,,mama, baba, ne, teta” (R1),
komunikace s dcerou, kromé mluvené feci, probiha pomoci jednoduchych, vlastnich gest,

obrazkli nebo predmétii, na které zatim pfili§ nereaguje. Je vyuzivano sluzeb logopeda.
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Jako vychovné postupy jsou pouzivany ukazka (demonstrace), jednoduché vysvétleni a
opakovany nacvik. Specifika vzdélavani — vzhledem k mentalni retardaci a hyperaktivité
lze pouze dlouhodobé a vytrvale nacvicovat pozadovanou cinnost. Divka dochazi do
denniho stacionafe. Vzdélavani zde probihd na zaklad¢ individualniho planu a podle
vyjadieni rodict je bezpochyby dulezité. S ptistupem pedagogického persondlu v zafizeni
jsou spokojeni. V ramci péce ve stacionafi je vyuzivana cela fada terapeutickych metod -
arteterapie, muzikoterapie, canisterapie, felynoterapie a hipoterapie. Dit¢ ma strukturovany

rezim jak v dennim zafizeni, tak i doma. Podili se na domacich aktivitach.

Oblibenymi ¢innostmi dévcatka jsou koupani (nejobliben€jsi hra), houpani, hrani si se

zvukovymi a svételnymi hrackami, prochazky, vylety.

e  Oblast socialni.

Je socidlné ladéna. M4 rada spolecnost, nové prostiedi, vrstevniky toleruje, ale

nevyhledava, preferuje spole¢nost dospélych lidi, protoZe jsou ochotni délat to, co chce.

Névstévami u 1ékate neni stresovana a ani se zde neméni charakter jejiho chovani.

e  Oblast kompenzaé¢niho vybaveni a technického zabezpeceni.
Je pouzivéan zdravotni kocarek.

Technické zabezpeceni v domécnosti - détské pojistky na skiinich, vratka do kuchyné,

uzamknuté vchodové dvefte, pojistky na oknech.

e Riuzna specifika ditéte s AS.
Neutralni vztah ke zvifatum.

Na otazku ,,Boji se Vase dité néceho obecne?*, odpovidaji rodice ,, ne .

vvvvvv

kterou udavaji jako svoje ,,osobni vitézstvi®.
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45.2 Rodic 2 (dale jiZ jen R2)

Syn, 9 let.

e  Oblast zdravotni.

Maminka neméla bé¢hem téhotenstvi a porodu Zadné komplikace, v pribéhu gravidity
neprodélala zadna zadvazna onemocnéni a jak sama uvadi: ,, ... vse probihalo tak, jak ma.*
Po porodu nebylo vysloveno podezieni na vrozenou vyvojovou vadu, ,, ...az do 8. mésice,
kdy nedelal to, co by mélo dité v jeho véku deélat” (R2). V rodiné se ze strany matky ani

otce geneticka onemocnéni nevyskytuji.

U chlapce byla diagnéza Angelmanova syndromu stanovena ve dvou letech. Pred
definitivni diagnézou bylo podezieni, ,,Ze za jeho zpomaleny vyvoj miize nedostatek

spanku* (R2).

Trpi epilepsii. Ve veéku osmi mésicli byl chlapec vySetien détskym neurologem, ktery
vramci diagnostiky mimo jiné provedl EEG zdznam, na némz byla zaznamenana
abnormalni aktivita. Prvni epilepticky zachvat rodi¢e udéavaji v obdobi predskolniho véku.
,,Po prichodu domii se nejdrive pozvracel a pote byl velice malatny, usinal a v kratkych
intervalech mél zaskuby hlavy* (R2). Posledni epilepticky zachvat byl zaznamenan

v sedmi letech, v priabéhu hospitalizace na JIP. Nyni je tfeti rok bez zachvatu.

Uziva ORFIRIL LONG®, RIVOTRIL®, spiSe ve formé tablet nez sirupu, jeho stav se po

zavedeni farmakoterapie zménil ,, urcité k lepsimu* (R2).

Netrpi hypopigmentaci. Strabismus je rodi¢i popisovan pouze v ptipad¢, Ze je chlapec

unaven. ,, Ma obdobi, kdy silha vice a obdobi, kdy zase vitbec** (R2).

Je dispenzarizovan v neurologické ambulanci.

® Antiepileptika. Léky uzivané v 16¢bé epilepsie (Hugo, Vokurka, 2008).

® Antiepileptikum. Je indikovan jako 16k prvni volby u epilepsie, a to zvla§té u zachvatd petit mal a u

zachvatu tonicko-klonickych kie¢i (Hugo, Vokurka, 2008).
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e  Oblast psychomotoricka.

Opozdéni pohybového vyvoje bylo zpozorovdno mezi Sestym a osmym mésicem veéku
ditéte. Vojtova metoda nebyla doporucena. , Posilovali jsme a protahovali“ (R2) a na
kontrolu na rehabilitaci dochazeli jednou za 14 dnl. Doma cvicili kazdy den. Chlapec
dokazal sam sedét v jednom roce, sam se postavil ve dvou letech, samostatné zacal chodit
ve dvou a pul letech a stabiln€ zacal chodit ve tiech letech. Je schopen samostatné chiize
bez opory, ,,ale spis béhd, nez chodi* (R2). Pomoc vyuziva pouze pii nerovnosti terénu, pii

chtizi ze schodi a pfi prechazeni silnice.

Neni schopen samostatné pit ze sklenice. Pije s brCkem a 1zici samostatn¢€ neji. Problémy
S pfijimanim potravy jsou popisovany jako nuceni na zvraceni (nausea), zejména v piipadé
Cerstvého ovoce a zeleniny. Ve $kolce pil pouze z lahvicky, ve skole se piijem potravy
zlepsil. ,,Svacinu, vétsinou néjakou sladkost, kterou zvladne jist sam, sni. Na obéd je doma,
pri jidle v zidlicce je ale nepozorny a roztékany, nespolupracuje... “ (R2). Jak rodi¢e uvadi,
Vv détstvi zaznamenali problémy s prirustkem vahy. ,,Byl ale kojen do 12 mésicii a bez

problémii* (R2).

Pohybova retardace chlapci neumoznuje samostatné se obléknout. ,, Nezviddd osaceni*

(R2).

Poruchy spanku se projevuji od utlého véku. Béhem doby, kdy spal v postylce, usinal sam,
nyni musi byt uspavan. Spatné usina a spi velmi lehkym spankem, reaguje na sebemensi
zvukovy podnét ¢i pohyb. VétSinou prevldda pravidelny biorytmus (jidlo, spanek,
vymé&Sovani). Neni schopen udrzovat hygienické navyky, pleny jsou pouzivany ptes den 1

noc.

Od malicka je radostny a vesely. Podle rodici jsou vesely oblicej a Stastnd povaha, jakoZto
dominantni osobnostni rys, patrny témét cely den (95%). Intenzita reakci je
charakterizovana jako spiSe intenzivni emocni reakce, ,,...vSe velice proziva“ (R2).

Pievlada rozhodné radostna a spokojena nalada.

Chlapec je hyperaktivni. Hyperaktivita se s pfibyvajicim v€kem zvySuje. Rodice popisuji
jeho hyperaktivitu: ,,Je neunavitelny. Pri velké unavé dostane i zachvat smichu a nékdy to
konci i padem. “ Béhem dne je schopen udrzet pozornost velice kratkou chvili.

Za nejCastéjSi projevy rozruSeni je povazovano mavani rukama, hykani, ulek, Uprk.

Vétsinou se adaptuje snadno, zalezi ptitom i na lidech v okoli.
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Kritickou oblast psychomotorického vyvoje rodice popisuji takto: ,, Miluje aktivity vseho
druhu, bezhlavé se ale vrha do vseho, pricemz nepoznad prekazky (schody, prikopy, srdzy,

silnice, koleje, elektrika, ohen, hlubokd voda, atd.).* Je velmi zvidavy.
Jako nejcast&jsi rys chovani a jeho projevy rodi¢e uvadéji smich a placani rukama.

Jako nejlépe rozvinuta oblast je uvedena jemna motorika.

e  Oblast komunikacni, vzdélavaci a vychovna.

Verbalni schopnosti nejsou specifikovany. Rodice se synem nekomunikuji jinak nez
béznou mluvenou teci. ,, Mluvime s nim jako se zdravym ditétem, jen tieba pro koupani
pouzivame zkratku caky — caky* (R2). Chlapec komunikuje pomoci riznych zvuki a gest,

pokud potiebuje, uchopi napt. rodi€e za ruku a dovede si ho k mistu, kde néco chce.
Jsou vyuzivany logopedické sluzby.

