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Abstrakt

Zamérem prehledového ¢lanku je poskyt-
nout stru¢ny souhrn sou¢asného poznani
o prediktorech jazykového a recového vy-
voje u chlapct s Duchennovou svalovou
dystrofii (DMD). DMD je nejéastéjsi vzac-
né genetické neuromuskularni onemoc-
néni détského véku postihujici zejména
chlapce a vyznaluje se progresivni sva-
lovou slabosti s nepfiznivou prognézou.
Vedle motorickych obtizi jsou u téchto
chlapcti rovnéz bézné neurovyvojové ob-
tize, zejména v oblasti jazykového a fe-
¢ového vyvoje, které mohou predchazet
motorickym symptomim. Tento ¢lanek
zduraznuje dileZitost vnimani nemotoric-
kych milnikd vyvoje jako ukazatelG moz-
ného neurovyvojového deficitu. Soucasné
poskytuje klinickym logopedtim informa-
ce 0 vyvoji jazyka a fe¢i u chlapcti s DMD,
prediktorech pro identifikaci téchto defi-
citl a moznostech v¢asného zahajeni lo-
gopedické péce. Klinicky logoped zastava
v multidisciplindrnim tymu v pé¢i o chlap-
ce s DMD roli, jez je pro jejich globalni
vyvoj klicova; tato role je vSak ¢asto opo-
mijena. V¢asna klinickologopedicka inter-
vence miize vyrazné zlepsit kvalitu Zivota
déti s DMD a jejich pecovatelt.

Abstract

The aim of this review is to provide a brief
summary of the current knowledge regard-
ing the predictors of language and speech
development in boys with Duchenne
Muscular Dystrophy (DMD). DMD is the
most prevalent rare genetic neuromuscular
disease of childhood, affecting mainly
boys. It is characterised by progressive
muscle weakness with an unfavourable

prognosis. In addition to motor diffi-
culties, neurodevelopmental difficulties,
particularly in language and speech de-
velopment are common in these boys and
may precede motor symptoms. This review
highlights the importance of regarding
non-motor developmental milestones as
indicators of possible neurodevelopmental
deficits. At the same time, it provides
clinical speech and language therapists
with information about language and
speech development in boys with DMD,
predictors for identifying these deficits and
the possibility of early initiation of speech
therapy. The role of the clinical speech and
language therapist in the multidisciplinary
team in the care of boys with DMD is a key,
but often overlooked, part of their overall
development. Early clinical speech therapy
intervention can significantly improve the
quality of life for children with DMD and
their caregivers.
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Uvod do problematiky
Duchennovy svalové
dystrofie

Neuromuskuldrni onemocnéni u déti za-
hrnuji skupinu geneticky podminénych
a chronickych onemocnéni postihujicich
struktury periferniho nervového systému,
véetné nervosvalového prenosu a bunék
kosterniho svalstva. Tato onemocnéni se
vyznacuji progresivni svalovou slabosti
s riznou rychlosti postupu pfi zachova-
lém intelektu a nepfiznivou prognézou.
Pro svou nizkou incidenci v populaci
jsou fazena mezi tzv. vzacnd onemocnéni
(Haberlova, 2018). Mezi nejcastéjsi a nej-
mocnéni détského véku patti Duchennova
svalova dystrofie (DMD, z angl. Duchenne
Muscular  Dystrophy) s  incidenci
1 : 5000 narozenych chlapcti. DMD je zpu-
sobena mutaci v genu pro dystrofin, nej-
vétsim genu lidského genomu, ktery se na-
chazi na chromozomu X. Z tohoto dvodu
onemocnéni postihuje vyluéné muzské
pohlavi a zeny jsou obvykle asymptoma-
tickymi pfenaseckami onemocnéni s mini-
malnimi potiZzemi.

