ZE ZAHRANICI

Sluchové vniminf{ jakoZto zdkladn{ pozndvaci smysl
¢lovéka vyrazné ovliviluje rozvoj fec¢i a komunikac¢ni
schopnosti jedince. V kombinaci s dalsimi pfidruZenymi
symptomy pak muZe zplUsobovat zivazné problémy

a omezeni kazZdodenniho Zivota. Systematickou pomoc
a vhodnou kompenzaci sluchové vady znesnadiiuje
mimo jin€ obrovsky pocet syndromovvch vad, které se
diky pokroku lékafské diagnostiky, péce a genetického
vyzkumu, dostivaji do centra pozornosti odborniki

i laiki, Nicméné neustdle se v tomto sméru potykdme

s nedostatkem aktudlnich informacf a odbornych Se-
tfeni, jejichZ zdvéry by se poté daly prakticky zdrodit

v prici s osobami s témito syndromy. V tomto piispév-
ku jsme se zaméfili na ¢tyii vybrané, méné zndmé syn-
dromy, pro které je typicky soucasny vyskyt sluchového
postiZeni.

Pendred syndrom je dédi¢né autozomdlné recesivn{
onemocnéni, které je charakteristické kombinaci per-
cepdni nedoslychavosti, dyshormogenetické strumy (po-
ruchy metabolismu &titné Zldzy) a abnormadlnich struktur
vnitintho ucha. Odhadovand incidence se uvadi 1-8 je-
dincti s Pendred syndromem na 100 000 narozenych déti.
Pfi¢inou vzniku Pendred syndromu je genovd mutace
SLC26A4 piftomnd u obou~odicu ditéte, kterd zptisobuje
roz§iten{ vestibuldrniho akvaduktu a narusuje funkei pro-
teinu pendridu ovliviiujictho distribuci jodu v téle.

Mezi zikladni symptomy, které jsou pro Pendred syn-
drom typické patfi vrozend percepéni nedoslychavost,
abnormality vnitintho ucha a dyshormogenetickad struma.
V pfipadé percepéni nedoslychavosti se jednd o vroze-
nou ¢i do 3 let véku ditéte ziskanou poruchu sluchu nej-
Castéji ve stupni tézké aZ hluboké nedoslychavosti, kterd
muzZe podléhat progresi. Abnormality struktur vnitintho
ucha jsou nejcastéji zastoupeny roziifenym vestibuldrnim
akvaduktem (vyrazné zvétSeny kostnf kandl, ktery spo-
juje vnitinf ucho s mozkovou dutinou) nebo Mondiniho
dysplazif (zkricenf délky hlemyZdé na 1,5 zdvitu). Dys-
hormogenetickd struma (zvétenf Stitné Zlizy v diusledku
poruchy organifikace jédu) se ¢asto objevi aZ v obdobi
adolescence nebo rané dospélosti. AZ ve 20 % pifpadi
se porucha stitné Zlizy klinicky projevit nemusi a pies-
toZe je funkce Stitné Zldzy narulena, hladina hormoni,
vyvoj a rist jedince probihd vétdinou bez zivaZnéjsich
problému. Pro diagnostiku vy3e zminénych symptomu
se pouZivajf standardni vySetiovaci metody — audiologic-
kd vySetieni pro zjistén{ sluchové ztrity, vySetieni podi-
acové tomografie ¢i magnetické rezonance pro odhalent
abnormalnich struktur vnitintho ucha a perchlordtovy
test ¢i genetické vy3etfeni pro odhaleni dyshormogene-
tické strumy.

Pripravila: Mgr. Be. Miluse Jilkove

Cornelia de Lange syndrom je kongenitdlni syndrom
pittomny od narozeni ditéte, jehoZ pfiznaky jsou rozpo-
znatelné jiZz béhem porodu nebo krditce po ném. Odha-
dovany vvskyt se uvddi 1 na 20 000 novorozencd. Vznik
Cornelia de Lange syndromu je podminén autozomalné
dominantni dédi¢nosti, ale ve vétsiné pfipadi se na vzni
ku podili nové vznikld genovd mutace — v soucasné
dobé je potvrzeno 5 geni, jejichZ mutace tento syndrom
zpusobuje.

Symptomatologii Cornelia de Lange syndromu lIze rozcle-
nit dle lokalizace na symptomy v oblasti kraniofacidlnf:
vyklenuté, srostlé a husté obodf, dlouhé, silné fasy, mon-
goloidni postaveni o¢nich §térbin, ptéza vicka, kratky
nos spojeny s usty pies dlouhé obloukovité filtrum, rty se
vyznacuji izkym hornim rtem a povislymi dstnimi koutky
Sluchové vady jsou dusledkem ¢asté atrézie zvukovodu,
Casto se objevuji také velké a deformované usnf boltce.

V oblasti koncetin se nejcastéji setkdvime s abnorma-
litami paZi a rukou (mikromelie, syndaktylie, amelie,
oligodayktylie). Jiné télesné projevy jsou pak zastoupeny
nadmérnym mnoZstvim vlast a ochlupenim v oblasti usi,
zad, paZi a genitdlif, miZe se vyskytovat hypoplazie &i asy
metrie prsnich bradavek, srde¢ni vady, anémie a anomali
ledvin ¢i gastrointestindlniho systému. Chovdni jedinct

s Cornelia de Lange syndromem odpovidd v mnoha pfipa
dech chovdni podobnému projevim autismu (izolovanost
rutinni chovidni), nizkd vyjadfovaci schopnost, neobvykld
mimika a gestikulace, problémy s adaptaci. Inteligencni
deficit se u jedinct s Cornelia de Lange syndromem po-
hybuje v pdsmu lehké aZ hluboké mentdlni retardace. Pro

Mgr. Be. Miluse Jilkova (1989)
Pracuje jako specidlni peda-
gog — logoped ve Specidlné
pedagogickém centru Schola
Viva v Sumperku, kde se zaby-
vd diagnostikou a terapii détf

s vadami fedi a specifickymi
poruchami uc¢ent, Je absol-
ventkou Filozofické fakulty UP
Olomouc (¢eski filologie — an-
glickd filologie) a Pedagogické fakulty UP Olomouc
v oborech Specidlni pedagogika predskolniho véku
a Logopedie.

Ve volném case se vénuje vyuce anglictiny, cestovini
a turistice. O problematiku sluchového postiZenf se
zajimd detailnéji od dob vysokoskolskych studif, kdy
pusobila jako pfepisovatelka pro studenty se slucho-
vym postiZzenim a jako dobrovolnik pfi prici s osoba-
mi se sluchovym postiZenim a hluchoslepotou.
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