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Mtij sen o andélech

Nezndmy autor

Mnoho je druhti andéli:
jsou zde ti s rouchy a zlatymi kridly
a pak ti, co primo s ndmi bydlIi,

jinymi zptisoby upoutaji nds.

Tisi jsou tito andelé.

K ¢emu jsou bdsne, zpév, dokonce slova?!
Jak rdd bych si s Tebou, andéle, zatancoval.
Ptivabny tanec? Zvlddnes snad kroky?
VZdyt'i té chiizi ucis se roky.
Neklidné ruce nekresli obrdzky,
nehraji na harfy, nehdzi obldzky.
Andeélské hlasy prozvdni smich.

Usméy, snad véény, zdri jim na tvdrich.

Jakad asi maji tito andélé prdni?
Mit nasi ldsku, péci, nikdy nebyt sami.
Moci se ucit, vyriistat v podpore,

jsou zde, ti andélé, ne nékde nahore.

Meél jsem sen, Ze vSichni andélé
tanci a zpivaji - pro vsechny,
vSichni jim tleskaji.

Vim, Ze se jednou ocitnou v nebi,

v mém snu vsak zpivali u nds - na Zemi.
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Uvod

Tato kniha obsahuje zdkladni informace o Angelmanové
syndromu, které jsme béhem let =ziskali z dostupnych
zahrani¢nich zdrojGi, odbornych vyzkumi a od zahrani¢nich

pacientskych organizaci.

Kniha je urcena laické i odborné verejnosti. Shrnuje dostupné
informace z oblasti genetiky, neurologie, anestezie, logopedie,
specidlni pedagogiky, psychologie a rehabilitace. Cilem je

umoznit ¢tenari nahlédnout do problematiky onemocnéni.

Angelmantiv syndrom (AS) zplsobuje mentalni i fyzické
postizeni. To se projevuje tézkou mentalni retardaci, omezenim
pohybu, absenci feci, epilepsii, poruchami spanku, stereotypnimi
pohyby, zavislosti na péci dospélé osoby. V knize se vénujeme
vSem témto tématim. Cilem neni pouze popsat jednotlivé
problematické oblasti, ale také poskytnout navod jak pracovat na

podpofe a rozvoji schopnosti osob s timto onemocnénim.

Knihu vnimdme jako Zivy dokument, ktery budeme pribézné

dopliiovat a rozsitovat o dalsi ziskané informace.
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Zakladni fakta o AS

Angelmantiv syndrom (AS) byl poprvé popsan v roce 1965 Harry
Angelmanem, pediatrem pracujicim v severni Anglii. Mél ve své
péci tfi déti spodobnymi ptiznaky - vyvojové problémy,
epileptické zachvaty a charakteristické chovani. Byly to velmi
Stastné déti strhavymi pohyby a tendenci mavat rukama prti
vzruSeni. Mély také podobné rysy v obliceji. Harry Angelman
popsal tyto tri déti ve svém c¢lanku pro jeden lékarsky Casopis.
Prvni nazev byl ,Stastna loutka“, v soucasnosti je tato diagnéza

znama jako ,Angelman syndrom*.

Dr. Angelman (1965) komentuje svij objev: ,Je to vice neZ tricet
let, kdy jsem se v rdmci své pediatrické praxe setkal v riizném case
se tremi postizenymi détmi. Mély spoustu postiZzeni a na prvni
pohled to mohlo vypadat, Ze jejich handicap md riizné priciny. Jd
jsem vsak citil, Ze je néco spojuje. V té dobé bylo velmi obtiZné
zjistit pricinu, nebot diagnostické metody byly omezené. Tehdy
jsem nebyl schopen podat védecky diikaz, Ze pricCina postiZeni je
uvsech stejnd. Napsal jsem Cclidnek do védeckého Casopisu
vénovaného mediciné. Na své dovolené v Itdlii jsem si v§iml staré
olejomalby v Muzeu Castelvecchio ve Veroné - na obrdzku byl maly
usmévavy chlapec, ktery si hraje s loutkou. Vtom mé napadlo, Ze
tyto déti charakterizuje tézkd, nemotornd chiize, mdvajici ruce a
tismév, tak jak je tomu u loutek. Proto vznikl ndzev Stastnd

loutka*,
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V Ceské republice se zacal AS diagnostikovat vroce 1997.
Statistiky vyskytu se v kazdé zemi lisi, nejCastéji je uvadén jeden
vyskyt na 10-30 000 osob. V pirepoctu na pocet obyvatel by mélo
byt v nasi zemi priblizné 400 lidi s AS. Ve skutecnosti je jich
evidovano priblizné 50, navic jen v omezené vékové skupiné -
nejstarsi je nyni ve véku 35 let. Nikdo starsi zatim nebyl u nas na
toto onemocnéni diagnostikovan. Urcité mezi nami ziji, ale jsou
bohuzel zatrazeni pod jinou diagndzou, pravdépodobné pod

détskou mozkovou obrnou.

Angelmantiv syndrom nelze vylécit, ale je mozné zmirnit jeho
projevy. Mezi typické znamky patii opozdény psychomotoricky
vyvoj, mentalni retardace, problémy skoordinaci pohybi
arovnovahou, hyperaktivita, poruchy spanku, poruchy
pozornosti, epilepsie a neschopnost mluvit. Osoby s AS maji
typicky usmeévavy vyraz v obliceji, Sirokou opatrnou chizi
ajakékoliv vzruseni vyjadruji mavanim rukama. Jsou velmi
spoleCenské, miluji vodu a jakékoliv svételné nebo zvukové
predmeéty. Jsou zvidavé, proto je zajima déni v okoli a zkoumaji
vSe, co je na dosah. Mentalni retardace je stredné tézka az tézka.
Ze studii vyplyva, Ze osoby s AS dosahuji mentdlIni tirovné do 3 let
véku (Brun Gasca et al.,, 2010). Z tohoto dlivodu nejsou schopny
samostatného zivota a potiebuji neustaly dozor a péci dospélé
osoby. Diky své zvidavosti a lepsSi schopnosti soustredit se ve
vyss$im véku jsou schopny ucit se neustale novym dovednostem
(Clayton-Smith, 2001).

V prenatalnim obdobi se vyviji obvykle normalné, porod
iprvnich 6 mésici Zzivota byva vnormé. PrestoZze se jedna

o genetické onemocnéni, neni odhaleno béZnym testem pri
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odbéru plodové vody. Tato vada neni rozpoznatelna zakladnim
genetickym vySetfenim. Je mozné ji vCas odhalit, ale vySetireni

musi byt na tuto vadu cilené zaméreno.

[ kdyZ se dité v prvnich mésicich zivota vyviji normalné, mohou
se objevit prvni znamky AS. Patifi mezi né problémy s kojenim,
hlasity smich objevujici se jiz velmi brzy, mensi obvod hlavicky
nebo ploché zahlavi. Zpravidla kolem 6. mésice véku se mohou
objevit prvni zndmky opozdéni v psychomotorickém vyvoji.
S pribyvajicim vékem je toto opozdéni vyraznéjSi a stile se
prohlubuje. Zpocatku je vyrazné v oblasti motoriky, je to dano

problémy s koordinaci pohybti a rovnovahou.

Priznaky, které se vyskytuji témer vzdy
(témér u 100 % déti s AS):

= opozdovani psychomotorického vyvoje,

= porucha fteci, Zadné nebo minimalni pouzivani slov,
neverbalni komunikace vysoce prevazuje nad slovni

(verbalni),

= poruchy pohybd, rovnovahy, nejista, tzv. atakticka chiize

nebo tresy koncetin,

= poruchy chovani - zejména zachvaty nekontrolovaného
smichu, vyraz Stésti a spokojenosti ve tvari, grimasovani
radostné nalady, motoricky neklid déti (stadle musi néco
délat, béhat, chytat do rukou), neschopnost udrzet pozornost

i jen malou chvili.
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Priznaky, které se vyskytuji casto
(u vice nez 80 % déti s AS):

pomalejsi rist hlavicky, dispropor¢ni rtst (hlava roste
pomaleji nez ostatni casti téla), dlsledkem je tzv.

mikrocefalie (maly obvod hlavy) kolem 2. roku véku,

epileptické zachvaty - krece zacinaji obvykle pied dosazenim

3. roku vékuy,

abnormalni nélez na EEG (specializované neurologické
vySetfeni - elektroencefalografie, které snima elektrickou
aktivitu mozku), kde se popisuji charakteristické pomalé
hrotnaté viny s velkou amplitudou (patologicky nalez,

u zdravych déti se toto nevyskytuje).

V soucasné dobé byvaji déti diagnostikovany jiz kolem jednoho

roku véku.

vivs

komplikace a osoby s timto syndromem se dozivaji primérného

véku. Béhem dospivani a dospélosti se miize objevit skoliéza a

obezita, oboji vétSinou vdisledku nedostatecného pohybu
(Clayton-Smith, 2001).
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Genetika

Genetickd informace clovéka je uloZzena ve formé DNA
(deoxyribonukleova kyselina) vjadre kazdé buinky. Zakladni
funk¢ni jednotkou DNA je gen, ktery kdduje urcitou funkci,
vétSinou tvorbu bilkovin. Soubor vSech geni kaZzdého zivého
organizmu oznacujeme jako jeho genom. Kazdy gen ridi tvorbu
jednoho polypeptidu (slozita bilkovinna struktura), ale na tvorbé
jednoho funkéné schopného proteinu se mize icastnit vice gend.
Genotyp urcitého jedince znamena jeho genetickou konstituci.
Fenotyp znamena morfologicky, biochemicky nebo funkéni znak,
ktery je projevem genotypu. Alternativni formy genu, které
mohou obsadit to samé misto, nazyvame alely. Kazdy
chromozom ma na daném lokusu (jednom misté) jen jedinou
alelu. Kdyz jsou tyto alely stejné, oznacuje se jedinec pro tento
znak jako homozygot, kdyz jsou alely rozdilné, je jedinec
heterozygotem. Mutace v genu znamena jeho zménu (odchylku

od normy).

Velky pocet lidskych nemoci je podminény geneticky (kazda
dédicna nemoc ma genetickou pricinu, ale ne kazda vrozena
nemoc je dédicnd). Genetické nemoci obvykle délime do 4
skupin, kazda z nich predstavuje rozdilné problémy, co se tyka
pri¢iny, diagnostiky, genetického poradenstvi a mozZnosti

prevence a lé¢by:

Monogenni nemoci jsou zpisobené defektem (mutaci = zménou)

jediného genu. Podle zptlsobu jejich dédi¢nosti rozliSujeme
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autozomalné dominantni, autozomalné recesivni a X-vazané typy

onemocnéni.

Chromozomdlni nemoci nejsou zapricinéné jednoduchou chybou
v genetickém kodu, ale vyvojovym ,chaosem®, kdy cely
chromozom (pripadné jeho ¢ast) je navic nebo naopak chybi, coz

rusi vyvazenost zdédénych informaci.

Multifaktoridlné podminéné nemoci - kombinace vicecetnych
drobnych genetickych odchylek (tzv. geny malého ucinku), které
spolu svlivem zevniho prostredi mohou zapticinit zavaznou
poruchu. Sem patfi vétSina béznych nemoci a Siroké spektrum

vrozenych vyvojovych vad.

Vrozené malformace Ci dysmorfismy jsou znetvoreni (anomalie,
odchylky od fyziologické, bézné normy), které jsou viditelné pri
narozeni. Termin vrozeny neznamenda nutné geneticky

podminény, ale zaroven nevylucuje i vrozenou etiologii.

[ kdyz je vétSina genetickych onemocnéni spiSe ojedinéla, jejich
celkovy vyskyt v nasi populaci je mezi 3 - 4% (tzv. populacni

riziko vzniku jakékoliv genetické nemoci).

Angelmaniiv syndrom byl v literature popsan poprvé v roce 1965
anglickym lékarem doktorem Angelmanem. VSimnul si u 3 svych
pacientt], Ze maji poruchy chiize (nejista chlize), nemluvili, méli
zachvaty smichu (i bez priciny) a epileptické zachvaty. Byli si
napadné podobni. Genetika v 60tych letech minulého stoleti jesté
nebyla na takové urovni jako dnes, takze doktor Angelman
nemohl pri¢inu postizeni odhalit a proto je nepublikoval ve
védecké literature. Ve svych pamétech pak vzpomina, Ze béhem

dovolené v Italii navstivil muzeum vytvarného uméni ve Verong,
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kde jej zaujal namalovany obraz usmévavého chlapce
s panenkou, ktery mél ve tvari Stastny vyraz, silné pripominajici
jeho 3 pacienty. Proto tyto déti nazval ,happy puppet” (Stastné
panenky). Vsoucasnosti se uzivd i terminu ,Angel child",
andélské dité. Pozorujeme-li dité s Angelmanovym syndromem
(AS), opravdu nam S$tastnou loutku pripomina. Dité trhavé mava
rukama, usmiva se, nékdy se sméje nahlas, mnohdy vypada, jako
by se samo témito pohyby lechtalo, pti své hie je velice radostné
a Stastné. Také nazev Andélské dité je na misté, a to nejen, Ze je
dité rozesmaté a ptlisobi Stastné, ale ma svétlejsi barvu vlasi, oci,
pleti néz jeho rodice, lisi se vizazi i projevem.

Angelmantiv syndrom (AS) je vzacné geneticky podminéné
postizeni. Patfi mezi mikrodelecni syndromy a Ize jej
diagnostikovat analyzou DNA zkrve. Mikrodele¢ni syndromy

jsou zptsobeny chybénim malych chromozomalnich tsekd.

Geneticka vada se projevuje jako delece (chybénim) useku
15q11-q13 na materndlnim 15. chromozomu (od matky), nebo
uniparentalni disomie (chybi materidl od matky, misto ni je

zdvojeni genetického materidlu otcovského chromozomu).

- Priblizné u70% pripadd je zjistitelna delece nebo
uniparentalni disomie.

- 5-7% ma pritomnu mutaci (zménu, abnormalitu) tzv.
UBE3A genu. Pokud dité zdédi mutaci od matky,
onemocni timto syndromem. Od otce onemocnéni nelze
zdédit. Vnékterych rodindch stouto mutaci se
onemocnéni mize vyskytovat u vice clent rodiny.

- Priblizné 15 % déti s AS nema genetickou poruchu.
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- 4-6 % ma jiny typ genetického defektu.
Poznani presné genetické priciny AS je velice dulezité a
prospésné zejména pro prenatdlni diagnostiku (diagnostika

nemoci uz u plodu) a pro genetické poradenstvi v rodiné.

Presny vyskyt jedinci s Angelmanovym syndromem je zatim
nezndmy, jako priméreny se jevi odhad 1 jedinec s
Angelmanovym syndromem na 10 000 az 30 000 narozenych
déti (mnoho jedinci je dosud nediagnostikovanych, skryvaji se
za popisné diagn6zy mentalni retardace, tézké epilepsie, poruch
psychomotorického vyvoje, détskou mozkovou obrnu, autismus,
atd.). Pro srovnani vyskyt Downova syndromu se uvadi mezi 1 :
500 az 1000. Angelmaniiv syndrom se objevuje stejné jak u
chlapci, tak i divek. V Ceské republice je zatim diagnostikovano

nékolik desitek déti s AS, centralni registr nemoci neexistuje.

Obvykle neni rozpoznatelny pfi narozeni ani vraném détstvi,
pokud se neobjevi nespecifické vyvojové problémy. Rodice casto
byvaji prvni, kdo vyslovi podezieni na Angelmaniv syndrom
(AS), kdyz se néco o této nemoci doCtou nebo zachyti na
internetu, nebo jsou stakovymi détmi v kontaktu. Diive se AS
diagnostikovalo mezi 3-7 lety, v soucasnosti jiz kolem 1 roku. Pro
zlepSeni diagnostiky tohoto syndromu jsou stanoveny urcité
vyvojové a Kklinické nalezy, typické pro AS, nemusi vSak byt

vSechny piitomné u jednoho ditéte (kazdé dité je unikatni).
Patfi sem:

* normdalni prenatdlni a perinatalni anamnéza, normaln{
obvod hlavicky pti narozeni,
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* opozdovani psychomotorického vyvoje evidentné mezi 6.
- 12. mésicem véku,

* zpomaleni, ale ne uplné zastaveni (nebo regres)
psychomotorického vyvoje,

* normalni metabolické, hematologické a biochemické
laboratorni testy,

* normalni nalez na MRI (magnetickad rezonance nebo CT
vySetfeni mozku), maximalné miize byt pritomna lehka
kortikalni atrofie (Ubytek mozkové kiiry) nebo porucha
myelinizace (dozravani nervovych a motorickych funkcf).

