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Metabolické pochody souviseji se v§emi zi-
votnimi procesy organismu, s jeho funkce-
mi. V poslednich letech se rozsifuje spekt-
rum nové objevenych typti metabolickych
defekti. Zpresiuje se jejich diagnostika
a novorozenecky screening odhaluje stale
vice pacientll. Vyznam $iroké a rtiznorodé
problematiky souvisejici s dédi¢nymi po-
ruchami metabolismu (DPM) se v dnes-
ni dobé postupné dostavda do povédomi
dalsich odbornych zdravotnickych pro-
fesi a diky emancipujicim se pacientskym
skupindm i do povédomi rizikovych sku-
pin a laikd. S projevy metabolickych one-
mocnéni je ¢asto spojeno multisystémové
postiZeni (nervy, cévy, mozek, srdce, jitra,
svaly, kosti, kuze aj.), v¢etné smyslovych
systémt (zrak, sluch). Hloubka, rozsah,
ale zejména rozmanitost vyvoje pfiznaki
DPM a jejich proménlivost v ¢ase prinasi
vyzvu lékatim, ambulantnim specialis-
tim, aby pfi rozvaze zejména nad nespe-
cifickymi symptomy klinickych projevi
pomysleli i na moznou etiologii DPM.
K identifikaci pripadné metabolické pod-
minénosti u postizeni sluchového systému
miize prispét i klinicky logoped podchyce-
nim spektra symptomu a dynamiky vyvoje.

Metabolic processes are related by their
functions to all life processes of the organ-
ism. In recent years, the spectrum of new-
ly discovered types of metabolic defects
has expanded. Their diagnosis is being
refined and an increasing number of neo-
natal screenings reveals new patients. The
importance of the wide and diverse prob-
lematics related to hereditary metabolic
disorders (HMD) is now gradually be-
coming known to other health profession-
als. Due to emancipating patient groups,

they are being brought to the awareness of
at-risk groups and laymen. Manifestations
of metabolic diseases are often associated
with multisystem disorders (nerves, blood
vessels, brain, heart, liver, muscles, bones,
skin, etc.), including sensory systems
(sight, hearing). The depth, extent, and es-
pecially the diversity of the development
of HMD symptoms and their variability
over time, challenge physicians and out-
patients to consider the possible aetiology
of HMD in particular when investigating
non-specific symptoms of clinical man-
ifestations. A Clinical Speech Therapist
can also contribute to the identification
of possible metabolic conditions in the
impairment of the hearing system by cap-
turing the spectrum of symptoms and the
dynamics of development.
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DPM jsou vétsinou poruchami dlouho-
dobymi. Ovliviuji Zzivot nejen postize-
ného jedince, ale i jeho pecujiciho okoli.
Metabolické pochody souviseji se vSemi
Zivotnimi procesy organismu, s jeho funk-
cemi. Poruchy v oblasti latkové premény
(vrozené nebo ziskané) a jejich nasledky
se mohou projevit uz ve velmi ¢asném
obdobi. Mohou také probihat nerozpoz-
nané, skryté, s manifestaci az v dalSich
fazich Zivota. Projevi se pfi alarmujicim
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nahromadéni ¢i ubytku latek nebo toxic-
kém ucinku jejich metabolittL.

K ndhlému zvratu ze stavu ,plného
zdravi® muze piispét spousté¢ v podobé
zvySené zatéze organismu, kterymi jsou
infekce, horecky, prijem, zvracenti aj.

Honzik, Zeman a kol. (2016) ve své
knize uvadi, ze ptiblizné z tisicovky od-
halenych DPM se vét$ina téchto nemoci/
defektt vyskytuje vzacné. I kdyz vétsina
jednotlivych DPM patfi mezi vzdcna
onemocnéni, celkové pro sviij velky pocet
postihuji az 1% populace.

Vsechna metabolickd onemocnéni ne-
jsou vylécitelna, 1é¢ba byva vétsinou celo-
zivotni. Specifickou lé¢bou jsou: enzymovd
substitucni terapie, redukce nahromadénych
substratiy, transplantace. U priblizné stovky
DPM je uc¢inna dietni terapie s oporou
terapie nutri¢ni'. Z pohledu klinického
déleni DPM se jednd o nemoci tzv. malych
molekul. Ty jsou spojené s narusenim ak-
tivity enzymu v metabolické dréze latek,
které jsou prijimany stravou. Vedle poruch
metabolismu aminokyselin (napt. fenylke-
tonurie), poruch lipidového metabolismu
(napt. hypercholesterolémie) a poruch
metabolismu purini se fadi i poruchy
metabolismu sacharida (klasickd galakto-
semie, hereditdrni fruktozova intolerance,
glykogenozy aj.).

Nékteré DPM jsou cilené vyhledava-
ny u novorozenych déti a jsou zatazeny
do novorozeneckého screeningu.

