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Abstrakt

Syndréom Cornelia de Lange je genetic-
ky syndrom s prejavmi v somatickej, ko-
gnitivnej a percep¢nej oblasti. Vyznacuje
sa interindividudlnymi rozdielmi medzi
pacientmi s touto diagnézou. Sucastou
naruSenia su poruchy zraku a sluchu,
poruchy spravania a narusenie komuni-
ka¢nych schopnosti. Predlozend kazuisti-
ka prezentuje charakteristiku syndrému
Cornelia de Lange z pohladu klinického
logopéda a do odbornej literatury pridava
klinicko-logopedické postupy vyuZité pri
terapii narusenych komunikacnych schop-
nosti a schopnosti prijmu potravy.

Abstract

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

Cornelia de Lange syndrom (CdLS) je
geneticka vyvojova porucha, ktora je dia-
gnostikovana hned po pdrode, ¢asto vSak
len u tych deti, u ktorych su viditelné so-
matické abnormality. V star$ej literatdre
bol tento syndrém oznadovany aj ndzvom
Amsterdamsky dwarfizmus (Noé, 1964).
CdLS je vzacny syndrém s réznymi prejav-
mi v somatickej, kognitivnej i v percepénej
oblasti (Boyle et al.,, 2015a). Za vznikom
CdLS stoji spontinna genetickd muticia
pohlavnej bunky (gén NIPBL na chro-
mozome 5, SMC1A, SMC3 a HDAC8V),
av8ak neustdle prebiehaju vyskumy zaobe-
rajuce sa pri¢inou vzniku tohto ochorenia
(Boyle et al., 2015b; Krantz et al., 2001,
2004). Vyskyt je datovany v rovnakom
pomere u muzov i u zien. Typickym preja-
vom deti je nizka poérodna hmotnost, spo-
maleny psychomotoricky vyvin, mentalne
postihnutie r6zneho stupna, hypertrichéza
(zvy$eny rast ochlpenia na tele), kostné
abnormality. Na tvari st charakteristic-
ké rysy, akymi je husté zrastené obocie,
dlhé mihalnice, nizko posadené usi, $iro-
ko rozlozené malé zuby, kratky zahnuty
nos, tenké pery a usta v tvare polmesiaca.
Casta je i mikrocefalia, gastrointestinalne
problémy v zmysle gastroezofagealneho
refluxu. Percepcia zraku, sluchu je naru-
$end az v 80% pripadoch (Deardorff et
al., 1993; Wenger et al, 2017). K dal$im
symptomom tohto ochorenia patria aj be-
havioralne problémy orientované na seba
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sebaposkodzovanim a k ostatnych ludom
agresfvnym spravanim (Berney et al., 1999;
Hyman et al.,, 2002; Oliver et al., 2008).
Pacienti s touto diagnézou maji rovnaké
symptomy liSiace sa stupriom naru$enia
a adekvatnej terapii.

Predlozena kazuistika prezentuje kli-
nické symptoémy a logopedicku diagnos-
tiku a terapiu u dietata so syndrémom
Cornelia de Lange.

Popis pripadu

Dieta sa narodilo z fyziologickej gravidity
v 36. gestatnom tyZzdni, pérodna hmotnost
bola 1 660 gramov, placenta bola fibro-
ticka s infarktami, porod bol indikovany.
Popdrodné Apgar skore bolo 9 z 10. Thned
po porode bola zjavna facidlna a somatickd
polystigmatizacia s mikrognaciou, razste-
pom uvuly, ektroméliou (znetvorenie jed-
nej alebo viacerych konéatin, pripadne ich
nevyvinutie), nezrelym genitalom a prena-
talnou hypotrofiou. Karyotyp bol v norme.
Po narodeni bol suponovany u pacientky
syndrém Cornelia de Lange. Tento vzacny
syndréom bol nasledne verifikovany gene-
tickym vySetrenim. Okrem vys$$ie uvede-
nych znakov ochorenia u pacientky bola
verifikovana bilaterdlna percep¢nd poru-
cha sluchu stredne tazkého stupna kom-
penzovand naslichacim apardtom, mikro-
kranium a inkontinencia.

