HLAVNE TEMA / MAIN TOPIC

LISTY KLINICKE LOGOPEDIE 1/2023 ¢

KABUKI SYNDROM - HAZUISTIKA: NAVRH
DVOJSTUPNOVED DIAGNOSTICKEHO POSTUPU

U VERBALNICH DETI S KOMBINOVANYM

TELESNYM A MENTALNIM POSTIZENI

KABUKI SYNDROME - A GASE REPORT: DRAFT OF A TWO-STAGE
DIAGNOSTIC PROGEDURE FOR VERBAL GHILDREN WITH
COMBINED PHYSICAL AND MENTAL DISABILITIES

Barbora Cervenkov4! 2
Michaela Sedlackova?

Barbora Cervenkovd

Michaela Sedlackova

Abstrakt

V kazuistice je predstavena divka ve véku
10,5 let, u které byl diagnostikovan Kabuki
syndrom. Dédi¢nost u tohoto syndromu
je autozomalné dominantni. Mezi hlavni
klinické znaky patfi stigmatizace obliceje,
malformace a vrozené vady organi, maly
vzrist a dysfagie. Mezi fenotypické zna-
ky patfi oslabeni jazykovych dovednosti
a usuzovani. Vétsina déti s touto diagndzou
ma mentalni postizeni. Cilem této kazu-
istiky je prestavit dvoustupnovy diagnos-
ticky postup vyuzitelny u osob se symp-
tomatickymi poruchami fe¢i na podkladé
kombinovaného mentdlniho a télesného
postizeni tak, aby bylo mozno nasledny te-
rapeuticky postup cilené zamérit. Nejprve
byla pomoci nastroji z MKF (Mezindrodni
Kklasifikace funkénich schopnosti, disability
a zdravi) orienta¢né hodnocena mira ak-
tivity a participace v zdkladnich oblastech
psychomotorického vyvoje (hruba motori-
ka, jemnd motorika, fe¢). Ziskané vysledky
byly korelovany s vysledky pii pfijmu po-
travy, my$leni a hte, aby bylo mozné ur¢it,
zda vyvoj je/neni rovnomérny. Nasledné
byl predstaven postup pro podrobnéjsi
rozbor komunikace divky dle jazykovych
rovin. Cast terapeutickd obsahuje popis
konkrétniho terapeutického postupu.

Abstract

The case report presents a girl aged
10.5 years who was diagnosed with Kabuki
syndrome. The inheritance of this syn-
drome is autosomal-dominant. The main
clinical features include facial stigmata,
malformations and congenital organ mal-
formations, short stature and dysphagia.
Phenotypic features include impaired
language skills and reasoning. Most chil-
dren with this diagnosis have intellectual
disability. The aim of this case report is to
present a two-stage diagnostic procedure,
applicable to individuals with symptomatic
speech impairment based on combined
intellectual and physical disabilities, so
that the subsequent therapeutic approach
can be targeted. Firstly, the level of activity
and participation in the basic areas of psy-
chomotor development (gross motor, fine
motor, speech) was assessed, using tools
from the ICF (International Classification
of Functional Abilities, Disability and
Health). The results obtained were corre-
lated with those for eating, thinking and
play, to determine whether or not devel-
opment was uniform. Subsequently, the
procedure for a more detailed analysis of
communication skills was presented. The
therapeutic section includes a description
of the specific therapeutic procedure.
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Uvedeni do problematiky
Kabuki syndrom (dale KS) je vrozené, ge-
neticky podminéné onemocnéni, které bylo
poprvé popsano v roce 1981 v Japonsku.
Nazev byl inspirovan licenim herct tra-
di¢niho divadla Kabuki, protoze vzhled
obliceje osob s timto syndromem pripo-
mind tradi¢ni styl japonského divadelniho
liceni. Dtive byl tento syndrom znam také
pod nazvem Kabuki make-up syndrom
nebo Niikawa-Kuroki syndrome (Adam
a Hudgins, 2005). Incidence je odhadova-
na na 1 : 32 000-86 000 zivé rozenych déti
(Orphanet, 2020).

V 70% pripadt vznika KS de novo
mutaci (Murakami et al, 2020). Tento
syndrom je zplsoben u vétdiny osob
s KS mutacemi v genu KMT2D (ob-
last 12q13.12), raritné také mutacemi
v genu KDM6A (oblast xp11.2). Dédi¢nost
u téchto mutaci je autozomalné dominant-
ni (Murakami et al., 2020). Diferencidlni
diagnéza zahrnuje syndromy CHARGE,
3MC, Hardikartv syndrom, poruchy aso-
ciované s genem KAT6B a dalsi genetické
poruchy zahrnujici regulaci chromatinu
(Orphanet, 2020).

Mezi hlavni klinické znaky patfi faci-
alni dysmorfismus (everze lateralni casti
dolniho vi¢ka, klenuté obo¢i s minimdlné
vyjadfenou postranni tfetinou, hluboko
zanofeny kofen nosu, $iroky nos, promi-
nujici usi), abnormity skleletu (brachyme-
zofalangie, vady patefe a brachydaktylie
a klinodaktylie mali¢ku), malformace
a vrozené vady organt (ledviny, srdce aj.),
maly vzrist (v 30 % pod -2SD) a vyvojové
opozdéni / mentalni postizeni (Adam
a Hudgins, 2005).

Mezi typické fenotypické znaky defi-
nujici kognitivni funkce osob s KS patii
oslabeni jazykovych dovednosti, vizuokon-
struk¢nich dovednosti, orientace v prosto-
ru a sniZena rychlost zpracovani informaci
a uroven usuzovani. Az 90% osob s KS
ma lehké ¢i stfedné tézké mentalni posti-
zeni. Ostatni relevantni oblasti jako napt.
exekutivni funkce ¢i socidlné pragmatické
dovednosti osob s KS nebyly dosud zkou-
many (van Dongen et al., 2019).