Prvni klinické priznaky obvykle zahr-
nuji opozdéné dosahovani motorickych
milnika v oblasti samostatného sedu, stoje
a chtize. Chlapcam dale ¢ini obtize béh
a chaze do schodu i ze schoda (Jurikova
et al., 2019). K rozvoji typickych projevi
onemocnéni dochazi mezi tfetim aZ pa-
tym rokem Zzivota. Jedna se o nestabilni
kolébavou chizi s naslapovanim na $picky,
¢astymi pady, ndpadnou pseudohypertrofii
lytek (ndhrada aktivni svalové hmoty vazi-
vem a tukem) a hyperlordézu (Jutikovd et
al., 2022). Typickym klinickym projevem
je tzv. Gowerstiv manévr+, ktery chlap-
ci vyuzivaji pro vstavani z lehu/dfepu
do vzpiimené polohy (Darras et al., 2014).
Dusledkem progresivni svalové slabosti
dochazi k postupné ztraté samostatné chi-
ze (kolem 12. roku véku), ktera je kompen-
zovana pouzivanim mechanického voziku
a po rozsifeni svalové slabosti na horni
konéetiny vyuzivanim voziku elektrického
(Jutikova et al., 2022). Svalové postizeni
bylo identifikovano také v orofacialni ob-
lasti, kde se hybnost a svalovd sila s vékem
a progresi onemocnéni zhors$uji. Kooi-van
Es et al. (2020) uvadéji prevalenci dys-
fagie u 36 % chlapcti s DMD s typickymi
obtizemi s fragmentaci potravy, které mj.
souviseji se snizenou silou skusu a pocinaji

* Manévr, ktery spocivé ve $plhu rukama po vlastnich
dolnich koncetinach v situaci, kdy se zvedaji ze zemé ¢i
drepu (Jutikova et al., 2019).

kolem osmého roku zivota. Pozdéji se pri-
déava respira¢ni insuficience se srde¢nimi
obtiZzemi, které byvaji pri¢inou smrti mezi
druhou az treti dekddou Zivota (Jufikova
et al, 2022). V soucasné dobé je DMD
onemocnénim nevylélitelnym, nicmé-
né za standard 1é¢by jsou povazovany
kortikoidy, které svym protizanétlivym
ucinkem zpomaluji progresi onemocnéni
a ovliviiyji jeho prubéh (Jutikova et al,
2019). Podstatnou oblasti terapie je 1écba
symptomaticka, ktera zpomaluje progresi
onemocnéni a zmirnuje sekundarni komp-
likace. Podili se na ni rizné obory: neuro-
logie, pneumologie, ortopedie, kardiologie,
rehabilitace, fyzioterapie, psychologie
a socidlni péce (Haberlova, 2019). V nami
predkladaném prehledovém clanku chce-
me upozornit na roli klinického logopeda
v multidisciplindrnim tymu.

Po mnoho let byla hlavni pozornost
soustfedéna na motorické projevy one-
mocnéni, zatimco dopadim onemocnéni
na vyvoj centralni nervové soustavy v sou-
vislosti s DMD, tedy nemotorickym proje-
viim onemocnéni, se dostavd pozornosti
az v posledni dobé (Chieffo et al., 2022).
Rada studii potvrzuje vyskyt neurovyvo-
jovych a neuropsychiatrickych komorbidit
téméf u tfetiny pacientt s DMD. Jedna se
zejména o poruchy vyvoje intelektu, poru-
chy autistického spektra, poruchy aktivity
a pozornosti, obsedantné-kompulzivni
poruchu ¢i specifické poruchy udeni s in-
cidenci vys$si, nez je tomu v bézné populaci
(Jutikova et al., 2022). Tyto neurologické
komorbidity jsou spojovany s pravdé-
podobnym  nedostatkem  dystrofinu,
predev$im jeho izoforem Dpl40 a Dp71,
v neuronech mozkové tkané¢, v mozecku,
mozkové kire a hipokampu (Thangarajh
et al.,, 2018). Na rozdil od progresivniho
ochabovani svalt se porucha vyvoje inte-
lektu nemusi projevovat u vSech pacientti
s DMD, neni progresiviniho charakteru
a jeji zavaznost i variabilita se znacné lisi
(Doorenweerd, 2020). Uloze dystrofinu
v mozku se vénuji dalsi vyzkumy.