Jsou pouzivany bézné vychovné postupy, jako u zdravého starSiho sourozence. Ve Skole je
pouzivana obrazkova a zvukova metoda, ve Skolnim prostedi se citi dobie a je spokojen.
Specifika vzdélavani: ,,Snaha o samoobsluhu“ (R2). Pedagogicky ptistup je ,,dobry, znaji
ho od skolky* (R2). Vyuzivany jsou tyto terapeutické metody - muzikoterapie kazdy den,
canisterapie jednou za dva tydny, hipoterapie o prazdninach. Snaha o strukturovany rezim
doma stejné¢ jako v dennim zafizeni. Na domacich aktivitach se nepodili. Jak uvadi jeden

¢

z rodi¢l: ,, Je to prizkumnik, bavi ho kramarit a neuklizi po sobé."

Oblibenymi ¢innostmi chlapce jsou Splouchani ve vod¢, zkoumani vSeho, pohyb mezi

détmi, supermarkety. Nejoblibenéjsi hrou je ,, blbnuti*“ (R2).

e  Oblast socialni.

Rodi¢i je popsan jako velmi druzny a spolecensky, prestoze ne vZdy jsou jeho emoce
opétovany. Navstévami u l€kare neni stresovan. ,,Vsechny tam znd, libi se mu tam* (R2).
Jeho chovani se diky témto kontrolam v ordinaci zlepSuje. ,,Musi poslouchat a trénovat

pohyb mezi lidmi* (R2).
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e  Oblast kompenzaé¢niho vybaveni a technického zabezpeceni.

Pouzivané kompenza¢ni pomicky - zidlicka na krmeni (ariska), kocarek golfky (jsou

vyuzivany na delSich trasach a pii nakupovani).

Rodina bydli v béZzném panelovém domé. Z bezpecnostnich divodi maji vyménény kliky u
oken, které¢ jsou doplnény zdmeckem. Zamknuty jsou i hlavni vchodové dvete. ,, Odesel

by (R2).

e Rizna specifika ditéte s AS.

Vztah ke zvifatim je popsan jako vyrazné pozitivni. ,,Samou ldskou by je snédl, a to
doslova. Do skoly jim chodi pani S pejskama. Mame obdobi, kdy chodime do skoly
S plysovym pejskem na voditku. Jako doopravdicky pejskar. Jinak ho pritahuji i vselijaci
brouci, ¢meldci, housenky, ... bez zdbran by je strcil do pusy a snédl...  (R2).

Na otazku ,,Boji se Vase dit¢ néceho obecné?*, odpovida jeden z rodicu: ,, Suchozemské

zelvy u kamaradky, kdyz ji chceme vyndat z akvaria.

vvvvvv

Na otézku ,,Povazujete nekterou oblast vyvoje u Vaseho ditéte za svoje osobni vitézstvi?*,

rodi¢e odpovédéli: ,, Dobrou pohodu.

453 Rodi¢ 3 (dile jiZ jen R3)

Syn, 13 let.

e  Oblast zdravotni.

Maminka neméla béhem tc¢hotenstvi a porodu zadné komplikace, v pribéhu gravidity
neprod€lala 7Zadnd zavazna onemocnéni. Po porodu nebylo vysloveno podezieni na
vrozenou vyvojovou vadu. V rodin€ se ze strany matky ani otce genetickd onemocnéni

nevyskytuji.

U chlapce byla primarn¢ stanovena diagnéza DMO, ,, mozeckova forma‘ (R3), definitivni

diagnéza Angelmanova syndromu byla stanovena ve tiech letech.
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Syn trpi epilepsii. V Sesti letech byly zadchvaty evidentni, ale jak uvadi rodice, vyskytovaly
se pravdépodobné jiz diive, pouze v mirngj$i formé, napt. zahledéni. Zachvaty se
projevovaly vzdy na jafe. Nyni je bez zachvatd. Uziva RIVOTRIL!, ORFIRIL?,
LAMICTAL®, RORENDO ORO™. Podle rodi&i se stav ditéte po zavedeni farmakoterapie

zmeénil kK lepSimu.
Zda trpi hypopigmentaci, neni uvedeno. Strabismus se nevyskytuje.

Je dispenzarizovan v neurologické, ortopedické a pedopsychiatrické ambulanci.

e  Oblast psychomotoricka.

Opozdéni pohybového vyvoje bylo zpozorovano v desatém mésici véku ditéte. Vojtovu
metodu neakceptoval, proto cviili Bobathovu metodu dvakrat tydné v laznich a doma
kazdy den. Chlapec dokazal sam sedét v patnacti mésicich, sam se postavil ve dvou letech,
samostatné zacal chodit v péti letech. Je schopen samostatné chiize na kratké useky,

stabiln€ nezacal chodit dodnes. Chodi bez opory.

Samostatné zacal pit ze sklenice v péti letech, 1zici umél samostatné jist mezi Sestym a
sedmym rokem, ale jak rodi¢e uvadi, ponckud neobratn¢. Dokaze snist na kosticky
nakrajeny chleba. V détstvi zaznamenany problémy s pfijimdnim potravy, ne vSak

S ptirastkem vahy.

Trpél poruchami spanku. ,, Probdeél pulku noci® (R3). Rytmicita biologickych pochodu
probiha dle rodi¢u takto: ,, Md obdobi, kdy je bioritmus pravidelny a obdobi, kdy neni.
Nejvetsi problém je se stolici, to chodi tak jednou za 4-5 dni a ma prakticky porad zdacpu.
Jelikoz sam neohlasi svoji potiebu, je pfes den vysazovan na toaletu, pfes noc jsou

pouzivany pleny.

" Antiepileptikum. Je indikovan jako 1ék prvni volby u epilepsie, a to zv1a§ts u zachvatii absenci (petit mal) a

zachvatu tonicko-klonickych kieci (Vokurka, Hugo 2008)
® Antiepileptikum.
% Antiepileptika I11. Generace, rovn&z pii indikaci bipolarni poruchy. (Vokurka, Hugo 2008)

19 Antipsychotikum. UZivan pi 16¢b& psychéz, tj. schizofrenie. (Vokurka, Hugo 2008)
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Prvni projevy veselé povahy rodi¢e zaznamenali ve tifech mésicich. Vesely oblicej a Stastna
povaha jsou podle nich patrny vice nez tfi Ctvrtiny dne (80%). ,, Previdda rozhodné
radostnd ndlada a je hyperaktivni“ (R3). Intenzita reakci je charakterizovana jako napadné

intenzivni.

Chlapec je hyperaktivni, s pfibyvajicim vékem nema tento rys klesajici tendence. Béhem

dne je schopen udrzet pozornost tak dvé minuty. U filmu, ktery ho zajima ale i hodinu.

Nejcast€jsi projevy rozruSeni jsou popsany takto: ,, Kouse si do rukou* (R3). VétSinou se
adaptuje snadno, zélezi na lidech v okoli. Ptizptsobit se dokédze , nékdy snadno, nékdy
obtizné, zdlezi na konkrétni situaci** (R3).

Kritickou oblasti psychomotorického vyvoje je Spatna stabilita pfi chlizi a nésledkem
$patného drzeni t&la skolioza a zkracené Achillovy §lachy™.

S 4

Nejtypictéjsim rysem chovani je pisténi a vyskani, jako reakce na cokoliv.

Za nejlépe rozvinuté oblasti rodi¢e povazuji neverbalni komunikaci.

e  Oblast komunikacni, vzdélavaci a vychovna.

Verbalni schopnosti komentuje jeden zrodi¢u takto: ,, Viceméné zZdadné, pouze obcas,
myslim si, Ze nezameérné, se mu podari Fict mamamama.“ RodiCe se synem komunikuji
béZznou mluvenou fe¢i, on pomoci mimiky, o€ima, feci téla. V utlejSim véku rodice urcité
¢innosti vzdy doplnili néjakym gestem, napf. ukézali boty, kdyz se chystali jit ven nebo
talit se 1zickou, kdyz se mélo jit jist, atd. Verbalni schopnosti jsou popsany takto: ,,Syn
rozumi vSemu, co rikam, i kdyz sam nemluvi* (R3). Naopak schopnosti neverbalni, a to
predevsim schopnost odezirat z obli¢eje, hodnoti rodi¢e jako nadprimérné vyvinuté.
Chlapec dokaze rozpoznat naladu druhého a sam také uziva celou $kalu vyrazd. ,,Nebo si
mé prosté vezme za ruce a dovede si mé tam, kam on potiebuje, to vétsinou, kdyz chce
néco, jidlo nebo véc“ (R3). V minulosti rodina vyuzivala sluzeb logopeda, coz bylo podle

jejich nazoru bez efektu.