Screening je vedle aktivniho vyhledavani
nemoci soucasné i preventivnim opatre-
nim proti prohloubeni poruch, rozvinuti
klinickych symptomu a svij vyznam pfi-
nasi v ramci prenatdlni diagnostiky a gene-
tického poradenstvi.

Vzhledem k DPM se provadi novoro-
zenecky laboratorni screening (NLS)%
screening v uzsim slova smyslu. V navaz-
nosti na historii tohoto zptsobu vyhleda-
vani nemoci v CR se v letech 2009 a 2016
seznam nemoci roz$ifil. V soucasnosti
je to 15 nemoci z okruhu DPM. Projevy
DPM lze zachytit i v ramci screeningu
v $ir$im smyslu. Zde spociva tézisté vyhle-
déavani na lékarich a dalsich specialistech.’?

! Nutri¢ni terapie (vychdzi z nutrigenetiky

a nutrigenomiky) kontroluje hladiny pottebnych latek dle
laboratornich parametrii v souvislosti s klinickym stavem
pacienta. (Svacina, 2019)

2 Pokrokovym klinickym néstrojem v diagnostice

DPM je necilena metabolomicka analyza (prostorova

a ¢asova monitorace metabolitii mé geneticky genovy,
environmentalni, vyvojovy rozmér). Jedna se o stanoveni
metabolickych biomarker jako identifikatori nemoci,
nasledné porovndni profilii a identifikace nemoci.
(Musilova, Glatz, 2011)

®  https://www.novorozeneckyscreening.cz/

Od roku 2012 byl v CR zaveden také
celoplo$ny screening sluchu novorozen-
cui (Véstnik MZ, ¢.7/2012) a od roku 2018
screening sluchu pétiletych déti (Véstnik
MZ, ¢.11/2018). Ani pfi tomto situ nemusi
byt néktera poskozeni sluchového systému
rozpoznana nebo se v daném case nepro-
jevi, jak ukazuje plizivy vyvoj nékterych
DPM. S ¢etnymi pripady sluchovych po-
ruch se vaze idiopaticka etiologie.

Prvni popis nemoci byl zvefejnén ve dva-
catych letech 20. stoleti. S odstupem né-
kolika desitek let dal$i mezinarodni studie
nemoc biochemicky objasnily (druha po-
lovina a konec 20. st.).*

V soucasné dobé je podle Mezinarodni
klasifikace nemoci, 10. revize (MKN-10)
zafazena do kapitoly ¢. IV: Nemoci en-
dokrinni, vyzivy a premény latek, podka-
pitoly E70-E90: Poruchy premény latek
- metabolismu, skupina E74: Jiné poruchy
metabolismu uhlovodant, E74.2 Porucha
metabolismu galaktézy — Galaktosemie.

Jednd se o vzacnou poruchu s auto-
zomdlné recesivnim typem dédi¢nosti.’
Vznikla patogenni mutace v DNA so-
matickych bunék se projevi u obou po-
hlavi. V pripadé galaktosemie ma vsak
muzské pohlavi optimisti¢téjsi prognozu.
Podstatou nemoci je zablokovani metabo-
lismu galaktozy.

Galaktoza je sacharid, ktery se vyskytu-
je v mlé¢ném cukru (laktoze). Ve stfevech
dochéazi k jeho enzymatickému §tépeni
a dal$imu zpracovani. Pokud enzym pro
metabolismus galaktézy chybi nebo jeho
aktivita je nedostate¢nd, potom nedojde
k fyziologické metabolické pfeméné cukrii.

Galaktosemie byla ptivodné vyhra-
nénou klinicko-genetickou jednotkou.
Pozdéji se jeji forma diferencovala

*  Na zacatku 90. let byly informace o této DPM
sporadické. Problematiky se chopila tehdejsi studentka
oboru Specidlni pedagogika-logopedie na PdF UP,

dnes klinicka logopedka. Vznikla diplomova prace
Symptomatické poruchy feci, pozornosti, motoriky

a psychické zvldstnosti v obrazu onemocnéni galaktosemie
s cilem zkompletovéni a zprosttedkovani dostupnych
informaci z 1ékatského prostredi rodi¢im a pacientskym
skupinam. Na ptikladu kazuistiky dizygotickych

dvoj¢at priblizila symptomatologii nemoci. Zpracované
informace z ¢eskych i zahrani¢nich zdroji byly pfijaty

v Ustavu dédi¢nych metabolickych poruch Praha.

* Tj. rodi¢e heterozygoti, jejich potomci s 50%
pravdépodobnosti zdravi (homozygoti), s 25%
pravdépodobnosti potomci prenaseci (heterozygoti),

s 25% pravdépodobnosti nemocni potomci (recesivni
homozygoti).

na tfi typy.* Nejcastéj$Sim typem je
Galaktosemie I - Klasicka galaktosemie.