Angelmanilv syndrom nelze zachytit tzv. 1. trimestrdlnim
screeningem u téhotné Zeny. Prvotrimestralni celoplos$ni
screening (odbér krve a ultrazvukové vySetieni provadéné od 9.
- 12. tydne téhotenstvi) je metodika zameéfend na jina
(v populaci nejcastéjsi) geneticka onemocnéni (Downlv
syndrom, Edwardsiiv syndrom, Pataliv syndrom a jiné velké
chromozomalni zmény). Pokud ma zdrava téhotna maminka
obavy, Ze by se ji mohlo narodit dité s Angelmanovym
syndromem, miiZze se obratit na nejblizsi oddéleni lékarské

genetiky, kde ji bude poskytnuta geneticka konzultace.

Prenatalni diagnostiku AS Ize poskytnout kazdé mamince, kde je
podezieni, Ze by mohlo jeji ocekavané dité onemocnét
Angelmanovym syndromem (rodinnd zatéz). Mezi 15. - 20.
tydnem téhotenstvi se provadi vysSetreni plodové vody
(amniocentéza), kdy se jemnym vpichem pod ultrazvukovou
kontrolou (vySetreni provadi specialista gynekolog - porodnik)
odebere vzorek plodové vody kcilenému molekuldrné -
genetickému vysettreni (hledd presné popisované zmény na 15.

chromozomu). V pripadé pozitivniho vysledku se pak téhotna
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maminka svobodné nejpozdéji do 24. tydne rozhodne o ukonceni

¢i pokracovani gravidity.

Déti s podezienim na AS ke genetikovi odesle vétSinou neurolog,

logoped, psycholog nebo obvodni détsky lékar, pokud se u ditéte

vyskytnou nékteré z nize uvedenych priznakd (vétSinou si je

v§imnou a upozorni na né sami rodic¢e). Moderni medicina

rozliSuje pacienty s Angelmanovym syndromem podle priznakd,

které jsou variabilni (nékteré se mohou vyskytovat, jiné nemusi).

Priznaky, které se vyskytuji témér vzdy - u 100 % déti s AS:

opozdovani psychomotorického vyvoje,

porucha reci, zadné nebo minimalni pouzivani slov,
neverbalni komunikace vysoce prevazuje nad slovni
(verbalni),

poruchy pohybti, rovnovahy, nejista, tzv. atakticka chtize
/nebo tresy koncetin/,

poruchy chovani - zejména zachvaty nekontrolovaného
smichu, vyraz stésti a spokojenosti ve tvari, grimasovani
radostné nalady, motoricky neklid déti (stale musi néco
délat, béhat, chytat do rukou), neschopnost udrzet
pozornost i jen malou chvili.

Priznaky, které se vyskytuji Casto (u vice nez 80 % déti s AS ):

pomalejsi rist hlavicky, dispropor¢ni rist (hlava roste
pomaleji nez ostatni ¢asti télicka), cehoz disledkem je
tzv. mikrocefalie (maly obvod hlavy) kolem 2. roku véku
epileptické zachvaty - krece, zacinaji obvykle pred
dosazenim 3. roku véku

abnormalni nalez na EEG (specializované neurologické
vysetifeni - elektroencefalografie, vySettfeni, které snima



|18

elektrickou aktivitu mozku), kde se popisuji
charakteristické pomalé hrotnaté viny s velkou
amplitudou (patologicky nalez, u zdravych déti se toto
nevyskytuje)

Doprovodné priznaky (variabilni projevy, lze je popsat u 20 - 80

% déti s Angelmanovym syndromem):

strabismus (8ilhani)

hypopigmentace kiize a o¢i (svétlé vlasky, oboc¢i, modra
barva oci, svétla kiize)

poruchy piti a polykani (nedostatecny saci reflex u
novorozence a kojence)

hyperreflexie Slachovych reflexi (pozna neurolog pri
vySetreni)

problémy s krmenim béhem détstvi

prominence (vystupuje dopiedu) dolni Celisti

volna (svéSena) ramena a ruce klimbajici podél téla
béhem chtze

zvySena citlivost na teplo

poruchy utvareni zubt

poruchy spanku (Castd tzv. inverze spanku, béhem dne
déti pospavaji a v noci jsou Cilé a plné aktivity)

fascinace vodou (libi se jim S$plouchani, koupani,
prelévani vody)

excesivni chovani (i vybuchy vzteku, zlosti na nepatrny
podnét)

oplosténi zahlavi (i kdyz rodice poctivé dité polohuji).

Genetik provede pohovor s rodinou, probere dosavadni vysledky

a vyvoj ditéte, klinicky vySetii dité, provede tzv. rodokmenové

Setfeni rodiny a na zavér se provede odbér krve ditéte (vySetreni
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karyotypu a specialni vySetteni krevniho vzorku na molekularné
- genetickou analyzu - urceni zmén, mutaci na 15. chromozomu).
S odstupem 4 - 8 tydnd se rodina pozve znovu ke genetické
konzultaci a sdéli se ji Setrné vysledek genetické analyzy (potvrdi
nebo vyvrati diagnézu Angelmanova syndromu). Pak se provadi
odbér krve u rodicd scilem zjistit dédicnost onemocnéni
(zejména jde -li o mutaci de novo nebo o mutaci prenesenou od
matky). Je to stézejni pro dalsi prenatalni diagnostiku (dalsi
planované dité v rodiné, kde se jiz narodilo dité s Angelmanovym
syndromem). Genetickd konzultace i vSechna vySetfeni jsou
dobrovolna, provadi se svyslovnym souhlasem vsSech Ccleni
rodiny (za dité rozhoduji rodice), protoze jde o velice intimni a
citlivou celozivotni zaleZzitost. Genetickd superkonzilidrni péce
pak se souhlasem rodi¢t pokracuje v pravidelnych 1 - 2letych

intervalech.

Angelmantiv syndrom je genetické onemocnéni - je zapri¢inéno
zménou (mutaci) genu na 15. chromozomu, ktera vznikla uz na
pocatku vyvoje plodu a ,postiZzeny” jedinec si ji proto nese po
cely zivot - jde o neménny stav. Neexistuje kauzalni (lécba
pri¢iny) terapie tohoto syndromu, lze léc¢it jen priznaky
(projevy), jedna se tedy o symptomatickou 1écbu. Péce o déti s AS
musi byt komplexni. Zahrnuje neurologickou péci (lécba
antiepileptiky k zabranéni epileptickych zachvatl, zklidiujici
terapie k omezeni hypereaktivity déti), rehabilitaci, intervenci

psychologd, specialni pedagogiky, logopedie.

Pokud se genetickym testovanim zjisti, Ze rodiCe jsou zdravi a
nejsou prenaseci mutace genu na 15. chromozomu (zejména

matka), pak se u nemocného ditéte jedna o tzv. de novo mutaci -
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ta vznikne z nezndmych pric¢in béhem casné faze vyvoje zarodku
(je to genetické onemocnéni, ale nema zdédénou pricinu).
V takovém pripadé je riziko opakovani pro dalsi planované dité
jen asi 1 %. Kuklidnéni rodi¢t vSak lze provést prenatalni
diagnostiku u kazdého vyvijejictho se plodu (amniocentézou,
odbérem plodové vody - viz vySe). V ostatnich pripadech se
riziko 1i$i podle specifického genetického nalezu mutace u ditéte
nékterych pripadech muze byt riziko opakovani az 50 - 100%)

béhem konzultace v genetické ambulanci.

Déti sAS se dozivaji normalntho véku, nejstars$i clovék
s Angelmanovym syndromem ma kolem 70 let. Vyvoj schopnosti
a dovednosti zalezi na typu genetického postizeni. Ukazalo se, Ze
napf. u jedincli s uniparentdlni disomii (zdédény jsou dva
otcovské 15, chybi matc¢in 15), nebyva postizeni ve vSech
oblastech tak tézké, jako u téch, kde byla zjisténa rozsahla delece.
V minulosti byly déti sAS nejvice ohrozeny epileptickymi
zachvaty a jejich navazujicimi komplikacemi, moderni medicina
vSak skytad vynikajici 1é¢ebné moznosti zachvatovitych stavd, a
tak poskytuje i preventivni 1écbu (spolu srezimovymi
opatfenimi predchdzi vzniku zachvatl). NejzavaznéjSim
handicapem déti s AS je jejich mentalni retardace. Kdyz vsak tyto
déti citi jistotu a oporu svych nejblizsich, maji dostatek
stimulace, a spravny lécebny pristup, dostavuji se neustalé

pokroky ve vyvoji.
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Neurologie

Angelmantv syndrom je zarfazen mezi neurovyvojova
onemocnéni. Jejich pri¢inou jsou jak postizeni razného
charakteru v casnych stadiich vyvoje mozku, tak genetické
poruchy. Vdisledku toho dochazi kovlivnéni celkového

neuropsychického vyvoje ditéte s dopadem do dospélosti.

V prevazujicim procentu pripadu maji détsti pacienti normalni
prenatalni i perinatalni anamnézu (rizikové faktory nezjistime) a
rodi se bez stigmatizace (ndpadnosti) s normalnim obvodem

hlavy.

To, co privadi rodice do ambulance détského neurologa, je
zpravidla opozdéni psychomotorického vyvoje, poruchy spanku

nebo epileptické zachvaty.

Opozdéni psychomotorického vyvoje, tzv. psychomotoricka
retardace, se zaCind projevovat az mezi 6. - 12. mésicem véku
a déale se prohlubuje. K regresu vsak nedochazi. Casto je pro
rodice rovnéz zneklidiiujici a vycCerpavajici sniZzena potieba
spanku u jejich ditéte nebo zpozdéné usinani do noc¢nich hodin,
naruSeny az prevraceny spankovy biorytmus nebo rlzné
poruchy noc¢niho spanku vSsirSim slova smyslu. Nutno
podotknout, Ze nekvalitni spanek ovliviiuje negativné prospivani
i denni aktivitu ditéte. Mnohdy zachytime prvni signaly této

problematiky jiz v ¢asném kojeneckém udobi.
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Ackoliv se klasicky klinicky obraz vyhranuje v pribéhu détstvi,
podezieni na Angelmaniv syndrom muZeme vyslovit s prvnimi
projevy opozdéni psychomotorického vyvoje pri znalostech a
zkuSenostech dané problematiky. Definitivni urceni diagnoézy se
opira o klinicka a paraklinicka vySetreni na irovni multioborové

spoluprace, zejména s genetickym pracovistém.

Z molekuldrné genetického hlediska se jedna v 65 - 75% pripadi o
ztratu (deleci) materndlniho genetického materidlu v oblasti
15q11-q13 nebo o poruchu exprese danych genl ve zminéné
oblasti maternalniho plivodu. Vzacnéji asi ve 2 - 5 % pripadi
byla nalezena uniparentdlni disomie (dvé identické kopie
otcovského 15. chromozomu, event. kopie oblasti 15q11-q13)
nebo je imprintingova chyba. Stejné procento tvofi mutace
vgenu pro ubiquitin-protein lipazu 3A (UBE3A) na 15.
chromozomu. Ve 20 % pripadi neni Zadna geneticka
abnormalita zjisténa. U prevazné vétSiny déti s Angelmanovym

syndromem se jednd o mutace de novo (nové vzniklé).

Vedle Kklinického neurologického a genetického vySetreni
probiha Siroky laboratorni screening - vySetfeni hematologické,
biochemické, virologické, vySetfeni zamérené na poruchy
metabolismu aj. Vysledky jsou zpravidla v normé. Laboratorni
vySetieni jsou doplnéna zobrazovacimi metodikami k vylouceni
pripadné strukturdlni abnormity centralniho nervového

systému.
BéZné se provadéji CT (pocitacové tomografie) nebo na MR
(magnetickd rezonance) mozku. Tato vySetfeni vyzaduji

spolupraci, kterou nemtizeme u détskych pacientli a zejména
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mentalné retardovanych ocekavat, proto jsou provadéna

v celkové anestezii.

Angelmantiv syndrom nebyva bézné provazen strukturalnimi
zménami centralniho nervového systému, i kdyz v nékterych
pripadech nachazime atrofii mozku (Ubytek mozkové tkaneg)

nebo dysmyelinizacni zmény (zmény v bilé hmoté mozku).

Z Kklinického pohledu je onemocnéni charakterizované jak
fenotypové tak neurologickymi priznaky. Pri vySetreni v 80 %
pripadd byva mikrocefalie (mala hlava) a nejCastéji je sdruzena
s brachycefalii (napadné plochym zahlavim), dale typicky oblicej
s Sirokymi pootevirenymi Usty s ¢astym plazenim vétsiho jazyka,
se zvySenym slinénim do pozdniho véku. N4padné jsou také

ridké zuby.

Charakteristickym znakem je Stastny usmévavy vyraz oblicCeje,
pro ktery byva Angelmantliv syndrom mimo jiné také nazyvan
syndrom ,Stastné loutky“ (happy puppet). Se zranim ditéte
k dokresleni celkového obrazu ptibyva previsla $picka nosu a
napadnéjsi predsunuti brady. Casté jsou stereotypni pohyby tsty
(ordlni automatismy, pomlaskavani apod.), S$ilhani, rozvoj
skoliosy. Na kilizi mohou byt oblasti hypopigmentaci (Ubytek

pigmentu) v riizném rozsahu a velikosti.

Diagnosticka kritéria (ve 100 %) tvori neurologické priznaky -
opozdény psychomotoricky vyvoj s vyraznou psychomotorickou
retardaci a poruchou vyvoje Fe¢i. Re¢ se obvykle nerozvine a
komunikace probiha neartikulované, posunky, v nejlepSim
pripadé vjednoduchych slovech. Dalsim priznakem je

mozeckovy syndrom se sniZenym svalovym napétim a vys$Simi
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reflexy, s typickou chiizi tzv. loutky (dité drzi horni koncetiny
pokrcené v lokti a zapésti pred trupem, pokrcena jsou rovnéz
kolena, chiize je neobratna o rozsifené bazi). V chovani dominuje
neadekvatni smich, mnohdy provazeny autistickymi projevy -
stereotypiemi (uhybavy pohled o¢i nebo letma fixace pohledem,
tleskani, trepani rukama, stereotypni ¢innosti s predméty z okoli
- napriklad provazek, bez Kkonstruktivni hry shrackami,

stavebnicemi apod.).

Pred 2. rokem véku obvykle dochazi krozvoji epileptického
onemocnéni. Epilepsie je nemoc, jejiz pricina spociva v narusené
funkci mozkovych nervovych bunék a epilepticky zachvat je pak
disledkem rychle po sobé nasledujicich vybojt téchto nervovych
bunék. Na vzniku epilepsie se podili fada pricin, které zpiisobuji
abnormalni chovani nervovych bunék. MiuZeme napf. uvést
poruchy vyvoje mozku v dlsledku chromozomalnich poruch,
anomalii, zanétlivé komplikace v pribéhu téhotenstvi, poranéni

mozku zhmozdénim, krvacenim, infekcemi apod.

Ze zkuSenosti vime, Ze zachvat miiZe nastoupit nepredvidané.
Nékdy v koincidenci hore¢natého onemocnéni, nékdy z télesného
nebo psychického pretiZeni, ptri nedostatku spanku. U citlivych
jedinci mize byt spoustécim momentem drazdéni intenzivnim

nebo blikajicim svétlem a nékterymi zvuky.

Zachvaty jsou rtzného typu a podle staré terminologie se délily
na zachvaty malé (petit mal) a velké (grand mal). Dle nové
mezinarodni klasifikace se déli na zachvaty fokalni (parcialni) a

zachvaty generalizované.
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Zdchvaty se mohou ménit a vyvijet v zdvislosti na véku, hovorime o
vékové vyvojové vdzanych epilepsiich. Naptiklad v kojeneckém
véku se mohou vyskytovat tzv. bleskové kieCe charakterizované
zaSkubem celého téla. Dale se mlUZzeme setkat s tim, Ze v pribéhu
jednoho zachvatu se plvodné fokadlni zachvat méni

v generalizovany.

Zdchvaty fokdlni jsou ty, které maji projevy loziskové (napf.
zaskuby jedné koncetiny, jedné strany téla bez poruchy védomi)
a zachvaty fokdlni komplexni jsou psychomotorické s poruchou
védomi - déti napriklad bezdivodné polykaji, pobihaji po
mistnosti, vykonavaji bezucelné pohyby apod. Mezi nejcastéjsi
zachvaty fokalni v détském véku patii tzv. rolandickd epilepsie.
Miuze se vyskytnout mezi 3. - 12. rokem véku a zpravidla béhem
spanku. Dité se probudi, ma brnéni v oblasti Ust nebo jedné
poloviny obliceje, pripadné zaskuby koutku ust nebo tvare,

slinéni, nemuZe mluvit.