Kazuistika

Anamnestické tudaje

OA: prvni dité ze 4. gravidity po IVF (dva-
krat spontanni abortus, 1x mimodélozni
téhotenstvi), prematuritas, porod v 33. t. g.,
porod SC, Apgar score 1-8-9 (tézka asfy-
xie, CAS 3, tézkd metabolickd aciddza).
V prvnim roce Zivota opakované hospita-
lizovana (resekce stfeva, vyvedeni stomie,
multiorganové selhdni, katetrova sepse),
pro zavazné projevy GERD absolvovala
fundoplikaci a zaloZeni perkutdnni endo-
skopické gastrostomie - PEG.

NO: dispenzarizovana na neurologii
(hypotonicky syndrom, epilepsie), geneti-
ce (potvrzen Kabuki syndrom, mutace de
novo), kardiologii (DAP bez nutnosti rezi-
movych opatfeni), ortopedii (oboustranna
luxace ky¢li, st. p. operaci ky¢li), nefrologii
(hydronefrosa IILst. vlevo), o¢nim (stra-
bismus, horizontalni nystagmus, korekce
brylemi), gastroenterologii (st.p. NEC,
fundoplikaci, PEG in situ), psychologii
(stfedné tézké mentalni postizeni).

SA: divka navstévuje specialni skolu,
dochazi do 4. tfidy. Vzdélavana je dle IVP.
M4 pét spoluzakd, ve tfidé pusobi asistent
pedagoga.

PMV: byl znatné opoidény vlivem
kombinace faktort prenatalnich (KS), pe-
rinatalnich (téZkd perinatdlni asfyxie, me-
tabolickd aciddza) a postnatalnich (Casté
hospitalizace, operace). Nezavislého sedu
schopna ve dvou letech véku, stoj s oporou
od 2,5 roku véku, lezeni schopna ve tfech
letech véku a samostatna chtize od 8,5 let
véku. Pleny pres den do deseti let, v noci
plenovéna dosud.

Vyvoj fe¢i: Do péti let nonverbdlni
komunikace, pouze Zvatldni. Postupné se
zacala objevovat jednotliva slova a komu-
nika¢ni schopnosti se zacaly pomalym
tempem rozvijet.

Vyvoj ptijmu potravy: Od 10. mésice
byla divka plné krmena do PEGu. V $esti
letech zacala projevovat zdjem o piijem per
os v predskolnim zafizeni. Pfijimala potra-
vu kasovité konzistence.

Od osmého roku zacalo dochdzet k vét-
$inovému pifjmu potravy per os (mékké
kousky potravy nakrdjené na kostky).
Okolo devatého roku zacala zpracovavat
pevné mékéi kousky (jablko, okurka), ale
tuto konzistenci potravy nepreferuje. Je
schopna zpracovat tvrdou stravu krajenou
na malé kousky (maso, mrkev) od deviti
apul let.
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Logopedické vysetreni

Aktualni vék divky je 10,5 roku.
Logopedické vysetfeni bylo rozdéleno
do dvou fazi. Prvni faze byla zaméfena
na hodnoceni zakladnich oblasti ovliviiu-
jicich psychomotoricky vyvoj. Vyuzity byly
mezindrodné znamé orienta¢ni $kily pro
hodnoceni hrubé motoriky, jemné moto-
riky a komunikace. Hodnocena byla také
vyvojovd uroven prijmu potravy, mysleni
ahry.

Pfi vlastnim hodnoceni logopedem
byl nejprve vyuzit klasifika¢ni systém
hodnoceni hrubé motoriky Gross Motor
Function Classification System (GMFCS)
(Palisano et al., 1997), jemné motoriky
Manual Ability Classification System
(MACS) (Arner et al., 2008) a komunikace
Communication Function Classification
System (CFCS) (Hidecker et al., 2011) pro
hodnoceni urovné aktivity a participace
popsany Svétovou zdravotnickou organi-
zaci (WHQO) v rdmci Mezindrodni klasi-
fikace funkce, disability a zdravi. Jedna se
o jednoduché pétibodové $kaly urcené pro
hodnoceni vykont déti s détskou mozko-
vou obrnou. Skély lze viak s dspéchem
vyuzit i u déti s neurologickym postizenim
a patologickou distribuci tonu, jejichz
psychomotoricky vyvoj se vyraznym zpt-
sobem opozduje.

Hruba motorika: je dle skaily GMFCS
hodnocena ve stupni III. Schopna chuze
o §irsi bazi, ale jen na kratkou vzdalenost
(do deseti metri). Pro pfesuny na delsi
vzdalenost vyuziva mechanicky vozik.

Jemna motorika: je dle skialy MACS
hodnocena ve stupni III. Manipulace
s predméty je obtizna, potfebuje pomoc
s pripravou ¢innosti nebo ptizptsobeni
¢innosti, manipulace vyzaduje del$i Cas.
Uroveri sebeobsluhy je aktudlné na Grovni
2,5 let. Poméha s oblékanim, svlékne se sa-
mostatné, pije z hrnicku, pfi pfijmu pevné
stravy vyuziva vidlicku i 1Zici, ne vzdy cisté.
Pfi manipulaci s pfedméty neni opozice
palce, nizkovy uchop. Stale nevyhranéna
lateralita, ale pfevazné manipuluje s pred-
méty pravou horni konéetinou.

