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Uvodem

.J e normalni byt jiny. To je véta, kterd napfic staty a jazyky figuruje jako motto
organizaci podporujicich lidi s Downovym syndromem. Jejich odlisnost je chapana jako
jedinecnost, diky niZ jsou tito lidé schopni vnimat svét v jeho nejcistsi podobé. Nekteré
stranky jejich vyvoje (napf. socialni citéni) byvaji velmi rozvinuté, oproti tomu jiné
byvaji znatelné oslabeny — zejména motorika a kognice, které jsou obé izce propojeny
s fe¢i. A pravé komunika¢nimu vyvoji se zde budeme vénovat.

Osvojovani jazyka a komunikace détmi s Downovym syndromem je na poli lin-
gvistiky tématem novym, stejné tak jako zkoumani bilingvni situace u této populace.
Dvoulety vyzkum, zalozeny na ptipadové studii jednoho ditéte, nAm umoznil hluboky
vhled do komunikaénich prostiedkt verbalnich i neverbalnich a v komparaci s détmi se
stejnou diagnézou i détmi s typickym vyvojem dokazuje, Ze v raném veku tyto dva typy
komunikace vystupuji jako dvé rovnocenné modality, a to u obou skupin. Dotykame
se také metod alternativni a augmentativni komunikace, zejména znakovych systémd.

Mimo teoretické zakotveni tématu a vlastni vyzkum zde uvadime také nékteré meto-
dy napomahajici osvojovani jazyka a komunikace. Z divodu dobrého zrakového vnima-
ni u déti s Downovym syndromem je diiraz kladen na vizualizaci.

Vétime, Ze si predkladana kniha miZze najit své misto u odbornikd, jiz se zabyvaji
(ne)typickym osvojovanim jazyka a komunikace, logopedu, uciteld i poucené verejnosti.

V knize se snazime upozornit rovnéz na to, ze vsichni lidé, at’ jiz s handicapem, nebo
bez néj, jsou soucasti jedné spolecnosti.

Kamila Homolkova
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1.Vrozené vyvojové vady

V této kapitole bude predstaven pojem vrozené vyvojové vady, jejich etiologie
a zakladni kategorizace. Nastinena bude také souvislost mezi nimi a jazykovymi a reco-
vymi poruchami.

Downﬁv syndrom je odchylka fazend mezi tzv. vrozené vyvojové vady, téz oznaco-
vané jako kongenitdlni anomalie. Vrozené vyvojové vady jsou pritomné pfi narozeni
ditéte a predstavuji odchylku od normélniho prenatalniho vyvoje. Vrozena vada mtze
narusovat strukturu tkani a organd, ale také jejich funkci (Sipek a kol. 2012). Klinicka
zavaznost jednotlivych vad je velmi rlizna, mizZe se jednat o kosmetické vady i vady
letalni.

1.1 P¥i€iny vzniku vrozenych vyvojovych vad

Faktory zapricinujici vrozené vyvojové vady miizeme rozdélit do tii zakladnich
skupin:

1) faktory genetické (tzv. chromozomalni aberace — mutace, jez zasahuje do chromozo-
mi a méni jejich strukturu ¢i tvar — do této kategorie patii pravé Downtiv syndrom;
Svarcova 2006, 17);

2) faktory zpusobené vnitinim prostfedim (fetalni alkoholovy syndrom, uzivani drog,
zanedbani ditéte, Grazy hlavy, podvyziva aj.; Cerna 2008, 16);

3) kombinace obou zminénych (zde se hovoii o tzv. multifaktorialni dédi¢nosti; Cerna
2008, 18).

Zhruba u 50 az 60 % vrozenych vad viak ziistavaji pii¢iny nepoznany (Sipek
a kol. 2009). Nékteré typy vrozenych vad ¢i alespon vysoké riziko jejich vzniku je
mozné diagnostikovat jiz v rdmci prenatalnich vysetieni (krevnim odbérem, ultra-
zvukem ¢&i invazivnimi metodami, jako napf. odbérem vzorku plodové vody; Sipek
a kol. 2012).
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1.2 Rozdéleni vrozenych vyvojovych vad

1.2 Rozdéleni vrozenych vyvojovych vad

Vrozené vyvojové vady lze klasifikovat riznymi zptsoby. Nam pro potieby zaméteni
prace postaci jejich rozdéleni podle Cetnosti a komplexnosti, které operuje s pojmem
syndrom (Sipek a kol. 2008-2019):

1) syndrom (komplex fenotypovych vlastnosti — anomalii, které jsou typické pro defi-
novanou klinickou diagnozu, napt. pravé Downtv syndrom);

2) sekvence (mnohocetné vady, které vznikaji jako nasledek patologické kaskady déju,
zapti¢inéné primarnim patologickym zasahem, napf. sekvence Potterové);!