Mezi nejcastéjsi zdchvaty generalizované v détském véku patii
tzv. absence (v odborné terminologii nazyvané pyknolepsie).
Zachvat je charakterizovan kratkou ztratou védomi (absenci) po
dobu nékolika sekund, dité zpravidla prerusi ¢innost, zarazi se,
zahledi, vypada zasnéné, nekomunikuje. Tyto zachvaty mnohdy
v poc¢atku unikaji pozornosti. Jiny typ mizZe byt provazen
mrkanim, nékdy i tzv. zachvaty atonickymi - spoklesem
svalového napéti (pokles hlavy, poklesnuti v kolenou) a ndhlym

padem s nebezpelim poranéni.

O epilepsii se zachvaty generalizovanymi tzv. grand mal

hovorime tehdy, jestlize dité bez varovného signalu upadne do
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bezvédomi na zem, Casty je vykrik, stoCeni oci v sloup, télo se
napne do tzv. tonické kreCe, potom nasleduji zaskuby na
koncetinach a v obliceji - klonického charakteru. Proto se také
tento typ nazyva zdchvat tonicko - klonicky. Na vrcholu zachvatu
dochazi ke slinéni, promodrani obliceje, po 1 - 3 minutach nékdy
i kpomoceni, pokaleni. Na pocatku zachvatu mize dojit
k pokousani jazyka, vnitfni strany dutiny ustni. Po zachvatu je
dité unavené, zpravidla usina. Nékdy muze zachvat postihnout
jen polovinu téla se stejnostrannymi koncetinami. Nékteré deéti
mohou byt pred blizicim se zachvatem podrazdéné, maji tzv.

auru (predzveést).

Epileptické zachvaty se mohou opakovat v kratkych intervalech.
Pokud pacient mezi dvéma zachvaty nabude védomi, hovoii se o
sérii zdchvatii a pokud trva jednotlivy zachvat déle nez 15 minut
nebo pokud pacient mezi zachvaty nenabude védomi hovofi se o
epileptickém statu a vyzaduje akutni prijeti na lazko détské
neurologie nebo na jednotku intenzivni péce. Z hlediska diagnozy
a lécby je nutné urcit druh epilepsie, poznat epilepticky zachvat.
Vhodné je rodi¢i zachytit zachvat na video. Jednotlivé druhy
epilepsii maji odliSnou pricinu, pribeéh, 1écbu i prognozu.

U Angelmanova syndromu jsou epileptické zachvaty zpravidla
obtiznéji  1écebné  ovlivnitelné, nékdy nestaci jeden
protizachvatovy preparat (tzv. monoterapie) a musime

pristoupit ke kombinované 1écbé.

Pro diagnostiku slouzi EEG vySetieni (elektroencefalogram) -
snimani elektrické aktivity mozku, jedna se o 20 - 30ti minutovy

zaznam. Pro lepSi objektivizaci klinického stavu zachvatu
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v korelaci s EEG zaznamem mame moznost celodenni a celono¢ni
video-EEG monitorace (s moznou pritomnosti rodice po celou
dobu). Pro Angelmaniiv syndrom je charakteristicky jisty EEG
nalez kontinualnich vysokovoltaznich vyboji z theta az delta
pasma nekonstantné provazenych hrotovou aktivitou a vyboji
hrot vlna 2-3 Hz.

Vime, Ze zachvaty se mohou vyskytovat a také zhorSovat
individualné v zavislosti na zméné reZimu a prostredi, pri
emocionalni nestabilité, teploté, psychické a fyzické zatézi.
K dekompenzaci dochazi v priibéhu virového, zanétlivého nebo
hore¢natého onemocnéni, pri drazech hlavy. Kzachvatim
dochazi prinaruSeni usinani a k porucham spanku pti ¢asovém
posunu (napi. na letni a zimni cas). NaruSeni spanku rovnéz
prispiva k zachvatové dekompenzaci, k nepriznivému

rozpoloZeni ditéte.

Vramci 1écby se vyuziva multioborovy komplexni pristup na
urovni kombinované péce nefarmakologické s farmakologickou.
U kazdého ditéte je nutny individualni pristup. Metody prace
s ditétem jsou prizpisobeny jeho mentilnimu véku a
neurologickym a jinym pridruzenym deficitim. Nutna je uzka
spoluprace srodinou, navazani kontaktu se socialnim
pracovnikem a se svépomocnymi organizacemi. DileZita je role
psychologa - psychoterapeuta v prijeti diagnézy rodinou,
v diagnostice mentalniho postizeni, vnacviku relaxa¢nich
technik ke zmirnéni tzkosti a v prevenci afektivnich zachvatd.
Role vychovnych a vzdélavacich instituci se specidlnimi
pedagogy ve vytvoreni specialnich programii pro dité,

zamérenych na rozvijeni jeho dovednosti, jeho fyzické aktivity
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(podporujici snizeni pripadné agresivity), zarazeni ditéte do

prijatelného kolektivu vrstevnikd.

Ve velkém procentu pripadd je mentdlni retardace natolik
zavazna, ze déti nezvladaji své hygienické potreby a
sebeobsluznost. Jsou plné a celozivotné odkazani na pomoc
druhého.

Uloha l1ékaie spoéiva v piredchazeni viech moZnych zdravotnich
komplikaci a v zavedeni adekvatni 1é¢by dle zdravotniho stavu
pacienta spolu s rezimovymi opatifenimi. Neurolog rozhoduje a
nastavuje adekvatni protizachvatovou medikaci. V soucasné
dobé mame kdispozici fadu modernich antiepileptik - 1éki
Setrnych k détskému organismu. Léky maji za ukol sniZit
nepriznivou aktivitu nervovych bunék a umoznit normalni

¢innost mozku.

Univerzalni 1€k, zamezujici vznik zachvatl u vSech pacientd, vSak
neexistuje. Mnohdy je kontrola zachvatl slozitd a nevystacime
s jednim preparatem v tzv. monoterapii a pristupujeme k1écbé
kombinované vice preparaty. Protizachvatové 1éky je treba brat
nékolik let, v mnoha pripadech celozivotné. Dulezité je jejich
pravidelné podavani. Nahlé vysazeni 1éki mtlize navodit Zivotné

nebezpecné situace (kiece).

O generalizovaném zachvatu tzv. grand-mal vime, Ze zpravidla
ustavd do 3 minut. Presto situaci nesmime nikdy podcenit.
V pripadé vyskytu prvniho zachvatu v zivoté ditéte je vzdy nutné

privolani 1ékare, ktery rozhodne o dalSim postupu.

Vsituaci, kdy zachvat trva déle nez obvykle (déle nez 3 - 5

minut), musi byt dité uloZzeno tak, aby se neporanilo (odstranit
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z jeho okoli nebezpecné predmeéty), jestlize slini, je nutno otocit
hlavu ke strané, aby nedoslo ke vdechnuti slin. Nékdy dochazi po
zachvatu ke zvraceni, tedy pozor na vdechnuti zvratkd. Je nutno
otocCit nejen hlavu na stranu, ale i celé télo do tzv. stabilizované
polohy na boku (nikdy vSak nepouzivat nasili). Po zachvatu je
dité ochablé, spavé, usind. Nechame je vklidu a budeme mu

nablizku.

V ptipadé, Ze jsou rodi¢e vybaveni diazepinovym preparatem
s moznosti aplikace klysmatu - suspense do konecniku, podaji
dle instrukce lékare tuto davku. Pokud neskon¢i zachvat po 2

minutach a je nebezpeci jeho opakovani, musi byt privolan 1ékar.

Diazepinovy preparat v tabletové formé rovnéz podavame u déti
s epilepsii v pripadé nachlazeni, teplot a jiné stresové zatéze
s cilem sniZeni ptipadné zachvatové pohotovosti. Rodice jsou
lékarem podrobné informovani a instruovani. Pfi zachvatové
dekompenzaci je samoziejmosti prijeti ditéte na lizkovou cast
kliniky détské neurologie nebo dle zavaznosti na jednotku
intenzivni péce.

Jak jiz bylo zminéno, soucasti komplexni léc¢by jsou dilezita
rezimova opatfeni. Jednim znich je nepretéZovani ditéte
nevhodnymi sportovnimi ¢innostmi, chranit je drazu, koupani
jediné s plovacim vestou a pod dozorem dospélého, sledovani
televize ne prili§ dlouho (nemélo by ptekrocit 1,5 hodiny denné),
nenechat sedét dité v priliSné blizkosti televizni obrazovky.
V mistnosti by mél byt i jiny svételny zdroj ke zmirnéni
svételného kontrastu obrazovky, ve zvlastnich pripadech dat

ditéti tmavé bryle.
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Soucasti rezimu je dbat na pravidelny spankovy biorytmus.
V ptipadé€ naruSeni spanku po vySetreni (nejlépe no¢niho video
EEG zaznamu a urceni hypnogramu - struktury spankovych
stadif) v indikovanych ptipadech podavame na pirechodnou dobu
medikamenty knavedeni spanku a ovlivnéni jeho kvality.

Existuje $kala preparati, mimo jiné i hormon melatonin.

Hloubka mentalni retardace, kontrola nad epileptickymi
zachvaty a pridruzené deficity ovliviiuji jak prognézu tak
spolupraci pri edukacnich programech, rehabilitaci, logopedii
apod. V pripadé sebeposkozovani, tézkych afektivnich rozladach
aemocni labilité akcentované pubertalnim a adolescentnim

udobim je vhodna pomoc détského psychiatra.

Angelmantiv syndrom je celozivotnim postiZenim. Pacienti
s timto syndromem bez rozdilu véku vyzaduji pomoc nas vSech.
Vyuzijme dostupnych prostredki, metod a komunikace s nimi,
vytvorme pro né specialni programy. Ony se nam odvdéci

bezelstnym tismévem s radosti a véfte, Ze nas i mnohé nauci.
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Chovani

Mezi typické znaky chovani osob s Angelmanovym syndromem
patri Casty smich, Stastnd nalada, mavani a tleskdni rukama,
stereotypni chovani, vyrazné prosocialni naladéni. Studie uvadeéji
jako typické chovani jedinci s AS veselou naladu, fascinaci
vodou, vznétlivou osobnost a hyperaktivitu (Zori et al, 1992;
Clayton-Smith, 1993; Williams et al., 1995; Pelc et al., 2008).

Casty tismév a smich jsou Kkli¢ovou charakteristikou projevu
chovani jedinci s AS (Horsler & Oliver, 2006; Oliver et al., 2007).
Vysledky studie Adams et al. (2015) ukazuji, Ze uUsmév
a frekvence smichu se s vékem u jedinct s AS snizuje, ale pouze

za podminek plné socialni interakce.

Casta je hyperaktivita (Zori et al., 1992; Buntinx et al., 1995;
Artigas-Pallarés et al., 2005). Pacienti s AS jsou snadno vznétlivi.
Philippart a Minassian (2005) popisuji hyperaktivitu spise jako
bujarost ¢i nadmérnou veselost. Mira hyperaktivity se zda byt
nepfimo umérna véku (Buntinx et al, 1995; Clarke & Marston,
2000).

Déti Casto vykazuji vizudlni zaujatost lesklymi povrchy (napf.
okna, zrcadla), okraji/hranami predmétd, tocicimi se predméty
(napf. vétraky, kola). Mnoho autort také zminuje fascinaci vodou.
Clarke a Marston (2000) uvadi tuto fascinaci az u 68 % jedincti a
Artigas-Pallarés et al. (2005) az u 90 % jedincl. Soucasna
diagnostickd kritéria zahrnuji fascinaci vodou a fascinaci

zmackanymi/vrascitymi objekty (Williams et al., 2006).



| 32

Dal$im charakteristickym znakem je zvySené socialni naladéni
(Mount et al., 2011) a kratka pozornost (Walz & Benson, 2002).

Didden et al. (2006) zjistovali ve studii pomoci dotaznikl zaliby
105 jedinci s AS ve véku 14-15 let. Byly hodnoceny zaliby
v nejriznéjSich oblastech rozdélenych do nékolika kategorii
(napf. hmatatelné vjemy, senzorické vjemy, ochutnavani jidel
atd.). Aktivity a senzorické vjemy byly obecné vice preferovany
pred jidlem, pitim a hmatatelnymi vjemy/predméty. Relativné
vysoké skére bylo vyhodnoceno pro aktivity, jako je jizda
v autobuse, koupani ve vané, plavani vbazénu, interakce
s persondlem a obdrZeni pochvaly. U senzorickych podnéti
dosahlo vysokého skore vhodnoceni sledovani televize,
poslouchani hudby, prohlizeni obrazkd, knizek a Casopist.
Vysoké preference byly u aktivit spojenych svodou, napf.
poslouchani zvukd vody, davani koncetin do vody, hrani si
s vodnim kolem nebo vodni pistolkou, navstévy fontan, koupani

ve vaneé i v bazénu.

Smich

Stastné chovani s ¢astym smichem a ismévem je povaZzovano za
typicky znak uz od pocatku diagnostiky tohoto syndromu v roce
1965. Tento znak je popisovan u 100 % pacientid s AS (Williams
etal., 2006). Vyvojové se smich vyskytuje pozdéji nez plac. Studie
se lisi vnazoru, zda je toto Stastné chovani a smich vzdy
adekvatni kontextu dané situace. Nékteri autoti predpokladaji, ze
smich se u jedinch sAS vyskytuje nezavisle na

smutnych ¢i veselych okolnostech a neni spojen szadnou



33 |

emocionalni zménou (Williams & Frias, 1982). Naopak jini autori
(Kibel & Burness, 1973; Dooley et al,, 1981; Clayton-Smith, 1992)
uvadi, ze se smich vyskytuje Cisté vzavislosti na situaci a
prostiredi, kde se jedinec s AS nachazi. Vyskytuji se vSak situace,
kdy se smich objevuje v neptijemnych situacich, napft. pti odbéru
krve, nebo se vyrazné zvétsuje pri nartstu tizkosti téchto jedinct.
Obecné prevlada nazor, ze smich ausmév je opravdu vZdy
adekvdtni dané situaci, napt. v zavislosti na socialnim kontaktu
s jinou osobou (Oliver et al., 2002; Horsler & Oliver, 2006; Oliver
et al, 2007). Smich se mlZze stit méné castym s naristajicim
vékem (Buntinx et al,, 1995).

Stereotypni pohyby

Jsou uvadény jako casté chovani u jedincd s AS (Summers et al,,
1995; Walz, 2006). Patii mezi né rytmické, opakujici se pohyby,
které jsou povazovany za bezdécné. Jednd se o kyvani/vrténi
prsty na rukou, grimasy v obliCeji, skripani zubf, tfeseni hlavou,
pokyvovani nebo i pohyby celého téla, jako houpani ¢i kolébani,
skakani, chlize vpred a vzad. Objevuji se prerusované, ale nékdy i
po dobu nékolika minut. Casté jsou béhem unavy, stresu,
vzruseni nebo vyrazné nudy. Stereotypie miiZe byt potlacena
vyrusenim jedince zZ této ¢innosti. NejcastéjSim
charakteristickym vzorem zminovanym v Kklinickych
diagnostickych kritériich je mdvdni hornimi koncetinami
(Artigas-Pallarés et al., 2005). Casto se také objevuji stereotypie
pfi manipulaci s ptredméty, jako strkdni predméti do ust

a kousdni nevhodnych predméti. U vétSiny jedinci tyto
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stereotypie ustupuji s pribyvajicim vékem a ve vétsiné pripadi

nezpusobuji zadny diskomfort, takZe nevyzaduji Zzadnou 1écbu.

Sobéstacnost

Dilezity prvek k posouzeni mentalniho postiZeni je popisovan
jako véku odpovidajici chovani potrebné k sobéstacnosti
v bézném dennim zivoté. Zahrnuje dovednosti, jako oblékani,
hygiena, navazovani vztahid, komunikace, socialni dovednosti
a osobni zodpovédnost. Anderson a kol. (2001) ve své studii u 20
osob s AS uvadi, Ze zadny z nich nedosdhl mentdlini tirovné vyssi
neZ 23 mésici. Brun Gasca a kol. (2010) uvadi, Ze ve skupiné 25
osob s AS zadny znich nedosdhl vyvojového véku tri let. V této
studii dosahovali jedinci dobrych vysledkd v oblasti zZivot ve
spolec¢nosti, naopak nejhorsich vysledkli v oblastech motorické
dovednosti a komunikace. Peters et al. (2004) popisuje Spatné
vysledky v oblasti motorickych dovednosti, dobré v oblasti

socializace.