V soucasnosti byly popsany stovky
mutaci genu 9. chromozomu s rlz-
nou mirou enzymové aktivity (enzym
galaktoza-1-fosfat-uridyltransferaza,
GALT). Jejich projevy nejsou tak drama-
tické jako u klasické galaktosemie, ale o to
obtiznéji poskytuji diagnosticka voditka.

Klasickd forma galaktosemie neni
v soucasné dobé v CR zatfazena do ce-
loplosného novorozeneckého screenin-
gu. Nizkd frekvence vyskytu jejich typu,
od 1:16 000 do 1:100 000, fadi nemoc
mezi vzacnd genetickd onemocnéni (Lebl
a kol,, 2018). Nékteré staty galaktosemii
do svych screeningovych programii zahr-
nuji (USA, Némecko).”

Po narozeni ,zdravého“ novorozence
dojde po pocate¢nich prijmech laktdzy
(kojeni, mlé¢ny prikrm) k iniciaci procesu
selhavani metabolismu sacharid@ s na-
slednym multiorganovym poskozenim.
Klinicky obraz a priibéh nemoci je pak
riizné zavazny, zfejmé je celkové neprospi-
vani ditéte.

Jednou z pric¢in selhani metabolismu sa-
charidi je nedostatecnd aktivita dulezité-
ho enzymu metabolismu - GALT. Vznikla
blokdda neumozni preménu galaktozy
na glukézu. Tim dochdzi k hromadéni
galaktozy-1P v riznych organech.

Toxické tcinky tohoto hromadéni ve-
dou k poruchdm mentalnim, smyslovym
a somatickym.

Prvnimi ¢astymi pfiznaky jsou: nizka
hmotnost, intestinalni projevy (zvraceni,
prijmy, odmitani stravy). Dale apatie,
ikterus (Zloutenka), jaterni dysfunkce,
dysfunkce ledvin (galaktosurie), hypo-
glykémie, katarakta (Sedy zdkal), hepa-
tosplenomegalie (zvétSeni jater a sleziny),
ascites (volna tekutina v bfi$ni dutiné), he-
moragicka dietéza (krvacivost), mozkova
dysfunkce (edém, apatie, koma).

Galaktosemie 1 rozliSuje dvé formy:
akutni a subakutni. Akutni forma probiha

¢ Typy podle snizené funkce nebo chybéni enzymi
podilejicich se na metabolismu: Galaktosemie

typu I (blokace 2. metabolické fize v pfeméné
galaktdzy), Galaktosemie typu II (blokace galaktokindzy-
1. metabolickd faze), Galaktosemie typu III

(blokace pfemény epimerdzy - 3. metabolicka faze).
(Bayerova,1999)

7 Zavedeni celoplogného vyhled4vani nemoci je

na vech Grovnich organiza¢né a technicky ndro¢né

i finan¢né nédkladné. Zahrnuje vysetteni laboratorni,
specializované biochemické, enzymatické, molekuldrné
genetické. (Honzik, Zeman a kol., 2016)
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velmi rychle. K akcentaci vy$e popsanych
projevi dochdzi uz béhem prvnich tydna
Zivota. K rozvoji dochazi po vypiti cca
250 ml matetského mléka nebo mlécné vy-
zivy. Subakutni forma je Castéjsi, a¢ zpocat-
ku se projevuje jako leh¢i. Diagnostikovani
je proto v tomto pripadé obtiznéjsi. Reakce
na enzymovou deficienci za¢inaji od prv-
nich tydni mezi 1. a 3. mésicem Zzivota
(zvraceni, prolongovany ikterus, apatie,
hepatomegalie s naslednou dysfunkeci
jater).

Pliziva galaktdzova toxicita se projevuje
poskozenim zejména mozku, strev, jater,
ledvin, svalt a kosti, gondd a v neposledni
fadé i smyslovych organt a jejich funkeci
(zrak, sluch). Z toho rezultuji poruchy
senzorické, kognitivni, neurologické, psy-
chiatrické, gynekologické, poruchy pohy-
bového ustroji.

Lécba spociva v elimina¢ni dieté, vylou-
¢enim laktézy z potravy. Je nutné ukondit
kojeni a prevést novorozence na bezlakto-
zovou a bezgalaktézovou dietu. Mlécné
cukry a laktézu obsahuje hlavné mléko,
véechny druhy mlé¢nych vyrobkd, lusténi-
ny, vnitfnosti. Nebezpe¢né pro tento stav
jsou tzv. skryté zdroje v ovoci a zeleniné.