Obrdzok 1: Dieta po narodeni

Z neurologického a ortopedického hla-
diska ide o hypertonicky syndrém. Sono
mozgu poukazalo na nezrelt gyrifikaciu
a hypoplastické cerebellum. U pacientky
su pritomné deformity hornych koncatin
s primeranou hybnostou pletencov, avsak
so skratenymi predlaktiami a flekénymi
kontraktirami v lakfoch. Pacientka md
palec na kazdej ruke. Dolné koncatiny su
poznacené deformitami akrdlne so zvy-
raznenim vlavo, hybnost dolnych konca-
tin je symetrickd, so zvySenim tonusom,
chodza je ataktickd, na celom chodid-
le. Neurolégom bola indikovana lie¢ba
Vojtovou metédou.

Z hladiska psychomotorického vy-
voja v hrubej motorike pacientka zacala

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

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

V orofacialnej oblasti bola pritomn4 vy-
razna hypersenzitivita. Sucastou klinické-
ho obrazu bol reflux. Intervencia bola o to
naro¢nej$ia, ze pacientka bola prevazne
v polohe ,,spastického klbka®

V uvedenom case sa logopedicka in-
tervencia zameriavala najmia na prijem
potravy, ktora bola vyrazne naru$end.
Prebiehala orofacidlna stimuldcia, in-
traordlna stimuldcia a termostimuldcia.
Pomodcky k vykonaniu tejto stimuldcie boli
najmi logopedické sondy, vatové tycinky,
gaza a logovibra¢né pomocky. Stubezne sa
stimulovala percepcia a propriocepcia, ako
i vestibuldrne vnimanie.

Komunikdcia a vokalizacia dplne ab-
sentovala, vratane vegetativnej vokalizacie,
napriklad pla¢u, ktory bol tichy, nevyrazny
a bez emoc¢ného naboja.

Klinicko-logopedicka
diagnostika na zaciatku
nasej intervencie

V case naSej intervencie mala pacientka
6,5 roka. Postava bola drobnejsia, aste-
nickd s mikrokraniom s obvodom hlavy
43,5cm. Pocas obdobia raného a mlad-
$ieho Skolského vyvinu Dominika prog-
redovala najmi v oblasti respiracie, ktora
sa stala koordinovana. Svalové napdtie sa
s Casti upravilo, a to najma v oblasti Zuva-
cich svalov a m. orbicularis oris. Cielené
pohyby s jazykom nadalej ostdvaju naru-
$ené. Problematika v oblasti gastrointes-
tindlneho traktu v zmysle refluxu nadalej
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pretrvava, i ked je medikament6zne supli-
movana. V popredi dominovala sympto-
matologia organického poskodenia CNS.

Prvokontakt s dietatom bol prob-
lematicky pre lakrimozitu (placlivost)
a vyraznu fixdciu na matku. Po kratkom
¢ase a upokojeni bola mozna spolupraca
s vyraznou asistenciou. O¢ny kontakt
nadvézovala pacientka ¢oraz castejsie ako
formu ziadosti o ¢innost alebo predmet.
Tvar komunika¢ného partnera sledovala
iba obcas, s kratkym udrzanim. Emdcie
(asmev, plac¢) neprejavovala.

Pozornost pacientky bola nekonstant-
na, ovplyvnena zvySenou unavitelnostou
prezentovanou negativizmom, emoc¢nymi
a behaviordlnymi zmenami.

V oblasti pamite je posilnend vizudlna
priestorovd pamét a pacientka sa dokazala
orientovat v priestore. Taktiez si pamaitala
denné ritudly.

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

Boli pritomné tazkosti v porozumeni
v zéavislosti, vyberovost reakcii a zdujmov.
Pacientka porozumela jednoduchym, vy-
soko frekventovanym slovam, avSak nebo-
la schopna plnit prikazy. Osobnostne bola
zvyraznena nezrelost pacientky s vyrazny-
mi tzkostnymi stavmi. Celkové vnimanie
bolo fragmentované, pritomné bolo zotr-
vavanie v oblubenych aktivitich. V tom
Case pacientka reagovala na oslovenie tym,
ze spozornela, i ked's latenciou.

