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Porucha rec¢i u syndromu Prader-Willi

O. Dlouha

Foniatricka klinika 1. LF UK a VFN v Praze
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Syndrom Prader — Willi
1956 popsali Svycarsti lekari
Vyskyt 1 : 10 000

Porucha 15. chromozomu (15911-gq13 na dlouhém raménku)
Delece (70 % pfipadul), uniparentalni disomie (30 %), mutace

Hlavni priznaky:

Porucha fce endokrinniho systému a CNS

obezita pri hyperfagii (zvl. mezi 1. — 6. rokem);

vyvojové opozdéni, podprumeérna inteligence
hypogenitalismus, hypogonadismus obou pohlavi.

Vrozena svalova hypotonie velmi ¢asto s extrémné snizenou
pohyblivosti

Relativné uzké ¢elo s vyraznou predni €asti,

Casto strabismus, ev. mandlové oc€i a trojhranna otevrena usta
mohou u malych déti predstavovat typickou facies.
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Poruchy chovani (zachvaty vzteku, agrese)
Poruchy spanku az OSA

Nizka postava do 15 let; mensi ruce a chodidla a uzsi HK
Problémy s koordinaci pohybu a s rovhovahou
Poruchy zraku

Poruchy rec€i — casove opozdeny vyvoj
Symptomaticky vyvoj re€i pfi MR

Rinofonie pfi kratSim mékkém patru

porucha artikulace

Poruchy zazivani — pri nezvladatelné chuti k jidlu
Drobné sebeposkozovani

Porucha socialniho a emocniho vyvoje
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Poruchy centralniho sluchoveho zpracovani
CAPD - central auditory processing disorders

U déti — u vyvojovych reCové-jazykovych poruch, u
poruch ucéeni, u poruch pozornosti, obecneée u
ruznych poskozeni CNS (urazy, degener., epi..)

U dospélych — obdobna etiopatogeneze ve vztahu k
veku — centralni slozka poruchy u perif. percepc¢ni
nedoslychavosti, u afazii, RS, degener. procesdu...

Subtypy CAPD: auditory decoding, integration,
prosodic, associative, output-organization deficits

Kombinace deficitll v zavislosti na véku vySetreni a
na lokalizaci léze



Porucha reci

Vyvoj reci je opozdény a aberantni, na vSech jazykovych
urovnich se objevuji poruchy:

déti maji mensi slovni zasobu, maji obtize s gramatickou
strukturou slov a veét, poruchy slovosledu — jejich projev je
jednoduchy, pouzivaji kratké véty, méne souvéti;

poruchy na sémantické urovni: déti nevypravi, maji obtize

s dejovym vyjadrenim a posloupnosti, s vyjadrenim pri€¢innych
vztaht — vyjadruji se prevazné zkratkovité, jednoduse.
Celkové je charakter reci podobny reci déti s vyvojovou
dysfazii. Vzhledem ke svalové hypotonii mivaji obtize i

s motorikou mluvidel: vaznou koordinac¢ni pohyby, obtize €ini

motorika rtu (slabé sevieni), realizace prislusnych hlasek je
pak setrela.

V hlase byva vzhledem k hypotonii svalii mékkého patra
otevrena rhinofonie.
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Rozhodujici pro urceni pasma mentalni retardace musi byt vzdy
kvalita zvladani zivotnich naroku ditéte nebo dospelého v jeho
prirozenem prostredi.

Lehka mentalni retardace — opozd’ovani vyvoje reci a verbalni
inteligence oproti ostatnim dovednostem.

Je patrna velka individualni variabilita.

Mentalni retardace ma vliv na cely socializa¢ni proces ditéte
(Gsmeév, vokalizace...) — je pak nutné vetsi usili rodicu

k navazani kontaktu. Snaha pomoci, tzv. interpretacni styl

v chovani matka x dité. Chovani ditéte je neprimérené a
vyvolava hyperprotektivni chovani okoli.