! Slacha trojhlavého Iytkového svalu, ktera se upin na patni kost (Vokurka, Hugo 2008).
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Jako vychovné postupy rodi¢e uvadi predevsim duslednost, na splnéni tkolu ¢i vykonani
¢innosti trvat s trp€livosti a v klidu. ,, Ale nemiizu odolat jeho roztomilému vyrazu, umi byt
Kk sezrani a tak ho i rozmazluju vic, nez bych méla“ (R3). Specifikem vzdélavani je podle
rodi¢l pravé dislednost a vytrvalost, pfestoze jak sami uvadi, samotnad daslednost miize
byt problém. ,,Prece jen 13 let denné, to uz nastupuje unava“ (R3). Chlapec dochazi do
denniho stacionare, ktery navstévuje rad, tési se na ucitele, asistenta, velmi se s nimi vita,
ale také chodi rad domii. Je na ném poznat, ze je spokojeny. Vzdé€lavani probiha na zaklad¢
individualniho vzdé¢lavaciho planu zaméteného na sebeobsluhu a za¢lenéni mezi spoluzaky
a okoli. ,,Je diilezité, aby poslechl, a to se pri plnéni ruznych ukolu uci. Déla i pro néj
neprijemné véci, ale i to je nutné* (R3). S piistupem zafizeni jsou rodi¢e spokojeni a jak
uvadi: ,, Pani ucitelka i persondl jsou uzasni lidé, kteri dobre a s laskou délaji svou praci.
V ramci péCe ve stacionafi je vyuzivana canisterapie, ,,... nedokdzu rict, jestli je synovi
prospésna, urcite mu neskodi“ (R3). Dit¢ ma strukturovany rezim jak v dennim zafizeni,
tak 1 doma. Podili se na domacich aktivitach, napt. spoleéné rodinné akce, vylety, spole¢né
jidlo.

Oblibenymi ¢innostmi chlapce jsou zvukové hracky, jakykoliv leskly papir, cestovani
autem, ,, autobus je jeste lepsi“ (R3), navstévy restaurace, bazén, jidlo, ,, koukani na filmy v
soucasné dobé uz i hrané, Harry Potter, cokoliv s Mr. Beanem* (R3). Jeho nejoblibengjsi
hru popisuji rodice takto: ,,Syn si nehraje klasicky, jsou ndznaky hry na honénou. “ Jinak
ma rad pruhledné plastové lahve naplnéné trochou vody, pevné uzaviené. Pieléva vodu ze

strany na stranu a pozoruje ji skrz plast. U této ¢innosti dokaze vydrzet pomérné dlouho.

e  Oblast socialni.

Jak rodice uvadi, chlapec je hlasity, rad vSechny objima, ale nemé odhad na stisk. S cizimi
zdravymi vrstevniky se tedy styka minimalnég, ptestoZe on sam by je vyhledaval. Déti se ho
ale spise boji. ,, Mame Stésti, ze mame v rodiné par deti plus minus v jeho véku a ty jsou na
néj zvykle, ty se objimat nechaji, ale nejsou z toho nadsené. Parkrat je zatahal za viasy. Ve

Skole funguje spis vedle spoluzakii* (R3).

Kontroly u Iékate ho stresuji a jak uvadi jeden z rodici, je to pouze momentalni strach pfi

navstéve ordinace, poté vSe ustoupi.



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii 42

e  Oblast kompenzaé¢niho vybaveni a technického zabezpeceni.
Vyuzivan je invalidni vozik.
Domacnost je vybavena minimem veéci, které by se daly shodit nebo rozbit. Technické

zabezpeceni domacnosti — zamknuté dvefe od mistnosti, kde by hrozilo nebezpeci urazu,

jako je napft. kuchyn, koupelna, toaleta.

¢ Riizna specifika ditéte s AS.

Vztah ke zvifatim je oznacen jako pozitivni. Vzhledem k tomu, Ze nema cit v rukach ani

odhad stisku, nemize na né sahat. ,, Asi by jim ublizil, moznd slonovi ne* (R3).

Obecné se hoch boji téchto situaci - zvuku vrtatky v panelu a kruhového objezdu.
, Myslim, Ze je to spojeno S rovnovdhou, respektive S organem v mozku, ktery md tohle na

starosti“ (R3).

Za milnik ve vyvoji chlapce rodice uvadi dobu, kdy zacal sam chodit.

4.5.4 Rodic 5 (dale jiz jen R5)

Syn, 23 let.

e  Oblast zdravotni.

Maminka neméla béhem téhotenstvi a porodu zadné komplikace, v pribéhu gravidity
neprodé€lala zZadnd zavazna onemocnéni. Po porodu nebylo vysloveno podezieni na
vrozenou vyvojovou vadu. V rodin€ se ze strany matky ani otce genetickd onemocnéni

nevyskytuji.

U chlapce byla primarné¢ diagnostikovana DMO, ,,smisend forma® (R5), definitivni

diagndza Angelmanova syndromu byla stanovena ve tfinacti letech.

Hoch trpi epilepsii. Prvni zachvaty byly rodi¢i zaznamenany piiblizné v roce a pil az dvou
letech. V zacatcich se zachvaty objevovaly jednou za né€kolik mésicti, v soucasnosti je
chlapec stabilizovan pomoci 1ékt. Epileptické zachvaty zacaly ustupovat mezi dvanactym a

tfinactym rokem.
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PridruZzena onemocnéni — astma, ekzém, skolidza, zborcena klenba chodidel.

Uziva ORFIRIL LONGlZ, RIVOTRILlS, podle rodict se stav ditéte po zavedeni

farmakoterapie zménil k lepSimu.

Je dispenzarizovan v neurologické a ortopedické ambulanci.

e  Oblast psychomotoricka.

Opozdéni pohybového vyvoje bylo zpozorovano kolem jednoho roku véku ditéte. Vojtovu
metodu cvicili minimalné dvakrat denné, nékdy i Castéji. Sdm dokézal sedet v jednom a pil
roce, postavil se ve dvou letech, samostatné zacal chodit v osmi letech. Céstecné je
schopen samostatné chiize, ale pouze par krokii po roviné a pod dohledem — nezvlada

stabilitu v prostoru (pad4), stabilné nezacal chodit dodnes. Chodi s oporou.

Samostatn¢ pit ze sklenice a jist 1zici nezaCal. V détstvi zaznamendny problémy
S pfijimanim potravy ,, cdstecné (neuplny uzaver jicnu)“ (R5) a s ptibyvanim vahy. Je
schopen zvladnout pouze zakladni ¢innosti. Dokaze jist pecivo, buchty a dalsi tuhou stravu.
Hygienické navyky odpovidaji batolecimu véku, pleny jsou pouzivany pies den i v noci. Je-

li vysazovan na toaletu, je schopen vykonat potiebu.

V atlém véku trpél poruchami spanku - usnul na hodinu a potom minimalné tfi hodiny

nespal. Tato nepravidelnost se v pribéhu noci opakovala. Ptevlada pravidelny biorytmus.

Projevy veselé povahy byly zaznamenény od utlého détstvi. Podle rodici jsou vesely
obliCej a Stastnd povaha, jakoZto dominantni osobnostni rys, patrny téméf tii Ctvrtiny dne
(70%). Ptevlada rozhodné radostna nalada, je klidny a vétSinu dne spokojeny. Intenzita

reakci je charakterizovana jako spiSe intenzivni emocni reakce.

Neni hyperaktivni. Béhem dne je schopen udrZet pozornost v zavislosti na psychickém

rozpolozeni a inavé.

