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Abstrakt

Syndrém Cornelia de Lange je genetic-
ky syndrém s prejavmi v somatickej, ko-
gnitivnej a percep¢nej oblasti. Vyznacuje
sa interindividualnymi rozdielmi medzi
pacientmi s touto diagnézou. Stcastou
naruSenia si poruchy zraku a sluchu,
poruchy spravania a narusenie komuni-
ka¢nych schopnosti. Predlozend kazuisti-
ka prezentuje charakteristiku syndrému
Cornelia de Lange z pohladu klinického
logopéda a do odbornej literatiry pridava
klinicko-logopedické postupy vyuzité pri
terapii narusenych komunikac¢nych schop-
nosti a schopnosti prijmu potravy.

Abstract

Cornelia de Lange Syndrome is a genetic
syndrome with manifestations in the
somatic, cognitive and perceptual areas. It
is characterised by interindividual differ-
ences among patients with this diagnosis.
Impairments include vision and hearing
impairments, behavioural disorders and
impairment of communication skills. The
presented case report presents the charac-
teristics of Cornelia de Lange Syndrome
from the point of view of a clinical Speech
and Language Therapist. It adds to the
professional literature on clinical Speech
Therapy procedures used in the therapy of
impaired communication skills and in the
feeding and swallowing disorder.
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Uvod do problematiky

Cornelia de Lange syndrém (CdLS) je
genetickd vyvojova porucha, ktord je dia-
gnostikovand hned po pérode, casto vsak
len u tych deti, u ktorych su viditelné so-
matické abnormality. V starSej literature
bol tento syndrém oznacovany aj nazvom
Amsterdamsky dwarfizmus (Noé, 1964).
CdLS je vzacny syndrém s roznymi prejav-
mi v somatickej, kognitivnej i v percepénej
oblasti (Boyle et al., 2015a). Za vznikom
CdLS stoji spontdnna genetickd mutacia
pohlavnej bunky (gén NIPBL na chro-
mozéme 5, SMC1A, SMC3 a HDACS8V),
av8ak neustale prebiehaji vyskumy zaobe-
rajuce sa pri¢inou vzniku tohto ochorenia
(Boyle et al., 2015b; Krantz et al, 2001,
2004). Vyskyt je datovany v rovnakom
pomere u muzov i u Zien. Typickym preja-
vom deti je nizka poérodnd hmotnost, spo-
maleny psychomotoricky vyvin, mentélne
postihnutie rozneho stupna, hypertrichdza
(zvy$eny rast ochlpenia na tele), kostné
abnormality. Na tvari st charakteristic-
ké rysy, akymi je husté zrastené obocie,
dlhé mihalnice, nizko posadené usi, $iro-
ko rozlozené malé zuby, kratky zahnuty
nos, tenké pery a usta v tvare polmesiaca.
Castd je i mikrocefalia, gastrointestinalne
problémy v zmysle gastroezofagedlneho
refluxu. Percepcia zraku, sluchu je naru-
$end az v 80% pripadoch (Deardorff et
al,, 1993; Wenger et al,, 2017). K dal$im
symptémom tohto ochorenia patria aj be-
haviordlne problémy orientované na seba
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sebaposkodzovanim a k ostatnych fudom
agresivnym spravanim (Berney et al., 1999;
Hyman et al.,, 2002; Oliver et al., 2008).
Pacienti s touto diagnézou maji rovnaké
symptomy lisiace sa stupfiom naru$enia
a adekvatnej terapii.

Predlozend kazuistika prezentuje kli-
nické symptémy a logopedicka diagnos-
tiku a terapiu u diefata so syndréomom
Cornelia de Lange.

Popis pripadu

Dieta sa narodilo z fyziologickej gravidity
v 36. gestacnom tyzdni, pédrodnd hmotnost
bola 1 660 gramov, placenta bola fibro-
tickd s infarktami, poérod bol indikovany.
Poporodné Apgar skore bolo 9 z 10. Thned
po porode bola zjavna facidlna a somaticka
polystigmatizdcia s mikrognaciou, razste-
pom uvuly, ektroméliou (znetvorenie jed-
nej alebo viacerych koncatin, pripadne ich
nevyvinutie), nezrelym genitalom a prena-
talnou hypotrofiou. Karyotyp bol v norme.
Po narodeni bol suponovany u pacientky
syndrém Cornelia de Lange. Tento vzacny
syndrém bol nasledne verifikovany gene-
tickym vysetrenim. Okrem vys$$ie uvede-
nych znakov ochorenia u pacientky bola
verifikovand bilaterdlna percep¢nd poru-
cha sluchu stredne tazkého stupiia kom-
penzovana naslichacim aparatom, mikro-
kranium a inkontinencia.