Adaptivni a tzv. pro-socidlni chovani jedincd s AS je spojovano
sjejich charakteristickym Stastnym vystupovanim a castym
smichem (Walz & Benson, 2002). Nicméné autofi studif zjistili, Ze
adaptivni socidlni dovednosti nejsou lepSi u jedinci s AS
v porovnani s nespecifickou poruchou intelektu - dokonce tyto
schopnosti byly nizsi u jedinci s AS nez u jedinci s Downovym
syndromem nebo Prader-Willi syndromem (Walz & Benson,
2002). Zhorseni adaptivnich dovednosti je vétSinou v disledku
snizeni kognitivnich, motorickych a komunikac¢nich funkci.

Pacienti maji obtize s dosazenim koordinovanych
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psychomotorickych dovednosti. Ty jsou nezbytnosti pro
zvladnuti aktivit béZného denniho Zivota, jako je nezavislost pri
jidle, oblékani a hygiené. VSichni jedinci s AS vyzaduji dohled

béhem celého svého Zivota.

Problémem je neschopnost del§i pozornosti na danou aktivitu
a neschopnost rozpoznat nebezpeci (Ishmael et al, 2002).
Trénovani téchto dovednosti se zda byt efektivni pro rozvoj
adaptivnich schopnosti a snizovani zavislosti na pomoci druhych,

jako napft. nacvik toalety, oblékani, svliékani (Didden et al., 2001).

Rodice jedinch s AS uvedli ve studii Brun Gasca et al. (2010), ze
pies velké obtize v oblasti re¢i a komunikace se vétsiné jedinci
dafi v domacim prostredi vyjadrit svoje potreby. Umi najit véci,
které je zajimaji (napt. hracky, sladkosti) a dovedou efektivné
manipulovat s predméty v domdacnosti (napt. dalkovy ovladac
k TV).

Zjisténi skutetné mentdlni Urovné u osob sAS je velmi
problematické. Standardizované testy neumi pracovat
s nerovnomérnosti vyvoje. Pro alespon priblizné vysledky je
nutné testy upravit nebo dité na diagnostiku pripravit. Calculator
(2015) uvadi, Ze hledani konzistence dovednosti uosob s AS
miize byt prinejlepSim problematicka. Mnoho faktori mitze
zpusobovat kolisani vykonu nejen tyden za tydnem a den za
dnem, ale také hodinu za hodinou. Patii mezi né mnoZstvi
spanku, problémy se zacpou a epilepsie. Proto nelze hodnotit
posuzovat vykon béhem vice sezeni v predem urcenych ¢asovych

usecich. Nejlepsi zpiisob, jak popsat vykon vétsiny osob s AS, je
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konstatovat jejich diislednou nekonzistentnost. Casto se stava, ze
osoby selhavaji ve vykonavani primych instrukci, prestoze dle
sdéleni rodica tyto instrukce znaji a v domacim prostiedi bézné
vykonavaji. Naopak nékdy rodice sdéluji, Ze nikdy nevidéli své
dité ukazat urcitou dovednost, kterou dle sdéleni profesionalti uz

davno ovlada.

Nutkavé chovani

Je zplsobeno urcitym zamérem nebo cilem, zd4 se byt vice
komplexni neZ stereotypie. Typickym projevem nutkani je
prochazeni dveimi opakované dovniti a ven, zavirani dveri
v prislusSném misté, rozmetdni/Sireni fekalii na sténach,
sebeuspokojovani/masturbace. Néktera nutkani mohou mit
i sebeposkozujici efekt, jako napf. tfeni oci, které se muize stat
prominentni u dospélych jedincii nebo dospivajicich a mtize vést
az ke keratokonu (vyklenuti rohovky). Lécba je stejné jako u

stereotypii dost omezena.

Problémové chovani

Porusuje obecné platné spoleCenské normy, je obtézujici nebo
vede k poskozeni samotné osoby, pripadné okoli. V ramci AS jsou
popisovany problémy se spankem nebo usinanim, délkou
spanku, nespoluprace, vyrusovani krikem, fyzicka agrese, jako
biti, hrubé objimani, kousani, skrabani, Stipani, tahani za vlasy
nebo obleceni, davani predmétl do pusy, Zzvykani predméti nebo

717

obleceni, prejidani, zmény nalad, vybuchy vzteku (Horsler &
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Oliver, 2006; Summers et al, 1995). Vyzkum Angelman
Syndrome Foundation (2013) mezi 300 rodi¢i a pecujicimi zjistil,
Ze jako nejvice problematické vnimaji poruchy spanku, socialné
nevhodné chovani, vyZzadovani pozornosti a agresi. Rizikovymi
faktory a spoustéci problémového chovani jsou kognitivni
apohybova omezeni, nedostatek schopnosti teci, epilepsie,
projevy chovani, jako jsou impulsivita a vyhledavani socialniho
kontaktu (Didden et al.,, 2009; Oliver et al., 2007; Mount et al,,
2011). Agresivni chovani je u déti i dospélych spise ojedinélé
(Clayton-Smith, 2001; Summers et al., 1995; Zori et al,, 1992).

Déti s AS maji sklon k vyhledavani socidlniho kontaktu (Oliver et
al, 2007). Summers et al. (1995) zminuji na zakladé analyzy
Casto uvadi tahani za vlasy a obleceni. Horsler & Oliver (2006)
pfi analyze 64 studii zjistili Ze 15 % z nich se zminuje
o agresivnim chovani. Existuji dikazy otom, Ze socidlni
pozornost md silny vliv na posileni efektu sebeposSkozovdni a
agresivniho chovdni (Oliver, Hall & Murphy, 2005). Calculator
(2015) uvadi priklad Michaela (10 let), ktery nasel zptlsob, jak
ovlivnit chovani osob ve svém okoli. Tahanim sestry za vlasy
docilil toho, Ze si méné hrala na PC a vice Casu vénovala jemu.
Stipanim oSetfovatelky b&hem vymény pleny docilil zkraceni
Casu vymény. KdyZ mu matka vzala suSenku, hodil na zem talir a

dostal dalsi susenku.

Chovani jedinct s AS je vysoce narocné zvlasté pro jejich rodice
nebo oSetrovatele. Prokazalo se, Ze rodice jedincti s AS mohou
prozivat pocity nejistoty, ztratu kontroly, nizké sebevédomi

adeprese (Borne et al, 1999). Tyto pocity mohou vést
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k ovlivnéni volby strategii, jak celou situaci zvladat, mohou ustit
ve spolecenskou izolaci, maji vliv na aktivni reSeni problémi

a potrebné vyhledani socialni pomoci.

Problémové chovani je velkou obavou pro rodiny pecujici
o osobu s AS (Horsler & Oliver, 2006; Summers et al,, 1995).
Diisledkem takového chovani a nedostatku schopnosti byva
vyhoteni a stres pecujicich osob (Griffith et al, 2011; Borne et al,,
1999). Mize vést k vylouceni ditéte z ucasti na aktivitich ve
Skole, doma a v rdmci komunity. MlZe zvySovat riziko fyzického

poskozeni a snizit psychickou pohodu ditéte i jeho okoli.

Redukce probléemového chovani

U déti s postiZzenim miiZe byt problémové chovdni urcitou formou
komunikace. Zjisti, co musi udélat, aby dostaly to, co chtéji.
V takovych pripadech lze problémové chovani snizit nebo
odstranit nastavenim nebo rozvojem funkéni komunikace.
Alternativni komunikace pomaha redukovat a nahrazovat
problémové chovani, jako biti, kousani a kiik (Radstaake et al.,
2013). Radstaake, Didden, Oliver, Allen & Curfs (2012) shodné
uvedli, Ze problémové chovani osob s AS bylo efektivné sniZeno
pomoci nacviku alternativni komunikace. Vice informaci je

uvedeno v kapitole vénované komunikaci.

Dal$i moznosti je vyuziti Aplikované behavioralni analyzy (ABA).
Jednd se o propracovany systém zaméfeny na nalezeni,
vyhodnoceni a zménu funkéniho vztahu mezi chovanim jedince a
jeho prostredim. Zakladem je behavioralni analyza (analyza

chovani). Postupy lze suspéchem pouZit uosob stézkym
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mentdlnim postizenim. V soucasné dobé se zacina stale vice
pouzivat také k praci s osobami s poruchou autistického spektra.
ABA ma dlouholetou tradici a vychazi zpoznatk jednoho
z vyznamnych predstavitelt behavioralni psychologie
B. F. Skinnera.

Emerson (2008) uvadi dvé zasadni oblasti vyuZziti ABA terapie
pfi praci s osobami s tézkym mentalnim postizenim - zlepseni
schopnosti a redukce problémového chovdni. Behavioralni analyza
zménila pohled na problémové chovani. Ukazala, Ze osoby
s téZkym mentalnim postiZenim jsou schopny ucit se a ménit své
chovani. Vtomto smyslu je problémové chovani funk¢ni a
adaptivni (ma sviij zamér a méni se podle potreb nebo situace).
JednoduSe feceno prostiednictvim chovani realizuje osoba

kontrolu nad dilezitymi aspekty ve svém okoli.

Zakladem a vychodiskem pro postupy ABA terapie je komplexni
funk¢ni zhodnoceni problémového chovani, které by mélo ukazat
(a) kontexty nebo prostiedi zvySujici problémové chovani, (b)
upeviiujici operace kpovzbuzeni nebo utlumeni souvislosti
takového chovani a (c) povahu souvislosti samotnych. Na
zakladé vysledki funk¢ni analyzy lze zvolit nacvik alternativniho
chovani nebo posilovani dal$ich, alternativnich nebo rozdilnych
druhi chovani. Emerson (2008) wuvadi, Ze ftada forem
problémového chovani miize byt rychle a podstatné redukovana
zavedenim nebo posilovanim socialné vhodnéjsiho zptsobu

chovani.

ABA terapie je provadéna certifikovanymi ABA analytiky. Nejvice

je rozsifena v USA, postupné se dostava také do Evropy. Nejblizsi
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vyukova strediska ABA terapie jsou v Polsku a na Slovensku,
nékteii ABA terapeuti piisobi i na uzemi na$i republiky. Neni
hrazena ze zdravotniho poji$téni. Na internetu lze najit pomérné
dost informaci, kblizZS§imu sezndmeni stouto terapii mohu
doporucit knihu Erica Emersona Problémové chovani u lidi

s mentalni retardaci a autismem.

U nékterych jedincl se zda byt vyhodné vyuziti neuroleptik
(napt. antipsychotik) ke zvladani hyperaktivity a impulzivity.
Nizké davky neuroleptik (napf. risperidonu) mohou snizit oba
tyto jevy chovani. Davkovani se miiZe znacné lisit u jednotlivci a
také vzavislosti na pozadovaném efektu. Neuroleptika vsSak
nemaji vyznamné pozitivni efekt na kognitivni funkce
aproblémy spozornosti. Jejich uzivani mize byt spojeno
svedlejsimi ucinky, napf. zplsobuji utlumeni nebo maji
negativni vliv na motoriku. Dal$§im nasledkem je sklon k nartistu
télesné hmotnosti. To vSe je omezujicim faktorem k uZzivani

risperidonu.

Autistické chovani

Stereotypie se mohou zdat stejné jako u poruch autistického
spektra. Nicméné studie ukazuji vice na souvislost s opozdénym
vyvojem u jedincl s AS (Bonati et al.,, 2007). Nékteri autofi to
povaZzuji za komorbiditu (soucasny vyskyt vice nemoci a poruch
u jedné diagnoézy) (Williams et al, 2001), jini za dalsi
charakteristiku tohoto syndromu (Steffenburg et al., 1996; Barry
et al.,, 2005). Pojem autistické symptomatologie typicky pro AS je

sporny (Tompson & Bolton, 2003). Nékolik studii zaznamenalo
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nizky vyskyt autistickych prvkd u déti s AS sdlrazem na
vhodnou socialni vzajemnost (Saitoh et al.,, 1994; Smith & kol,,
1996). Willims et al. (2001) uvadéji, ze déti s AS, prevazné ve

véku 2-4 let, mohou byt mylné diagnostikovany jako autisti.

Stereotypie se projevuji hlavné u déti s AS. Jednou znich je
vybiravost v jidle. Bud jedi jen néktera jidla, nebo jim staci jen
velmi malé porce. OsvédCuje se zkouSet a nabizet nova jidla.
Vékem se tento problém vétSinou upravi a déti zacnou jist
prakticky vSechno. Mize pomoci i dochazka do Skolky a skoly,
kde vidi ostatni déti pfi jidle a neni moZnost vybéru jako doma.
Ve vysSSim véku miliZe nastat opacny problém, dité mize
vyZzadovat nepfimérené hodné jidla, disledkem milize byt

nadvaha a omezeni pohybu.

Pro poruchy autistického spektra (PAS) je stanovena tzv.
diagnostickd tridda, osoby selhavaji vtéchto oblastech:
(a) socialni  interakce a  chovani, (b) komunikace,
(c) predstavivost, hra, zajmy (Thorova, 2006). Mezi PAS a AS
existuji zadsadni rozdily ve dvou z téchto oblasti. Osoby s PAS se
vyhybaji kontaktu s okolim, nerozumi sociadlnim situacim, zmény
chovani u osob v okoli jsou pro né matouci, neumi se chovat
adekvatné. Osoby sAS jsou naopak aZ prehnané socialni,
vyzaduji kontakt, pozornost, citi se ve spolec¢nosti velmi dobfre.
Druhou oblasti s vyraznymi rozdily je komunikace. Osoby s PAS
mohou komunikovat, ale nechtéji, nechapou jeji vyznam. Naopak
osoby s AS nemohou komunikovat béZnym zpiisobem, ale i pres
omezeni se snazi o komunikaci jinymi formami - gesty,

vokalizaci, vyrazy tvare, pohyby téla.
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Existuji podobnosti v klinickych kritériich pro jedince s AS
ajedince sautismem. Zvlasté mentalni retardace, absence reci
anedostateCny vyvoj reci, stereotypni a opakujici se chovani
prevladaji u obou poruch. Vmodelu chovani jsou jedinci s AS
popisovani jako hyperaktivni, prijemni, sc¢astym smichem,
mavanim rukou ¢i placanim (Clarke & Marston, 2000). Jedinci
s AS jsou typicky popisovani jako Stastné a spoleCenské déti
(Walz & Benson, 2002). Jedinci s autismem jsou ¢asto popisovani
jako uvolnéni nebo bez zajmu o spole¢nost, zatimco jedinci s AS
jsou naopak az prehnané socialni (Williams et al, 2001).
Predpoklada se také, Ze svékem se pravé pronikavy socialni

deficit u autistli stava odliSujicim znakem od AS.
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Dospivani a dospelost

Vzrast u lidi s Angelman syndromem je normalni, vétSina
dospélych dosahuje primérné vysky i vahy. MZou mit také
velkou fyzickou silu. PredevSim se zda, Ze lidé sdeleci jsou
v primeéru trochu kratsi nez ostatni skupiny, ale tento rozdil neni
velky. Jednim z vyznamnych problémi je u nékterych jedinci
pribirani na vaze srostoucim vékem. MliZze to byt vedlejSim
disledkem toho, Ze nejsou tak aktivni jako jejich vrstevnici.
Nabizi se vSak i vysvétleni, Ze lidé s AS maji vétsi predispozice
k vyssi vaze, protoze nékteré geny na 15. chromozomu ovliviiuji
kontrolu vahy. Pfesna priCina nenf jasna, ale je dilezité brat tuto
moznost v uvahu. Je proto dilezité vést jiz v détském véku ke
spravnym stravovacim navykim a v dospélosti je podporovat
k aktivité, prestoze to nebyva jednoduché. Velikost hlavy u AS
obvykle byva po narozeni v normeé, ale béhem détstvi se nevyviji
tak, jak by se dalo ocekavat. Vétsina dospélych s AS maji mensi

hlavu vzhledem k jejich vaze a vysce.

Mnoho rodict si déla starosti s tim, jak se jejich dité s AS fyzicky
zméni, kdyz dospéje. Typicky oblicej ma v détstvi nékteré
charakteristické, naprosto vyrazné obli¢ejové znaky. Usta jsou
Casto Siroka, nechavaji je oteviend a Casto se sméji. Brada je

mirné $picatd a o¢i hluboce posazené.

Osoby s AS obvykle prochazi normalni pubertou. Nékdy to mize
byt trochu pozdéji nez obvykle. Zeny pravidelné menstruuji a

vétSinou jen malo znich projevuji otevieny sexudlni zijem o
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druhé pohlavi. Nékteré udrzuji platonicky vztah. Masturbace je
obvykla u obou pohlavi. Nékdy to déla rodi¢im starosti a citi se
neprijemné, pokud se tak déje na vefejnosti. Vnékterych
pfipadech je nutné naucit je provadét masturbaci pouze
v soukromi. MuZi i Zeny jsou plodni. Pokud teoreticky Zena s AS
otéhotni, je 50% pravdépodobnost, Ze dité toto onemocnéni
zdédi. Pokud je rodicem otec s AS, jeho dité nemiize zdédit AS,

ale mlze onemocnét Prader-Willi syndromem.