Uroveii grafomotoriky odpovida typic-
ky se vyvijejicimu ditéti ve véku 2-2,5 roku
(Vagnerova, 2017). Vyuzivd ¢mdrani (slov-
né pojmenuje, co pomoci ¢marani nakres-
lila), horizontalni a vertikdlni smér cary
napodobi nepfesné, snazi se napodobit
kiizek (dvé cary spoji pod uhlem 20°),
kruh nespoji.

Komunikace: je dle skaly CFCS hodno-
cena ve stupni ITII. Maminka divce rozumi
zcela, ostatni ¢lenové rodiny z 80 % a ko-
munikace je efektivni. Tempo komunikace


https://cerebralpalsy.org.au/our-research/about-cerebral-palsy/what-is-cerebral-palsy/severity-of-cerebral-palsy/communication-function-classification-system-cfcs/
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je pomalé, divce dlouho trvd, nez odpovi.
Pokud komunikuji o v§ednich a kazdoden-
nich zalezitostech (rutinich), je komuni-

Pfijem potravy: sani kasovité stravy ze
1zicky: pfi snimani potravy ze lzi¢ky neni
aktivni horni ret ani tvafe, neni aktivovana
dostate¢na retrakce jazyka (tento pohy-
bovy vzor odpovida 5.-6. mésici typicky
se vyvijejictho ditéte); aktudlni uroven
odkousavani a Zvykani: odkousnout
dokdze jen zcela mékkou stravu, stravu
tuzsi konzistence odtrhavd, pevnou stravu
konzistence kase s kousky (odpovidajici
svoji konzistenci skleni¢kdm pro 12. mésic
véku) zpracovava nestereotypné verti-
kalnim pohybovym vzorem. Diagonalné
rota¢ni pohybovy vzor pti Zvykani potra-
vy si zatim neosvojila, naopak, pokud je
neefektivné fazicky kousaci reflex. Sousto
nedokdze presouvat ze strany na stranu
v ustech, rozmélnuje ho tlakem jazyka
o patro a nedostate¢né zpracované pred-
¢asné polyka (pohybovy vzor, ktery vyu-
2iva pti zpracovani pevné stravy, odpovida
7. mésici véku typicky se vyvijejiciho dité-
te, nicméné nékteré komponenty pohybu
jsou u divky patologické).

Aktualni uroven intelektu: pfi tomto
hodnoceni vychazime z udaji dostupnych
z dokumentace. Psychologem byla vyset-
fena testem SON-R (Tellegen et al., 2008)
a IDS (Grob et al,, 2013). Dle jeho hodno-
ceni je referen¢ni vék u subtesti z percep¢-
ni $kaly < 2,4 roku a u subtesti hodnoticich
uroven usuzovani na urovni 3-3,5 roku.
Vyvoj kognitivni slozky je hodnocen jako
nerovnomérny. Diagnostikovano  bylo
stfedné tézké mentalni postiZeni.

Hra: symbolicka, predstira cinnost
bez konkrétniho predmétu a nahrazuje
konkrétni predmét pri hre jinym (odpo-
vida 2,5 letim véku typicky se vyvijejiciho
ditéte).

Zaveér prvni diagnostické trovné

Nejmarkantnéji se opozdéni ve vyvoji pro-
jevuje v motorice, a to obzvlasté pri piijmu
potravy (vykony na drovni 6.-8. mésice
véku), v lokomoci motoriky (vyvoj odpo-
vida patologickému IV. trimenonu). Mezi
relativné silngji stranky lze zatadit schop-
nost komunikace a schopnost usuzovani.
Vykony divky v oblasti komunikace, mys-
leni a hry odpovidaji vykonum ditéte vy-
vijejiciho se typicky ve véku 2,5-3,5 roku,
jsou tedy v porovnani s vykony v oblasti
motorické vyrazné vyspélejsi. Vsechny
¢innosti divky jsou ovlivnény psycho-
motorickym neklidem projevujicim se

manyrovanim (tfepanim hornimi konceti-
nami pred télem).

Jednd se tedy o divku s téZce opozdé-
nym a soucasné nerovnomérnym psycho-
motorickym vyvojem, jez byl ovlivnén
faktory prenatdlnimi (Kabuki syndrom)
a souasné také faktory perinatalnimi
(tézka asfyxie) a postnatalnimi (¢asté hos-
pitalizace, ¢etné operace s nutnosti celkové
anestezie v raném véku). Na vyrazném
opozdéni motorického vyvoje se dle nase-
ho néazoru mohly suspektné spolupodilet
prevazné faktory perinatdlni a postnatal-
ni (déti s KS a soucasné se SMP obvykle
milniku samostatné chiize dosahuji o fadu
let dfive nez v pripadé divky popisované
v této kazuistice).

Ve druhé fazi bylo logopedické vyset-
feni zaméfeno na podrobnéjsi hodnoceni
receptivni a expresivni slozky reci dle jed-
notlivych jazykovych rovin. Na podkladé
dolozenych vysledkd byl zpracovan krat-
kodoby a dlouhodoby terapeuticky plan.

Receptivni sloZka reci

Khodnoceni porozuméni byl vyuzit Token
test pro déti (Bolcekova a kol., 2015) a Test
porozuméni vétdém (Solnd & Cervenkova,
2022).

