Angelmanuv syndrom



Co je Angelmanuv syndrom

o Anglicky nazev v minulosti:
,Happy puppet" (Stastna
loutka)

o V soucasné dobe se
pouziva ,Angel
child“(Andéelske dite) nebo
Angelman syndrome.

o Ceskd lékarska
terminologie pouziva
,Syndrom stastného
ditete".




Angelmantv syndrom

o poprveé popsal Dr. Angelman v
roce 1965

o vsSiml si nékolika déti, které
mely shodné prlznaky

- tuhou, nemotornou chizi,
- absenci redi,
- nadmeérné se smaly,
- mély zachvaty.
O prvni ucelena zprava pochazi

ze Severni Ameriky z pocatku
osmdesatych let,

o teprve ve druhé poloviné_
devadesatych let se mnozstvi
informaci znacné rozsirilo,




Angelmantiv syndrom

o byly zjistény geneticke pficiny
onemocnenl,

o pravdépodobnost vyskytu AS
je jeden z 10 - 30 tisic
jedincu.

o postizenych AS je v celém
sveété mnohem vice, avsak
casto nemaji Jednoznacnou
diagnozu nebo jsou vedeni
pod jinym typem onemocnéni
napr. mozkovou obrnou, nebo
autismem,

o AS postihuje stejné dévcata i
chlapce,

o deéti potrebuji celoZivotni
asistenci, je nutno s nimi
pracovat jsou schopny stale
zlepsovat své dovednosti.




Angelmantv syndrom

o je nelécitelny,
daji se potlacovat néktere

jeho priznaky (napf.
zachvaty),

O nemoc je stala, ale neni
degenerativni,

o lidé s AS se maji normalni
délku zivota,

o AS neni rozpoznatelny u
novorozencu a raném detstvi

o urcité vyvojove problémy
nejsou specificke,

o obvykla doba na stanoveni
diagnozy je mezi 3 az 7
rokem ditéte, charakteristicke
chovani a rysy stavaji vice
evidentni.

O




Klinicka kritéria pro stanoveni diagnozy:

o normalni prenatalni vyvoj,
bézny porod, zralé dite,

O opozdeéni vyvoje je
rozpoznatelné mezi 6 - 12
meésicem véku,

o velmi pomalée, ale dopredu
jdouci nabyvani
dovednosti,

O normalni metabolismus,
hematologicky i chemicky
profil,

o normalni struktura mozku
dle MRI a CT.




Fyzické parametry

o Novorozenci se nijak fyzicky
nelisi,

o u nekterych déti starsich 12
mesicu dochazi ke zpomaleni
rustu lebky,

o deéti s AS maji velmi cCasto
ploché zahlavi,

o vyska déti byva
podprdmérna,

o u malych déti se nekdy,
objevuje_nizsi vaha z ddvodd
problémd s krmenim,

O vetsi déti byvaji vahové
normalni,

0 naruseni spanku (jejich
potreba spanku je nizsi nez u
zdravych déti).




Dospclost

O

O

nekteri jedingi mohou ztratit
schopnost chuze,

|ze predchazet pouze
soustavnou rehabilitaci a
tréninkem (podporovat
hybnost),

casto se Obf(EVU_]e scoliosa,
ktera se vékem zhorsuje,

jsou schopni se sami oblékat,
ist a nonverbalné
omunikovat,

mnoho z nich je béhem dne
kontinentnich,

nikdo z postizenych AS neni
schopen Zit bez asistence,

Ziji vétSinou v rodinném
prostredi nebo specialnim
zarizeni.




Vyvojové problémy

O vice nez 90% sledovanych déti
trpi epilepsii,

o Vveétsinou se zachvaty objevuji
kolem tretihq roku veky ditéte,
mohou byt ruznych typu (od
grand mal az po absence a kratké
periody nepozornosti), obvykle
vyzaduji cetnou antizachvatovou
terapii, v mnoha pfipadech dojde
ke zna¢nému zlepseni
zachvatovych stayu v dospélosti
az k vysazeni léku,

o puberta byva zpozdénao 1 - 3
roky,

o rozvqj sekundarnich pohlavnich
znaku je jako u normalnich déti,

O cCasto v obdobi puberty vzroste
vaha,

o déti v dospivani se dale i
mentalné rozviji, nebylo
pozorovano zpomalem mentalniho
vyvoje,

o zdravi byva pozoruhodné dobré.




Hlavni znaky vyskytujici se 1 100 % déti:

O neschopnost mluvit, pouze
minimum slov, komunikuji
nonverbaln€, nonverbalni
komunikace prevysuje
verbalni,

O opozdem psychomotonckeho
vyVOJe tézky zpomaleny
VYVO0j,

o problémy s pohybem,
koordinaci chlize a stabilitou,

O mavani a vyvazovani hornimi
koncetinami, vibrujici paze,

o zvlastni chovani, velmi casto
se usmiva, obvykle ma
Stastnou naladu, v excitaci
mava a tleska rukama.