Rozsah a stupen poskozeni je zavisly jak
na faktorech neovlivnitelnych, tak i na fak-
torech  ovlivnitelnych.  Ovlivnitelnost
umoziiuje nutricni management. U ne-
moci malych molekul spociva v dietni re-
gulaci, dodani pottebnych latek a doplnéni
zivin, které vzhledem k celozZivotni dieté
v pfijmu potravy chybi. Cilem je dosazeni
normdlnich hladin a zabezpedeni optimal-
niho vyvoje. Dieta umoziuje eliminovat
akutni klinické projevy. Mezinarodni stu-
die v8ak prinesly poznatky, které dokazuji,
ze ani striktni v¢asna opatfeni (i napt. bez-
laktézova dieta béhem téhotenstvi rizikové
matky) nezabrani rozvoji dlouhodobych
komplikaci. Nékteré studie poukazuji na in
utero toxicitu a endogenni tvorbu galaktdzy
(télo si tvori vlastni galaktozu). (Bayerova,
1999, Honzik, Zeman, 2016)

Bez vyborné compliance (uvédomélé
spoluprace, pochopeni lé¢ebného rezimu),
adherence (dodrzeni pokynt lékare, 1é¢eb-
nych pravidel) pacienta se uspésné 1é¢eni
neobejde. Tuto situaci mohou ovlivnit
svou podporou i participujici odbornici.

Nasledujici text se v popisu piipadu zaméri
prevazné na komplikace nemoci v souvis-
losti s problematikou sluchu.

Na zékladé doporuceni PLDD byl pfijat
v roce 1994 do ambulantni klinickologo-
pedické péce trilety chlapec (dizygotické
dvoj¢e B) s Dg. OVR, Dg. Galaktosemie,
Dg. centralni hypotonicky syndrom.
Zaznam EEG i sono CNS byly v normé.
Psychologické vysetfeni potvrdilo zpoma-
leny psychomotoricky vyvoj, IQ v pasmu
$irsiho priméru.

Ze strany matky Slo o 1. graviditu.
Zacdtek téhotenstvi probihal bez kompli-
kaci, v zavéru se projevila pozdni gestdza,
proto bylo v 36. gestanim tydnu tého-
tenstvi ukonceno operativné (SC - sectio
cesarea). V rodiné se nevyskytovala DPM
ani jind zavazna onemocnéni. Otec (1969)
i matka (1971) fenotypové zdravi, sttedo-
$kolsky vzdélani. Z obou stran pomdhali
prarodice. V rodiné ptibyl pozdéji mladsi
sourozenec dvojc¢at (1996), u néj galakto-
semie prokazana nebyla.

Chlapec byl fyziologickym novorozen-
cem (i jeho sestra); jeho porodni hmotnost
byla 2 900g. a délka 48 cm. Bezprostfedni
poporodni adaptace byla v normé. Na prv-
ni pohled zdravé novorozence ¢ekala v né-
kolika prvnich hodindach Zivota dramaticka
zména. Doslo k selhani jater, ledvin, s na-
slednym edémem mozku.

Po zvladnuti akutniho stavu byla u déti
diagnostikovana akutni neonatdlni forma
klasické galaktosemie a potvrzena defici-
ence enzymu GALT. Déti byly okamzité
prevedeny na bezgalaktézovou dietu a stav
se stabilizoval. U rodi¢t byl prokazan
heterozygotni stav (tj. oba nosi¢i genové
mutace pro galaktosemii). Dvojcata byla
dale kontrolovana jak po strance klinické,
biochemické, tak i metabolické ve speciali-
zovaném centru v Ustavu dédi¢nych meta-
bolickych poruch v Praze. Ptijem potravy
probihal nadale bez potizi.

Na prvni pohled byly déti ve svych
tfech letech mensiho vzristu, astenické
postavy. Chiize i stoj jevily posturdlni ne-
jistotu. Chlapec v porovnani se sestrou pu-
sobil v prvnim kontaktu nesméle, nejisté.
Po adaptaci se zacal projevovat aktivnéji,
spolupracoval. Osobni tempo bylo celkové
pomalejsi.

Mluvni projev obou déti byl nesrozu-
mitelny, snaha o komunikaci v podobé
jedno az dvojslovnych vét byla spojena

s namahou. Akusticky byl slySitelny mir-
ny inten¢ni tfes. Oba sourozenci globdlné
chapali bézné jednoduché pokyny v kon-
textu situace. Mezi sebou uzivali svou
vlastni ,fe¢ dvojéat K ¢asnému obdobi
feCového vyvoje uvedla matka u chlapce
omezeny vokaliza¢ni repertodr (jen nizké
vokaly), malou schopnost imitace zvuki
i mimiky.

V logopedickém nalezu chlapce byla
zji§téna vyrazna insuficientni auditivni
(sluchova) percepce (u divky insufici-
entni zrakovd percepce). Byla narusena
orientace v prostoru na zakladé slucho-
vych vjemu (auditivni: lokalizace, detekce,
identifikace, diskriminace, diferenciace,
analyza, syntéza, selekce). Deficientni byla
auditivni pamét (fecové zvuky, slova),
procesy fixace a automatizace slucho-
vych podnéti. Fonematicky sluch nebyl
rozvinuty. Sluchova diferenciace fonémi
byla protrahovana, jejich percepce zkres-
lend. Z pohledu artikulace nerealizoval
konsonanty k, g, t, d, sykavky obou rad,
vibranty. Vokaly byly nekonstantni, zvlasté
ve slabice.