12 Antiepileptikum.

13 Antiepileptikum. Je indikovén jako 16k prvni volby u epilepsie, a to zv1a3té u zachvatd absenci (petit mal) a

zachvatu tonicko-klonickych kieci (Vokurka, Hugo 2008).
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Nejcastéjsi projevy rozruseni se projevuji jako klepani, slinéni a n¢kdy 1 kiik. Pfizptsobuje
se spiSe obtizné¢.
Za kritickou oblast psychomotorického vyvoje povazuji rodi¢e absenci fec¢i, neschopnost

udrzovat hygienu a nutnost neustalého dohledu pfi vSech dennich cinnostech.

vvvvvv

Za nejlépe rozvinuté oblasti rodie povazuji jemnou motoriku. Dokdze zamykat,

vySroubovat Sroubek, toCit koleckem, rozvazovat tkanicky, piesné uchopit drobné véci.

e  Oblast komunikacni, vzdélavaci a vychovna.

Verbalni schopnosti jsou omezeny na vyjadfovani se hlavné citoslovci, jejichz pomoci
rozliSuje 1 jednotlivé piisluSniky rodiny. Nékdy se mu podafi vyslovit i pomérné slozité
slovo, napt. jogurt. VétSinou vSak nema potiebu tato slova opakovat. Krom¢ bézné
mluvené fe€i, se rodiCe se synem dorozumivaji posunky, fe¢i téla, ukazovanim a
predkladanim véci. Jak uvadi, syn rozumi mluvenému slovu a riznym posunkiim —
znakovani pouze v ur¢itém rozmezi. Zalezi na jeho potiebé se dorozumét. Dokdze si vybrat

mezi nékolika predméty, kdyz jsou mu predlozeny (jidlo, hracky ...).
Logopedické sluzby nejsou vyuZzivany.

Pti vychové rodice dirazné vyzaduji splnéni jednoduchych ukond. Za jejich splnéni
nasleduje pochvala nebo oblibena ¢innost. DodrZzovani zédkladniho denniho reZimu, mezi
néz patfi pfedevS§im navStévy staciondie. Jako specifika vzdélavani rodice uvadi
obrazkovou metodu, vyuku dle Montessori'®, muzikoterapii, ergoterapii a rehabilitaci.
Chlapec navstévuje lécebné terapie ve stacionaii, na které se vzdy t€si. Spolecné s rodici
jezdi na rehabilitani pobyty s rodinami dalSich mentalné i fyzicky handicapovanych osob.
1 tady je vidy spokojen, rdad pozndva nové* (R5). Vyuzivany jsou tyto terapeutické

metody - kazdy tyden muzikoterapie, ergoterapie. Styk se zvifaty je omezen z divodu

4 Alternativni §kola. Role ugitele je postavena na nenapadném vedeni a taktni pomoci. Postupuje se vzdy od
konkrétniho k abstraktnimu, pro jednotlivé okruhy se vyuzivaji zvlaStni, specidlné¢ vyvinuté pomicky

(Urbanovska, 2003).
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alergie na jejich srst. Strukturovany rezim doma stejné¢ jako v dennim zafizeni.
Pedagogickym cinnostem ptikladaji rodi¢e velky vyznam, ,,...pFistup je individudlni,
Zameéren na rozvoj jeho osobnosti“ (R5). Podili se na doméacich aktivitach, je pfitomen u

vétSiny praci v okoli domu i v domécnosti a velmi ho to bavi.

Mezi oblibené ¢innosti chlapce podle rodic¢h patii jizda traktorem, jizda automobilem,
pozorovani pracovnich ¢innosti a vylety s rodinou. Stejné¢ tak ho zaujme prohlizeni knizek,
hlasité ,,cteni*, hudba a sledovani urcitych potadu v televizi. Koupani v bazénu a détskou

hru ,,po ¢tyfech* na honénou, uvadi rodice jako nejoblibeng;jsi.

e  Oblast socialni.

Ma rad spolecnost, rdd poznava nové lidi a dokaZze dat najevo, zda se mu dand osoba libi

nebo ne. Emoce projevuje bud’ radosti, anebo naopak naprostou apatii.

Kontroly u 1€¢kate ho piechodné stresuji.

¢  Oblast kompenzac¢niho vybaveni a technického zabezpeceni.

Kompenzaéni pomucky vyuzivané chlapcem jsou v prvé fad¢ invalidni vozik a vytah

v rodinném domku, dale rliznd madla a specialné zpevnéna obuv.

Technické zabezpeceni domacnosti: vytahova Sachta — vytah v rodinném domku, specialné
vybavena koupelna, dulezity je prostor pfizpisobeny dennimu pohybu a specificky

upraveny prostor pro spanek.

e Rizna specifika ditéte s AS.
Vztah ke zvifatim je popsan jako vyrazné pozitivni.
Obecné ma strach z ,, opusténi v neznameém prostoru “ (RS5). Boji se chiize bez opory.

Jako milnik ve vyvoji Zzivota chlapce rodi¢e uvadi uréeni diagnézy a cilenou lécbu

epilepsie.
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455 Kazuistika
Rodi¢ 4 (dale jiZ jen R4)
dcera 18 let

a specialni pedagozka, ktera s postiZenou divkou pracovala (dale jiz SP)

e  Oblast zdravotni.

Matka v prib¢hu gravidity neprod¢lala zadna zavazna onemocnéni a nevyskytly se u ni
zadné zdravotni komplikace. V rodin¢ se ze strany matky ani otce nevyskytuji zadna
genetickd onemocnéni. Hol¢icka se narodila v Cervenci 1993 cisaiskym fezem. Diivodem
pro jeho provedeni bylo podezieni na hypotrofii'® plodu a piiznaky hrozici hypoxie'®. Tato
suspekce se pii operaci potvrdila. Bylo vybaveno sice hypotrofické dit¢ o hmotnosti 2700g
a délce 45 cm, ale v dobré kondici. Nebylo nekiiSeno. Pribéh prvnich dnd zivota byl
normalni, od tfetitho dne byla kojena a méla pravidelné vahové pfiriistky. Po propusténi
z porodnice se zacaly vyskytovat potize pfi krmeni, Sesty den po narozeni onemocnéla

zéapalem plic (pneumonie).

Zhruba ve dvou tydnech zivota byly zaznamenany prvni zachvaty — zahledéni a kratké
apnoické pauzy, které se projevovaly dva az tfikrat denné. Do prosince 1993 byla hol¢icka
nékolikrat hospitalizovana s pneumonii, opakovanymi zanéty pradusek, zazivacimi
potizemi a zvracenim. Pfiblizné v pll roce byl psychomotoricky vyvoj shledan lehce

opozdénym a bylo doporuceno zahajit rehabilitacni cviceni.

V dalsim priibéhu dominuji opakujici se bronchitidy™’, pietrvavajici zaZivaci potize a
zanéty usi. Byly nutné opakované hospitalizace. Doslo ke zhorSovani epilepsie — z pocatku
I S dvaceti zachvaty za hodinu. Neklidné spani s naslednym neklidem i béhem dne. Jsou

pozorovany zvySena salivace, atypickd facies s protruzi (vysunutim dopiedu) jazyka. Je

15 Nizké porodni hmotnost (Vokurka, Hugo 2008).
18 Nedostatek kysliku (Vokurka, Hugo 2008).

17 zanét pradusek (Vokurka, Hugo 2008).
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konstatovana psychomotorickd retardace a prvni diagnoéza zni kongenitalni mozeckovy

syndrom — DMO s mikrocefalii'® a vyvojovym opozdénim.

Na konci ¢ervence 1997 pak byla stanovena definitivni diagndéza Angelmanova syndromu.
V sedmi letech byla u divenky na zakladé psychologického vysetieni zjiSténa stfedné tézka

mentalni retardace.

Hypopigmentace podle dotazniku nepfitomna. Ma strabismus, ktery ale zatim lécen pouze

konzervativng.
Epileptické zachvaty zacaly ustupovat ve dvanacti letech, nyni se, v souvislosti se
zavedenou lécbou, vyskytuji spiSe ojedinéle.

Je dispenzarizovana Vv neurologické, pediatrické, ortopedické a psychiatrické ambulanci.
V soucasnosti uziva PETINIMID'®, LAMICTAL?, PROSULPIN®, APO-QUETIAPIN?,

e  Oblast psychomotoricka.

Opozdéni pohybového vyvoje bylo zpozorovano kolem jednoho a ptl roku véku ditéte.
S rehabilitacni pracovnici zacali s provadénim Vojtovy metody 5x denné. Cviceni bylo

velmi intenzivni a naro¢né jak pro dceru, tak i pro rodice.

V Détském centru, do kterého dévcéatko dochazelo od dvou do sedmi let, rovnéz denné

cvicili (Vojtovu metodu a Bobathtiv koncept).