/naky vyskytujici se u vice nez

80 % deti:

O udrzi Spatneé pozornost,

hypotonie,

o mikrocefalie (u deéti
starsich jednoho roku),

o velmi problematicky je
nacvik udrzeni Cistoty,

o kolem tretiho roku veku
ditéte se objevuji
zachvaty,

O abnormalni EEG

O




/naky vyskytujici se u 20 — 80 % deéti:

o Silhani (strabismus),

o ,velky" jazyk jako by se
nemohl vejit do ust,
vyplazovani jazyka,

O Spatny saci reflex a
problémy s polykanim,

o v détském veku problémy
s tuhou stravou,

o Caste slineni a pohyby
jazyka, strkani si predmetu
Ci rukou do ust,

o mimovolné pohyby ust,
dominantni spodni cCelist
(normalni velikost, ale je
povystrcena),

O Siroce posazené zuby,




/naky vyskytujici se u 20 — 80 % deéti:

O hypopigmentace
(nedostatecna
pigmentace pokozky),

svetlejsi vlasy a odi,
ruce ve flexi pfi chuzi,
horsi termoregulace,
poruchy spanku,

dité je pritahovano a
fascinovano vodou,

O oplostélé zahlavi,
nékdy s pricnou
prohlubeninou.

O O0O0A0




Vzdcelavani

o Vveétsinou jsou tyto deti
charakterizovany jako teézce
mentalné postizeng,

O poznavaci schopnosti jsou u deti
s AS vyssi nez je indikovano
vyvojovymi testy,

O rozpoznatelne v oblasti
porozumeéni, kdy dité rozumi, ale
neni schopno verbalni
komunikace,

o prekvapive dobra vizualni
prostorova pamét,

o tézké zpomaleni dusevniho
vyvoje vyzaduje specialni
trenlnky

- cviceni,

- rehabilitaci,

- rozvijeni motoriky
- rozvijeni smyslQ.




Vzdcelavani

O pracovni terapie zlepsuje
emnou motoriku a
ontrolu oralni motoriky,

0 mistnost by mela byt
vybavena mnozstvim
kresel a lehatek predevsim
pro hypotonicke deti, bez
zbytecnych prekazek,

o dulezité je rozvijet
nonverbalni komunikaci:
velmi brzy by mely byt
Eouzwanyvol;)razkY,

omunikacni_tabule,
neustale rozsirovat
komunikacni cile a
dovednosti.




Vzdcelavani

o dulezitymi faktory jsou
individualni pristup a
flexibilita,

o dite musi mit dobry vztah
a duvéru ke svému uciteli
a vychovateli,

o vztah k ditéti musi byt
laskavy, ale take prisny,

0 u deti s AS by mel byt
vypracovan program
treninku osvojeni si zvyku
chodit na toaletu,

o deti jsou vetsinou schopny
samy se oblekat, jist,
provadet nektere bezne
ukony doma.




Dalsi fakta

o Deti s AS velmi miluji spolecnost,
pfitomnost lidi a rusne, zivé
prostredi, hlasitou hudbu proto
je vhodna navsteva koncertu
velmi ocenuji navstévu Z0O,
cirkusu apo

o Dobre se CItI v restauracich,
sleduji rady video, hlavneé
zaznam, na kterém jsou samy. V
televizi rady sleduji pohadky,
hudbu atd. Maji rady zvukové
hracky a knihy.

o Deti jsou schopny naucit se
plavat, rady pochoduji bez
nafukovaciho kola po dné bazeénu.
Jelikoz vetsina AS deti ma
problémy s chuzi je koupani tou
nejlepsi rehabilitaci.

o AS deéeti maji cely Zivot problémy s
nadmeérnym slinénim a s
udrzenim Cistoty pfi jidle.




Dalsi fakta

o AS déti rady cestuji, b€hem jizdy
byvaji klidné, pozoruji krajinu a
projizdé&jici auta.

o Radi se fotografuji, nadSené jsou pfi
Erohllzenl fotografn hlavné téch, na
tery jsou samy nebo nékdo z _]e_]ICh
blizkych. Prohlizenim fotoalb jsou
schopny stravit mnoho casu.

o Hra: v mladSim véku témér bez
prestani manipuluji vhodnymi
redmeth Erehazuy hracky napf. z
rabice do kybliku , stavi kostky.
Upfrednostiuji_ hracky, které se daji
rozebrat a slozit, zvukové hracky,
velkymi favorlty jsou hracky_do vody,
rady stavi kostky, mackaji rizné
knofliky, packy, vypinace. Maji
obrovs ou ra ost dyz se dockaji
néjakého efektu (svetlo zvuk).
Favority jsou i plySové hracky a
manasci, které lze navléci na ruku.

o Obrovska chut k jidlu, ale odmitaji
tekutiny.




Dalsi fakta

o Mavani, tfepani a tleskani rukama je
jednim z nejvyznamnéjSich znaku déti
s AS. Je to gesto, kterym vyjadruji
radost, strach, nespokOJenost nebo
jiné vzruseni.

o Miluji hry s balony vSech velikosti.

o Velkou motivaci pro tyto déti prislib
néceho co zboznuji (napf. dobré jidlo,
hra ve vodé).

o Déti rady sleduji programy v televizi,
hlavné koncerty (od dechovky az RO
rock), pohadky, porady o zwratec
apo

m| Brzy se nauci rozliSovat mezi
programy v televizi a videem. Samo si
casto poruci, ze chce sledovat video,
hlavne ,home video®, na kterém
poznava sveé blizké i setge samo.
Snimky z vyletu nebo ruznych
rodinnych akci dovedou upoutat
5oEornost ditéte na velmi dlouhou

obu