Jedna z hlavnich fyzickych zmén, které se mohou objevit béhem
dospivani, je strnulost koncetin. Mavajici pohyby, kterym kazdy
znich projevuje své nadSeni, zpisobuji stadlou pozici rukou.
Pfi¢inou je nadmérné svalové napéti a koncetiny jsou strnulé.
Tato strnulost miliZe omezovat hybnost, proto je nutné
predchazet ji a zamezit zhorSeni. Pomoci muZe pravidelna
rehabilitace, procvicovani pohybu v celém rozsahu a protahovani
pravidelné kazdy den. Pokud se strnulost objevi, mlZe byt nutna
lékarska péce.

Dals$im moznym fyzickym problémem je skoliéza neboli
zakriveni patere. Postihuje kolem 10 % déti a riziko se zvySuje na
40 % u dospélych. Rizikovym obdobim, kdy dochazi ke zhorseni,
je zrychleny riist béhem dospivani. Nékdy staci rehabilitacni
cviCeni, jindy je nutny operativni zasah. Nacasovani operace je
velmi individualni a vyZaduje konzultaci s odborniky v ortopedii.
Prestoze se jedna o velky zasah, vétSina lidi jej snasi dobre.
Z dlouhodobého hlediska pifinasi lepsi pohyblivost a kvalitnéjsi

Zivot.
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Zajimavou historii ma epilepsie spojena s AS. Casto za¢ina béhem
druhého roku zivota a velkym problémem je mezi 4. a 6. rokem.
Pozdéji se zlepSuje a u mnoha déti postaci snizeni davky 1€k,
nebo dokonce jejich vysazeni. Nasledné béhem dospivani se
zachvaty mohou znovu objevit kolem 20. roku a lé¢ba musi byt
obnovena. EEG v dospélosti vykazuje typické zmény spojené
s AS.

Vétsina dospélych sAS se doZivd priimérného veku a tési se
dobrému zdravi. Nékteri se dozivaji 70ti let. KratSiho zivota se

dozivaji ti, kteri stale trpi epilepsii nebo jsou méné pohyblivi.

Dalsim obvyklym problémem je reflux jicnu. MtiZe vést k zazeni
jicnu. Je dilezité zamérit se na tento problém u dospélych, kteti
odmitaji jidlo nebo jsou stresovani bez priCiny. Ve vétSiné

piipadt staci podavat jednoduse antacid.

Charakteristické chovani AS pokracuje do dospélosti. Jsou veseli,
spolecensti a Casto se sméji i drobnostem. Svym zplsobem je to
vyhodné, protoze tak dobre vychazi s ostatnimi lidmi. Na druhé
strané to miZe byt problém. Mohou byt prilis§ davérivi a
spoleCensti. Dospéli s AS byvaji mezi svym okolim oblibeni.
Prilezitostné se objevuji problémy s agresi, zplisobené frustraci
z omezené komunikace. Stale miluji vodu. Dale radi sleduji TV a
videa, prohliZeji si Casopisy i fotografie a miluji jidlo. Je dllezité

podporovat je v aktivitach jako plavani, chiize a tanec.

Problémy steci jsou zavaznym projevem AS, protoZe i pres
pomoc a terapii se bohuzel déti s AS mluvit nenauci. Proto je
dtlezité najit jiné moznosti komunikace. Neverbalni komunikace

zahrnuje gesta, znakovou te¢ nebo obrazky. Nékteri lidé s AS
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vnimaji formalni systém komunikace jako prilis slozity a
pouzivaji pouze vlastni gesta. Jini jsou lepsi ve znakovani nebo
pouzivani obrazkl. Neexistuje jedna nejlepsi metoda, proto je
nejvhodnéjsi vyhledat pomoc odbornika a vyzkouSet vice
moznosti. Pak lze vybrat tu nejvhodnéjsi, pripadné pouzit
kombinaci nékolika vhodnych. Uceni komunikace je velmi
dilezité, protoze déti i dospéli s AS, ktefi nemohou komunikovat,
jsou velmi frustrovani a velmi Spatné se odhaduji jejich potteby.
Prvni komunikac¢ni dovednosti je vhodné nacvicovat uz v détstvi,
v pribéhu dospivani jsou vsak vétSinou zdatnéjsi a 1épe se uci.
Mohou se ucit nové znaky nebo symboly a je vhodné zkusit i

augmentativni komunikaci.

Lidé s AS se uc¢i béhem celého Zivota. Vlastné se v dospélosti uci
lépe, protoZe jiz nejsou tak hyperaktivni a umi se 1épe soustredit
nez v détstvi. Mnozi z nich ziistanou mobilni, vétSinou potrebuji
povzbudit k chilizi. VétSina z nich je schopna se sama najist a
priblizné polovina znich pouziva toaletu. V noci vétSinou ale
potiebuji pleny. Lidé s AS jsou schopni pomahat pecovatelim pii
koupani a oblékani. Stale jsou odkazani na dohled a pomoc
ostatnich. Nékteri znich jsou schopni zvladnout jednoduché
prace v domacnosti a potrebuji povzbudit k nezavislosti. VétSina
obléknou. Nékteri mladsi dospéli mohou provadét jednoduché
prace pod dozorem - doruCovani novin nebo zalévani zahrady.
Jeden mlady muz dokonce pracoval na demolici. Problémem je,
Ze byvaji velmi brzy praci unaveni a pottrebuji povzbudit. Jejich
palicatost bohuZel znameng, Ze chtéji délat véci pouze po svém.

Dospéli s AS mohou mit dobry spoleCensky Zivot a vclenit se do



47 |

mistni komunity, pokud k tomu dostanou Sanci. Aktivity by mély

byt vzdy prizplsobeny jejich véku.

Rodice starsich déti a dospélych s AS potrebuji také péci. Je velmi
tézké mit dité, které potirebuje chlivu, prestoze je mu 18 let nebo
vice. Jako vSechny dospivajici déti potrebuji davku nezavislosti a
musi si najit své misto pro Zzivot. To samozrejmé zavisi na

rodinné situaci a misté bydliste.

Znaky a symptomy AS se vyviji v pribéhu casu. Nékteré projevy,
které vnimaji rodice malych déti jako velky problém, napft.
poruchy spanku nebo hyperaktivitu, se ¢asem zlepsi. Ubyvaji
také epileptické zachvaty. VétSina rodic¢l potvrzuje, zZe je
jednodussi starat se o dité s AS vdobé, kdy jsou stars$i nebo
dospéli. Nékteré problémy se casem bohuZzel teprve objevi, jako
napft. skoliéza a omezeni hybnosti. Samotny fakt, Ze jsou velci a

silni, bohuzel zptsobuje problém s jejich vedenim.

PredevSim musime mit na paméti, Ze kazdy pacient s AS je
osobnost a jeho vyvoj a problémy se budou vzdy trochu lisit od
ostatnich. Podle vyzkuml maji lidé s AS s pric¢inou delece vice
problémid neZz ostatni, ale pro vSechny existuje mnoho
spole¢nych znaki a rozdily mezi jednotlivymi skupinami jsou
malé. Vétsina dospélych se miize tésit dobré kvalité Zivota. Jini
mohou mit vice problémd, ale to rozhodné neznamen3, Ze by o
né jejich rodice nebo oSetrovatelé pecovali Spatné. Vyhled pro
déti sAS dnes je rozhodné lepSi nez vdobach, kdy Harry
Angelman toto onemocnéni objevil. Do budoucna miizeme
ocCekavat dalsi zlepSeni jako nové terapie, které vyvinou rodice

ve spolupraci s terapeuty.
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Komunikace

Komunikace znamend dorozumivani, vzajemné sdélovani
informaci, pocit, potreb, myslenek. Aby byla komunikace
vzajemnd, musi se ji Ucastnit minimalné dvé osoby - jedna
sdéluje, druha sdéleni prijima. Komunikace miize byt Uspésna
pouze vpripadé, kdy oba sdélované informaci rozumi.
To znamend, Ze pouzivaji stejny slovnik a vyznam sdélovanych
informaci je pro né identicky. Sdéleni mohou mit riznou formu,
mohou to byt slova, zvuky, pismo, obrazky, predméty, vyrazy

tvare, gesta, dotyky, pohyby téla.

Komunikaci bereme casto jako samoziejmost. Bézné se
dorozumivame slidmi ve svém okoli, nase sdéleni jsou pro né
srozumitelna a stejné je tomu i naopak. Pokud se vSak setkame
s nékym, kdo je na jiné arovni komunikace, miize nastat problém.
NaSe sdéleni nejsou pochopena a my nerozumime sdélenim nebo

chovani, se kterymi se setkavame.

Je dilezité uvédomit si, Ze komunikace mtize mit mnoho riznych
forem, které se lisi podle vyvojové urovné kazdého jednotlivce.
Novorozenec s ndmi komunikuje prostrednictvim place. Pozdéji
dité sleduje oCima, sméje se, mava ruckama, méni vyrazy
v obliCeji, brouka si, zacne napodobovat zvuky. Rlizné zvatl3,
pouzivad vlastni slova, ukazuje prstem. Projde si dlouhym

vyvojem, nez je schopno mluvit souvisle ve vétach.

Jednim z hlavnich znakl AS je neschopnost mluvit. Osoby s AS

jsou ve veétsiné pripadl schopny Fict jen par slov. [ presto se
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snazi komunikovat alespon jinym zptisobem. Velkou vyhodou je
jejich zajem o socialni kontakt s okolim. Riizni autofi se shoduji
na faktu, Ze re¢ se vyviji hodné mdlo a nedokdzZe naplnit v§echny
potieby a poZadavky (Dan, 2009; Gentile et al. 2010; Williams,
Peters & Calculator, 2009).

Rodice déti s AS obecné popisuji, Ze uroven porozumeéni
(receptivni slozka) je na mnohem vys$i drovni neZz schopnost
vyjadreni (expresivni slozka). Ke stejnym zavérim dospéli
i Clayton-Smith (1993) a Williams et al. (2006). Jolleff a Ryan
(1993) provedli vyzkum u 11 déti s AS ve véku od 2 do 15 let.
Zjistili, ze vyvojova uroven receptivni slozky reci je vrozmezi
9 az 22 mésicl a expresivni slozky 9 az 14 mésict.

V ramci AS jsou rozdily ve schopnosti komunikovat podle
genetické pri¢iny onemocnéni. Jolleff et al. (2006) uvadi, ze déti s
uniparentalni disomii maji leps$i komunikacni schopnosti nez déti

s deleci.

Alternativni a augmentativni komunikace (AAK)

AAK rozSifuje (augmentativni) nebo nahrazuje (alternativni)
bézné formy komunikace, které jedinec z rtiznych divodi neni

schopen zvladnout. Obecné se rozlisuji dva typy AAK:

= spomlckami - pomoci obrazkl, fotografii, predmeétd,

komunikacnich zarizeni,
= bez pomicek - gesta, vyraz tvare, pozice téla, znakova rec.

Alvares & Downing (1998); Calculator (2013a, b, 2014); Martin,
Reichle, Dimian & Chen (2013); Williams, Peters & Calculator
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(2009) uvadéji, ze lidé s rlznymi typy postizeni vietné AS

profituji z pouzivani riznych typi AAK.

Radstaake et al. (2013) uvadeéji, ze AAK pomaha redukovat
anahrazovat problémové chovani, jako biti, kousani a krik.
Radstaake, Didden, Oliver, Allen & Curfs (2012) shodné uvedli, Ze
problémové chovani osob s AS bylo efektivné sniZeno pomoci
nacviku AAK. Pri odstranovani problémového chovani je nutné
zjistit pricinu takového chovani a najit prijatelnéjsi formu
vyjadreni. Pak nastava nacvik, kdy je problémové chovani
nahrazeno formou AAK. Béhem nacviku se plvodni chovani
stava neefektivni a nova forma komunikace pomaha lépe vyjadrit

potieby a stava se vice efektivni.

Pro vétsi samostatnost je nutné najit formu komunikace
pouzitelnou s co nejvétSim okruhem lidi, nejen s rodinou, prateli,
asistenty, ale isneznamymi lidmi (Blackstone & Hunt Berg,
2003).

Calculator (2015) wuvadi zkuSenosti z prace s osobami
s postizenim vcetné AS. Rodic¢e se shodli na tom, ze AAK je
nejlepSim prostfedkem knaplnéni potreb a prani jejich déti.
Kdyz najdou spravny prostiedek, maji nastroj k efektivni

komunikaci.

Komunikacni dovednosti

Beukelman & Mirenda (2013) definovali zacatecnika
v komunikaci jako osobu, kterd primarné pouziva

pred-symbolické modely komunikace - gesta, vokalizaci, vyrazy
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tvare a fec téla. Symbolickou komunikaci rozumime slova,
znakovou re¢ a dals$i obvykla gesta, jako napt. kyvani hlavou pro

vyjadreni souhlasu.

Calculator (2002) popsal rozsah pred-symbolickych forem
chovani u deviti déti s AS ve véku 3 az 10 let. Jejich komunika¢ni
dovednosti byly na trovni 6 az 12 mésict s vyjimkou jednoho
ditéte, které vykazovalo schopnosti na drovni 12-18 mésict.
Zadné z déti nemélo funkéni Fe¢. Kazdé z téchto déti pouzivalo od
tii do deviti rliznych gest a vokalizaci (sahani na pozadovany
predmeét, vedeni dospélého k predmétu, priblizeni se k jiné osobé
pro pripoutani pozornosti, fyzické oddaleni se od neprijemné
udalosti, ukazani a predani pfedmétu, pohybovani hlavou ve
smyslu ano nebo ne, ofni kontakt, vyrazy tvare a pouzivani
vokalizace k vyjadreni emoci, upoutani pozornosti, upozornéni

na potieby nebo pozadavky).

Didden et al. (2004) provedli rozsahly vyzkum komunikace
u 108 osob sAS a 117 osob s tézkou a hlubokou mentaln{
retardaci z jinych ptic¢in. Rodice a pecovatelé vyplnili dotaznik
Verbal Behavior Assessment Scale, ktery zjistuje, zda a jak
vyjadfuje osoba rané formy komunikace. Témi jsou (a) vyjadreni
pozadavku nebo odmitnuti, (b) pojmenovani a sdéleni,
(c) napodobovani zvukl. U osob s AS bylo zjiSténo, Ze nejvice
vyvinuté byly dovednosti vyjadiujici pozadavek, méné vyvinuté
sdélovani a nejméné vyvinuto bylo hlasové napodobovani.

Vzhledem k tomu, Ze vyzkum v roce 2004 byl zaméren pouze na

rozliseni tfi druhli komunikace, provedli Didden et al. vroce

2009 novy, rozsahlejsi vyzkum. Tentokrat 79 rodict déti s AS
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vypliiovalo  dotaznik IPCA  (Inventory of  Potential
Communication Acts). Dotaznik je zaméfen na zjiSténi

pied-symbolickych forem komunikace a jejich funkce.

Prehled forem komunikace zahrnutych v dotazniku IPCA:

typ projevu chovani béhem projevu
vokalizace zvuk/hluk, krik, bruceni, pla¢/kriourani, smich
pohyby téla priblizeni, vzdaleni, napéti téla/rukou, krouceni, zména

polohy, sahani/dotek, tlaceni/tahani, ukazovani

vyrazy tvare Spuleni rtd, upfeny pohled, otevieni o¢i, zavieni odi,
presmérovani pohledu, odvraceni pohledu,
nasmérovani pohledu

dychani rychlé, pomalé, zadrzeni dechu, povzdech, fouknuti

problémové chovani agrese, zachvat vzteku, sebeposkozovani, niceni
predmétl

stereotypni pohyby mavani rukama, tfeseni rukou, houpani téla, treseni
hlavou

symbolické formy mluveni, znakovani, kyvani hlavou, pohled oi,

obrazkova tabule

VétSina rodict uvedla formy komunikace, jako o¢ni kontakt,
dotek osoby nebo predmétu, priblizeni se, vedeni jiné osoby za
ruku a vokalizace. U mnoha z téchto déti rodice uvedli chovani,
které patrii do popisu onemocnéni - smich a mavani rukama. Déti
ziidka pouzivaly rec a priblizné 30 % pouzivalo alternativni
komunikaci. Rozdil byl mezi pri¢cinami onemocnéni. Déti
suniparentalni disomii mély mnohem vice rozvinutou
komunikaci nez déti s deleci. Zjisténé formy komunikace mély 10
raznych funkci (viz tabulka). Napr. Zddost o predmét vyjadrovaly

tak, Ze se po ném natahovaly, dotykaly se jej, vzaly si ho,
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priblizily se k nému, divaly se na néj nebo vydavaly rtzné zvuky.
Jedna forma komunikace méla také rtizné funkce. Napf. oc¢ni
kontakt pouzivalo 84 % déti z riznych divodid - jako projev
socidlniho chovani (pozdrav jiné osobé, reakce na jméno), jako

zadost o predmét, zadost o informaci a upoutani pozornosti.