Obrdzok 1: Dieta po narodeni

Z neurologického a ortopedického hla-
diska ide o hypertonicky syndrém. Sono
mozgu poukazalo na nezreld gyrifikiciu
a hypoplastické cerebellum. U pacientky
st pritomné deformity hornych koncatin
s primeranou hybnostou pletencov, av§ak
so skratenymi predlaktiami a flek¢nymi
kontraktdrami v laktoch. Pacientka ma
palec na kazdej ruke. Dolné koncatiny su
poznacené deformitami akralne so zvy-
raznenim vlavo, hybnost dolnych konca-
tin je symetricka, so zvySenim tonusom,
chodza je ataktickd, na celom chodid-
le. Neurolégom bola indikovana lie¢ba
Vojtovou metodou.

Z hladiska psychomotorického vy-
voja v hrubej motorike pacientka zacala

samostatne sediet v 4 rokoch, dovtedy stra-
cala rovnovahu v sede. Vo veku 4 rokov
stdle samostatne nechodila. Jemna moto-
rika je v pripade nasej pacientky nehod-
notitelna pre deformity hornych koncéatin.
Sporadicky si pacientka dokazala uchopit
vacsi predmet a vlozZit si ho do ust, pripad-
ne prelozit predmet z miesta na iné miesto.
Hygienické navyky vzhladom na inkonti-
nenciu neboli osvojené a pacientka je plne
plienkovana.

Z Klinicko-logopedického hladiska bola
pacientka v intervencii od 19. mesiaca
zivota. V tomto obdobi dominovala dysfa-
gia, hypersenzitivita v orofacidlnej oblasti,
hypertonus a spasticita jazyka, zavainé
naru$enie percepcie aj v zmysle poruchy
sluchu. Dysfagia sa prejavovala najma
v neschopnosti spracovat potravu v oral-
nej faze pre embryondlny typ prehltania,
salivaciu, neschopnost labialneho uzaveru,
absenciu pohybov Zuvacich svalov, pohy-
bov jazyka, konkrétne jeho lateralizacie
a elevacie. Pacientka konzumovala vylu¢ne
prikrmy pyré konzistencie.

V orofacidlnej oblasti bola pritomna vy-
razna hypersenzitivita. Stcastou klinické-
ho obrazu bol reflux. Intervencia bola o to
narocnejsia, Ze pacientka bola prevazne
v polohe ,,spastického klbka®

V uvedenom case sa logopedicka in-
tervencia zameriavala najmd na prijem
potravy, ktora bola vyrazne narusenad.
Prebiehala orofacidlna stimuldcia, in-
traordlna stimuldcia a termostimuldcia.
Pomocky k vykonaniu tejto stimuldcie boli
najmi logopedické sondy, vatové tycinky,
gaza a logovibra¢né pomocky. Subezne sa
stimulovala percepcia a propriocepcia, ako
i vestibularne vnimanie.

Komunikacia a vokalizacia Uplne ab-
sentovala, vratane vegetativnej vokalizacie,
napriklad pla¢u, ktory bol tichy, nevyrazny
a bez emo¢ného néboja.

Klinicko-logopedicka
diagnostika na zaciatku
nasej intervencie

V case nasej intervencie mala pacientka
6,5 roka. Postava bola drobnejsia, aste-
nickd s mikrokraniom s obvodom hlavy
43,5cm. Pocas obdobia raného a mlad-
$ieho $kolského vyvinu Dominika prog-
redovala najma v oblasti respiracie, ktora
sa stala koordinovana. Svalové napitie sa
s Casti upravilo, a to najmé v oblasti Zuva-
cich svalov a m. orbicularis oris. Cielené
pohyby s jazykom nadalej ostdvaju naru-
$ené. Problematika v oblasti gastrointes-
tindlneho traktu v zmysle refluxu nadalej
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pretrvava, i ked je medikamentézne supli-
movand. V popredi dominovala sympto-
matoldgia organického poskodenia CNS.

Prvokontakt s dietatom bol prob-
lematicky pre lakrimozitu (placlivost)
a vyraznu fixdciu na matku. Po kratkom
¢ase a upokojeni bola moznd spolupraca
s vyraznou asistenciou. Oc¢ny kontakt
nadvézovala pacientka Coraz CastejSie ako
formu ziadosti o ¢innost alebo predmet.
Tvar komunika¢ného partnera sledovala
iba obcas, s kratkym udrzanim. Emocie
(usmev, pla¢) neprejavovala.