Token test: vysledek 8,5 bodu (vy-
kon pod 5. percentilem pro déti staré
36-42 mésictl). Hodnoceni tohoto testu
u divky je limitovano dostupnosti norma-
tivnich dat az od 3 let véku ditéte a sou-
¢asné také faktem, ze dany test nehodnoti
v prvnich testovych blocich porozuméni
gramatice, ale spiSe troven usuzovani a ka-
pacitu verbalné akustické paméti. Vykon
divky v testu nebyl primdrné ovlivnén
omezenym rozsahem verbalné akustické
paméti. To nasledné potvrdil vysledek
testovani fonologické smycky (zapamatuje
si stabilné 3 prvky). Vykon byl ovlivnén
predev$im nutnosti vyuzit v kratkém case
mnozstvi kognitivnich ukold (dkoly si
zapamatovat, vyhledat spravny tvar, mani-
pulovat). V polozkach prvniho bloku testu
(dotkni se kolec¢ka, dotkni se ¢erné zndm-
ky) divka nechybovala. V druhém bloku
splnila jen polovinu ukolu a treti blok
nezvladla zcela. Z tohoto divodu nelze
pro testovani porozumeéni u déti s mental-
nim postizenim vyuzit izolované jen tento
test, protoze vysledek v tomto testu mize
podhodnocovat celkovou troven jejich
porozumeéni.

Test porozuméni vétam (TEPO) s vy-
sledkem 34/60 bodd. Limitem vyuziti
tohoto testu pro danou divku je dostup-
nost normativnich dat jen do 8 let véku,
protoze divka md nyni 10,5 let. Presto
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muzZeme tento test pouZit i se star$Simi dét-
mi se symptomatickymi poruchami feci.
Postupujeme tak, Ze konkrétni vysledek
divky v testu budeme korelovat s vysled-
kem odpovidajicim typicky se vyvijejicimu
ditéti na padesitém percentilu. V tomto
ptipadé tedy porozuméni divky odpovida
porozuméni primeérného typicky se vyvi-
jejictho ditéte starého 4-4,2 roku.

Vysledek testovani porozuméni miize-
me tedy interpretovat tak, Ze porozuméni
u divky odpovida typicky se vyvijejicimu
Ctytletému ditéti. Musime v$ak brat v po-
taz, Ze psychomotorické tempo ditéte je
pomalé a je pro ni vlivem kognitivniho
oslabeni slozité kombinovat vice mental-
nich tkoli soucasné (viz vysledky v Token
Testu). Takze prestoze rozumi jako dité
kontextu miize podavat vykony jako dité
trileté ¢i mladsi.

Expresivni sloZka reci

Hodnoceni foneticko-fonologické
Jazykové roviny

V ramci hodnoceni této jazykové roviny
bylo vyuzito hodnoceni srozumitelnos-
ti feci, artikulace, fonologickych procesti
a hodnoceni oromotorickych schopnosti.

Hodnoceni srozumitelnosti feci ne-
zndmou osobou dle ,pravidla® Coplan
a Gleason (1988) je nyni 25 %, coz dle téch-
to autortt odpovidd srozumitelnosti feci
typicky se vyvijejiciho ditéte starého jeden
rok. Pravidlo (Coplan a Gleason, 1988) se
neopira o kvalitné podlozena psychomet-
rickd data, proto dany vysledek koreluje-
me s vysledky dolozenymi (Hustad et al,
2021). 25% srozumitelnost fe¢i odpovida
vysledku pod 5. percentilem déti starych
30-35 meésictl. Vysledek je tedy mozné
interpretovat tak, Zze srozumitelnost reci
divky odpovida srozumitelnosti typicky se
vyvijejiciho ditéte ve druhém roce Zivota.

Hodnoceni artikulace:

I. artikula¢ni okrsek — bilabidlni hlasky
jsou vyvozeny, bez diferencované znélosti.
Labiodentalni hlasky tvofi nekonsistentné.

II. artikula¢ni okrsek — hlaska L je vyvo-
zena, automatizovana ve spontannim pro-
jevu. Sykavky obou fad jsou stéle tvofeny
nekonstantné, vibranty vyvozeny nejsou.

III. artikula¢ni okrsek — palatalni hlasky
T, D, N nejsou vyvozeny.

IV. artikula¢ni okrsek - hlaska K neni
vyvozena, paralalie hldskou T, hlas-
ka CH nevyvozena, mogilalie. Hlaska
G vyvozena, ve spontdnnim projevu tvore-
na nekonstantné.
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Procento presné realizovanych vokali:
100 %.

Procento presné realizovanych konso-
nanti: 50 %.

Fonologické procesy (Buntova, 2021):
v fe¢i byly zaznamenany nékteré mladsi
fonologické procesy (delece koncového
konsonantu, zjednoduseni skupin konso-
nantdl, posun velar dopfedu, prevokalicka
znélost), ve vysoké mife byl zaznamenan
posun sykavek dopfedu a dale v minimalni
mife také nékteré patologické fonologické
procesy (glotalni nahrada a frikce zavéro-
vych hlasek).

Hodnoceni oromotorickych schop-
nosti (Johnson, 1999): Celist neni disocio-
vana od hlavy, téla, jazyka. Vyrazné oslabe-
ni Celisti rezultuje pri funkei (pii souvislé
feci i pti pfijmu potravy) do fixace Celisti
ve vysoké poloze, kterou typicky zaujimaji
déti s nizkou distribuci tonu. Tato fixovana
poloha celisti sekundarné omezuje mobi-
litu rtd a jazyka. Rty nejsou disociovany
od celisti, jazyk neni disociovan od celisti
a vyrazné je také omezen pohyb jazykem
do lateralizace. Pritomny je také bruxis-
mus, a to v pribéhu dne, ale i v noci.

Klinické testovani konzistence vypo-
védi (Dodd, 1995; Dodd & McCormack,
1995): 16 % chyb, chyby jsou konzistentni.