Divenka dokazala sama sedét kolem roku a pul, sama se postavila ve dvou az dvou a ptl
letech. Chodit zacala mezi druhym a tfetim rokem Zivota. Stabilni chlize docilila mezi

tretim az ctvrtym rokem. Je schopna samostatné, byt nestabilni chiize bez opory. ,, V

18 Abnormalné symetricky mala hlava, nedostatecny vyvin mozku (Vokurka, Hugo 2008).
9 Antiepileptikum.
% Antiepileptika III. generace, rovn&z pii indikaci bipolarni poruchy (Vokurka, Hugo 2008).

2L Antipsychotikum podavané zejména u psychosomatickych poruch provézenych travicimi obtizemi

(Vokurka, Hugo 2008).

22 Neuroleptikum — antipsychotikum, ke zklidnéni, k potlateni uzkosti (Vokurka, Hugo 2008).
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soucasnosti ma vypadavani patel, obou dvou kolinek, potom je tam, a to nevim, jak se

vykrystalizuje, ale bude tam opotiebeni kycli, z toho ditvodu, ze chodi po Spickach* (R4).

Samostatné zacala jist 1zici mezi patym az Sestym rokem a sama pit ze sklenice v deseti
letech (,,ucila se to cilené v Détském centru* (SP)). V détstvi byly zaznamenany poruchy s
piijimanim potravy, a s tim 1 souvisejici vahovy ubytek. Tento problém je v soucasné dobé
pomérné¢ dobfe zvladnuty medikamentézni 1é¢bou. Poruchy spanku se projevovaly

mrzutosti a podrazdénosti béhem dne.

Sebepéci byla schopna zvladnout diky dlouhodobému nacviku. Ve dvou letech nebyla v
sebeobsluze samostatna, ale jak uvadi specialni pedagozka: ,,Sebeobsluha je i jedna ze
stézejnich oblasti metody PORTAGE®.“ Této oblasti se ve Stiedisku rané péde vénovali
S maximalnim nasazenim a velkou intenzitou. Taktéz rodice se velmi intenzivn¢ zapojili do

nacviku sebeobsluznych dovednosti a s dcerou pravidelné pracovali i doma.

., Slo to postupné, ale slo to. Naucila se dodrzovat osobni hygienu, tak, jak je to u malych
deti. Nebranila se tomu. Nebranila se, co se tyka jidla, oblékani, a jelikoz vidy Slo o

kontakt s dospelym, méla to velmi rada a da se Fict, Ze to pro ni byla takova hra* (SP).

Jednou z dalSich oblasti je specialni pedagozkou uveden nacvik soustiedéné pozornosti.
Zpocatku bylo dévcatko schopno udrzet pozornost dvé az pét minut. ,, Velmi postupne“
(SP), diky nacviku metodou PORTAGE a za ptedpokladu, Ze byla odpocatd, dostatecné
danou ¢innosti motivovana a zaujatd pomiickami, dok4zala udrzet pozornost v rozmezi

patnacti az dvaceti minut.

Specialni pedagozka hodnoti efekt ctyfleté dochdzky do matetské Skoly jako pozitivni.
Doslo ke zlepSeni samostatné chiize, hlavné po schodech (za dozoru dospélého) a zlepSeni
vV udrZzovani télesné Cistoty. Pomoc divka potiebovala pii oblékéani, svlékani a pfi jidle.
Dalsi pokrok byl patrny v rozvoji komunikace — velmi dobfe rozuméla spousté pokyniim a
dokazala je splnit. V té dobé také zacala hodné¢ pracovat s mluvidly — Zvatlani, spojovani

hlasek, slabiky. Pfi plnéni individuélnich tkoli (PORTAGE) vykazovala vétsi €1 mensi

2 Alternativni metoda zaméfena na rozvoj vekerych dovednosti.



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii 49

uspéchy a za pomoci dosp€lého byla schopna rtizné ukoly plnit — ¢marani pastelkou,

prohlizeni knih a hledani znamych obrazk, pfifazovani kostek, hazeni micem, a;.

V deseti letech, v ramci psychologického vySetieni, bylo konstatovano, Ze hruba motorika
odpovida trovni 18 — 21 mési¢niho zdravého ditéte (chodi samostatné po schodech, o $irsi
bazi, dobie zdolava nerovny terén, kopne do mice, vyleze na zidli). Zaroven jemna
motorika odpovidala urovni asi Ctyflet¢ho ditéte. Drobné predméty byla schopna uchopit
vice prsty Ci spiSe do dlan€, obracela stranky a uméla vytahnout tvary ze skladanky.

Psychomotoricky vyvoj byl ohodnocen jako velmi nerovnomérny, ale progresivni.

,, Tak jsme po nékolika letech docilili toho, Ze si sunda gatatka, Ze se posadi na ten zdachod,
zvedne si dekl toho zdchodu, ale neutre se. Vi, Ze tam je toaletni papir, kam by se ten
toaletni papir mél davat, ale ona se nikdy neutre tak, aby nebyla v néjakém dyskomfortu *
(R4). Jak rodice uvadi, dodrZzovani zakladnich hygienickych navykt jako je udrZzovani

télesné Cistoty, ordlni hygiena, intimni hygiena, je divka schopna pouze s pomoci druhych.
Prevlada pravidelny biorytmus.

Projevy veselé povahy byly zaznamenany zhruba v jednom roce. Stejné jako u ostatnich,
mnou sledovanych déti, hodnoti jak rodice, tak specialni pedagozka vesely oblicej a
Stastnou povahu jako dominantni rys jeji osobnosti. Pokud jde o subjektivni vnimani

tohoto rysu, jejich se hodnoceni 1isi (rodice 50%, specialni pedagog 80-90%).
Intenzita reakcti je charakterizovana jako spiSe intenzivni emocni reakce.

Hormonalni vyvoj je opozdén, teprve v osmnacti letech za¢ind menstruovat. Jak je uvedeno
rodi€i, toto obdobi si s sebou nese pomérné velkd negativa. Dcera se podle jejich slov
viditelné citila ,,zajatcem svého viastniho téla“ (R4). JelikoZ byla nezvladnutelna ve svych
projevech a obcas se objevila 1 pomérné velké agrese vici svému okoli, véetn€ nejblizsich
ptibuznych, zacali zhruba pfed tfemi meésici navstévovat psychiatrickou ordinaci. Nyni
uziva farmaka, diky kterym je Castecné klidngj$i, méné roztékand a ,,navraci se ji zpét

usmev do tvare* (R4).

Je hyperaktivni a s pfibyvajicim vékem se tato vlastnost neméni. Béhem dne je schopna
udrzet pozornost zhruba ptil hodiny.

Nejcastéjsi projevy rozruSeni rodice popisuji jako mavani rukama a pohupovani se na

$pickach. ,, Stipe lidi kolem sebe, kouse lidi kolem sebe a kfici. Nepldce, ale kiiici* (R4).
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Jemna motorika, sebepéCe a udrzovani télesné Cistoty jsou podle rodict kritickymi
strankami a podle jejich soudu dosahla dcera v této oblasti maxima. Nyni povazuji udrzeni

a zachovani soucasnych schopnosti za prioritu.

vvvvvv

vzdycky bude svéhlavou hlavickou, a vidycky si prosadi to své. Takze, velmi dominantni

osoba* (R4).

Za nejlépe rozvinutou oblast rodice povazuji socidlni stranku osobnosti jejich dcery.

e  Oblast komunikacni, vzdélavaci a vychovna.

Verbalni schopnosti jsou omezeny na minimum. Aktivné uziva maximalné 10 slov. Kromé
bézné mluvené te€i se piibuzni s divkou domlouvaji pomoci obrazkii a piktogramii
vytvorenych z fotografii domaciho prostiedi (nafocend toaleta, nafoceny rucnik, véci, které
jsou ji znadmé). Divka rozumi mluvenému slovu, ale , spoustu véci nedokdze propojit,
spoustu véci nedokdze provést, ale hlavné si Fekne tim, Ze dovede a ukdaze” (R4). Na
negativni podnét reaguje veskrze takto: ,,Zacne se projevovat v tom pokojicku, zacne prosté
mecet. To znamend, Ze dava tu negaci najevo. A kdyz se ji to hodné nelibi, tak prijde a

zezadu vds Stipne, anebo vas zatahd za viasy *“ (R4).
Jsou vyuzivany sluzby logopeda.