3) asociace (urcité typy vrozenych vad maji tendenci vyvijet se spolu s jinymi typicky-
mi vadami — tedy v asociaci, napf. VATER asociace);2

4) izolované vady (nejsou spojené s dal§imi vadami ¢i anomaliemi, vyskytuji se samo-
statn¢).

1.3 Registr vyvojovych vad v Ceské republice

Vyskyt vrozenych vyvojovych vad — v€etné¢ Downova syndromu — se v naSem pro-
stfedi sleduje dlouhodobg. Sipek a kol. (2009) uvadi, Ze hlaseni a registrace vrozenych
vyvojovych vad maji v Ceské republice tradici jiz od roku 1961, patiime také ke statim
s jejich nejrangjsi registraci viibec. Pogatky byly polozeny v Ustavu pro pééi o matku
a dité, kde MUDr. Jifi Kucera, CSc., registroval prvni ptipady vrozenych vad v Pra-
ze a StfedoCeském kraji. Tato registrace zpocatku probihala neoficialné, oficialnosti se
dockala 1. ledna 1964. Hlaseni se v prvnich letech tykala déti zivych i téch, které porod
nepiezily, s postupnym vzrustem cetnosti hlaseni vrozenych vad se ale pozdéji zacala
tykat pouze déti prezivsich. Od roku 1975 se hlaseni provadélo na ,,Statistickém listku
ditéte s vrozenou vyvojovou vadou® (od roku 1997 nahrazeny ,,Statistickym hlasenim —
vrozena vada plodu? nebo ditéte*), ktery v dnesni dobé miZe obsahovat i nestrukturalni
vrozené vady, napf. vrozené poruchy metabolismu aj.

K 1. lednu 2002 vznikl Nérodni registr vyvojovych vad, jehoz cilem je registro-
vat prenataln¢€ a postnatalné diagnostikované vrozené vady v populaci. Tento registr
napomaha hodnoceni zdravotniho stavu populace a je nedilnou souéasti hodnoceni
prenatalni, perinatalni a postnatalni péce. Sledovani vyskytu vrozenych vad také slouzi
k vyhodnocovani v€asného zachytu vrozenych vad. Informace zde ziskané se vyuzivaji
1 pfi prezentaci sledovanych jevt v zahrani¢i — slouzi pro databaze Svétové zdravot-
nické organizace (WHO) a Organizace pro ekonomickou spolupraci a rozvoj (OECD)
(UZIS 2016).

1 Jedna se o vrozenou vadu mocové soustavy (Ptispévatelé WikiSkript 2022).
2 Vrozené vyvojova vada asociovana se srde¢ni vadou (Pfispévatelé WikiSkript 2022).
3 Plodem je dle Cerného (2011) minén nenarozeny jedinec, tj. obdobi mezi embryem a narozenim (porodem).
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1. VROZENE VYVOJOVE VADY

1.4 Jazykové a fecové poruchy jako dlsledek
vrozené vyvojové vady

Ne vsechny vyvojové vady zptisobuji naruseni jazykové a komunikaéni kompeten-
ce cloveka. Nejzietelnéjsi naruseni téchto kompetenci je ovsem u vad, které zptsobuji
sniZeni inteligence.

Stehlikova (2011, 234) uvadi, ze tradi¢ni dichotomické d€leni na jazykové a feco-
vé poruchy neodpovidéa podstaté poruch: poruchy jazyka jsou chapany jako naruSeni
jazykového systému (kofeni v naruseni mozkovych struktur), zatimco fecové poruchy
jsou chapany ,,jen* jako naruseni parole (naruseni perifernich, senzomotorickych oblasti
fecového zpracovani, napt. sluchové a artikulacni organy). Jejich spojeni je ale neodmy-
slitelné, a proto bychom o téchto poruchach méli uvazovat spise jako o poruchdach na
ose jazyk — rec. Podobné by se mélo nahliZet napt. také na poruchy na trovni produk-
ce — percepce, fluence — influence apod. Mohou byt naruseny pouze dil¢i oblasti téchto
jednotlivych typi a i u lidi se stejnou diagndzou se mohou projevovat riizng.

Je ale potfeba zminit, ze jazykové a fecové poruchy nejsou vzdy soucasti klinického
obrazu vrozené vyvojové vady. Pokud se vyskytuji, mohou byt hlavnim pfiznakem dia-
gnozy (u specificky naruseného vyvoje feci, jakym je napf. vyvojova nemluvnost), nebo
symptomem dominujiciho postizeni (tzv. symptomatické poruchy reci, které se objevuji
i u osob se snizenym intelektem, tedy i u osob s Downovym syndromem; Lechta 2008).
Ne vSechny vrozené jazykové poruchy ale musi byt spjaty také se snizenim intelektu,
jak je tomu u Downova syndromu (Cummings 2015).