Test opakovani nesmyslnych slabik
(Syllabe repetition task - SRT, Shriberg
et al,, 2009): skére PCC (Percentage con-
sonant correct — prfesné formulovanych
konsonantt) bylo vysoké: 78%. Z skére
kompentence pocitané pro déti trileté se
rovna 0,73. Pokud bychom z skére pocitali
pro déti Ctyileté, rovnalo by se vysledku
0,06, a pro déti pétileté by se rovnalo 0,63.
Vysledek tedy mizeme hodnotit jako pru-
mérny vysledek déti étyfletych. Vysledky
divky kalkulované pro vék 3, 4, ale i 5 let
byly vidy vys$i, nez je cut-off skére pro
vyvojovou verbdlni dyspraxii.

Hodnoceni lexikalné-sémantické jazy-
kové roviny a morfologicko-syntaktické
roviny: pti hodnocenilexikalné-sémantické
i morfologicko-syntaktické jazykové roviny
byl vyuzit jak vysokostrukturovany pristup
(TEPRO, hodnoceni prodlouzené délky vy-
povédi), tak soucasné i nizkostrukturovany
ptistup (hodnoceni vyvoje komunikace dle
modelu Margaret Lahey). Také bylo vyuzito
hodnoceni nelingvistickych ~parametrt,
tedy kratkodobé verbalné akustické paméti
(fonologicka smycka).

Test produkce slovni zasoby (TEPRO)
s vysledkem: 60/100 bodi. Vysledek
60 bodt odpovida primérnému vysledku
ditéte starého 36-38 mésicti véku.

Prodlouzena délka vypovédi je nyni
2,25 slova, coz dle Miller a Chapman,
1981; Smolik a Malkova, 2011 odpovida
obsahové strance vypovédi déti starych
27-28 mésict.

Hodnoceni sémantické, morfologic-
ké a syntaktické roviny feci dle modelu
Margaret Lahey (Cervenkova, 2019): ze
stadia prvnich vét jsou produktivni vSech-
ny sémantické, gramatické i syntaktické
kategorie re¢i. Ze stadia dvouslovnych
vypovédi (18-24 mésicil) neni ze séman-
tickych kategorii plné osvojena kategorie
mnozstvi (domy, stromy, kulicky) a pro-
spéchovosti (ddm mamince, tatovi, kama-
radovi). Z gramatickych kategorii netvori
pridavna jména tvrda, prislovce, rozkazo-
vaci zptisob sloves.

Ze stadia holych vét a prvnich troj-
slovnych vypovédi (24-28 mésicil) neni
produktivni kategorie opakovani, prospé-
chovosti, mnoZstvi a specifikace. Z grama-
tickych kategorii nevyuziva modalni slove-
sa, vazbu slovesa s infinitivem, rozkazovaci
zpusob, dokonavy vid sloves. Padovy sys-
tém neni kompletivizovan.

Obsahova stranka fe¢i odpovida dvou-
letému typicky se vyvijejicimu ditéti, ze
stadia holych vét a prvnich trojslovnych
vypovédi se zacinaji objevovat nékteré
sémantické, morfologické a gramatické
kategorie.

Fonologicka smycka: stabilné zopakuje
az 3 prvky (vykon odpovida vykonu ditéte
vyvijejicimu se typicky ve véku tii let).

Pragmaticka jazykova rovina: divka
zada o predmeéty a cinnosti, zada o infor-
mace i o souhlas s ¢innosti a jednoduse
komentuje probihajici déje, stejné jako
jednoduse komentuje své zazitky. Neni
vak schopna sémanticky, gramaticky ¢i
fonematicky preformulovat svou vypovéd,
aby ji porozumél komunikaéni partner.
Komunikace je naru$ovdna neustalou
potfebou manyrovat rukama a tendenci
klast opakované stdle stejné otazky: ,Co
je za den?%; ,,Co bude k obidku?*; ,Co ted
budu délat?*.

Zaver druhé diagnostické urovné

Porozuméni se u divky pohybuje na Grovni
4-4,2 roky. Slovni zasoba odpovida trov-
ni 3 let. Po obsahové strance (sémantické,
morfologické a syntaktické kategorie) od-
povida rec¢ ditéte vykontm typicky se vy-
vijejicich déti starych 24-25 mésict véku.
Srozumitelnost souvislé rec¢i divky odpo-
vida srozumitelnosti fe¢i déti ve druhém
roce Zivota, nicméné na urovni izolova-
nych slov srozumitelnost feci divky neni
narusena takrka vibec. Shodné s vystupy
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z prvni diagnostické urovné mizeme kon-
statovat, ze fe¢ divky nejvice ovliviiuje mo-
torickd komponenta pohybu souvisejici
s patologickou distribuci tonu (fixovana
vysoka poloha Celisti pfi Feci), nikoliv v§ak
obtize v oblasti planovani a programova-
ni fe¢i typu vyvojové verbalni dyspraxie.
Nizkd droven srozumitelnosti souvislé
feci je tedy oblasti, jez nejvice ovliviiuje
efektivitu komunikace divky s neznamymi
partnery.

Jednd se tedy o téice opozdény
vyvoj rfeli, ktery je soucasné znacné
nerovnomerny.

Diagnosticky zdveér

Divka se zdkladni diagnézou Kabuki
syndrom se symptomatickou poruchou
fe¢i na podkladé kombinovaného téles-
ného a mentalntho postizeni. Dysfagie.
Dysartrie. Kognitivné-komunikac¢ni poru-
cha pfi mentalnim postiZeni.