Cil prace

Zamérem prehledového ¢lanku je shro-
mazdit a zprostfedkovat doposud zjisté-
né poznatky o jazykovém vyvoji chlapcii
s Duchennovou svalovou dystrofii v raném
véku s presahem do predskolniho obdobi,
tj. ve véku pred stanovenim diagnozy po-
moci genetiky, ktery ¢ini primérné 5 let
(Hoskens et al., 2024). Piedklddany pre-
hled poskytuje klinickym logopediim in-
formace o prediktorech jazykového a reco-
vého vyvoje u chlapcit s DMD pro v¢asnou
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identifikaci rizika poruchy vyvoje jazyka
a fe¢i a pro zahdjeni cilené logopedické in-
tervence, coz miize zlepsit kvalitu Zzivota
téchto déti. Nasledujici text mtize také pri-
spét k zvy$eni povédomi o nemotorickych
projevech Duchennovy svalové dystrofie.

Materiél a metody

Pro ucely tohoto prehledu bylo pouzito
celkem 22 zahrani¢nich studii, které se
zabyvaly jazykovym a feCovym vyvojem
chlapcit s Duchennovou svalovou dys-
trofii ¢i ranymi pfiznaky onemocnéni
(Schéma 1). Z celkového poctu 22 stu-
dii bylo 18 z nich vybrano prostfednic-
tvim databaze PubMed.gov (US National
Library of Medicine). K vyhledavani byla
pouzita klicova slova Duchenne Muscular
Dystrophy, DMD, language, early signs
a operatory ,,and* a ,,or“. Pro selekci studii
byla stanovena nasledujici kritéria: (1) stu-
die publikované v recenzovaném casopise
v letech 2014-2024; (2) studie volné do-
stupné v plném znéni; (3) studie publiko-
vané v anglickém jazyce; (4) vék ucastniki
vyzkumu 1 mésic az 12 let. Déle byla vy-
uzita databaze Library of World Duchenne
Organization ¢itajici vyzkumné studie pub-
likované v anglickém jazyce se zaméfenim
na problematiku Duchennovy svalové dys-
trofie. V této databazi byl v kategorii Brain
/| Cognitive and Behavioural Function /
Neuropsychology proveden uz$i vybér se-
lektujici studie zaméfené na jazykovy a fe-
¢ovy vyvoj chlapcti s DMD. Vyfazeny byly
shodné studie vyhledané prostfednictvim
databaze PubMd.gov a zbyvajici zdzna-
my na zdkladé detailni analyzy doplnily
kompletni vycet studii pouzitych v tomto
prehledu. Navic byly zarazeny dvé studie
publikované jiz v letech 1989 a 1990, které
dokazuji jedny z prvnich zminek o vyvoji
jazykovych a fe¢ovych schopnosti u chlap-
ct s Duchennovou svalovou dystrofii.
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Schéma 1: Proces vybéru studii

Expresivni a receptivni jazykové
dovednosti v kontextu vyvoje
intelektovych schopnosti

u Duchennovy svalové dystrofie

V ¢ase pred propuknutim typickych moto-
rickych projevii onemocnéni a stanovenim
diagnézy Duchennovy svalové dystrofie
na zakladé genetického vySetfeni mizeme
v anamnéze déti shledat opozdovani v do-
sazeni vyvojovych milnika intelektového
vyvoje. Na souvislosti jazykovych a feco-
vych problému a Duchennovy svalové dys-
trofie upozornoval jiz Smith et al. (1989,

1990). Od té doby se neurovyvojovym
aspektim v souvislosti s vyvojem jazyko-
vych a fecovych schopnosti jako ranému
signalu onemocnéni vénuje fada vyzkumd.

V kontextu vyvoje jazykovych schop-
nosti je nejprve vhodné upozornit na vy-
sledky studie zaméfené na globdlni inte-
ligen¢ni kvocient (IQ) u chlapci s DMD.
Dle rozsahlé studie Cotton et al. (2001)
je pramérné IQ priblizné u jedné tretiny
pacientd obvykle o jednu smérodatnou
odchylku niz$i, nez je popula¢ni primér.
Verbalni 1IQ je u chlapcti ohrozeno vice
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nez IQ vykonové, coz potvrzuji také zjis-
téni Marini et al. (2007) a Connolly et al.
(2013). Chieffo et al. (2022) dodava, Ze ja-
zykové obtize mohou nastat také u chlapcii
s IQ v pasmu normy, tedy nejen jako sou-
cast celkového opozdéni. Zatimco moto-
rické priznaky této dystrofinopatie jsou
obvykle uniformni, porucha vyvoje inte-
lektu vykazuje vétsi variabilitu (Cyrulnik
et al., 2007).