Funkce komunikace podle IPCA:

funkce komunikace popis/pfiklad

socialni konvence VyjadFi pozdrav, rozloudi se, reaguje na své jméno?

upoutani pozornosti Chce upoutat pozornost, hledd pohodli nebo se chce
predvést?

odmitnuti/protest Jak se zachova, kdyz je vyruSeno ze své Cinnosti, je

nuceno délat to, co nechce, je mu odebrana oblibend
hracka ¢i odebrano jidlo nebo s nim dospély prerusi
interakci?

zadost o predmét Jak dd najevo, Ze chce hracku, TV/hudbu, néco k jidlu
nebo néco jiného?

Zadost o akci Jak dd najevo, Ze potfebuje pomoc?

Zadost o informaci Jak dd najevo, Ze potfebuje vysvétleni nebo informaci
o nécem?

sdilenf Jak da najevo, Ze je Stastné, nestastné, unavené,

vystrasené nebo prekvapené?

rozhodovani Jak se rozhodne mezi dvéma pfedméty ¢i aktivitami?

odpovéd Jak reaguje, kdyz s nim nékdo mluvi, néco sdéluje.
Odpovi na otazku?

imitace Jak napodobi néci fe¢, pohyby hlavou ano nebo ne,
ukazovéani nebo pokréeni ramen?
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Nacvik AAK

Na zakladé uvedenych vyzkumi lze vétSinu osob s AS definovat
jako zacatecniky v komunikaci podle Beukelmana & Mirendy
(2013). Obecné jejich receptivni a expresivni dovednosti

dosahuji vyvojové urovné do dvou let véku.

K efektivnimu nastaveni komunikace potfebujeme znat
u zacateénika v komunikaci existujici formy pred-symbolické
komunikace a jejich funkce. Na zakladé zjisténych udaji lze
nastavit nacvik komunikace. Mizeme bud zvysit efektivitu
existujicich prvkli komunikace, nebo zacit se zavadénim
symbolické komunikace bez pomiticek (gesta, znaky) nebo
s pomiickami (fotografie, obrazky, predméty, elektronicka

zatizeni).

NeZ zaCneme s nacvikem alternativni komunikace, potfebujeme
nejprve u ditéte

= znatvyvojovou uroven receptivni a expresivni komunikace,

= zdokumentovat komunikac¢ni dovednosti a nedostatky,

= vytvorit seznam existujicich forem a funkci pfed-symbolické

komunikace.

S nacvikem AAK miizeme zacit, pokud jsme nalezli alespon jedno

chovani odpovidajici pred-symbolické komunikaci.

Calculator (2015) uvadi, Ze neni potreba Cekat, az se nékteré
kognitivni schopnosti vyvinou, abychom mohli zacit s nacvikem
AAK. V kazdém pripadé musi nacvik AAK vychazet z dovednosti,

vyvojové urovné a moznosti konkrétni osoby. Musi byt také
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presné nastaven na jeji potireby, preference a dovednosti, aby byl
nacvik prijatelny a uspésny.

Zakladni principy nacviku popsali Foxx & Gregorich (1980) jako
.Berte to, co zak dava”. Znamenad to vyuZit jiZz existujici

komunikacni chovdni a stavét na ném.

KazZdou pred-symbolickou komunikaci miizeme pomoci nacviku
AAK upevnit, rozsirit nebo nahradit. Sigafoos et al. (2006) tyto

zpusoby popisuji jako vysvétlujici, rozsirujici nebo nahrazujici.

Vysvetlujici zpiisob slouzi k lepsimu pochopeni stavajicich forem
pred-symbolické komunikace. Nejprve pozorujeme dité
v urcitych situacich, sledujeme, jak a pro¢ se chova urcitym
zplsobem. Nasledné vytvorime komunikac¢ni slovnik, kde toto

chovani popiSeme.

Priklad komunikac¢niho slovniku:

popis chovani | kontext situace |vyznam jak reagovat
natahuje kdyz chce Reagovat slovné: ,Aha, ty chces,
ruce sedi sam pozornost | abych k tobé pfisel.” PFijit k nému

a stravit spolecné chvili néjakou
pfijemnou Cinnosti.

Poslednim krokem je konzultace komunika¢niho slovniku
s komunikacnimi partnery - rodici, uciteli ve Skole, scilem
zhodnotit, pripadné upravit slovnik a ujistit se, Ze je pro vSechny
srozumitelny. Hlavnim cilem je vétSi srozumitelnost sdéleni

pomoci jiz existujicich forem komunikace.

Rozsitujici zpiisob paruje existujici pred-symbolickou komunikaci

svice srozumitelnou symbolickou komunikaci. Hlavnim
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diivodem je zjednoduSit komunika¢nim partnertim rozpoznani a
pochopeni vyznamu urcitého chovani. Tento zplisob se provadi
ve Ctyfech krocich. Prvnim krokem je rozpoznani existujicich
forem komunikace a vytvoreni komunikac¢niho slovniku. Druhym
krokem je vybér komunikace, ktera bude ke stavajicimu chovani
pridana. Tretim krokem je nacvik rozsirujici komunikace. Pri
kazdém stavajicim chovani bude instruktor vyzyvat/pomahat
k provedeni také nové rozsirujici formy komunikace, nasledné
zareaguje pozadovanym zptsobem dle komunika¢niho slovniku.
Ctvrtym krokem je po tispé$nych pokusech postupné snizovani

vyzev a pomoci pro vétsi samostatnost ditéte.

Nahrazujici  zpiisob slouzi kodstranéni stavajici formy
komunikace a nahrazeni novou komunikaci. Nejcastéji se tento
zplsob pouziva v pripadé problémového chovani. Didden et al.
(2009) uvadi, ze 13-28 % ze 79 osob s AS vjejich vyzkumu
pouzivalo sebepoSkozovani nebo agresi jako vyjadreni odmitnuti

nebo protestu.

Nahrazujici zplsob lze pouzivat také v pripadé, kdy chceme
zavést vice sofistikovanou formu komunikace, kterd pomiize
roz$irit okruh komunikacnich partnerd. Reiche et al. (1991)
uvadi, Ze izacatecnici v komunikaci jsou schopni pouzivat AAK
vcetné elektronickych zarizeni, pokud u nich najdeme alespoi
jednu funkci komunikace, kterou vyjadruji, a alesponl jedno
odpovidajici chovani, které by mohlo byt pro tuto funkci pouzito.
Napriklad ukazovani prstem na pozadovany predmét miize byt
nahrazeno ukazovanim obrazku tohoto predmétu na
komunika¢nim zatizeni shlasovym vystupem (komunikatoru,
tabletu).
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Radstaake et al. (2012) se zamérili na odstranéni problémového
obrazkové komunikace. Vyzkumu se ztcastnily 4 osoby s AS ve
véku 5, 5, 6 a 18 let. Béhem vyzkumu problémové chovdni
ustoupilo. Druhou studii provedli Radstaake et al. (2013) se tfemi
détmi, které vykazovaly problémové chovani, jako
sebeposkozovani, biti a kopani jinych osob. Toto chovani bylo
formou komunikace k vyjadreni odmitnuti, protestu nebo zadosti
oblibeného predmétu. Misto problémového chovani mély déti
komunikovat bud’ pomoci pfredmétu, nebo vybérem symbolu na
elektronickém zatizeni. Vysledkem bylo sniZeni problémového

chovani a zlepSeni nové formy komunikace.
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Pohyb

NaruSeni pohybu a rovnovahy je jedno z diagnostickych kritérif
AS spolu stresem a ataxii (nesoumérnost pohybli a Spatna
koordinace) (Williams et al, 2006). Vraném détstvi se muZze
objevovat hypotonie (nizsi svalové napéti) a omezené spontanni
pohyby. Kolem 4.-6. mésice véku se zacinaji objevovat
hyperkinetické pohyby trupu a koncetin, béhem prvnich Sesti
mésict mize byt pritomen neklid nebo zachvévy (Fryburg et al.,
1991). NaruSeni pohybu je casto nepravidelné vrozmezi od
mirnych zaSkubl po nekoordinované pohyby, které brani chiizi,

krmeni nebo uchopeni predméta.

Poruchy motoriky se 1isi podle genetické priciny. U osob
s uniparentalni disomii nebo imprintingem jsou poruchy
motoriky mensi nez u osob s deleci nebo mutaci genu UBE3A
(Dan et al., 2000; Clayton-Smith, 2001).

Beckung et al. (2004) zjiStovali vyvojovou droven u 33 osob s AS
ve véku 18 mésicti az 23 let. Uroven hrubé motoriky byla 8-60
meésicli, jemna motorika v rozmezi 6-60 mésicli. Sed se objevuje

béhem druhého roku, lezeni po ¢tyrech kolem 18-24 mésicu.

Samostatna chlize se objevuje kolem 3.-4. roku véku (Zori et al,,
1992). Mala cast déti s AS (max. 10 %) nezacne chodit vibec.
U déti smensi poruchou hybnosti je chlize témér normalni,
objevovat se miize pouze chlize po Spickach a tendence
k naklanéni. Pri béhu se zvysSuje predklon a paze jsou zvednuty.

Rovnovaha a koordinace nejsou narusSeny. Vétsi porucha
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hybnosti se projevuje velmi tuhou chiizi pripominajici robota
nebo vratkymi a trhanymi pohyby. Mohou ,ztuhnout” nebo
plisobi pri stdni tUzkostné. Chiize je Sirokd, nohy ploché
a vytocené ven. Pfi chilizi jsou typickd pokréend ramena, ohnuté
lokty a ruce otoCené dolli, dité pfripomina loutku vedenou za
provazky (Clayton-Smith & Pembrey, 1992). K presunu na dels{
vzdalenosti nebo pti delSim pobytu mimo domov jsou obvykle
vyuzivany kompenzacni pomicky, jako zdravotni kodcar,

mechanicky vozik, voziky za kolo, upravena jizdni kola.

Oblicejové svaly jsou obvykle ochablé, tsta byvaji velmi casto
oteviena. Pohyby jazyka jsou omezené. Casté slinéni neni
zplisobeno zvySenou produkci slin, ale nedostatecnym
polykanim a témér neustale otevienymi usty. Slinéni se zvySuje
béhem soustifedéni, zvlasté pri manipulaci s predméty. Kousani
muize byt nedostatecné zvlasté u mladSich osob, polykani
vétSinou nezptlisobuje obtiZe. Zlozvykem miiZe byt skripani zuby

nebo vyplazovani jazyka.

Obvyklé jsou stereotypni bezucelné pohyby rukou, nejcastéji
mavani rukama. Walz a Baranek (2006) uvadéji mavani rukama
u 74 % osob, tento udaj vyplynul ze studii 68 osob ve véku 1-22
let a 340 osob ve véku 3-22 let. Z komparativni studie provedené
na détech a dospivajicich (68 s AS, 91 s Downovym syndromem,
28 sPrader-Willi syndromem a 24 snespecifickou mentaln{
retardaci) vyplynulo vyrazné ¢astéjsi mavani rukama u osob s AS

v porovnani s ostatnimi.
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Béhem manipulace je postaveni rukou obvykle normalni.
Manipulace miiZze byt naruSovana tresem, ktery se vyskytuje

pomeérné Casto (Beckung et al., 2004).

Béhem dospivani se snizuje hyperaktivita a mulze se snizit
hybnost. Casta je neochota cviéit, u nékterych se miiZe projevit
nadvaha. U téchto osob se miiZze objevit progresivni skolidza
(zakriveni patere) priblizné od 10 let véku (Clayton-Smith,
2001). Spasticita a omezena hybnost miize zpiisobit deformace
v oblasti bokd, kolen a kotnikt. Diisledkem je jeSté vétsi omezeni

hybnosti.

Terapie

Opozdéni v psychomotorickém vyvoji se zac¢ina projevovat kolem
6. mésice véku, obvyklym reSenim je vyuziti fyzioterapie.
Nejcastéjsi metody prvni volby jsou Vojtova metoda a Bobath

koncept.

Vojtova metoda vychazi z poznatkil o optimalnim vyvoji ditéte do
jednoho roku Zivota. Terapeut se snazi nastavenim ditéte do
predem danych poloh a stimulaci urcitych bodl na téle, tzv.
spoustovych zoén, vyvolat idedlni pohybové vzory, které jsou
u ditéte naruseny nebo zcela chybi. Tato metoda se nazyva
reflexni lokomoce (reflexni = bez vlastniho dusili pacienta;
lokomoce = pohyb vpred). Nejcastéjsi pohybové vzory jsou
reflexni plazeni a reflexni otaCeni, kdy se vyuzivaji jednotlivé
svalové souhry pritomné v téchto pohybech. Terapie se provadi
zpravidla 4-5krat denné, dobu stimulace urc¢i fyzioterapeut.

Vojtovu metodu je mozZno provadét u déti v podstaté od
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narozeni, jakmile je zjiStén néjaky problém ve vyvoji. Nevyzaduje
védomou spolupraci pacienta, proto je mozné ji aplikovat i u
velmi malych déti, které jesté nerozumi terapeutovym pokynim
(Kristkova, 2015b).

Bobath koncept vychazi z nejnovéjSich neurofyziologickych
poznatkli o vyvoji motoriky ditéte, byva nékdy oznacovan jako
neurovyvojova lécba (Neurodevelopmental Treatment - NDT).
Vznikl jako novy pristup hodnoceni a terapie pacienti
s neurologickymi poruchami hybnosti, predevsim déti s détskou
mozkovou obrnou a pacientl po cévnich mozkovych prihodach.
Vyuziva se vlastni aktivity ditéte, kterou terapeut svym vedenim
modifikuje - za pouziti specifickych technik ditéti umoziuje
proziti normdalnitho pohybu. Tyto techniky maji predevsim
optimalizovat svalové napéti pacienta a umoznit ditéti provést
kompenzacnich vzorl. Terapeut neprovadi pohyb za dité, pouze
mu nabizi mozZnost ziskat novou senzomotorickou zkusenost a
naucit se tak dalsi pohybovou dovednost. Terapie je zamérena na
pohybové aktivity, které se vyskytuji v bézném dennim zZivote.
Cilem terapie neni jen dosazeni nebo zkvalitnéni urcitych
pohybovych vzord, ale hlavné vétsi a kvalitnéjsi spolutcast ditéte

v aktivitach kazdodenniho zivota (Kristkova, 2015a).

Dal$imi rehabilitatnimi metodami jsou Synergicka reflexni
terapie, mickovani, Kabatova metoda, bazalni programy dle
Capové, cviceni V. Sherborne, polohovani, masaze, vodolééba
a dalsi. Vhodnym dopliikem k rehabilitaci jsou rizné stimula¢ni

techniky, jako bazalni stimulace, senzoricka integrace Ayersové,
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ergoterapie, hipoterapie, canisterapie, arteterapie,

muzikoterapie, tanecné-pohybova terapie apod.

Ldzeriskd péce je vhodnym doplitkem k pravidelné rehabilitaci.

Jedna se o intenzivni terapii zamérenou nejen na pohyb, ale také

na rozvoj dalSich problematickych oblasti - porozumeéni,

zakladnich dovednosti, uvolnéni a dalSich. Rehabilita¢ni

programy pro déti v ramci lazenského pobytu (Poskytované

procedury pro déti, 2016):

vvvvvv

lécebného planu, zahrnuje individualni LTV (Vojtova reflexni
lokomoce, Bobath  koncept, metoda Schrothové,
sensomotorika dle Jandy a Vavrové, kabatovska stimulace,
mobilizace, mékké techniky, mickovani. Pfi terapii jsou
vyuzivany mice, balan¢ni ploSiny, TerapiMaster, posturomed,
propriomed, rotopedy, motomed, elektrické chodniky,
cviCebni pryZové pasy a dalsi), skupinovou LTV, polohovani a

hipoterapii.

Fyzikdlni terapie - vyuZziva pusobeni fyzikalnich vlastnosti na
lidsky  organismus (horké zabaly, elektrolécba,
elektrostimulace, galvanoterapie, magnetoterapie, masaze
apod.).

Balneoterapie - lécba zalozena na vyuziti termalni vody
(vitiva koupel, perlickova koupel, plavani a cviceni v bazénu).

Ergoterapie - nacvik sobéstacnosti a sebeobsluhy pfi
béznych dennich ¢innostech. Dle moZnosti pacienta probiha

cileny nacvik nebo zdokonaleni hrubé a jemné motoriky
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rukou, pfipadné nohou, a to formou vytvarnych a pracovnich
¢innosti.