Pii vychové by podle rodi¢lh mél byt kladen diiraz na vytrvalost, trpélivost a dlislednost. Je
nutné cilené trvat na vykonani pozadované ¢innosti. ,, Ale je potieba vydrzet. A to ja jsem

nikdy nevydrzela* (R4).

,Hned od prvopocatku se zacalo pracovat s alternativni metodou, ktera se jmenuje
PORTAGE. Je to metoda na rozvoj veskerych dovednosti ditéte, ktera se nabizi rodinam
S détmi uz od narozeni* (SP). V ramci tady této metody se ve Stiedisku rané péce zamétili
pfedev§im na rozvoj védomosti, motoriky, feci, socializace a sebeobsluhy. V uzké
spolupréaci s rodinou se zde pii individudlni a kazdodenni péci postupné snazili o rozvoj a
podporu vsech oblasti psychomotorického vyvoje. Pomoci metodiky specidlné zamétené na
déti ran¢ho veéku, se s divkou pracovalo v pravidelnych intervalech dva az tfikrat za den,
vzdy po dobu dvou, maximalné péti minut, a to jak ve stfedisku, tak I potom nasledné

doma s rodiéi. ,,Jednu dovednost jsme se snazili procvicovat tyden, tak dochdzelo k tomu
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postupnému osvojovani si té dovednosti, ukladani si vitbec do paméti s tim, aby to byla
schopna nasledné bézne pouzivat” (SP). Jak dale specialni pedagozka uvadi, specifikem
tohoto stylu vychovy byla vyrazné individualni prace s postizenou divkou, a to pokud
mozno V prostiedi, kde bylo minimum rusivych vlivl. Zpocatku ji musela byt nabizena pii
plnéni n&kterych tkolt i fyzickd pomoc a demonstrace. Cinnost musela byt doprovazena

verbalné, neustalym opakovanim.

Divka nebyla vyjmuta ze Skolniho vzdélavaciho systému. V soucasné dobé vykonava
desetiletou skolni dochézku v praktické Skole a letos by ji méla ukoncit. K pedagogické
¢innosti se rodi¢e vyjadiuji kladn€ a povazuji ji za velmi dulezitou. Duraz kladou na
kvalitu vyuky, péci a lidsky faktor pedagogického personalu. ,, Tak urcité chci, aby ta péce
tam byla stale, aby to nebylo jen takovéto hlidani ditéte* (R4).

Mezi vyuzivané terapeutické¢ cinnosti patii muzikoterapie ve Skole (kazdy tyden),
canisterapie, individudlni hipoterapie dva az tfikrat za mésic (s omezenim v zimnim
obdobi), arteterapie, prace s pfirodnimi materidly. Denni rezim je strukturovan jak ve

Skole, tak 1 doma.

V obdobi mezi jejim druhym az Sestym rokem pattily mezi oblibené ¢innosti divky pobyt
Vv kulickovém bazénu, lekce s fyzioterapeutkou a cvi€eni na balénech. Rada sedéla u
klaviru, kdyz zpivaly déti. V soucasnosti jsou to predevSim kresleni, album s domacimi
fotografiemi, kterym divka rdda listuje a prohlizi si obrdzky. Nema v oblib¢ kreslené
pohadky ¢i kreslené filmy. Nejvice se ji libi domdaci video S natocenymi vlastnimi

narozeninami nebo Vanocemi. ,,Je u toho hrozné hodnd, klidnad “ (R4).

e  Oblast socialni.

Tuto oblast rodic¢e uvadéji jako nejvice vyvinutou. Ve stacionaii je divka velice spokojena,

ma rada déti a dospélé kolem sebe. Dokaze reagovat a prizplsobit se riznym situacim.
., Napriklad ve skole, je jich tam pet deti, vvmalovavaji obrazky. Chlapecek vymaluje, je
pochvdlen, podiva se na pani ucitelku a poskrta ten obrazek. Dcera se jen divad z chlapecka

na obrazek a na pani ucitelku a sméje se. Vi, Ze to udélal spatné, a Ze bude zle* (M4).

V détském veéku charakterizuje socialni pracovnice prizplsobivost divenky jako velmi

dobrou. Vétsinou se snadno adaptovala jak v kolektivu, tak v novém prostiedi, snadno



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii 52

navazovala kontakty a dobie kooperovala s dospélymi. V soucasnosti byva adaptace na
oznacuje specialni pedagozka predevsim smich. Tento, v piipad€ opétovani, ocenila silnym
a pro ni tak typickym objetim. M¢la a ma rada fyzicky kontakt. V sedmi letech byla
ohodnocena specialnim pedagogem pii pobytu venku a pii volné hie jako schopnou byt
V kolektivu déti. Dokéazala komunikovat formou socializa¢nich her — hra na schovavanou,

pretahovani hracek, kouleni mi¢em, apod.

V mlad$im véku byla navstévami u Iékate stresovana, v soucasnosti jiz tento problém

piekonala.

¢  Oblast kompenzac¢niho vybaveni a technického zabezpeceni.

Pouzivané kompenzacni pomucky: dva typy koc¢aru — pevny a golfovy (vyuzivan jako prvni

pomoc, berou jej vzdy s sebou), ortézy.

Technické zabezpeceni domacnosti: bezbariérova tiprava, rizné ochranné pomucky.

e Rizna specifika ditéte s AS.
Ke zvifatim ma neutralni vztah.
Boji se hluku a kiiku.

Na otazku ,,Povazujete n¢kterou oblast vyvoje u Vaseho ditéte za svoje osobni vitézstvi?“,
maminka odpovida nasledujicim, nezaménitelnym a zmého pohledu jedinecnym
zpiisobem: ,, Tak ona mi to vlastné vsechno vratila, tak pred ctyrmi lety, kdy od nas odesel
manzel, tedy tatinek. A ja jsem byla sama. Ale byla jsem sama, ale nebyla jsem osaméla.
Ona mi naprosto bravurné délala spolecnost. Takze, kdyz treba byly takové ty chvile
zarmutku a smutku, kdy clovék se malem slysel, kdy se clovék sam sebe slysel a brecel a
snazil se to sam v sobé néjakym zpiisobem zviddnout, tak ona naopak zjemnila to svoje
chovani a naopak z toho pokojicku vidycky vysla a pritulila se. A nic, byla pritulena, ani
nedychala a nedélala viitbec nic. A najednou méla prosté jemné ruce, jemné doteky, nebyla
V opozici, jenom takovy ten naznak: mamo, ja jsem tady. AV tom casovém sledu mi odesla
babicka, nejmilejsi clovek v mém zivoté, ktery 0 ni pecoval, ve dvaaosmdesati letech, jeste

tyden pred tim, nez se ji stala ta prihoda, tak ji hlidala. To byla prosté super dvojicka. Ta
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babicka ji zviddala a védeéla o ni, tak, jak nikdo jiny. Jaké potieby ma, co s ni ma udeélat,
kam ji potrebuje dostat, aby udélala to nebo ono. Jak ji zvladnout. A opravdu toto si
myslim, Ze je nejvetsi vitezstvi, Ze de faCto, Vy mate krasné, prosperujici a zdrave dité, ktere

Vam déla radost, ale ja se vracim domii taky za krasnym ditétem.
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5 ZAVER VYZKUMU

Na zaklad¢ uvedeného cile a stanovenych vyzkumnych otdzek uvadim celkové shrnuti

ziskanych poznatka.
e Psychomotoricky vyvoj déti s AS.

V prvnim okruhu otazek méli respondenti uvést ty oblasti psychomotorického vyvoje svych
postizenych déti, které povazuji za kritické. Z vétsi Casti se jejich odpovédi shodovaly a
tykaly se pfedevsim oblasti opozdéného rozvoje motoriky, udrzovani hygieny a sebepéce.
Déle byla zminovana absence feci, mentalni retardace ¢i poskozeni pohybového aparatu,
jako dusledek Spatné stability pifi chiizi. Vyznamnou skutecnosti je i neschopnost déle
trvajici koncentrace. Za rozhodujici vétSinou rodice povazuji obdobi pocatku a postupného
osvojovani si schopnosti chodit. Dalsim vyznamnym milnikem je pfedevSim stanoveni
definitivni diagnozy a vyrovnani se s novou skute¢nosti. Na tento fakt pak navazuje fada
praktickych opatfeni, jimiz se rodice snazi usnadnit Zivot nejen sob¢, ale pfedev§im svym

mentaln¢ a pohybové postizenym détem.
e Specifika vzdélavani déti s AS.