Ve vétsiné publikovanych praci je jazy-
kovy vyvoj rozliovan na slozku expresivni
a receptivni. Pivodni vyzkum Smith et al.
(1990) upozornil na niz$i skore v expre-
sivni slozce jazyka v porovnani s porozu-
ménim u chlapci s DMD pramérného
véku 40 mésict. Toto zjisténi podporuji
i pozdéji realizované studie (Hinton et al,,
2001; Hinton et al., 2007; Cyrulnik et al.,
2007; van Dommelen et al., 2020; Chieffo
et al,, 2022). Vysledky aktualniho vyzku-
mu Chieffo et al. (2022), ktery zahrnoval
20 chlapcti s DMD ve véku 48-72 mésict,
dokladaji lexikdlni a syntaktické poro-
zuméni v pasmu normy u 90 % chlapct
z vyzkumné skupiny, zatimco oblast ex-
presivni slozky feci se az v 80 % pripadil
jevila nestandardné. Ve vyzkumu Connolly
etal. (2013) bylo pro hodnoceni expresivni
a receptivni slozky jazyka u chlapcti mlad-
$ich tii let (1-36 mésici) vyuzito standar-
dizované $kaly Bayley III a Stanford-Binet
Development Scale. V obou slozkich
jazyka dosahovali chlapci z vyzkumné
skupiny podpréimérnych vysledkit v po-
rovnani s typicky se vyvijejicimi détmi.
Opakovand méfeni u totoznych chlapct
po 6 a 12 mésicich neprokazala vyznam-
nou zménu v jazykovém subtestu, nicmé-
né v oblasti hrubé motoriky dosahovali
nizétho skoére, jak tomu napovida povaha
onemocnéni (Connolly et al., 2014).

V dal$ich vyzkumech se autofi Marini
et al. (2007) a Hinton et al. (2001) za-
méfili na narativni schopnosti déti
s Duchennovou svalovou dystrofii, které
jsou dilezitou soucasti celkového rozvoje
jazyka a fe€i. Autofi referuji o castéjsich
potizich s vybavovanim si ptibéht a v ob-
lasti narativnich schopnosti u chlapci
s DMD v porovnani s typicky se vyvije-
jicimi détmi. Navic Marini et al. (2007)
pii podrobné analyze vypravécskych
schopnosti upozorfiuje na niz$i pouziti
sloves a uplnych vét vzhledem k chronolo-
gickému véku chlapctl. Nicméné vyzkum
Chieffo et al. (2022) u predskolnich déti
s DMD hodnoti jejich slovni zasobu jako
odpovidajici véku.
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Opozdény vyvoj reci
a jazykovych schopnosti
u chlapcii s Duchennovou

svalovou dystrofii

Opozdény vyvoj feci a jazykovych schop-
nosti je povazovan za nejcastéjsi symptom
vyvojového opozdéni u déti mladsich tfi
let. Z logopedického hlediska Ize po vzo-
ru L. M. Rossettiho déti s Duchennovou
svalovou dystrofii zafadit do kategorie
déti s tzv. identifikovatelnym rizikem vy-
voje feci a jazykovych schopnosti. Témto
détem by méla byt poskytovana vcéasna
logopedicka intervence véetné jejich pravi-
delného monitorovani od narozeni, popti-
padé od stanoveni diagnozy (Bytesnikova,
2017). Za indikatory rizika opozdéni je
povazovano napf. (1) nepouzivani gest
na konci prvniho roku zivota a dale
ve véku dvou let: (2) absence prvnich slov
¢i produkce méné nez 50 slov; (3) absence
tvorby dvouslovnych vét; ¢i (4) porozu-
méni na lep$i Grovni, nez je samotnd pro-
dukce feci, na konci druhého roku Zivota
(Kapalkova, 2010; Bytesnikova, 2017). Pri
zaznamendni téchto symptomd je nutné
stimulace prispiva k eliminaci vyvojovych
deficiti, napiiklad i v oblasti artikulace
(Bytesnikova, 2017).