V ramci organickej symptomatologie
bola pritomnd hypersenzitivita na svetlo
a motorické emocie, akymi st najma trha-
vé hybanie ruk. Na zaklade vys$$ie uvede-
ného s diev¢atkom pocas celého obdobia
systematicky pracoval Specidlny pedagog
a muzikoterapeut. Absolvovala aj pravidel-
né canisterapie, ako i hydroterapie.

Klinicko-logopedicka terapia
Z hladiska komunikacie sme v nacviku
zaviedli vyuzivanie obrazkového komu-
nika¢ného systému na Zziadanie predme-
tov, konkrétne redlne fotky, v .domdcom
prostredi fotky na tablete. Dalsim cielom
bol ndcvik gest s pohybom hlavy a ruky
a predmetova komunikacia.

V rémci prehltania bol realizovany na-
cvik pitia, nacvik kfmenia lyzickou tech-
nikou definitivneho podrdzdenia jazyka,
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nacvik Zuvania a hryzenia. Sucastou bola
Orofacidlna stimuldcia kombindcie tech-
nik Castillo Morales, drdhova stimulacia
podla Ruth Lines, prvky synergetickej re-
flexnej terapie a desenzibilizacia.

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

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

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

Rediagnostika a hodnotenie
po absolvovani
terapeutického pobytu

Zlepsenie nastalo v celkovom psychomo-
torickom vyvine vratane oralnej motoriky

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

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

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

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

Verbalna produkcia pacientky je mi-
nimalna. Pocas hry vydédva emocionalne
ladené neartikulované zvuky. Pocas je-
denia niekedy povie ,mnam“ V rdmci
hodnotenia obsahu re¢i je zastupené vy-
jadrenie existencie a ¢innost, prevazne je
verbalizovana citoslovcami alebo slovami
z reduplikovanych slabik. Absentuje obsa-
hova kategoria lokacie, lokativnej ¢innosti
a odmietania. Absentuje kombinacia slova
a gesta ako prekurzoru vety. Nie je osvo-
jené ukazovacie gesto. Celkovo pacientka
pouziva malo gest ako nahradu za absen-
tujucu re¢, nespokojnost vyjadruje viac
emociami - placom a vzdorom. Vo vztahu
k veku ma znizeny foneticky repertodr.
Fonetickd imiticia je na drovni zvukov
a nespecifickych ordlnych hlasok.

Spravne sa hra s niekolkymi hrackami.
Stale vSak pretrvava manipula¢nd hra -
otvaranie, zatvaranie a klopkanie. Toleruje
zapojenie druhej osoby do hry. Aktivne
sleduje svoje zaujmy, sleduje zrakom oso-
bu, sama komunikdciu pri hre neiniciuje,
ani neimituje iné osoby. K predmetom
a hrackam sa dostane plazenim a pretaca-
nim sa. Predmety hmata laktami, prstom
najma lavej ruky a nohami. Tvarou stlaca
gombiky, sleduje zrakom pohyb, prepina
nohami spinace a strieda ¢innosti. V hre
viac reaguje na zrakové a hmatové sti-
muly ako na sluchové a verbalne. Stlaca
tlac¢idld na mobile bradou. Rozumie hre
na skryvacku.

Pacientka sa stravuje oralne, potravu
spracuva s naznakom hryzenia, Zuvanie
je nepritomné, posun bolusu je s predo-
zadnym pohybom jazyka, pije len z fla-
$e s cumlikom so zvd¢Senym otvorom.
Protektivne reflexy su stimulabilné, pre-
trvavaju posturalne reflexy, Morov reflex
je nepritomny. Pri jedeni je tato rutinna
¢innost sprevadzana ¢itanim knihy a rezim
jedenia je ustaleny. Pacientka ma komu-
nikdtor s hlasovym vystupom s otazkou,
¢i chee mlieko. Zatial ho iba mechanicky
stlaca bez porozumenia. Zje véetko, strava
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je pestrd. Ma rada sladké, chlieb s medom
spracuje po kuskoch, keks si odhryzne.
Tekuté casto vypliva, ma problém so
spracovanim polievky, nakolko este stale
nedokdze prijimat potravu zmie$anej kon-
zistencie. V orofacidlnej oblasti pretrvava
hypersenzitivita aj so salivaciou druhého
stupnia. Predmety vnima ako signdly rutiny
- lyzicka, podbradnik znamena ze sa ide
jest, flaska — pit.