U obou déti po dlouhou dobu selhdva-
la somatognozie, orientace Vv prostoru
i na plose, koordina¢ni schopnosti, proce-
sy analyticko-syntetické. Pomald, nepres-
n4, nejistd a se zvy$enym usilim provadé-
nd rytmicka imitace mluvnich i télesnych
pohybu svéd¢ila pro oralni i somatickou
dysdiadochokinezi. Nedafilo se ani sek-
vencni Fazeni pohybt (dynamicka praxe).

Insuficience senzomotorické koordi-
nace, porucha v jednotlivych propriocep-
tivnich vstupech (statestézie, kinestézie,
silocit), porucha planovani, programovani
a organizovani reovych prvki mély sviij
podil na opozdéném a atypickém vyvoji
reci.

Oslabeni intelektovych a kognitivnich
funkeci, sluchové percepce, dysprozodie,
opozdéni ve vsech jazykovych rovinach
a nizky vék nas v Gvodu vedly k uplatro-
vani prvka fonetické rytmiky® pod obrazem
dvou diagnéz: dg. R 62.8 OVR a susp.

® Fonetickd rytmika je soucdst verbotonalni metody.

Jeji tézisté spociva v prvni fazi v uziti fona¢niho
dychéni (nejedna se o ,,pouha” neodborniky ¢asto
dehonestovand dechova cvi¢eni). Na nagem pracovisti
spojujeme paralelné s provokaci jednoduché hlasové
funkce brumendo - hmm, pozdéji s nastrojem ,,kazoo"
V dalich fazich jsou rozvijeny pohybové, hlasové,
artikula¢ni, rytmizacni a ¢asové komponenty feci na bazi
soubéznych pohybu téla (uZiti pruziny, metronomu,
etnickych nastroji). Fonetickd rytmika napomaha

k uchopeni zvukovych podobnosti a rozdilt (intenzita,
délka, sila, znélost), ke koordinaci oko-rty, oko-ruka,

k ovladéni dechové ekonomiky i pauz pti fe¢ovém aktu
a k védomé percepci vlastniho hlasu.



dg. F82 Vyvojova verbalni dyspraxie
(ideomotoricka), ktera se posléze potvrdi-
la (Webb et al., 2003, Neubauer a kol. 2018,
Vitaskovd, 2004).

Tento krok se ukdzal jako motivujici
a vzhledem k pozdéjsi diagnostice stavu
sluchu chlapce jako krok spravnym smé-
rem. Obé déti mély chut ke sdélovani.
Na nas podnét zacaly navstévovat specidlni
ttidu MS pro déti s komunikacni patologii.

V oblasti neverbalni i verbalni ko-
munikace byl po roce ambulantni prace
zfejmy posun ve foneticko-fonologické
jazykové roviné. Neurovyvojové zpomale-
ni s opozdénym nerovnomérnym psycho-
motorickym vyvojem bylo stale zfejmé jak
v omezené narativni schopnosti a kreseb-
ném projevu, tak i v dalsich kognitivnich
funkcich.

Mira porozuméni mluvené feéi naraze-
la u chlapce na deficientni kratkodobou
sluchovou pamét, ohranicenou délku po-
zornosti, nedostate¢nou abstrakci, pred-
stavivost. Promluvy predstavovaly jed-
noduché dvou az trojslovné konstrukce
(SVO) s dysprozodickymi rysy, dysfluen-
ci. Re¢ vak nepostridala dialogickou
funkci. Fonologické podnécovani vedlo
ke zlepseni fonologického uvédomovani.
Pretrvavala transpozice slovnich segmentt
a nekonstantnost artikulace hlasek v souh-
laskovych shlucich.

Ve c(tyfech letech chlapec nepresné
diferencoval znélé hlasky, mékké slabiky,
nerozliil hlasky kt, gd. Zvolna postupujici
rozvoj fecovych a jazykovych schopnosti
(funkéni komunikace bez potizi) nas vedl
k rozvaze v oblasti sluchu.

Od ztejmé primarné fyziologického (?)
stavu dochazelo postupné ke ztratam v ob-
lasti vysokych tént. Po orienta¢nim vyset-
feni specialistou® byl zjitén pokles ve frek-
vencni oblasti nad 4 000 Hz (ve 3,5 letech).

K orienta¢nimu sledovani stavu sluchu uzivan déle

ptistroj Pilot Hearing Test (screeningovy fecovy, tonovy
audiometricky test).