Terapie
Navrh kratkodobého terapeutického planu:
> Celistni rehabilita¢ni program (masazni
kartacek Probe, kousaci blok ¢. 2);
> cviCeni na posileni retniho
uzavéru (cviceni s houbickou,
balzovym dfivkem);
> stimulace aktivni retrakce
jazyka (pistalka ¢. 1);
> facilitace diagonalné-rota¢niho
zpusobu zvykani;
) terapie stimulability zaméfena
na produkci hlasek B, V, CH, K;
> sémanticka kategorie mnozstvi,
prospéchovosti.
Névrh dlouhodobého terapeutického planu:
> proprioceptivni aktivity (tézkd prace)
pro snizeni potfeby manyrovani rukama;
> zvyS$eni srozumitelnosti feci;
> dosazeni produktivity u v§ech
chybéjicich kategorii (sémantickych,
gramatickych, syntaktickych) ze
stadia dvouslovnych vypovédi;
> tfidéni predméta dle jejich
zékladnich vlastnosti pro podporu
produkce pridavnych jmen.
Predpokladem  jakékoliv  terapeutické
prace s touto divkou je ovlivnéni potte-
by manyrovani rukama. V tomto ptipadé
vznikaji tyto opakujici se motorické ste-
reotypy z nedostatecného télesného pove-
domi sekundarné diky celkové hypotonii.
Snizit mnozstvi téchto rusivych motoric-
kych stereotypti mizeme diky zarazeni
proprioceptivnich aktivit typu ,,tézka pra-
ce“ (zapaseni, tahdni, tlaceni, pretahovani
se). Mizeme naptiklad ruce divky schovat
pod polstart, silné na néj zatla¢it a divku
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instruovat, 7e se musi snazit ruce zpod
polstare vytdhnout. Tyto aktivity je tfeba
zafazovat v pribéhu celého dne (nejlé-
pe po dobu 5 minut pred kazdou aktivi-
tou edukativniho typu), chceme-li zvysit
motoricky klid a schopnost soustfedéni.
Tyto aktivity museji byt velmi intenzivni,
chceme-li manyrovani eliminovat.

Dle vysledkti logopedické diagnosti-
ky je aktualné div¢inou nejslabsi oblas-
ti komunikace srozumitelnost jeji feci.
Nedostate¢nd srozumitelnost fe¢i vyznam-
nym zptisobem ovlivni socialni interakci
ditéte jak s rodici, tak i s uciteli, kamarady.
Z toho diavodu bylo tedy rozhodnuto, Ze
posileni srozumitelnosti komunikace bude
jeden z hlavnich terapeutickych ciliL.

Na aktualni mife srozumitelnosti feci se
primarné podileji faktory motorické (¢ast
fonému nebyla vyvozena (i je realizovana
nesrozumitelné vlivem fixované vysoké
polohy celisti pfi feci) a az sekundarné ji
ovliviiuji faktory fonologické (aroven kon-
zistence projevu je vzhledem k ostatnim
vykoniim divky relativné dobra).

Z toho diivodu byla vyuzita cviceni ze sys-
tému Oral Placement Therapy, a to kon-
krétné celistni rehabilita¢ni program Sary
Rosenfeld Johnson pro eliminaci kompen-
za¢ni vysoké polohy Celisti, jez signifikant-
né ovlivni srozumitelnost fe¢i. Rozsah po-
hybu celisti 1ze u jedincti s nizsi distribuci
tonu aktivné zvysit vyuzitim cvic¢eni proti
odporu, cvicenim pro posileni dynamic-
ké sily celisti. Jelikoz divka neni schopna
2x skousnout Zlutou Zvykaci trubicku bez
projevil instability celisti, bylo vyuzito cvi-
¢eni s kartackem Probe. Zpocatku bylo do-
poruceno 3x vpravo a 3x vlevo skousavat
masazni kartacek Probe, coz divka zvladla
bez projevl instability celisti. Az po do-
sazeni kritérii uspéchu v tomto cviceni
a splnéni zakladniho predpokladu (zvy$eni
rozsahu pohybu v Celisti pfi funkci) jsme
mohli pristoupit k posileni statické sily
Celisti, zafazeno bylo cviceni s kousacimi
bloky ¢. 2. Po dosazeni kritérii Gspéchu
v tomto cviceni bylo zatazeno cvi¢eni pro
posileni retnitho uzévéru (cviceni s hou-
bickou a balzovym drivkem). Poté bylo
mozné zahdjit cviceni s pistalkou ¢&. 1 pro
podporu gradingu Celisti, disociace celisti
artd, rtd a jazyka, posileni retniho uzavéru
a tonizace tvari a facilitace retrakce jazyka.
Na srozumitelnost re¢i divky ma také vliv
to, Ze v podstaté netvori hlasky IV. artiku-
la¢niho okrsku a veldry posouva doptredu
(kope = tope, ndkup = natup). Pro déti
s hypotonickym syndromem je tato situa-
ce typickd. Tyto déti maji v raném vyvoji
tendenci nadmérné vyuzivat hyperextenzi

hlavy. Kombinace hyperextenze hlavy
a nestability pletence ramenniho v raném
psychomotorickém vyvoji zptisobi nesta-
bilitu jazylky, jez se naléza ve vyssi polo-
ze a ovlivni stabilitu a silu kofene jazyka.
Pokud neni kofen jazyka dostate¢né sil-
ny a stabilizovany, dité ma obtize vyvodit
hlasky IV. artikula¢niho okrsku (typicky
hlasky K a G). Tento stav Ize v raném vyvo-
ji ovlivnit pomoci Vojtovy metody reflexni
stimulace, jez vSak u déti s mentalnim po-
stizenim nebyva plné efektivni. V pozdéj-
$im véku se tyto hlasky u této skupiny déti
nedafi vyvodit s vyuzitim tradi¢nich me-
tod upravy artikulace (polohovani na zada,
logopedické sondy ¢i prostd manipulace,
tedy stlaceni hrotu jazyka prsty ditéte). Je
tomu tak proto, Ze kofen jazyka je potfe-
ba nejprve posilit a teprve poté vyvozovat
hlasky IV. artikula¢niho okrsku.