Potrebu signalizuje recou tela tak, Ze sa
nahyba alebo odvracia telom, pohladom,
placom. Ak chce pit, pozera sa na pohdr.
Rodic¢ia hladaju v spravani zamer (plac¢ bez
priciny).

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

Zaver

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

Literatura

BERNEY, T. P, IRELAND, M., BURN, J., 1999. Behavioural phenotype of Cornelia de Lange syndrome. Archives of Disease in Childhood.

81(4), s. 333-336. DOI: 10.1136/adc.81.4.333.

BOYLE, M. i., JESPERSGAARD, C., BRONDUM-NIELSEN, K., BISGAARD, A.-M., TUMER, Z. 2015a. Cornelia de Lange syndrome.
Clinical Genetics. 88(1),s. 1-12. DOI: 10.1111/cge.12499.

BOYLE, M. i., JESPERSGAARD, C., BRONDUM-NIELSEN, K., BISGAARD, A.-M., TUMER, Z., 2015b. Cornelia de Lange syndrome.
Clinical Genetics. 88(1), s. 1-12. DOIL: 10.1111/cge.12499.



HLAVN] TEMA / MAIN TOPIC LISTY KLINICKE LOGOPEDIE 1/2623 30

DEARDORFE, M. A., NOON, S. E,, KRANTZ, I. D., 1993. Cornelia de Lange Syndrome. V M. P. Adam, G. M. Mirzaa, R. A.
Pagon, S. E. Wallace, L. J. Bean, K. W. Gripp, & A. Amemiya (Ed.), GeneReviews®. University of Washington, Seattle. Dostupné z:
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1104/

HYMAN, P, OLIVER, C., HALL, S., 2002. Self-Injurious Behavior, Self-Restraint, and Compulsive Behaviors in Cornelia de Lange
Syndrome. American Journal on Mental Retardation. 107(2), s. 146-154. DOI: 10.1352/0895-8017(2002)107 <0146:SIBSRA>2.0.CO;2

KRANTZ, 1. D., MCCALLUM, ]., DESCIPIO, C., KAUR, M., GILLIS, L. A., YAEGER, D., JUKOFSKY, L., WASSERMAN, N,,
BOTTAMI A.,MORRIS,C.A.,, NOWACZYK,M.].M.,,TORIELLO,H.,BAMSHAD, M. ]., CAREY,]. C, RAPPAPORT, E., KAWAUCHLS,,
LANDER, A. D,, CALOE A. L., LI, H.-H.,, DEVOTO, M., JACKSON, L. G. (2004). Cornelia de Lange syndrome is caused by mutations
in NIPBL, the human homolog of Drosophila melanogaster Nipped-B. Nature Genetics. 36(6), s. 631-635. DOI: 10.1038/ng1364.

KRANTZ, 1. D., TONKIN, E., SMITH, M., DEVOTO, M., BOTTANI, A., SIMPSON, C., HOFREITER, M., ABRAHAM, V,
JUKOEFSKY, L., CONTI, B. P, STRACHAN, T., JACKSON, L., 2001. Exclusion of linkage to the CDL1 gene region on chromosome
3q26.3 in some familial cases of Cornelia de Lange syndrome. American Journal of Medical Genetics. 101(2), s. 120-129.

NOE, O., 1964. Amsterdam Dwarfs: Four Cases of Typus Degenerativus Amstelodamensis. Clinical Pediatrics. 3(9), s. 541-549.
DOI: 10.1177/000992286400300911.

OLIVER, C., ARRON, K., SLONEEM, J., HALL, S., 2008. Behavioural phenotype of Cornelia de Lange syndrome: Case—control study.
The British Journal of Psychiatry. 193(6), s. 466-470. DOI: 10.1192/bjp.bp.107.044370.

WENGER, T. L., CHOW, P, RANDLE, S. C.,, ROSEN, A., BIRGFELD, C., WREDE, J., JAVID, P, KING, D., MANH, V., HING, A. V,
ALBERS, E., 2017. Novel findings of left ventricular non-compaction cardiomyopathy, microform cleft lip and poor vision in patient
with SMC1A-associated Cornelia de Lange syndrome. American Journal of Medical Genetics Part A. 173(2), s. 414-420. DOI: 10.1002/
ajmg.a.38030.