Ve (tyfech letech jsme iniciovali
vySetfeni stavu sluchu a zvazeni pridé-
leni sluchadel. Vyjadfeni ORL lékafe
ptineslo zavér: ,Oboustranné symetrickd
vada, do 2 000 Hz zcela normdlni kfivka.
Na normdlni hovorovou fte¢ sluch musi
postacit i bez sluchadel. “ Tento zavér nas
neuspokojil."’

O necely rok pozdéji na dalsi nas pod-
nét a naléhani rodi¢d bylo provedeno
foniatrické  vySetfeni (tympanometrie
fyziologicka, stapedialni reflexy vybavné).
Audiogram nepotvrdil rozdil mezi kost-
nim a u$nim vedenim. Pracovisté vyssi-
ho typu potvrdilo dg. H90.3 Hypacusis
perceptiva bilateralis (percepéni ztrata
sluchu oboustranna) a pridélilo pétileté-
mu ditéti sluchadla s doporu¢enim nosit
jen na logopedii, ne celodenné. V S$esti
letech chlapce (1996) jsme dosahli zmény
i v tomto sméru.

Po pridéleni sluchadel a dalsi intenzivni
praci vambulanci doslo k akceleraci vyvoje
v fe¢ové komunikaci. Zkvalitnilo se aktivni
naslouchdni. Chlapec zacal uZivat rozvi-
nutéjsi vétnou strukturu, doslo i k pod-
statné korekci vétsiny hlasek, k jejich ak-
vizici a automatizaci. Dokdzal napodobit
melodii. Zlep$ila se fonémova segmentace.

10 Sly$eni fe¢i s porozuménim umoziiuji kmitocty

do 2 000 Hz. U vyvijejici se sluchové i fe¢ové funkce jsme
povazovali za nutnost postihnout $irsi frekvence bézné
pro lidskou mluvenou fe¢, alespont do 4 000 Hz.

Re¢ se stala dobfe srozumitelnou, i kdyz
v pretrvavajicim pomalej$im tempu (lehka
oromotoricka dyspraxie).

Stale vSak nebyly vyrazné ukotveny
gramatické formy a jen pomalu se rozvijely
specifické sluchové funkce (zvl. slozitéjsi
rytmické struktury, slabi¢né povédomi, cit
pro rym).

Pro nezralost a nevyrovnanost celko-
vého vyvoje mél chlapec odlozenou $kolni
dochédzku. Po tuto dobu byl v ambulan-
ci zapojen do stimula¢niho programu
Kuprev'!  (program prevence, autorka
PhDr. Kuncova). Epizodickou pamét jsme
posilovali pomoci tvorby pFibéhii (z obriz-
ki1, piktogramii), narativni identitu formou
zdzitkového deniku. K podpore verbdlni
paméti jsme vyuzivali ptibéhy s ¢arovym
kédem a ¢teckou.

V sedmi letech byl integrovan do bézné
ZS do specidlni tiidy pro déti s narusenou
komunikaéni schopnosti. V ZS byla tole-
rovana nejen zhorsujici se sluchovd vada
(v oblasti vysokych tént ztrata do 80 dB),
ale také latence odpovédi, zvy$ena unav-
nost. Ochotné wuzivali digitalni bezdra-
tovou technologii - FM systém. Za nejza-
vaznéj$i povazovali pretrvavajici potize
s kratkodobou pozornosti a jeji distribuci.

Chlapec vétné komunikoval. Ve vyslov-
nosti pretrvaval sigmatismus potvrzujici
pokles sluchové kontroly ve vysokych frek-
vencich. Stale obtizné detekoval hlasky k, ¢,
g d a sykavky."? Problémy mél ve sdélovani
prozitki, déjové reprodukei, kratkodobé
pameéti, v rozliSeni figury a pozadi, poro-
zuméni pfenesenym vyznamiim, pfirovna-
nim, metaforam.

V ambulanci byl dale zapojen do pro-
gramu Kupoz (program na rozvoj pozor-
nosti, autorka PhDr. Kuncova) a po kon-
zultaci s  Epileptologickym centrem
Bulovka (Praha) byl zac¢lenén do stimu-
la¢ntho programu podpory pozornosti
metodou EEG biofeedback. Oba programy
mély vyznamny vliv na zlepSeni v oblasti
soustfedéné pozornosti. Hlasky obtizné
sluchové detekovatelné jsme vizudlné
analyzovali z casového pribéhu nahrav-
ky ve zvukovém editoru (software Sound
Forge). Prostorovou a plo$nou orientaci
jsme stimulovali mentadlnim pretd¢enim

" Princip programu spo¢iva v zadanich, ktera

jsou po zauceni postupné predavana rodi¢tiim v uréeném
objemu a poté spole¢né s terapeutem vyhodnocovéna.
Program je zaméfen na orientaci ditéte ve své osobé¢,
rodiné a okolnim svété a case.