Specifické poruchy feci a jazyka jsou soucasti jednoho z jedenacti oddilt paté kapi-
toly Mezinarodni klasifikace nemoci a pfidruzenych zdravotnich problémt (MKN-10),
ktera je v Ceské republice v platnosti od roku 1994 (nova verze MKN-11 je v platnosti
od 1. 1. 2022).

Shrnuti

Vrozené vyvojové vady jsou pritomné jiz pri narozeni ditéte (pri prenatalni diagnos-
tice mohou byt odhaleny jesté drive) a predstavuji odchylku od typického vyvoje.

Downuv syndrom je zpiisoben faktorem genetickym (tzv. chromozomalni aberaci).
Z hlediska déleni dle cetnosti a komplexnosti je syndromem (. komplexem fenotypovych
viastnosti — anomalii, které jsou typické pro definovanou klinickou diagnozu).

Vyskyt vrozenych vyvojovych vad se u nas sleduje dlouhodobé, a to jiz od roku 1961.
V roce 2002 vznikl Narodni registr vyvojovych vad, ktery dodnes registruje prenatdlné
a postnatalné diagnostikované vrozené vady v populaci.

Vrozené vyvojové vady s sebou mohou prindset i riizné druhy jazykovych a reco-
vych poruch, neni to ovsem podminkou. Tyto poruchy mohou byt na ose jazyk — vec,
produkce — percepce, fluence — influence ad. Zietelné naruseni jazykové a komunikacni
kompetence se vyskytuje u vad, které zpisobuji naruseni inteligence, tedy pravé napi-.
u Downova syndromu.
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2. Downuv syndrom

Nasledujici kapitola definuje Downitv syndrom a predstavi dulezité pojmy s nim spo-
jené — napr. inteligenci a intelektové postizeni, prvni zminky o tomto syndromu, ale
myj. také legislativni opatreni a pravo déeti s Downovym syndromem na vzdeélavani.

2.1 O lidech s Downovym syndromem

" N ase dité bylo obdarovano Downovym syndromem. Ano, je to dar.“4 I takto popisuji
rodie své déti, které se s timto syndromem narodily. Rikaji, Ze diky nim piehodnotili
své priority, raduji se z malic¢kosti, Ziji pfitomnosti. Lidé s timto darem jsou otevieni,
daveétivi, milujici. Nékdy se o nich fikd, Ze jsou to ,,slunickovi lidé*“. S tim se neda tiplné
souhlasit; jsou to lidé jako vSichni ostatni, tim padem jsou také plni emoci. Praveé senzi-
tivita a empatie u nich byvaji natolik vyvinuty, Ze na sebe ¢asto piebiraji i emocni stavy
druhych, coz je mtze ptivadét i do riznych stresovych situaci. Co ale plati, je, ze diky
svému uhlu pohledu ndm ukazuji svét v jeho nejCistsi podobé.

Déti i dospéli s Downovym syndromem potiebuji ve svém Zivoté nejen pochopeni
a podporu blizkého okoli, ale také pomyslné mantinely, o néZ se mohou opirat. Proto
maji tolik radi ritualy a stereotypni jednani (viz kap. 2.6 Vyvoj ditete s Downovym syn-
dromem). Casto totiZ ve svém chovani vychazeji ze svych prozitki a zkusenosti, z né¢e-
ho ,,hmatatelného®, novym situacim je Casto potfeba je ucit a nalezit¢ je na n¢ pfipravit.
Mivaji velmi siln€ vyvinuté vizualni vnimani, proto je dobré s timto bonusem praco-
vat — a to jak pfi uceni se (napf. pii osvojovani jazyka, jak bude nastinéno i na dalSich
strankach), tak i v situacnim chovani. Jejich mysleni byva konkrétni a vizualizace situaci
jim pomaha jednotlivé akce pochopit (at’ uz se jedna o piktogramy, psané seznamy nebo
skuteéné ,,proziti situace®, kdy se s nimi vydame na misto, kde vznikl problém, a tam se
snazime jadro onoho problému nalézt a vyfesit).

Lidé s Downovym syndromem mivaji (v riizné mife) opozdény vyvoj ve vSech oblas-
tech, ale tento vyvoj (kognitivni, motoricky, fecovy, socialni ad.) probiha po cely Zivot.
Nesmime je podceiiovat — pokud k tomu maji vhodné prostiedi a zakladni predpoklady,

4 Konference Inkluze déti s DS v praxi, Ceské Budgjovice, 16. 3. 2019, na niz o svych zkuenostech promlou-
vali také pfimo rodice déti s Downovym syndromem.
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