Vyznam Skolnich vzdélavacich zafizeni se pro rodice déti s AS ukézal jako
nezpochybnitelny. Vychovu a vzdélavani déti s AS rodice chapou jako celoZivotni proces,
bez ohledu na stupent mentalniho postizeni. Vzd€lavani by podle jejich ndzoru mélo byt
zamé&feno predevSim na rozvijeni praktickych dovednosti a schopnosti. V ptipadé, ze dité
ve svém vyvoji dosdhne v urcitych oblastech svého maxima, kladou rodi¢e diiraz na
dlouhodobéjsi udrzeni této urovné. Pro rodice je vychova téchto déti znacné narocna, a to
predev§im na Cas a trpélivost. Vzhledem ke skuteCnosti, Ze ne kazdy rodi¢ je schopen
poskytnout svému ditéti specidlné pedagogickou péci, jsou pro né tato vzdelavaci zafizeni
velkym piinosem. Dé&ti jsou v podnétném prostfedi vedeny k samostatnosti a zvladani
samoobsluhy, rozviji svou fe¢, mysleni, jemnou i hrubou motoriku. A to pfi soustavné
individualni péci jak v kolektivu, tak 1 mimo néj. Z vypovédi rodicui vyplyva, ze
maximalné mozna individualni péce je pro né stézejni kritérium v hodnoceni vychovného
zafizeni. Jednozna¢nou snahou, coz dokladuji 1 vypovedi respondentd, je snaha o dodrzeni
strukturovaného rezimu ve Skole ¢i Skolce, ale i doma. Dilezity je dlouhodoby nacvik
pozadované Cinnosti. K jejimu dosazeni je nutna predevSim dislednost, pravidelnost a

opakovani. Kazdy z dotazovanych rodict vSak casto sebekriticky ptipousti, Ze prave tyto
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urcity pocit ur€ity unavy a stereotypu byva ptic¢inou ,,volnéjsiho rezimu*.
e Vyuzivané prostiredky vychovy.

Ve tfetim okruhu otdzek byli respondenti dotazovani na specifika vzdélavani déti
s Angelmanovym syndromem. Zde se jejich odpovédi opét shoduji, a to ve vyuzivani
ruznych alternativnich vychovnich postuptl, jako jsou obrazkové metody, demonstrace
nebo specidlné vyvinuté pomicky. Respondenti rovnéz zminovali metodu jednoduchého
vysvétleni, zvukovou metodu ¢i opakovany nacvik. U vSech déti je vyuzivana urcita forma
terapie, pficemz odpovédi se liSi pouze v typu. Jejich volba je diasledné individualni
s ptihlédnutim ke stupni pohybové retardace. Jako nejcastéji vyuzivany jsou mnou

dotazovanymi respondenty vyuzivany muzikoterapie, arteterapie a canisterapie.

e Moznosti komunikace s détmi s AS.

Jelikoz je Angelmantv syndrom sdruZen s téZkou poruchou feci, vSichni rodice vyuzivaji
dva elementéarni zpsoby komunikace - verbalni a neverbalni. Drtiva vétSina rodicl, vyjma
jednéch, hodnoti verbalni schopnosti svych postizenych déti jako znacné omezené. Aktivné
jsou schopny pouzivat pouze né€kolik malo slov (maximaln¢ vSak deset slov), pficemz
vSechny velmi dobfe rozumi a chapou vyznam slovniho sdéleni. V oblasti nonverbalni se
komunikace odehrava v roviné posunki, naznakt, jednoduchych vlastnich gest, zvukovych
vyjadreni, ukazovadni a mimickych vyrazii. Pokud rodice tento zplsob komunikace
akceptuji, pak zjejich strany jde nejcastéji o pouzivani vlastnich piktogramt, obrazkul

z domaciho prostiedi, nejriiznéjsich fotografii, demonstrace ¢i feci téla.
e Socializace.

Tuto stranku osobnosti jejich ditéte oznacuji témef vSichni rodi¢e jako jednu z nejlépe
rozvinutych. Vypovédi rodi¢i se shoduji na skuteCnosti, Ze jejich déti velmi rady
navs§tévuji jim dobfe zndmé vzdélavaci zatfizeni, do kterych se veskrze i velmi tési. Je
ziejme, Ze preferuji télesny kontakt nejen s dospélymi, ale i1 s ostatnimi détmi. Naopak
V cizim prostfedi a mezi cizimi lidmi jsou casto neklidné a nejisté. Pokud bychom do
kategorie socializace zatadili i1 jednotlivé terapeutické metody, pak 1 zde by zaznély
pozitivni reakce rodicti. Odpovédi se rizni pouze v preferencich jednotlivych typt terapie.

Svoje emoce déti s AS vyjadiuji spontanng, ale vzhledem k jejich verbalni retardaci mohou
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byt jejich projevy vnimany okolim velmi rusivé. Nejen tato jinakost vSak v drtivé vétsSiné

vede tyto déti k ¢asteéné izolaci a nepochopeni ze strany zdravé populace.
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ZAVER
Cilem a zamérem této prace je upozornit na existenci Angelmanova syndromu, informovat

o jeho pfiznacich, projevech a vyvoji.

Z dostupnych zdroji a vypovédi rodic¢t vyplyva, Ze Angelmantiv syndrom je neurologické
onemocnéni charakterizované celkovym vyvojovym opoZdénim - mentalni retardaci a
téZkou poruchou feci. Dle cizojazycné literatury ma pouze né€kolik jedinci s AS
schopnost vyvinout funkéni projev, ale vétSinou, a jak plyne z vyse uvedeného Setfeni,
komunikuji pouze prostfednictvim gest, o¢nim kontaktem, feci téla, uréitym zpisobem i

znakovou fe¢i a pomoci riznych pomicek, jako jsou piktogramy, fotografie, obrazky a;.

Jednim z hlavnich ptiznakti Angelmanova syndromu je epilepsie, kterd se vyskytuje i u

vSech déti mych respondentil. Zachvatovité onemocnéni je 1€Citelné, ale s obtizemi.

Dalsim typickym znakem je porucha pohybu a rovnovahy, kterd se pohybuje od mirné az
po tézkou. Zatimco né€které déti zacnou chodit do tietiho roku Zivota, n¢které jsou schopny
samostatné chlize mnohem pozdé&ji a nckteré naopak této schopnosti nedocili nikdy.
Porucha motoriky mize mit leh¢i formu a miize ovlivilovat pouze zptsob chiize, ¢i branit
nékterym prvkiim jemné motoriky, nebo mutize byt natolik zavazna, Ze postiZzeni jedinci
nejsou schopni zvladnout sebeobsluhu, jako je krmeni, oblékani ¢i udrZzovani télesné

Cistoty.

TaktéZ jsou Casto zaznamendny poruchy prijmu potravy, které mohou ustoupit, ale
mohou také pietrvat do starSiho véku. Stejné tak i poruchy spanku, které¢ jsou velmi

znatelné v détském véku.

Celkovy psychicky vyvoj je opozdén, a lidé s AS tak byvaji diagnostikovani pro lehkou az
tézkou mentalni retardaci. V zdvislosti na stupni retardace je pfizpusoben i jejich

vzdélavaci program jak doma, tak ve vychovnych zatizenich.

Z odpovédi respondentd v rozhovorech a dotaznicich vyplyva, ze déti s AS jsou
komunikativni a schopné socialniho kontaktu stejné tak, jako zdravé déti. Stejné jako u
nich je tfeba brat v iivahu individualitu, fyzické potieby a charakterové vlastnosti kazdého

Z nich.
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aj.
apod.
atd.
AS
CT
DMO

EEG

JIP
MR
MRI
napf.
PET
str.
tj.
tzv.

tzn.

ajiné

a podobn¢

a tak dale

Angelmantiv syndrom
pocitacova tomografie

détskd mozkova obrna
elektroencefalografie
inteligen¢ni kvocient

jednotka intenzivni péce
magnetickd rezonance
magnetic resonance paging (zobrazeni magnetickou rezonanci)
naptiklad

pozitronova emisni tomografie
strana

to je

takzvany

to znamena
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SEZNAM PRILOH
Pl Dotaznik

PlI Karty aktivity PORTAGE



PRILOHA P I: DOTAZNIK

OTEVRENE OTAZKY

=

Které oblasti psychomotorického vyvoje Vaseho ditéte povazujete za kritické?

n

Ktera obdobi ¢i které milniky ve vyvoji Vaseho ditéte povazujete za nejdulezitéjsi,
rozhodujici?