Symptomy: opozdovani kognitivniho vyvoje, pridruzené poruchy
chovani, tendence ke stereotypnim autostimulacnim
automatismum (kyvaveé pohyby, stereotypie).

Deti s mentalni retardaci jsou zranitelne, trpi poruchami adaptace,
Spatne snaseji zmeny cinnosti.

Diagnoza je stanovena Casto az v predskolnim veku, kdy dite
selhava. Je snizena schopnost abstrakce a logického uvazovani.

Déti maji Casto mechanickou pamét a vizuomotorické dovednosti
na prekvapivé dobré urovni.
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Porucha reci

Prehled reCové symptomatologie: pri lehkém defektu intelektu,
lehké debilité - vety tvori déti az po 3. roce, samostatné
vypraveni kolem 5. roku.

Chudy aktivni slovnik, prevaha podstatnych jmen, pretrvava
uziti ukazovacich zajmen misto konkrétnich pojmu. Cetné
agramatické tvary, které jsou zpusobeny neschopnosti
spravneé ovladat praci s morfémy a tyto tvary jsou vytvareny
pouze napodobenim jinych.

Obtize s chapanim obsahu slov; spojovani do asociativnich
celk, které se nevazou na obsah. Problémy s formulaci
promluv; je u nich omezena schopnost vyjadreni vztahu.
Vyrazné obtize s chapanim abstraktnich pojmu.

Pri nastupu do Skoly se zretelné projevi hedostatky déti i

s lehkym defektem intelektu. Maji potize s ucenim se c¢teni,
pozdeéji s pamatovanim si Skolni latky. Na zakladni sSkole se
¢asto udrzi jen pfri intenzivni péci a doucovani rodinou.
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Maximum poruch je na jazykové urovni
morfolomcke a morfologicko-syntaktické:
zejména poruchy slovesné morfologie
(agramatismy u sloves, problémy shody
podmétu s prisudkem, rodu a Cisel, ¢asu),

dale zejména v predlozkovych vazbach (vazbach
na predmet). Poruchy slovosledu jsou
vyznamneé. Déti si obtizné osvojuji gramaticka
pravidla. Pokud dité tvori vety, jsou jednoducheé,
casto neuplné, s chybnym slovosledem; se
zvetsovanim slovni zasoby se zvySuje i pocet
dysgramatismu.

Porucha na urovni gramatické struktury jazyka je
citlivym ukazatelem poruchy jazykového
systemu.
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Priklady patologické reprodukce slysenych slov

« vitr fouka — vinta (finka); teta vola — teta;

« tata kope — tata kape (velice casta varianta);
 ohen pali — pahen;

 koc€ka mnouka — kocka; mnau — kocicka;

« tatanek pracuje — pratinek; ptaci leti — psanci;
« déti zlobi — zmoty; vojak strili — vojaji;
 |lampa blika — blinka (€asta varianta);
 ruka boli — buli;

 pani myje — pamyje nebo myje je; mumie....
« drevo hori — dze hori; drevo hori — tvofri;

« kytka voni — fandi; ptaci leti — potaci;

« krava buci — kra€i; mame hrac¢ky — mracky;
 ryba plave — plive; ryba plave —rybe;

« krava buci — bocdi;

« zajic bézi — bizi; voda teCe — tecka;



Edukace reci

Moznosti edukace recCi jsou vyrazné ovlivhéné urovni a
rozlozenim rozumovych schopnosti

pravidelna spoluprace s odd. klinické psychologie, resp.
specialnim pedagogickym centrem je dulezita

K testovani recCi déti se pouziva rada testi zamérenych na
percepci re€i i expresi

Zlepseni zalezi na spravné rehabilitaci reci

Idealni je péc€e od 3 let, dlouhodoba - i specialni Skolska
deti vétSinou navstéevuji specialni tridy nebo Skoly

s individualnim studijnim programem

Je treba si uvedomit, ze pozadavek normalni zakladni Skoly
muze byt pro tyto déti nadmérnou zatézi, stressem.
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