12 Z pohledu audiologie: tézisté citlivosti sluchu pro
neznélou alveolarni explozivu [t], afrikat [c] a frikativu [s]
se pohybuje v oblasti frekvence Sumové slozky 4-5

kHz, pro frikativu [$] v oblasti 2-3 kHz (Machac,
Skarnitzl, 2009).



(Tangramy, Lopliner), propriocepci a rov-
novdhu s pomoci balanénich pomiicek
(napt. pedoball, slapadlo, nestabilni plocha,

tocna, lavor), popt- knofliku na niti, joja.

Béhem skolni dochdazky jsme déle pra-
covali na stabilizaci mluvniho tempa, ryt-
mu, udrzeni déjové linie pfibéhu, podpore
mluvni pohotovosti, prostorové orientaci.
Velmi dobrou pomtckou k porozuméni
ptibéhiim, k uchopovani pojmd, nam byly
upravené texty pro neslysici déti a mlddez.

K procviceni, zafixovani i dal$imu
rozvijeni nam daval prostor i spolecny
14denni integracni pobyt. Jeho podstata je
zaloZena na osobnim proziti a spolutvorbé
taborového pribéhu, vizualizaci, podpote
sluchovych funkci, socidlni komunikaci,
sdileni, podpofe schopnosti odezirani
a gestického, manualniho a pantomimic-
kého vyjadfeni, uziti prstové abecedy,
¢teni piktogramii. Chlapec se (i se sestrou)
ucastnil této volnocasové aktivity kazdé
1éto od péti do Sestndcti let. Z pobyti bylo
mozné tézit mnohé poznatky a posilit tak
terapeuticky pristup v ambulanci. Kromé
toho bylo mozné si udélat pravdivy ob-
razek o praktickych schopnostech, mire
samostatnosti a zodpovédnosti, schopnosti
rozhodovani a strategického feSeni nece-
kanych situaci, o mozné mife zatéze, o ori-
entaci v socidlnim kontextu, komunikaci
v kolektivu i o sourozeneckych vazbach.

Sourozenci byli v kolektivu spokojeni,
projevovali se pratelsky. Sourozenecky
spolu velmi pékné vychazeli. Chlapec
svou méné zdatnou sestru podporoval
a ochranoval. Pro kuchatku i vedouci
znamenala jejich pfitomnost povinnost
hlidat denni ptijem galaktézy v nekone¢-
nych, rok od roku se ménicich seznamech.
Zodpovédné chovani dvojcat a schopnost
sebezapfeni s ohledem na dietni rezim
byly ptikladem adherence a compliance
pro viechny.

Kolem 10. roku véku jsme zaznamenali
krizi v chovani v ZS a domacim prostiedi.
Projevoval se opozi¢ni vzdor az agresivita

k sobé navzajem i k okoli. Ze strany psy-
chologa se jednalo o uvédomovani si svého
postizeni, porovnavani svych vykont s vrs-
tevniky, popt. i s o 5 let mlad$im zdravym
bratrem. Z nasi strany jsme k tomu prici-
tali i progres nedoslychavosti a zhorseného
jazykového porozuméni. S tim souvisela
zvy$ena Unava, pretizeni. Doslo i k nartistu
perseveraci a slovnich/vétnych echolalii,
oklesténi pozornosti.

V této dobé rodinné zdzemi chlapce
bylo stéle jesté fungujici a podporujici, ko-
operujici. Zdravotnické i pedagogické in-
stituce spolupracovaly a doplnovaly se. Byl
podpoften chlapciv zdjem o hru na kidvesy.
Krize odeznéla.

Obdobi zrani neslo kromé dédi¢né zatéze
i zatéze dal$i. V pozadi zivota dvojcat se
odehravaly i jiné udalosti. Odchod dédec-
ka, tmeliciho ¢lena rodiny, zména zamést-
nani rodic¢t, rozvod rodi¢t. Tento stav vedl
pecujici k pfesunu pozornosti na existenc-
ni preziti, dochdzeni na logopedii skonci-
lo. V té dobé ukoncoval skolni vzdélavani.
I pres limitaci kontaktd se podatilo pfimét
nyni uz problematicky spolupracujici rodi-
Ce, aby vénovali pozornost sluchu chlapce.

V Sestnacti letech prokazalo foniatrické
vySetfeni celkové zhorseni sluchu: v ob-
lasti apikokochledrni (nizké frekvence)
na 40-50 dB, v oblasti medikochlearni
(stfedni frekvence) az bazikochlearni,
tj. od 1 000Hz a vySe, prudky pokles
na 70-80 dB. Béznou komunikaci tento
stav nenaru$il. Chlapec vyuzival osvoje-
né navyky, které kompenzovaly zhorseni
stavu sluchu. Nékolikrat navstivil Krouzek
pro sluchové a komunikacné znevyhodnéné
s projektem zamérenym na socialni komu-
nikaci a integraci. Audismem (diskrimina-
ce osob se sluchovym postizenim) netrpél.
Své okoli dokézal s existujicimi potizemi
seznamit. Kolem svych dvaceti let pozval
¢leny spolku na hudebni vystoupeni, kde
hral na klavesy.