= Doplitkové terapie se lisi podle jednotlivych zatizeni -
snoezelen, interaktivni snoezelen, bazalni stimulace,

rezonanc¢ni 1izko, logopedie.

Lazenska péce je hrazena zdravotni pojiStovnou, zadost podava
prakticky lékar na zakladé doporuceni odborného lékare. Délka

lazenského pobytu je 4-8 tydni.

Neurorehabilitace je pomérné novou metodou, koncept
kinezioterapeutické individualni intervence zahrnujici ptipravu
mékkych tkani, kloubli, nervovych struktur (neuromobilizace)
anacvik jednotlivych ukonG hrubé motoriky s vyuZzitim
stimulacniho TheraSuit obleku (stabiliza¢niho obleku) a UEU
boxu. V terapii vyuziva polohy a pohybové projevy zaloZené na
ontogenetickém vyvoji ditéte, jako otaceni, opora o predlokti
v poloze na btiSe, poloha na c¢tyrech, Sikmy sed, détsky sed, sed
na patach, vysoky Kklek, nakroceni, stoj, chlize do boku, chiize
vpred a mnoho dalSich. Vytvoreni nového okruhu spravnych
informaci je zaloZeno na opakovaném cviceni konkrétniho
pohybu. Pocet opakovanych cviceni je u kazdého ditéte
individualni. Naucené schopnosti zlstavaji po skonceni
rehabilitace zachovany. Specidlni oblek vyrazné zvysuje
terapeuticky ucinek neurofyziologickych cviceni na poskozeny
nervovy systém. Diky tomu je nacvik pohybovych aktivit
a terapie daleko jednodussi, plynulejsi a vyZaduje méné usili.
Oblek obsahuje systém podptlirnych prvki, které jsou vzajemné

pospojovany elastickymi pasky a prvky pro korekci dolnich
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koncetin a trupu, drzeni hlavy v prostoru a dalsich pohybovych
funkci. Princip uc¢inku terapeutického obleku spociva na cilené
korekci pohybli a drzeni téla pomoci nastavitelnych opérnych
elementi. To vede k normalizaci aferentnich podnétid
a k ovlivnéni motorického centra ve smyslu obnovy porusenych
funkci. Stavajici patologické synergie jsou zruseny a vytvoreny
nové, normalizované sekvence reflexti. To zplsobuje adekvatni
terapeuticky UcCinek na struktury centralniho nervového
systému, které jsou odpovédné za motoriku a schopnost

dorozumeét se (Zakladni pilite Klim-Therapy, 2013).
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Sebeobsluha

Samostatnost v cCinnostech bézného Zivota, jako oblékani,
hygiena, ptriprava a konzumace jidla, orientace v prostoru a Case,
schopnost hospodarit s penézi, urcuje miru sobéstacnosti. Je
zavisla na mentalni trovni apohybovych dovednostech
jednotlivce. Ze studii vyplyva, zZe osoby s AS dosahuji mentdlni
urovné do 3 let véku (Brun Gasca et al., 2010). V oblasti hrubé a
jemné motoriky dosahuji tirovné do 5 let véku (Beckung et al,
2004). Z vyzkum tedy vyplyva, Ze pohybové dovednosti mohou
byt na vyssi vyvojové drovni nez mentalni vék.

Osoby s AS vyzaduji neustaly dohled a péci dospélé osoby béhem
celého svého Zivota. Jsou schopny ucit se vkazdém véku a
ziskavat nebo prohlubovat své dovednosti. Kazda ziskana
dovednost znamena samostatnost, posilené sebevédomi osoby s
AS a mens$i nutnost podpory ze strany pecujicich osob. Pokud
nezvlddnou dovednost Uplné, mohou alespon aktivné
spolupracovat. Z vyzkumu Clayton-Smith (2001) vyplynulo, Ze se
osoby s AS uci l1épe béhem dospivani a v dospélosti v souvislosti

s lepsi schopnosti soustiedit se a niz$i mirou hyperaktivity.

Vramci samostatnosti se vyskytuje mezi jednotlivci velkd
variabilita. Clayton-Smith (2001) provedla vyzkum u 28 jedinci s
AS (16 Zen, 12 muzl) ve véku 16-40 let. Dle vysledki jich 21
bylo schopno chtize, 20 se umi samostatné najist, 14 se oblékne a
svlékne. VSichni vyzaduji asistenci pti hygiené. 20 z nich bylo bez

plen béhem dne a 3 také v noci. Sedm bylo schopno zvladnout
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jednoduché tkoly spojené s domacnosti a vétSina byla schopna
uCinit jednoduchad rozhodnuti, napf. vybér jidla a obleceni.
Dovedou svym zpiisobem vyjadrit, co maji radi a co ne. VétSina
vSak nedokdZe odhadnout miru nebezpeci, naptiklad pri
prechazeni ulice. Nezvladaji ani zdkladni finan¢ni gramotnost. TTi
dospéli jedinci méli vlastni zaméstnani (donaska novin, uklid,

mensi vypomoc v obchodé), vzdy pod stalym dohledem.
Pti nacviku dovednosti je vhodné dodrzet nékolik doporuceni:

Postupujte po malych krocich - kone¢nou dovednost rozdélte na
mensi cile a postupujte od nejjednodussiho po slozitéjsi. Teprve

az dité zvladne jeden krok, pridejte dalsi.

Vychdzejte ze skutecné tirovné dovednosti - nejprve sledujte, co

dité opravdu zvlad3, a na to navazujte.

PouZzivejte jednoduché instrukce — ¢im krat$i a vystiznéjsi pokyny
budou, tim 1épe a rychleji jim dité porozumi. Pouzivejte pro
konkrétni situaci porad stejné pokyny. Jejich opakovanim

pomahate ditéti pochopit, co se od néj vyzaduje nebo co se déje.

Popisujte, komentujte - stru¢né popisujte Cinnosti, osoby, vse, co
vidite; oznamujte, co bude nasledovat. Pomdahate tim ditéti
chapat okolni svét, orientovat se v ném a pripravit se na

nasledujici udalosti.

Najdéte sprdvnou motivaci - najdéte, co nejvic chce, a udélejte
z toho odménu za snahu. Kazdé dité se mnohem lépe a rychleji
uci, kdyZ ma zajem a cil. Chcete, aby se naucilo jist rukou - dejte
pred néj jidlo, které ma nejradéji. Kde nejde pouzit motivaci,

udélejte z nacviku denni rutinu a soucast bézného zivota. Chcete
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dité naucit chodit na WC - vysazujte jej nékolikrat denné

priblizné v dobé, kdy mize potrebu vykonat.

KaZdy tuspéch chvalte, odmérite - na zacatku nacviku dité nevi, co
déla dobte a co Spatné. Proto je dllezité pozitivné reagovat na

kazdy uspéch nebo alespon pokus o spravné provedeni.

Zddné tresty — dité nechéape, Ze udélalo néco $patné. Zpiisobite
jen stres a snizite motivaci. Trestat mtiZete az ve chvili, kdy dité

dovednost ovlada, chape a vy vite, Ze chovani bylo zamérné.

Dostatek casu - reakce déti s mentalni retardaci jsou vyrazné
pomalejsi. Pri kazdém nacviku nebo zadani dejte ditéti Cas, aby
pozadavek pochopilo a mélo moznost reagovat. Zpocatku bude
tento cas velmi dlouhy, postupnym opakovanim se bude

zkracovat.

Najdéte vhodnou dobu - pokud bude dité unavené, hladové,
ospalé, rozladéné, nebude spolupracovat. Prizplisobte se jeho

rytmu, hledejte dobu nejvyssi aktivity.

Najdéte sprdvnou miru - prilis malo podnétli zptisobuje deprivaci
a brani dalSimu vyvoji. Naopak prili§ mnoho podnétl zatézuje,
dité se citi pod tlakem, ztraci motivaci, prestane spolupracovat a
zacne se branit jakymkoliv pozadavkim.

Ucte formou hry - ukazujte, prehanéjte, délejte velka gesta,
prehnané intonujte, vyuZzijte hracky, pozadejte o spolupraci
sourozence. Pripojujte se k ditéti, vyuZijte jeho zajem.

Pozornost - ujistéte se, Ze dité vnima a vidi to, co mu ukazujete

nebo rikate. Zpocatku jsou schopny udrzet pozornost jen velmi



| 68

kratkou dobu, potrebuji cCasté prestavky, vyplati se cinnosti
stridat.

Umoznéte ditéti zkoumat samostatné - nechejte mu k dispozici
rizné hracky, bézné predméty a cas k jejich vlastnimu zkoumani.

Vytvarejte situace, kdy se dité miize nebo musi projevit a zapojit.

Prizpiisobte prostredi - vytvorte z mista, kde se dité casto
pohybuje, velké bezpecné hristé. Je mnohem vhodnéjsi
zabezpecit skriil proti otevieni, zamezit pfistupu na schodisté a
uklidit z dosahu cenné predméty nez omezovat volny pohyb
ditéte. Malé dité pri zkoumani nadéld mnohem méné Skody nez
dospivajici nebo dospély clovék. Kdyz bude mit moZnost
seznamit se s prostfedim co nejvice, postupné se jeho zajem
nasyti. Bude se pak chovat klidné nejen doma, ale také v novém

nezndmém prostredi.

Zacnéte co nejdrive - dité tim nenaucite dovednost drive, ale date
mu vice Casu, aby si na konkrétni ¢innost zvyklo a ptijalo ji jako
béznou soucast dne. Napfiiklad jej miiZete vysazovat na noc¢nik od

chvile, kdy umi samostatné a bezpecné sedét.

Vytrvejte — praxe ukazuje, Ze u déti s AS trva nacvik dovednosti
roky. Zapojte uCeni do bézného dne, udélejte znéj rutinu,

pravidelné opakujte, chvalte. Uspéch se jisté dostavi.

Diivérujte - déti s AS se mohou mnohé naucit. Kromé nacviku
k tomu potirebuji Vasi podporu, diivéru a pocit aspéchu. Nékdy
prekvapi necCekanou dovednosti. Nechavejte jim prostor pro
vlastni samostatnost. Cim vice dovednosti zvladne, tim
jednodussi a spokojenéjsi bude zivot vas vSech. Nedosahne uplné

samostatnosti, ale miiZe se ji v nékterych oblastech pribliZit.
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S nacvikem dovednosti miize pomoci klinicky logoped, specialni
pedagog, rana péce. Dité miize v predSkolnim véku navstévovat
denni stacionar, matefskou Skolu specidlni nebo miize byt
integrovano do bézné materské Skoly. Béhem Skolni dochazky
jsou nejcastéji zarazeny do zakladni Skoly specidlni. Ve vSech
piipadech je vzdélavani zaméreno na zakladni sebeobsluzné
Cinnosti, porozuméni, komunikaci, podporu a rozvoj zakladnich

dovednosti a pohybu.

Klinicka logopedie mize pomoci s problémy v oblasti dychani,
pfijmu potravy, polykani, slinéni, porozuméni a komunikace.
Vyuziva techniky orofacialni stimulace, stimulace ust a jazyka
procvicovanim nebo svyuZitim rlznych pomicek, nécvik

alternativni a augmentativni komunikace.

Rana péce je socialni sluzba zamérena na podporu rodin déti se
zdravotnim postizenim ve véku od narozeni do 7 let. Je
poskytovana zdarma formou ambulantni (v sidle poradny) nebo
terénni (v doméacnosti rodiny). Pomaha s nacvikem dovednosti,
komunikace, vybérem kompenzacnich pomicek, vybérem
vhodného Skolniho zarizeni a sposkytovanim socidlniho

poradenstvi.

Poradenstvi pro osoby se zdravotnim postiZenim je socialn{
sluzba poskytovand zdarma ambulantni nebo terénni formou.
Obsah poradenstvi je podobny rané péci, ale je poskytovano
détem, dospivajicim i dospélym se zdravotnim postizenim

a jejich pecujicim rodinam.
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Spanek

Porucha spanku se u osob s AS vyskytuje velmi casto. Jedna se
o poruchu typu usinani a nespavost - potfeba spanku je mnohem
niz§i nez u primeérné populace, navic jsou castd nocni
probouzeni. Clayton-Smith (1993) uvadi ve své studii poruchy
spdnku aZ u 90 % z 82 déti a dospélych s AS ve véku 18 mésicti az
26 let. Celkova doba spanku je u déti s AS krats$i o 5-6 hodin
denné vporovnani sbéznou populacii Béhem dospivani
a dospélosti se délka spanku prodluzuje, priblizi se az obvyklému

prameéru.

Porucham spanku se u osob sAS vénovala rada studif
v celosvétovém méritku, vétSinou formou dotazniku vyplnéného
rodi¢i nebo oSetrovateli (Zori et al, 1992; Bruni et al, 2004;
Diden et al. 2004 a dalsi). Shoduji se na tom, Ze poruchy spanku
jsou kombinaci problémi susindnim nebo udrzenim spanku,
nepravidelnym cyklem bdéni-spanek, nepfimérenym chovanim
ve spanku (ktik, smich), zachvatovymi stavy spojenymi se
spankem nebo poruchami pohybu béhem spanku.

Problémy se spankem jsou zavaznéjsi a také castéjsi u déti ve
véku 2 az 9 let, unékterych jedinct problémy se spankem
pretrvavaji do dospélosti. Studie se predevsim zaméruji na potize
s usinanim a udrZenim spanku. Nékteré prace se zabyvaji tim, Ze
déti s AS potiebuji spdnku obecné méné, nez je v populaci bézZné.

Malo spanku nemusi nutné ovliviiovat jejich chovani v bdélém
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stavu (Clayton-Smith, 1993; Zhdanova et al. 1999; Bruni et al.
2004; Berry et al. 2005).

Bruni et al. (2004) také popisuje casté abnormalni pohyby vcetné
neklidného spanku a poznamenava, Ze tyto pohyby mohou
souviset s extrapyramidovymi  symptomy  Angelmanova

syndromu vcetné tremoru, myoklonii a dyskinezi.

Stejné jako u jinych neurovyvojovych poruch je u AS pric¢ina
nespavosti podminéna multifaktoridlné. Nejpravdépodobnéjsi
pric¢inou nespavosti jsou abnormality v cirkadiannim rytmu. Byly
také zkoumdany psychologické aspekty nespavosti, jako je
zavislost na rodicich nebo asociace pokoje jako mistnosti pro
hrani a ne pro spanek (Walz et al, 2005). Dalsi priciny
nespavosti mohou byt no¢ni miry (Walz et al, 2005) nebo

nékteré typy epileptickych zachvati (Clayton-Smith, 1993).

Anderson et al. (2008) zkoumali spanek tii dospélych sester
s Angelmanovym syndromem ve véku 28, 29 a 32 let. VSechny
mély v détstvi preruSovany spanek, ktery béhem dospivani
ustoupil. VSechny chrapaly. Vyzkum ukazal, Ze vSechny trpi
obstruk¢ni a centralni spankovou apnoe (chybi priitok vzduchu a
dychaci pohyby jsou nebo nejsou zachovany), které vedou

k preruSovanému spanku.

Didden et al. (2004) provedli rozsahlou studii mezi 109 pacienty
s AS ve véku 2-44 let pomoci dotazniku. Zjistilo se, Ze se spankem
ma problémy 40 % pacientli. BéZnymi problémy bylo nocni
pomocovani (93 %), casté nocni buzeni (37 %) a casné ranni
vstavani (10 %), chrapani (26 %), neklidny spanek (25 %), denni
spanek (22 %) a spankova apnoe (4 %).
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Goldman et al. (2012) zkoumali poruchy spanku u 15 déti s AS ve
véku 2-16 let a jejich matek. U vSech déti s AS dochazelo
k no¢nimu probouzeni trvajicimu déle nez hodinu a k preruseni
spanku. Studie ukazuje na pritomnost noc¢niho bdéni
a probouzeni u déti/dospivajicich s AS. Také dokazuje vysokou
miru fragmentace spanku a probouzeni u rodi¢t déti s poruchou
spanku. Pokud se zlepsi spanek déti, zlepsi se tim spanek a

aktivita a kvalita zivota rodica.

Poruchy spanku osob s AS ovliviuji celou rodinu. Rodice a dalsi
Clenové rodiny vykazuji uzkost, zlost a pocit bezmoci. Popisuji

také unavu, podrazdénost, nizsi aktivitu (Smith et al., 1996).