Napfi¢ jednotlivymi vyzkumy se autofi
jednotné shoduji v otazce opozdéného do-
sahovani milnika jazykového a fecového
vyvoje u chlapcit s DMD (Cyrulnik et al.,
2007, 2008; Thangarajh et al., 2018, 2019;
van Dommelen et al., 2020; Darmahkasih
et al. 2020; Parsons et al., 2004; Smith et al.,
1989, 1990). V nékterych pripadech miize
byt pravé opozdény vyvoj fedi prvnim
nemotorickym priznakem DMD, ktery
miize vzbudit klinické obavy, prestoze
opozdéni v motorickém vyvoji jesté neni
zjevné. Tyto rané signaly vSak casto unikaji
pozornosti.

Vyzkum Cyrulnik et al. (2007), porov-
navajici chlapce s DMD s jejich typicky
se vyvijejicimi sourozenci, udava u 38 %
chlapctt s onemocnénim opozdénou pro-
dukeci prvnich slov a u 43% opozdénou
tvorbu prvni véty. V nésledujicim roce
byl proveden obdobny vyzkum u chlapcii
s DMD ve véku 3-6 let, ktery mj. prokazal
shodné vysledky (Cyrulnik et al., 2008).
Obdobnou prevalenci opozdéného vy-
voje feci a jazykovych schopnosti prindsi
Thangarajh et al. (2018), ktery jej zazna-
menal u 33 % chlapci, pricemz v nasledné
studii se tento podil zvy$il na 39% s pri-
mérnym vékem produkce prvnich slov
ve 29 mésicich (Thangarajh et al., 2019).

Dale studie van Dommelen et al. (2020)
poskytuje podrobny prehled o vyvoji
chlapcti s DMD v raném véku (2-48 mési-
ctt), kde v aktivni produkci alespon tfi slov
ve véku 18 mésict selhavalo 30 % chlapct
s DMD, ve véku 24 mésici nepouzivalo
dvouslovné véty 40 % chlapci a 16 %
chlapcti neproneslo rozvitou vétu ve véku
36 mésici. V porozuméni a reakci na ver-
bélni pozadavek ve véku 12 mésict selha-
valo 17 % chlapct z vyzkumné skupiny.
Opozdénym vyvojem feci a jazyka a dalsi-
mi vyvojovymi deficity u chlapcti s DMD
v porovnani s typicky se vyvijejicimi détmi
se zabyvali i dal$i autofi vyuzivajici stan-
dardizované skaly GMDS (Griffiths Mental
Development Scales), Bayley III a RDLS
(Reynell Developmental Language Scale)
(Parsons et al., 2004; Cyrulnik et al., 2007,
2008; Connoly et al.,, 2013; Smith et al,
1989, 1990).