Pozornost pacientky bola nekonstant-
nd, ovplyvnend zvySenou unavitelnostou
prezentovanou negativizmom, emocnymi
a behavioralnymi zmenami.

V oblasti pamite je posilnena vizudlna
priestorova pamat a pacientka sa dokdzala
orientovat v priestore. TaktieZ si pamaitala
denné ritualy.

Na zvuky v okoli so sluchovym apa-
ratom reagovala pohybom hlavy, avSak
skor selektivne, s primarnou orientdciou
na zvuky zvierat, melodické rymovacky
a piesne. V ramci sluchového vnimania
pacientka dokézala identifikovat niektoré
zvuky a priradit ich k zdroju. Sluchové
vnimanie: Niektoré zvuky vie identifikovat
a priradit k zdroju.

Boli pritomné tazkosti v porozumeni
v zavislosti, vyberovost reakcif a zaujmov.
Pacientka porozumela jednoduchym, vy-
soko frekventovanym slovam, avsak nebo-
la schopna plnit prikazy. Osobnostne bola
zvyraznena nezrelost pacientky s vyrazny-
mi uzkostnymi stavmi. Celkové vnimanie
bolo fragmentované, pritomné bolo zotr-
vavanie v oblibenych aktivitich. V tom
Case pacientka reagovala na oslovenie tym,
ze spozornela, i ked s latenciou.

V ramci organickej symptomatoldgie
bola pritomna hypersenzitivita na svetlo
a motorické emocie, akymi st najma trha-
vé hybanie ruk. Na zaklade vyssie uvede-
ného s diev¢atkom pocas celého obdobia
systematicky pracoval $pecidlny pedagég
a muzikoterapeut. Absolvovala aj pravidel-
né canisterapie, ako i hydroterapie.

Klinicko-logopedicka terapia
Z hladiska komunikdcie sme v nacviku
zaviedli vyuZivanie obrazkového komu-
nika¢ného systému na Ziadanie predme-
tov, konkrétne redlne fotky, v domacom
prostredi fotky na tablete. Dal§im cielom
bol néacvik gest s pohybom hlavy a ruky
a predmetova komunikdcia.

V ramci prehltania bol realizovany né-
cvik pitia, nacvik kfmenia lyzickou tech-
nikou definitivneho podrdZdenia jazyka,
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nacvik zZuvania a hryzenia. Sucastou bola
Orofacidlna stimuldcia kombindcie tech-
nik Castillo Morales, drahova stimulacia
podla Ruth Lines, prvky synergetickej re-
flexnej terapie a desenzibilizacia.

Intraordlna stimuldcia s posiliiovanim
bukofacidlnej oblasti a masdz jazyka sa
realizovala manudlne a sondami. Pouzita
bola aj termostimuldcia, ako i logovibracia
pouzitim logovibra¢ného pera (Z-Vibe),
ktoré sme prikladali a) priamo na kozu
(tvar) a sliznicu (bukofacidlna oblast)
a jazyk, b) prenesenou vibraciou na vyssie
uvedené oblasti cez logopedickd sondu
alebo lekarsku $pachtlu.

Z hladiska celkovej stimulacie pacient-
ka pozitivne reagovala na hudbu, preto
sme v terapii vyuzili klavir, pri hre na kla-
vesnice klepkala nohou. Zo zvukov upred-
nostnovala vyssie tony.

Pacientka potrebovala casto menit
polohu a podporit ju, aby mohla pouzit
vSetky spdsoby poznavania a kombinovat
vSetky dostupné zmysly s pohybom, napri-
klad koordinovat pohyb nohy so zrakom.

Rediagnostika a hodnotenie
po absolvovani
terapeutického pobytu

Zlepsenie nastalo v celkovom psychomo-
torickom vyvine vratane oralnej motoriky

Pocas intervencii je viac aktivna v pre-
sadzovani si zaujmov. Uprednostiiuje zvu-
kové a pohybové aktivity.

Z hladiska rozvoja dietata vo vsetkych
oblastiach vyvinu a integrédcie do spolo¢-
nosti je pritomnost druhej osoby (asisten-
ta) nutna.