Pfi ndhodném setkani, kdy je nepre-
hlédnutelny svou specifickou chuzi (ztuh-
la ramena, lehce toporna chuze, nekoor-
dinovany pohyb koncetin), se dozviddme
o soucasném zivoté 29letého muze. Stav
sluchu umoznuje komunikaci, ale zvy$uje
narok na soustfedéni, pozornost obou
participujicich. Kognitivni deficit difundu-
jici véemi jeho doménami (pamét, pozor-
nost, exekutivni funkce, jazyk) prozatim
umoZfiuje samostatnou existenci. Zije
ve spole¢né sdileném byté, méni zamést-
nani (pomocné prace), spradd neredlné
predstavy o vytvofeni hudebni skupiny.

Stfedobodem jeho predstav je osobnostni
rozvoj. Z nahodnych osobnich setkani
plyne zfejma nepodlozena diavérivost vici
okoli i cizim lidem. V socialnim sdélovani
nedokaze jemné odlisit, neni schopen roz-
lisit ucelové jednani. Jeho realita ztstava
pouze v roviné vlastnich predstav (sestra
v podstatné hor$im zdravotnim stavu Zije
v chranéném bydleni).

DPM nemusi byt odhaleny, ale mohou
se hlasit spektrem nespecifickych prizna-
kii. Multisystémové postizeni DPM miize
u nemocného jedince souviset s odliSnym
vnimanim a zpracovanim podnétdl a in-
formaci. Tato skute¢nost muze vést k de-
ficitim v socialnim prenosu, dysfunkéni
socialni komunikaci. Vyvoj DPM miize
necekané zhorsovat ohrozené funkce, jak
ukazuje piipad progrese sluchu.

V uvedeném popisu pripadu byla dia-
gnodza zndmad. V minulosti byly informace
o ni tézce dostupné (prevazoval popis me-
tabolického defektu). I v dne$ni dobé, kdy
pacientt s touto diagnézou je v CR tiikrat
vice nez na sklonku devadesatych let, se
o zasazeni sluchového systému, vyvoje
v oblasti feci, kognice a dalsich komplika-
cich dozvidame jen okrajové.

Dg. Klasicka galaktosemie je ve své
akutni formé nepfehlédnutelnd. S dal$im
vyvojem nemoci se prezentuji rozli¢né
klinické obrazy v oblasti mentalni, inte-
lektové, somatické. Komplikace nasedajici
na zakladni diagnézu se manifestuji plizivé
a méné napadné. Klinicky obraz se méni
i pod vlivem postupné se zpfesiujicich
dietnich rezimovych opatfeni,
s adherenci pacienta i ,kondici“ struktury
a funk¢ni konektivity jeho neurondlnich
siti. Metabolickd kompenzace (dieta), jak
potvrzuji i dalsi pfipady a odborna litera-
tura, na mnoho sekunddrnich projevii vliv
nema (napt. MR, OVR, extrapyramidové
a mozeckova symptomatologie, katarakta,
osteopor6za, postizeni ovarii). Nelze proto
spoléhat jen na dodrZovani dietniho rezi-
mu a je potfebné pribézné monitorovat
stav v8ech dilezitych funkeci.

souvisi

Priblizeni vyvoje klinického obrazu s po-
stizenim sluchovych funkci na prikladu
¢asné diagnostikované metabolické poru-

chy (galaktosemie) ma za cil rozsifit po-
védomi o onemocnénich z oblasti DPM"

3 Vyznam metabolickych onemocnéni doklada

i pfejmenovani Kliniky détského a dorostového lékarstvi
na Kliniku pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu
(k 1. 7. 2020).



a upozornit na budouci trendy jejich
diagnostiky.

Cilem tohoto prispévku byl popis poru-
chy sluchu s metabolickou etiologii. U na-
$eho ptipadu jsme mohli sledovat postup-
né probihajici zménu senzorické funkce.
Jeji zachyceni a v¢asnd intervence mohou

predchazet progresi stavu souvisejicich
lingvistickych, kognitivnich, behavioral-
nich i socializa¢nich funkci, které DPM
ovliviluje uz v ¢asnych, ne-li prenatélnich
fazich vyvoje.

Clanek upozoriuje na nutnost zvysené
senzitivity vaci drobnym signalim zmén.

Jejich skryty prtibéh miize byt zazname-
nan zejména stabilizovanym odbornikem,
ktery ma pacienty v dlouhodobé péci.
Za takové povazuje autorka prispévku mj.
i ambulantni specialisty, v¢etné klinickych
logopedd.
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