Poruchy artikulace

a srozumitelnosti reci

U déti s opozdénym vyvojem feci a jazy-
kovych schopnosti lze predpokladat zvy-
$ené riziko nedostatkti v komunikacnich
schopnostech, jako jsou naptiklad poruchy
artikulace pred zahajenim nebo po zahdje-
ni povinné $kolni dochazky (Byte$nikovd,
2017). Porucham artikulace u déti s DMD
se vénoval také Chieffo et al. (2022), kte-
ry uvadi artikulaéni poruchu s vyskytem
fonologického zjednoduseni az u 80%
predskolnich chlapcii s DMD z vyzkum-
né skupiny. Srozumitelnosti feci, tedy tim,
do jaké miry rozumi komunikaéni partner
promluvam ditéte, se u skupiny chlap-
ci v raném a predskolnim véku zabyval
van Dommelen et al. (2020). Cizi osobou
(hodnotitelem) byla ve 36 mésicich fe¢
ditéte hodnocena jako nesrozumitelna
u 18 % chlapcti s DMD, zatimco ve 48 mé-
sicich byla hodnocena jako nesrozumitel-
na u 30 %. V porovnani s typicky se vyvi-
jejicimi détmi by mira srozumitelnosti feci
ve vztahu k cizi osobé ve véku 1-4 roky
méla byt nasledujici: 1 rok — 25 %, 2 roky -
50 9%, 3 roky - 75 %, 4 roky — 100 % vcetné
vyskytu neustalené artikulace a fonologic-
kych procesti odpovidajicich véku (Bowen,
2011 in Buntova et al., 2021). Soucasné je
potteba brat v uvahu také samotnou pa-
tofyziologii Duchennovy svalové dystro-
fie a jeji vliv na svaly v orofacialni oblasti
a svaly respira¢ni. Priblizné u 10 % chlapciti
primérného véku 11 let byl odhalen vy-
skyt dysartrie, ktery souvisi s progresivni
svalovou slabosti. Srozumitelnost mluvy se
tak se zvySujicim vékem pacientd s DMD
snizuje (Kooi-van Es, 2020).
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Poruchy fonologického
uvédomovani a pracovni verbadlni
paméti
Fonologické (schopnost
rozpoznavat zvuky daného jazyka a mani-
pulovat s nimi) a pracovni verbalni pamét,
také nazyvana jako artikula¢ni ¢i fonolo-
gicka smycka, spolu uzce souviseji a pred-
stavuji klicovou roli v jazykovém vyvoji.
Ulohou fonologické smy¢ky je kratkodobé
uchovani slov, kterd jsou reprezentovidna
ve zvukové formé prostfednictvim feli
(Pospisilovd, 2018). Napri¢ vyzkumy vy-
kazuji chlapci s Duchennovou svalovou
dystrofii vyznamné obtize ve fonologic-
kém uvédomovéani a v pracovni verbalni
paméti. V porovnani s kontrolni skupinou
dosahli chlapci s DMD horsich vysledki
v testech zaméfenych na segmentaci sla-
bik, uvédomovani si rymu, aliteraci a izo-
laci fonémt (Waring a Woodyatt, 2011).
Autofi tyto obtize spojuji s vy$$imi naroky
na pracovni pamét, kterd je pfi porovna-
vani fonologické podobnosti slov zapo-
ttebi (Waring a Woodyatt, 2011; Hinton
et al,, 2004). Vyzkum Battini et al. (2018)
doplije, ze 30 % chlapcti s DMD z vy-
zkumné skupiny podprimérné skoérovalo
v tlohach zahrnujicich sémantickou ply-
nulost, fonémickou plynulost a tvorbu slov
dle fonologickych kritérii. Také Chieffo
et al. (2022) uvadi pritomnost fonologic-
kych obtizi a nedostatk(l pracovni paméti
u 80 % predskolnich chlapcti s DMD.
Deficity v pracovni verbalni paméti
u chlapcti s DMD jsou dobte zdokumento-
vany (Battini et al., 2018; Thangarajh et al,,
2020; Cyrulnik et al., 2008; Hinton et al.,
2000, 2001, 2004, 2007, Marini et al., 2007;
Hendriksen et al., 2013). Autofi se shodu-
ji, ze verbdlni pracovni pamét je u téchto
déti nedostate¢nd napri¢ intelektovym
spektrem, coz muize ptispivat k akademic-
kym obtizim (Hinton et al., 2001, 2004).
Deficity v pracovni verbalni paméti taktéz

vvvvvv

uvédomovani

jazykové ukoly, jako je opakovani vét, za-
timco opakovani jednotlivych slov zistava
relativné neporu$eno (Chieffo et al., 2022;
Hinton et al., 2001). Souhrnné tyto studie
ukazuji, ze fonologické obtize jsou u chlap-
ctt s DMD c¢asté a vyrazné ovliviuji jejich
jazykovy vyvoj, pficemz tyto obtize mohou
byt zcasti zptsobeny zvySenymi naroky
na pracovni pamét.
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Projevy v jazykovém a fecovém vyvoji