Posilit kofen jazyka miizeme kromé po-
stupného zarazovani cvi¢eni s pistalkami
z hierarchického setu pistalek a nacviku
sani ze slamky také tak, Ze budeme facilito-
vat diagondlné-rota¢ni Zvykani. Schopnost
pohybovat jazykem do stran a schop-
nost vyuzit tuto dovednost pfi funkeci
(diagonalné-rota¢ni Zzvykani) podporuje
schopnost retrakce jazyka. Schopnost re-
trakce jazyka je vstupnim predpokladem,
bez kterého nelze ocekavat, Ze snaha o vy-
vozeni hlasek IV. artikula¢niho okrsku
bude uspésna.

Tento terapeuticky cil by navic sekundar-
né ovlivnil i celkovou droven organizace
divky. Pokud se divka nauci zpracovavat
potravu naro¢néj$i na kousdni a zvykani,
omezi se tim mira vyskytu bruxismu a sni-
Zi se tim potfeba sebestimulace (manyro-
vani rukama pred obli¢ejem).

Teprve po dosazeni kritérii spéchu v hie-
rarchii pi$talek a slamek lze zaradit Terapii
stimulability (Miccio et al, 2010) cilenou
na produkci fonému (B, V, CH, K).
Soubézné s cvicenimi ze systému Terapie
ordlni pozice a s nacvikem diagonalné-
-rota¢niho zvykani byla facilitovana pro-
dukce sémantické kategorie mnozstvi
a prospéchovosti a zarazovano bylo také
cviceni na tfidéni predméta dle jejich za-
kladnich vlastnosti pro podporu produkce
ptidavnych jmen.

Diskuze

Nejen hodnoceni déti s neurovyvojovymi
poruchami, ale i hodnoceni vykonti déti
s kombinovanym postizenim klinickymi
logopedy je v Ceské republice mnohdy
zalozeno na hodnoceni symptomi. Tento
pristup vychdzi z faktu, Ze po mnoho let ne-
mél klinicky logoped k dispozici objektivni
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diagnostické nastroje, kterymi by mohl vy-
kony ditéte hodnotit. V poslednich deseti
letech v8ak bylo v odborném tisku predsta-
veno mnoho novych hodnoticich nastrojt.
Pokud takové ndstroje existuji, pfindsi to
klinickym logopedtim fadu vyhod. Jednou
z nich je sjednoceni diagnostickych postu-
pu i vystupt z diagnostiky.

Cilem této prace bylo blize predstavit dvoj-
fazovy diagnosticky postup, ktery je moz-
né vyuzit u déti s kognitivné komunikacni
poruchou na podkladé kombinovaného
télesného a mentalntho postizeni. U déti
s kombinovanym postizenim nemtze kli-
nicky logoped hodnotit pouze komunikaci
ditéte, musi vzhledem k existenci primar-
nich diagnoéz zhodnotit aktualni doved-
nosti ditéte celkové. K tomu tucelu slouzi
diagnostika prvni vyvojové trovné. V je-
jim ramci je tfeba u téchto déti zhodnotit
aktudlni vyvojovou uroven ditéte v oblasti
hrubé a jemné motoriky a intelektu. Pro
klinické logopedy, jiz nemaji fyzioterape-
utické vzdélani, je obvykle naro¢né popsat
objektivné aktualni vyvoj hrubé ¢i jem-
né motoriky déti s télesnym postizenim.
Klasifika¢ni $kdly WHO z mezindrod-
ni Kklasifikace funkce, disability a zdravi
pro hodnoceni jemné a hrubé motoriky
GMFCS a MACS jsou jednodu$e adminis-
trovatelné, prehledné a klinicky logoped je
mize snadno vyuzit. Skala CFCS pro hod-
noceni komunikace pfindsi navic moznost
hodnotit pragmatickou stranku komuni-
kace specifickym zpusobem, jeZ se jevi pro
tyto déti jako velmi vhodny.

V ramci druhého stupné diagnostiky za-
méfené na hodnoceni jednotlivych jazy-
kovych rovin poté muzeme vyuzit fadu
nastrojii ur¢enych pro déti s vyvojovou
poruchou jazyka ¢i vyvojovou poruchou
zvukové stranky fec¢i. Problematickym
se véak muze jevit fakt, Ze mnoho téchto
néstroji obsahuje normy pouze pro déti
mlads$i, nez je vék ditéte, se kterym aktu-
alné pracujeme. Pokud je dité s kombi-
novanym télesnym a mentalnim postize-
nim, které vyuziva mluvenou fe¢, starsi, je
mozné ho také testovat s pouzitim téchto
nastrojl, pokud dané testové normy obsa-
huji percentilova pasma, a vysledek je poté
mozné definovat vzhledem k 50. percenti-
lu déti vyvijejicich se typicky. Pokud v$ak
diagnosticky nastroj nevyuziva pro hod-
noceni percentilova pasma, ale naptiklad
pro hodnoceni vyuziva z skdre, je hod-
noceni naro¢néjsi. Toto skére odpovida
svoji hodnotou vysi smérodatné odchylky.
Vysledek potom musime pocitat pro riz-
nd vékova pasma a vysledek z skore, ktery
se blizi nejvice nule (tedy 50. percentilu),
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poté musime vztahovat k véku, kdy typicky
se vyvijejici dité tohoto vysledku dosahuje.
Vysledné hodnoceni tedy z tohoto ditvodu
nemtze byt nikdy presné, ale jen priblizné.
V ptipadé divky predstavené v této kazu-
istice bylo vysledkem diagnostiky druhé
urovné Kkonstatovani, Ze srozumitelnost
souvislé fe¢i je faktorem, jenz nejvice
ovlivni uspé$nost divky pfi komunikaci
s neznamymi partnery. Na trovni jednotli-
vych slov je vSak srozumitelnost feci divky
vyrazné lepsi, takika nebyla narusena. Pri
klinickém testovani konzistence vypové-
di dosahla divka vysledku 16 %. Takového
vysledku obvykle dosahuji kuptikladu
déti ctyrleté s fonologickou poruchou
konzistentni, jejichz jazykovy vyvoj vsak
neni opozdén. Musime si vSak uvédomit,
ze dana divka realizuje spravné jen 50%
konsonantt, 7 konsonanttl netvori viibec
a po obsahové strance jeji fe¢ odpovida
dvouletému typicky se vyvijejicimu ditéti.