Pro zlepseni spdnku u osob s AS Ize vyuZit tzv. terapii behaviordlni
(ovlivnéni chovdni), melatonin nebo jind farmaka, pripadné jejich
kombinaci. Terapie behavioralni zahrnuje pravidelnost ukladani
ke spanku, pravidelné ranni probouzeni, klidné a bezpectné
prostiedi pro spanek, opakujici se ritudly pred usnutim, klidny
pristup rodi¢ti a pecovatell. Je vhodné upravit postel tak, aby
zajistovala bezpeci a souCasné umoznovala volny pohyb ditéte.
Détskd zabrana nebo matrace umisténd vedle postele zamezi
zranénim v pripadé padu béhem spanku a neomezi volnost
pohybu. Stejné tak je vhodné upravit prostredi domu nebo bytu.
Prostor Ize vymezit zamcenymi dvefmi nebo zadbranou. Déti jsou
v dobé nocnich probouzeni ¢ilé a chovaji se stejné jako béhem
dne. Proto je vhodné upravit prostredi tak, aby mohly byt vzhiiru

a potiebovaly minimalni dohled dospélych.

Allen et al. (2013) provedli vyzkum redukce probléma se

spankem pomoci Upravy chovani a prostiedi. Byl proveden na
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péti détech ve véku 2-11 let. Zmény zahrnovaly (a) klidné, tiché,
tmavé, bezpecné prostredi bez podnétd, (b) pevny cas ukladani
ke spanku a probouzeni, (c) klidny ptistup rodi¢ci v dobé
ukladani ke spanku, omezeni reakci na krik, plac¢ a jiné rusivé
chovani ditéte. Behem vyzkumu se vSechny déti naucily usinat o

samoté a jejich spanek se prodlouzil o 30 minut.

Melatonin je hormon, ktery produkuje lidské télo v zavislosti na
stridani svétla a tmy. Ovliviiuje tzv. cirkadialni rytmy - stridani
bdéni a spanku. Jeho hladina v téle stoupad snastupem tmy.
Zhdanova et al. (1999) provedli studii u 13 déti s AS ve véku 2-
10 let. VSem bylo podavano 0,3 mg melatoninu denné po dobu 6
dni pred obvyklym ukldddnim ke spanku. Vysledkem bylo
snizeni pohybové aktivity a prodlouzeni celkové doby spanku.
Braam et al. (2008) provedli studii s podavanim 5 mg melatoninu
u 8 osob s AS. Vysledkem bylo prodlouzeni doby spanku, snizeni
noc¢nich probouzeni (po par tydnech bylo zaznamenano zvysSené
slinéni).

Braam et al. (2009) provedli vletech 1990-2008 metaanalyzu
deviti studii uUCinnosti melatoninu u osob s mentalnim
postizenim. Celkem se téchto vyzkumu tucastnilo 183 osob.
Jednotlivé studie byly provadény na riiznych vzorcich pacienti
s mentdlnim postizenim, lisily se také vdavkovani a case
podavani melatoninu. U vSech byl spolecny vysledek - melatonin
je ucinny a bezpecny pro lécbu poruch spanku u osob
s mentalnim postizenim. V priiméru se prodlouzila délka spanku

0 50 minut a snizil se pocet no¢nich probouzeni.
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Mezi dalsi léky, které se na prechodnou dobu nasazuji u déti
i dospélych, patri napt. klonazepam (znamy Rivotril v kapkové
nebo tabletové formé), u dospélych jedinct se pak kratkodobé
podavaji rtizné typy hypnotik. Podavani farmak patti do rukou
lékare, hrozi zde nebezpeci nespravné davky a zavislosti. Kazda
porucha spanku ma byt fadné vysetrena, tomu slouzi Centra pro
poruchy spanku a bdéni a spankové laboratore, jedno z nich je
napt. jak pro détské, tak dospélé pacienty na Oddéleni détské

neurologie FN Ostrava.
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Anestezie

Déti s Angelman syndromem byvaji opakované hospitalizovany
zejména pro zdchvaty epilepsie a komplikace, které jsou sni
spojené. Mohou mit strabizmus (dalsi priCina, pro kterou je nutné
operacni teSeni a déti jsou tak vystaveny nejenom riziku
anestezie, ale i ndslednému pobytu na pooperacnich oddélenich
a jednotce intenzivni péce). U nékterych déti je pritomny vétsi
jazyk (makroglossie), spojeny s hypersalivaci, maji pooteviena
usta a opakované mimovolni pohyby s plazenim jazyka (tato
anatomickd odchylka mtZe byt problémem pfi intubaci -
zajisStovani dychacich cest trubickou - endotrachealni kanylou).
U malych déti s AS jsou Casté poruchy piti a polykdni. Dochazi
k poruchdm utvdreni zubii a deformitdm zubniho oblouku, dalSim
navazujicim problémem je pak zvysSend kazivost zubii. V
pozdéjsim véku pak miize nastat porucha ristu a skolioza.
U nékterych chlapct s AS je nutné orchidopexe (operac¢ni tiprava
nesestouplych testes - retence testis), event. operace kyly. Velmi
Castou indikaci kanestézii jsou u déti sAS opakované
stomatologické a neurochirurgické vykony, ocni operace
av pozdéjsim véku korekce skolidzy, event. dalsich kostnich

abnormit (ortopedickd, event. plastickd operace).

ZkuSenosti z ¢eskych zemi a Slovenska jsou vzhledem k poctu
pacientll s Angelmanovym syndromem malé, musime obratit na
zkuSenosti ze zahrani¢ni literatury. V pripadové studii popisuji
Ramanathan a kol. (2008) pripad chlapce sAS, u kterého
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provedli extrakci kariézniho zubu. V diskusi se zdiraznuje, zZe
priibéh anestezie u déti sAngelmanovym syndromem je
nepredvidatelny a lze ocekavat pestrou reakci na anestetika.
V doporuceni téchto autort se uvadi jako vhodna indukce
anestezie propofolem sketaminem a wudrzovani anestezie
sevofluranem vnosné smési kyslik/vzduch s malou davkou
fentanylu. U déti s AS miize v porovnani se stejné starymi
vrstevniky dojit po podani anestezie i k opoZdénému probouzeni,
a tak potrebuji mnohem peclivéjsi sledovani a monitoring
zdkladnich Zivotnich funkci snaslednym prolongovanym
pobytem (minimalné 1-2 dny po podani anestezie) na
oddélenich pediatrické intenzivni péce a resuscitace. Vysvétleni
miiZe byt v tom, Ze u AS jsou rozdilné fenotypy GABA receptori a
dochazi tak k jejich funk¢ni alteraci. Jsou popisovany i
receptorové zmény pro N-metyl-D-aspartat (NMDA) nebo pro o-

amino-3-hydroxy-5-metyl-4-isoxazolové propionové kyseliny.

U déti postizenych Angelmanovym syndromem byla opakované
popsana ,rezistence na bolest”. Obtizné se proto u nich
predpovida analgeticky efekt podaného anestetika. V hodnoceni
bolesti miize byt zavddejici klamavé stastny vyraz ve tvari ditéte
(ktery je soucasti vzhledu u této diagnézy) i pri vysoké intenzité

jim vnimané bolesti.

U déti s AS se az v90 % vyskytuje epilepsie. Z tohoto divodu
méla priznivy efekt bezprostiedné na anestezii navazujici lehka
pooperacni sedace ketaminem (zplsobuje tGtlum CNS a tim

neprovokuje spontanni epileptogenni aktivitu).
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Problematikou nerovnovahy sympatiko-parasympatikového
tonu u déti s AS se zabyvalo vice autorti. Errando a kol. (2007)
popisuji pripad 12letého chlapce s AS, u kterého byla nutna
celkova anestezie pro stomatologicky vykon. U pacienta doslo
nahle knecekané tézké bradykardii (vyrazné zpomaleni
srdec¢niho rytmu) se signifikantné opozdénou reakci na obvyklou
davku atropinu. Stav se nasledné upravil. Podobnym pripadem
se zabyvala i prace Gardnera a kol. (2008). Jednalo se o 9letou
divku s AS s ovarialni rezistenci. Pacientka byla premedikovana
peroralné midazolamem (Dormicum v davce 0,5 mg/kg). Uvod
do anestezie probéhl inhala¢ni cestou s pouzitim 70% N0 a
sevofluranem. Intravendzné (do Zily) bylo podédno inicidlné 22
mg a nasledné 20 mg rocuronia. Trachealni intubace probéhla
bez komplikaci. Pfed opera¢nim fezem byl podan profylakticky
1g cefoxitinu i.v. (preventivné podané antibiotikum, které brani
naslednému rozvoji infekce). Kapnoperitoneum se stabilizovalo
za 45 sekund od zahdjeni nitrobrisni insuflace. Nahle se objevila
bradykardie (zpomaleni srdecni akce), okamzité byl aplikovan
atropin 0,4 mg i.v,, ale jen s minimalnim efektem. Operace byla
preruSena a bylo zruseno kapnoperitoneum. Bradykardie presla
do asystolie (zdstava srdce). Nasledovala neodkladna
kardiopulmondlni resuscitace neprfimou srdeéni masazi
a aplikace adrenalinu v davce 10ug/kg iv. Za 90 vterin byl
obnoven na monitoru EKG sinusovy rytmus a objevila se slabé
hmatna periferni pulzace. Pro zvaZovanou anafylaxi byla
zahdjena 1éc¢ba difenylhydraminem a metylprednisolonem. Bylo
zavedeno invazivni sledovani systémového arterialniho krevniho

tlaku. JeSté na operacnim sale bylo provedeno transezofagealni
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ultrazvukové vySetfeni srdce, které nepotvrdilo piipadnou
skrytou srdec¢ni vadu. Dale byla vyloucena vzduchova embolie.
Krevni tlak byl nadale udrzovan pomoci kontinualni infaze
s adrenalinem. Po stabilizaci hemodynamiky pokracoval jiz bez
dalSich nezadoucich wudalosti chirurgicky tym v planované
operaci. Bylo mozné pozvolné snizovani rychlosti infuze
s adrenalinem, ale k udrZeni normotenze byla nutna stala mala
davka. Po operaci bylo dité prelozeno na jednotku détské
intenzivni péce. Stav vyzadoval pokracovani ve ventilacni
avazopresorické  podpore. Pacientka byla extubovana
4.pooperatni den. Do domaci péce byla propusténa
8. pooperacni den vdobrém stavu. Kozni testy neprokazaly
alergii na anestetika ani na antibiotika ¢i latex. Pri telemetrickém
vySetifeni srdce se podarilo zachytit jednu epizodu zpomaleni
srde¢ntho  rytmu, ale vyraznéjsi bradykardie nebyla
zaznamenana. Autori usuzuji, Ze narusend rovnovdha sympatiko-
parasympatikového tonu je soucldsti Angelmanova syndromu a
béhem anestezie miiZze dochdzet kprevaze vagového tonu
s moznymi fatdlnimi komplikacemi (vyrazné zpomaleni srde¢niho
rytmu az zastava srdce). Vanagt a spoluautori (2005) referovali
rovnéz o asystolii u kriticky nemocného ditéte s AS, které bylo
hospitalizovano v nemocnici pro aspiratni pneumonii (zapal
plic). V tomto pripadé byla odpovéd na atropin dobra, na rozdil
od pripadi jinych autorii. Douchin a kolektiv autorid (2000)
popisuji vagové projevy u 3 pacientd s AS, kdy porucha srde¢niho
rytmu ndsledovala bezprostiedné po krecovém stavu (zachvatu

epilepsie a v dalSim pripadé po zadchvatu doprovazejicim horecku
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- febrilni zachvat) nebo po zachvatu smichu u ditéte s Angelman

syndromem.

Japonsti autori (Ohshita et al, 2010) publikovali pripad 4leté
divky s AS, kterd podstoupila vcelkové anestezii korekci
strabismu. Autofi zvolili pomalou indukci sevofluranem v nosné
smési s kyslikem/vzduchem, propofolem  a remifentanilem.
Trachealni intubace byla provedena po podani rokuronia. BEhem

anestezie a po ni nedoslo k Zddnym komplikacim.

Jini autofi - Gardner et al. (2008), doporucuji u ditéte s AS
profylaktické podani atropinu nebo glykopyrolatu a zvysenou
pozornost vénovat monitoringu srde¢niho rytmu béhem anestezie.
Preventivni aplikace atropinu je nutnd zejména pied vykony s
moznymi komplikacemi, které mohou zvySit vperi- a
postoperacnim obdobi tonus parasympatiku (tlak na solarni
plexus, zadrzeni  dechu, kasel, nauzea, zvraceni,
kapnoperitoneum). Navic je nutné pamatovat na moZny vliv

anestetik primo Ci neprimo ovliviiujicich srdecni rytmus.

Witte a kol. (2011) publikovali vlastni zkuSenosti u 15 déti s AS.
Déti byly indikované predevSsim k neurochirurgickym,
ortopedickym a stomatologickym vykonlim. Autoii nemohou
jednoznacné doporucit néktery z anesteziologickych postupti jako
pfi rozhovoru s rodi¢i mentdlné postizenych déti, které maji
vzhled odpovidajici Angelmanovu syndromu, cilené patrat po
jeho vztahu kvodé: jestli ji ma rado, hraje si sni apreferuje
kontakt svodou pred jinymi cinnostmi. Timto jednoduchym

dotazem lze odhalit mozny AS. Dale autofi upozortiuji na riziko
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podhodnocenti intenzity bolesti u ditéte s AS. [ pti bolesti se totiz
déti s AS neustdle usmivaji a tim mohou byt maskované jejich
skute¢né pocity. Tyka se to zejména pooperacniho obdobi po
velkych chirurgickych vykonech, napriklad po korekci skoliozy.
Autofti opét varuji pred bradykardii zptisobenou hypertonii vagu,
ktera miize vést k asystolii s opozdénou odpovédi na atropin.
Doporucuji  vyvarovat se Iékii zptisobujicich kompletni
neuromuskuldrni relaxaci, protoze anticholinergni léky mohou
vyvolat bradykardii. Sugamadex (antagonista steroidnich
relaxancii - rokuronia a vekuronia) nebyl zatim udéti s AS
testovan. Za rizikovy vykon se u déti sAS povazuji
laparoskopické operace (pouziti kapnoperitonea - viz ptipad

divky vyse).

Pfi pouziti ketaminu (i ptes jeho dobry antikonvulzivni efekt -
potlaCuje epileptogenni aktivitu mozku) u déti s AS je nutné
zvazit jeho vedlejsi ucinky (psychomimetickd reakce, svalova
rigidita). K jejich prevenci lze radéji pouzit kontinualni aplikaci
propofolu, midazolamu nebo thiopentalu. Pfi prokazané epilepsii
je nutné i vpooperatnim obdobi pokracovat vzavedené
preventivni antikonvulzivni (antiepileptické) 1écbé (prechod
z peroralniho - tabletova forma na intravenézni podani - podani

do zily).

Obvykle jsou déti s AS agitované (rozrusené), takze pouziti
lokalni anestezie je velmi obtizné, i kdyZ ma u téchto déti

nepochybnou vyhodu pted celkovou anestezii.
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Pfi trachealni intubaci je nutné pocitat s facidlni dysmorfii. Tyka
se to zejména starSich déti s AS, protoze dysmorfni rysy obliceje

se s postupujicim vékem akcentuji.

Mayhew a kolektiv autorti (2010) v reakci na praci jinych autort
- Bujoka a Knapika (2004) - a jejich problémy s anestezii u 2
pacientii s AS (bradykardie a obtiZe pri intubaci) popisuje vlastni
kazuistiku uchlapce sAngelmanovym syndromem. Dité
doprovazela na operacni sal matka, akceptovalo bez potizi
oblicejovou masku se 70 % N;0 a 30 % kysliku po dobu 2 minut,
pak néasledovalo ptidani sevofluranu do 8 objemovych procent.
Kdyz doslo ke ztraté védomi, bylo pomalu uloZeno do supinni
polohy orotracheélné intubovano bez pouziti myorelaxancii.
UdrZzovani anestezie pokracovalo podanim N0, kysliku
a sevofluranu. Na zavér vykonu bylo dité extubovano pfi plném
védomi. Pooperaéni pribéh byl rovnéz bez komplikaci.
V pooperacni péci je vhodné pracovat skonceptem bazalni
stimulace a vyuzit faktu, Ze déti s Angelmanovym syndromem
miluji vodu; nabidnuti hrani svodou (pustit vodovodni
kohoutek, vanicka s teplou vodou a hrackami) pomiize ditéti s AS

odvratit pozornost a zmirnit stres z nezndmého prostiedi.

Z dostupnych literarnich udaji vyplyva, Ze anestezie ditéte
s Angelmanovym syndromem mitiZe byt i vrukou zkuSeného
anesteziologa rizikovym vykonem. Proto je dobré mit na paméti,
Ze rizika se mohou projevit nejen u ditéte s potvrzenym AS, ale i
u ditéte, u kterého je ,pouze” diivodné klinické podezreni na
Angelmantiv syndrom. U téchto déti je nutné pocitat zejména s

rizikem zdvaZné bradykardie aZ asystolie.
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