sxvr

niz§i skdre v expresivni sloZce feci

Smith et al., 1989 33 3-4 roky AR
opozdény vyvoj feci
nizsi skore v expresivni slozce reci
Smith et al., 1990 33 <72 mésict opozdény vyvoj feci
poruchy artikulace
Hinton et al., 2000 80 6-16 let obtize s vybavovanim si ptibéha
Cotton et al., 2001 1224 2-27 let nizsi skore ve verbalnim IQ oproti IQ vykonovému
Hinton et al.. 2001 4l 6-16 let niz$i skore v expresivni slozce feci
” obtize s vybavovdnim si piibéht
: deficity v pracovni verbalni paméti
Hinton et al., 2004 26 8-16 let fonologické obtize
nizsi skore v expresivni slozce reci
Hinton et al., 2007 50 6-14 let obtiZe s opakovanim vét
obtize s vybavovanim si pribéha
. B opozdény vyvoj feci v uziti prvniho slova a prvni véty
(Sl SEE AUV 130 4-l4let niz$i skore v expresivni slozce feci
niz8i skore ve verbalnim IQ
Marini et al., 2007 21 5-10 let obtize ve vypravééskych dovednostech
niz$i pouziti sloves a tplnych vét
Cyrulnik et al., 2008 20 3-6 let opozdény vyvoj feci
obtize ve fonologickém uvédomovani (segmentace
Warine a Woodvatt. 2011 5 410-6.9 let slabik, uvédomovani si rym a aliterace, izolace
8 yath ’ ’ fonému)
deficity v pracovni verbdlni paméti
~ . podpriumérné skore v expresivni i receptivni slozce feci
Connolly et al, 2013 24 1-36 mésict nizsi skore ve verbalnim IQ oproti IQ vykonovému
Connolly et al., 2014 19 1-48 mésict podprimérné skdre v expresivni i receptivni slozce feci
Kooi-van Es et al., 2020 96 Pl);u;;eetmy vék dysartrie (10 %)
Battini et al.. 2018 40 6-11.6 let podpriamérné skore v tlohdch sémantické a fonémické
2 ’ plynulosti a tvorby slov dle fonologickych kritérii
Thangarajh et al., 2018 204 4-9 let opozdény vyvoj feci
Thanearaih et al.. 2019 196 4-8 Jet opozdény vyvoj feci (39 %, pramérny vék prvnich slov
garaj = 29 mésict)
Darmahkasih et al., 2020 Zt(:lodi—eretrospektlvm opozdény vyvoj reci (24,4 %)
Thangaraih et al., 2020 55 5-16 let deficity v pracovni verbalni paméti
opozdény vyvoj feci
van Dommelen et al., 2020 229 2-48 mésictl poruchy artikulace
nizsi skore v expresivni slozce feci
poruchy artikulace
fonologické obtize
deficity v pracovni verbalni paméti
Chieffo et al., 2022 20 48-72 mésict obtize s opakovanim vét

zachovala schopnost pojmenovani
slovni zdsoba odpovidajici véku
nizéi skére v expresivni slozce feci

Tabulka 1: Profil jazykového a fecového vyvoje chlapcii s Duchennovou svalovou dystrofii dle dostupnych studii
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Diskuse

Vysledky studii, které byly pouZity pro ten-
to prehled o prediktorech jazykového a fe-
¢ového vyvoje u chlapcti s Duchennovou
svalovou dystrofii, se jednoznac¢né shoduji
na vyskytu opozidéného vyvoje jazyko-
vych a feCovych schopnosti. Tento symp-
tom vyvojového opozdéni byl prokazan
az u 39 % chlapcti s DMD. Nicméné opoz-
dény vyvoj feci a jazyka jako nemotoricky
ptiznak muiize byt casto piehlizen, jelikoz
neni bézné spojovan s neuromuskularnim
onemocnénim. Ddle se vyzkumnici shod-
li, Ze expresivni slozka jazyka je u chlapcti
postizena vice neZ slozka receptivni. Tato
zjisténi koreluji s predchozimi poznatky
o opozdovani v dosahovani milniki jazy-
kového vyvoje. Shoda panuje také ve vy-
skytu vyznamnych obtizi ve fonologickém
uvédomovani a deficitni funkci pracov-
ni verbdlni paméti. Tyto obtize mohou
mit negativni dopad na jazykovy vyvoj,
a tudiz mohou vést k obtizim ve Skolnich
dovednostech.

Zavéry vyzkumu tykajici se miry sro-
zumitelnosti fe¢i a vyskytu artikula¢ni
poruchy dokladaji vyskyt artikula¢ni
poruchy s fonologickym zjednodusenim
az u 80 % predskolnich chlapcti s DMD.
Diéle bylo poukdzano na niz$i srozumi-
telnost feci, kterd klesala se zvySujicim
se vékem v porovnani s mirou srozumi-
telnosti feci u typicky se vyvijejicich déti,
u nichz se s nartstajicim vékem zvysuje.
Na artikula¢ni poruchu a klesajici miru
srozumitelnosti fe¢i je zapotfebi nahli-
zet v souvislosti s progresivni svalovou
slabosti, kterd ve vy$sim véku postihuje
mj. respira¢ni ustroji a svaly v orofacialni
oblasti, coz vede k vyskytu dysartrie, a to
az u 10 % chlapctt s DMD priimérného

véku 11 let (Kooi-van Es, 2020). Proto by
oblast poruch artikulace u chlapcti s DMD
neméla byt v logopedické péc¢i opomijena
a méla by byt peclivé sledovana pro véasny
klinickologopedicky zasah. Doporucené
postupy k terapii dysartrie byly adaptovany
do ceského jazyka (Macki, 2024) na za-
kladé ptivodni verze (Kooi-van Es et al.,
2021).