Pacientka na pozdrav tukne rukou
do ruky druhej osoby, niekedy ju doplni
zvukovym prejavom a oénym kontak-
tom. Inicidciou komunika¢ného partnera
je kontakt nadviazany verbdlnou recou
doplnenou o prirodzené gesta, prostred-
nictvom hraciek a karti¢iek s obrazkami.
Obcas sa vyskytne zaujem sledovat ar-
tikulaciu druhej osoby a rukou vnimat
vibracie z tvare. Neverbdlna komunikacia
je vyrazne naruSend pre hypomimiu, vo
vyraze tvare absentuje aj emocia, avSak

matka rozozna bolestivy vyraz. V komuni-
kacii pouziva tukanie lakfom na predmet.
Pouzivanie gest je limitované deformitami
hornych kon¢atin.

Verbdlna produkcia pacientky je mi-
nimélna. Pocas hry vydava emocionalne
ladené neartikulované zvuky. Pocas je-
denia niekedy povie ,mnam‘ V ramci
hodnotenia obsahu reci je zastipené vy-
jadrenie existencie a ¢innost, prevazne je
verbalizovand citoslovcami alebo slovami
z reduplikovanych slabik. Absentuje obsa-
hova kategoria lokacie, lokativnej ¢innosti
a odmietania. Absentuje kombinacia slova
a gesta ako prekurzoru vety. Nie je osvo-
jené ukazovacie gesto. Celkovo pacientka
pouziva malo gest ako nahradu za absen-
tujucu re¢, nespokojnost vyjadruje viac
emociami - platom a vzdorom. Vo vztahu
k veku md zniZeny foneticky repertoar.
Foneticka imitacia je na urovni zvukov
a nespecifickych oralnych hlasok.

Spravne sa hra s niekolkymi hrackami.
Stale vSak pretrvava manipulacnd hra -
otvéranie, zatvaranie a klopkanie. Toleruje
zapojenie druhej osoby do hry. Aktivne
sleduje svoje zaujmy, sleduje zrakom oso-
bu, sama komunikdciu pri hre neiniciuje,
ani neimituje iné osoby. K predmetom
a hra¢kdm sa dostane plazenim a pretaca-
nim sa. Predmety hmatd laktami, prstom
najmi lavej ruky a nohami. Tvérou stldca
gombiky, sleduje zrakom pohyb, prepina
nohami spinace a strieda ¢innosti. V hre
viac reaguje na zrakové a hmatové sti-
muly ako na sluchové a verbalne. Stlaca
tlacidla na mobile bradou. Rozumie hre
na skryvacku.

Pacientka sa stravuje oralne, potravu
spraciva s ndaznakom hryzenia, Zuvanie
je nepritomné, posun bolusu je s predo-
zadnym pohybom jazyka, pije len z fla-
$e s cumlikom so zvdcSenym otvorom.
Protektivne reflexy st stimulabilné, pre-
trvavaju posturdlne reflexy, Morov reflex
je nepritomny. Pri jedeni je tato rutinna
¢innost sprevadzana ¢itanim knihy a rezim
jedenia je ustdleny. Pacientka ma komu-
nikdtor s hlasovym vystupom s otazkou,
¢i chee mlieko. Zatial ho iba mechanicky
stlaca bez porozumenia. Zje vSetko, strava
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je pestra. Ma rada sladké, chlieb s medom
spracuje po kuskoch, keks si odhryzne.
Tekuté casto vypliva, ma problém so
spracovanim polievky, nakolko este stdle
nedokaze prijimat potravu zmie$anej kon-
zistencie. V orofacidlnej oblasti pretrvava
hypersenzitivita aj so salivaciou druhého
stupiia. Predmety vnima ako signaly rutiny
- lyzicka, podbradnik znamena Ze sa ide
jest, flagka — pit.

Potrebu signalizuje recou tela tak, Ze sa
nahyba alebo odvracia telom, pohladom,
placom. Ak chce pif, pozerd sa na pohar.
Rodicia hladaja v spravani zamer (plac¢ bez
priciny).

Obrazok 2, 3: V ¢ase klinicko-logopedickej
intervencie mala pacientka 6,5 roka

Zaver

V predlozenej kazuistike sme opisali pri-
pad pacientky so syndromom Cornelia
de Lange a priebeh klinicko-logopedicke;j
starostlivosti pocas absolvovaného pobytu
v nasom zariadeni. KedZe ide o geneticky
syndrom s nizkym vyskytom, verime, Ze
tato pripadova §tadia prinesie do sloven-
skej a ceskej odbornej spolo¢nosti nové
informacie o klinickom stave, moznos-
tiach diagnostiky a terapie jednotlivych
modalit z hladiska klinicko-logopedickej
intervencie.
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