Jaké vychovné postupy vyuzivate?

Jaka jsou specifika vzdélavani Vaseho ditéte?

Jaké jsou moznosti komunikace s détmi s Angelmanovym syndromem?

o gk~ w

Vyuzivate néjaky zpusob alternativni péce (tstavni vychova / rezidenéni socialni sluzby /
nahradni rodinna péce/ respitni péce / denni stacionar/ osobni asistence /jiné)a jak
byste ohodnotili spokojenost Vaseho ditéte v tomto zafizeni?

7. Jaky vyznam pfikladate pedagogické Cinnosti ve vzdélavacich zafizenich a jak byste

ohodnotili pfistup pedagogli / oSetfovatelll v tomto zafizeni?

8. Trpi VasSe dité néjakym pfidruzenym onemocnénim?

9. Pouzivate néjaké kompenzaéni pomlicky pro své dité, pokud ano, jaké?

10.Jaké jsou verbalni schopnosti Vaseho ditéte?

11.Pouzivate jiny zplsob komunikace nez mluvenou fe¢? Pokud ano, jaky?

12.Vyuzivate nékteré terapeutické metody a jak Casto? Arteterapie / Muzikoterapie/

canisterapie / felynoterapie-kocka / hipoterapie/jiné

13.Jaké jsou oblibené Cinnosti Vadeho ditéte?

14.Kterou hru ma Va3e dité nejradégji?
16.Jakym zpUsobem byste charakterizovali socialni chovani Vaseho ditéte, jeho vztahy
s vrstevniky a projevované emoce?
17.Do jaké miry je VaSe dité schopno zvladnout sebeobsluhu?
18.Do jaké miry zvlada Vase dité hygienické navyky? Pouzivate pleny pres den i pfes noc?
19.Ktera oblast je u VaSeho ditéte nejlépe rozvinuta?
20.Jakeé jsou nejCastéjsi projevy rozruseni u Vaseho ditéte?

21.PovaZujete nékterou oblast vyvoje u Vaseho ditéte za svoje ,,0sobni vitézstvi“?




DOTAZNIK

1.

2.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

Kolik ma Vase dité let?

Jakého je Vase dité pohlavi?

Méla jste néjaké zdravotni komplikace béhem téhotenstvi?
Prodélala jste v prabéhu gravidity néjaké zavazné onemocnéni?
Méla jste néjaké komplikace béhem porodu? Ano/ne

Bylo u Vaseho ditéte kratce po porodu vysloveno podezfeni na néjakou vrozenou vyvojovol
vadu?

Vyskytuje se ve Vasi rodiné nebo rodiné otce ditéte genetické onemocnéni?
Trpi VaSe dité epilepsii? Ano/ne

Ve kterém obdobi jste zaznamenali prvni zachvaty?

Jak ¢asto se zachvaty projevovaly v za¢atcich?

Jak ¢asto se u Vaseho ditéte projevuji epileptické zachvaty nyni?

Ve kterém obdobi vyvoje Vaseho ditéte zacaly epileptické zachvaty ustupovat?
V jakém véku bylo u Vaseho ditéte zpozorovano opozdéni pohybového vyvoje?
Jaké metody jste s Vasim ditétem cvicCili? (Vojtova/ jiné)

Jak Casto jste fyzioterapii provadéli?

V jakém véku bylo VaSe dité diagnostikovano na Angelmandv syndrom?

Byla pred definitivni diagnézou Angelanova syndromu u Vaseho ditéte stanovena jina
porucha? Ano/ne

Pokud ano, jaka?

Je VaSe dité dispenzarizovano (sledovano) v odborné ambulanci? Ano/ ne

Pokud ano, kde a v jaké?

Je Vase dité témito navstévami stresovano?

Zhor8uji nebo zlepSuji tyto navstévy chovani Vaseho ditéte?

UzZiva VaSe dité néjaké medikamenty? Ano / ne

Pokud ano, jaké?

Zménil se stav Vaseho ditéte po zavedeni eventualni farmakoterapie k lepSimu / hors§imu?
Je Va3e dité ochotno akceptovat event. |é€bu farmaky? Ano /ne

Pokud ne, tak kterou z pouzivanych forem?  Tablety / Cipky / jiné




28.

29.

30.

31.

32.

33.

34.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

44,

45.

46.

47.

48.

49.

50.

51.

52.

53.

Jakd je kvalita nalady u Vaseho ditéte? Pfevlada rozhodné radostna nélada, je klidné a
vétsinu dne spokojené / vétsinou radostné a spokojené — i kdyZ s vykfiky / spise bava
mrzuté a podrazdéné / previada vyrazné negativni ladéni, mrzutost a podrazdénost

Ve kterém obdobi jste zaznamenali projevy veselé povahy u Vaseho ditéte?

Kolika procenty byste vyjadfili smich a veselost u Vaseho ditéte v pribéhu dne?

Uvedli byste vesely oblicej a Stastnou povahu u Vaseho ditéte jako dominantni rys jeholjeji
osobnosti? Ano/ne

Jaka je intenzita reakci Vaseho ditéte? Emocni reakce velmi mirné / spise mirné / spise
intenzivni emocéni reakce / napadné intenzivni reakce

Poznate u VaSeho ditéte pozitivni nebo negativni emoce? Spise ano / ano / vétsinou ne /
ne

Ve kterém obdobi dokazalo VaSe dité samo sedét?

V kolika letech se Vase dité samo postavilo?

Je Vase dité schopno samostatné chiize?

V kolika letech zac¢alo VaSe dité samo chodit?

Kdy zacalo Vase dité stabilné chodit?

Chodi Va$e dité s oporou? Ano/ne

Pouzivate kocar / vozik? Ano/ne/obcas

Zaznamenali jste problémy s pfijimanim potravy v détstvi? Ano /ne / éastecné
Mélo Vase dité problémy s prirGstkem vahy? Ano / ne / ¢asteéné

Jaka je rytmicita fyziologickych pochodu (jidla, spanek, vymésovani) u Vaseho ditéte?
Vétsinou pravidelné usina a probouzi se, hlasi se o jidlo, pravidelna stolice / pfeviada
pravidelny biorytmus / spise nepravidelny biorytmus / velmi nepravidelny biorytmus
Trpi / trpélo Vase dité poruchami spanku? Ano / ne / ¢aste¢né

Jak se tyto problémy projevuji/projevovaly?

V jakém véku zacalo Vase dité jist samostatné Izici?

V jakém véku zacalo VaSe dité samostatné pit ze sklenice?

Ma VaSe dité strukturovany rezim jak v dennim zafizeni tak i doma?

Jaky nej¢astéjsi zplisob komunikace se svym ditétem pouzivate?

Vyuzivate nebo vyuzili jste sluzeb logopeda? Ano/ ne

Jak dlouho je Vase dité schopno b&éhem dne udrzet pozornost?

Je VaSe dité hyperaktivni? Ano/ne

Snizuje se hyperaktivita Vaseho ditéte s pfibyvajicim vékem? Ano / ne
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55.

56.

57.

58.

59.

60.

61.

62.

63.

64.

65.

66.

Jak byste charakterizovali pfizplsobivost Vaseho ditéte? Velmi snadno a rychle se
pfizptsobuje novym situacim a novym narokim (novému jidlu, kolektivnimu zafizeni, aj.) /
vétsinou se snadno adaptuje na nové situace / pfizplsobuje se spiSe obtizné / adaptace na
nové situace bava velmi obtizna a trva dlouho

Trpi Vase dité hypopigmentaci? Ano/ne

Trpi Va$e dité o&ni hypopigmentaci? Ano / ne

Trpi VaSe dité strabismem (Silhavosti)? Ano / ne

Pokud ano, podstoupili jste IéEbu okluzorem nebo pomoci chirurgického zakroku?
Podili se Va3e dité na domécich aktivitach? Ano / ne

Pokud ano, na jakych?

Mate néjak specialné upraveny dim / byt? (AS friendly — bezbariérovy, bezpecny pro AS,
ochranné pomlcky, ...).

Pokud je VasSe dité starSiho véku, je u néj provadéna néjaka forma pracovni terapie? Ano /
ne

Pokud ano, jaka?

Jaka je vztah Vaseho ditéte ke zvifatlim? Neutralni / pozitivni / vyrazné pozitivni / negativni
/ vyrazné negativni

Boji se Vase dité né¢eho obecné? Ano / ne

Pokud ano, ¢eho?
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