Dile autofi vyzdvihuji variabilitu po-
ruchy vyvoje intelektu v porovnani s uni-
formnimi motorickymi projevy onemoc-
néni. Jazykové obtize se tak mohou, ale
nemusi objevovat u chlapct v celém inteli-
genénim spektru. I pres zmifiované jazyko-
vé obtize maji chlapci s DMD ¢asto zacho-
valé porozuméni fe¢i a disponuji dobrou
mechanickou paméti, dobrou zrakovou
diferenciaci ¢i vyznamnym abstraktnim
a tvofivym myslenim (Hendriksen et al,
2013). Tyto silné stranky by mély byt v lo-
gopedické terapii podporovany.

Zahdjenim vcasné klinickologopedické
intervence v raném véku je mozné tera-
peuticky ovlivnit vyvoj jazykovych a feco-
vych schopnosti. Vzhledem k prodlouzeni
ocekavané délky zivota pacienti s DMD
miize v¢asna intervence zmirnit budouci
problémy s uc¢enim a zlepsit kvalitu Zivota
chlapcti a muzii s DMD, ktefi ¢eli zna¢nym
fyzickym, psychickym a emociondlnim
vyzvam (Cyrulnik et al, 2007; Waring
a Woodyatt, 2011, Thangarajh et al., 2018).
Rana logopedicka intervence je v péci
o chlapce s Duchennovou svalovou dystro-
fii klicova.

Zaveér
V této praci bylo analyzovano cel-
kem 22  zahrani¢nich  studii vyda-

nych v letech 1989-2022 v anglickém

LISTY KLINICKE LOGOPEDIE /2024 o

jazyce. Véechny studie se zabyvaly projevy
jazykového a fecového vyvoje u chlapct
s Duchennovou svalovou dystrofii v ra-
ném, predskolnim a mlad$im $kolnim
véku. Vysledky vySe zminovanych vy-
zkumil (Tabulka 1) se shoduji, ze u chlap-
ct s DMD byly zjistény deficity v riznych
vyvojovych doménach, pficemz variabilita
mize byt vysvétlena typem a lokalizaci
mutace v genu pro dystrofin. Studie pro-
kazuji, ze opozdény vyvoj fecovych a ja-
zykovych schopnosti je béznym znakem
u chlapcti s DMD a zZe tyto jazykové obti-
Ze mohou byt prvnim projevem onemoc-
néni jesté pred manifestaci motorickych
ptiznakd. Neékteré vyzkumy zaznamenaly
opozdény vyvoj feci a jazykovych schop-
nosti véetné niz$i drovné expresivni slozky
jazyka v porovnani se slozkou receptivni.
Déle byly u chlapctt s DMD zaznamendany
problémy s fonologickym uvédomovanim
a pracovni verbalni paméti, které mohou
mit dopad na osvojovani si jazykovych
schopnosti i vykony v oblasti $kolnich do-
vednosti. Nicméné v profilu chlapcti Ize za-
znamenat i silné stranky, které by nemély
byt opomijeny.

Predkladany prehledovy ¢lanek shrnul
a zprostredkoval doposud zjisténé poznat-
ky o jazykovém a fe¢ovém vyvoji chlapci
s Duchennovou svalovou dystrofii. V né-
kterych piipadech mohou nemotorické
pfiznaky tohoto onemocnéni vzbuzovat
klinické obavy, prestoze opozdéni v mo-
torickém vyvoji je$té neni zjevné. Véasna
klinickologopedickda intervence mize
vyrazné zlepsit kvalitu Zivota déti s DMD
a jejich pecovateld.

Poznamka:
Podpoteno MZ CR - RVO (FNBr, 65269705)
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