Dle div¢inych vysledk v testu SRT
(Syllabe repetition task) pocitanych pro
vék 3 let bylo skére kompetence z = 0,73,
skére pro enkédovani z = 0,71 a skore
paméti z = -0,99. Divka nechybovala pii
opakovani dvouslabi¢nych slov, u trojsla-
bi¢nych slov byly zachyceny 3 chyby, jez
byly substitu¢niho charakteru, ale nejed-
nalo se o zamény v ramci artikula¢nich
okrsk, avsak zopakovat Ctyislabi¢na slova
pro ni takfka nebylo mozné. Pokud vysled-
ky divky korelujeme s vysledky déti tile-
tych, mizeme pomoci vypoctu celkového
skére vyloucit pritomnost vyvojové ver-
bélni dyspraxie. Jelikoz nejsou k dispozici
vysledky zadné studie, ktera by test SRT

administrovala u déti se stfednim men-
talnim postizenim, mizZeme divéiny vy-
razné obtize pfi opakovani ctyfslabi¢nych
pseudoslov hypoteticky prisoudit obti-
zim ditéte s oslabenou suprasegmentalni
dovednosti transkédovani na podkladé
izolovaného oslabeni exekutivni funkce
paméti (na podkladé primarni diagnozy),
vysledek vak neodpovida specifickym en-
dofenotyptim déti s vyvojovou poruchou
jazyka s komorbidnim vyskytem vyvojové
poruchy zvukové stranky feci, jez maji ty-
picky oslabeno jak skore paméti, tak skore
enkédovani, ale i transkédovani u del$ich
pseudoslov (Vuolo & Goffman, 2018).
Vysledky divky pii opakovani jednotlivych
slov i pseudoslov jsou tedy vzhledem k jeji
aktudlni vyvojové urovni velmi dobré.
Hlasky, které si jiz osvojila, realizuje konzi-
stentné a v testu SRT jeji vykony ovliviiuje
primarné oslabeni paméti, nikoli fonetické
deficity na lingvistické arovni.

Na uarovni jednotlivych slov divka vyuzi-
va priméfeny a kontrolovany pohyb celis-
ti, na urovni souvislé feci jiz Celist fixuje
ve vysoké poloze. Tento typ fixace vyuzi-
vaji déti s niz8i distribuci tonu, u kterych
detekujeme vyrazné oslabeni svalti ovla-
dajicich pohyb Ccelisti. Tato fixace celisti
ve vysoké poloze je tedy primarnim pato-
mechanismem, jenz ovlivni srozumitel-
nost divky pfi souvislé feci. Dané zjisténi
povazujeme za dobry prognosticky faktor.
Srozumitelnost souvislé fe¢i neni ovliv-
néna deficity v oblasti planovani a pro-
gramovani feci, ale prostym oslabenim
svali v orofacidlni oblasti. Zacilime-li
terapii na posileni svalt v orofacidlni
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oblasti a eliminaci této fixace, lze ocekavat
relativné rychlé zlepSeni srozumitelnosti
fe¢i a zlepSeni vykonu v diadochokinezi.
Celistni rehabilita¢ni program navic po-
mahd eliminovat i vyskyt bruxismu.

Pokud neni diagnostika u déti s kombino-
vanym postizenim podrobnd, nelze hierar-
chicky seradit poradi terapeutickych cild.
Terapie u déti s kognitivné komunikac¢ni
poruchou je specifickd v tom, Ze je nutné
stanovit pomérné malé mnozstvi terapeu-
tickych tkold, ty je poté nutné mnohokrat
opakovat az do dosazeni kritérif uspéchu.
Cinnosti je potfeba ¢asto ménit a primére-
né v ramci stejného cile variovat, aby ne-
ztratily pro dité na pritazlivosti, a nedoslo
tudiz ke ztraté motivace.

Zavér

U divky s Kabuki syndromem bylo mozné
vyuzit takika vSech diagnostickych me-
tod, které bychom vyuzili pfi diagnostice
ditéte predskolniho véku s vyvojovou po-
ruchou jazyka ¢i vyvojovou poruchou zvu-
kové stranky reci. Vzhledem k jeji aktudl-
ni vyvojové urovni nebylo mozné vyuzit
test Opakovani vét ani subtest Gramatika
z Diagnostiky jazykového vyvoje (Seidlova
Malkova, G., Smolik, F, 2014) ¢&i hodnotit
vypréavéni.

Diagnostickou i terapeutickou ¢ast naru-
$ovala a omezovala div¢ina tendence ne-
ustale pohybovat rukama, neporozuméni
zadani/¢innosti a tendence klast ulpivavé
otazky spole¢né s pomalej$im psychomo-
torickym tempem. Jinak byla spoluprace
péknd, divka s ochotou plnila vétsinu za-
danych ukola.
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