
KAZUISTIKA DIEVČAŤA SO SYNDRÓMOM 
CORNELIA DE LANGE
CASE STUDY OF GIRL WITH CORNELIA DE LANGE SYNDROME
Adelaida Fábianová1, 2

Žofia Frajková3, 4, 5

Miroslav Tedla4

1 PaedDr. Adelaida Fábianová, AXIS International Rehabilitation Center, Kúpeľný ostrov 3605/34, Piešťany 921 29, Slovensko. E-mail: fabianova.adelaida@gmail.com.
2 Lekárska fakulta UK, Špitálska 24, 813 72 Bratislava, Slovenská republika. 
3 PhDr. Žofia Frajková, PhD, Fakultná nemocnica Trnava, Neurologické oddelenie, Andreja Žarnova 11, 917 75 Trnava, Slovenská republika.
4 �PhDr. Žofia Frajková , Doc. Mudr. Miroslav Tedla, PhD., MPH Klinika otorinolaryngológie a chirurgie hlavy a krku LFUK a UNB Bratislava, Univerzitná nemocnica Bratislava 

Nemocnica sv. Cyrila a Metoda, Antolská 11, 851 07 Bratislava, Slovenská republika.
5 Katedra logopédie Pedagogická fakulta Univerzity Komenského v Bratislave, Račianska 59, 813 34 Bratislava, Slovenská republika.

Adelaida Fábianová

Žofia Frajková

Miroslav Tedla

Abstrakt
Syndróm Cornelia de Lange je genetic-
ký syndróm s  prejavmi v  somatickej, ko-
gnitívnej a  percepčnej oblasti. Vyznačuje 
sa interindividuálnymi rozdielmi medzi 
pacientmi s  touto diagnózou. Súčasťou 
narušenia sú poruchy zraku a  sluchu, 
poruchy správania a  narušenie komuni-
kačných schopností. Predložená kazuisti-
ka prezentuje charakteristiku syndrómu 
Cornelia de Lange z  pohľadu klinického 
logopéda a do odbornej literatúry pridáva 
klinicko-logopedické postupy využité pri 
terapii narušených komunikačných schop-
ností a schopnosti príjmu 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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Úvod do problematiky
Cornelia de Lange syndróm (CdLS) je 
genetická vývojová porucha, ktorá je dia
gnostikovaná hneď po  pôrode, často však 
len u  tých detí, u ktorých sú viditeľné so-
matické abnormality. V  staršej literatúre 
bol tento syndróm označovaný aj názvom 
Amsterdamský dwarfizmus (Noé, 1964). 
CdLS je vzácny syndróm s rôznymi prejav-
mi v somatickej, kognitívnej i v percepčnej 
oblasti (Boyle et al., 2015a). Za  vznikom 
CdLS stojí spontánna genetická mutácia 
pohlavnej bunky (gén NIPBL na  chro-
mozóme 5, SMC1A, SMC3 a  HDAC8V), 
avšak neustále prebiehajú výskumy zaobe-
rajúce sa príčinou vzniku tohto ochorenia 
(Boyle et al., 2015b; Krantz et al., 2001, 
2004). Výskyt je datovaný v  rovnakom 
pomere u mužov i u žien. Typickým preja-
vom detí je nízka pôrodná hmotnosť, spo-
malený psychomotorický vývin, mentálne 
postihnutie rôzneho stupňa, hypertrichóza 
(zvýšený rast ochlpenia na  tele), kostné 
abnormality. Na  tvári sú charakteristic-
ké rysy, akými je husté zrastené obočie, 
dlhé mihalnice, nízko posadené uši, širo-
ko rozložené malé zuby, krátky zahnutý 
nos, tenké pery a ústa v tvare polmesiaca. 
Častá je i  mikrocefália, gastrointestinálne 
problémy v  zmysle gastroezofageálneho 
refluxu. Percepcia zraku, sluchu je naru-
šená až v  80 % prípadoch (Deardorff et 
al., 1993; Wenger et al., 2017). K  ďalším 
symptómom tohto ochorenia patria aj be-
haviorálne problémy orientované na  seba 
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sebapoškodzovaním a  k  ostatných ľuďom 
agresívnym správaním (Berney et al., 1999; 
Hyman et al., 2002; Oliver et al., 2008). 
Pacienti s  touto diagnózou majú rovnaké 
symptómy líšiace sa stupňom narušenia 
a adekvátnej terapii.

Predložená kazuistika prezentuje kli-
nické symptómy a  logopedickú diagnos-
tiku a  terapiu u  dieťaťa so syndrómom 
Cornelia de Lange.

Popis prípadu
Dieťa sa narodilo z  fyziologickej gravidity 
v 36. gestačnom týždni, pôrodná hmotnosť 
bola 1  660 gramov, placenta bola fibro-
tická s  infarktami, pôrod bol indikovaný. 
Popôrodné Apgar skóre bolo 9 z 10. Ihneď 
po pôrode bola zjavná faciálna a somatická 
polystigmatizácia s  mikrognáciou, rázšte-
pom uvuly, ektroméliou (znetvorenie jed-
nej alebo viacerých končatín, prípadne ich 
nevyvinutie), nezrelým genitálom a prena-
tálnou hypotrofiou. Karyotyp bol v norme. 
Po  narodení bol suponovaný u  pacientky 
syndróm Cornelia de Lange. Tento vzácny 
syndróm bol následne verifikovaný gene-
tickým vyšetrením. Okrem vyššie uvede-
ných znakov ochorenia u  pacientky bola 
verifikovaná bilaterálna percepčná poru-
cha sluchu stredne ťažkého stupňa kom-
penzovaná naslúchacím aparátom, mikro-
kránium a inkontinencia.

Obrázok 1: Dieťa po narodení

Z  neurologického a  ortopedického hľa-
diska ide o  hypertonický syndróm. Sono 
mozgu poukázalo na  nezrelú gyrifikáciu 
a  hypoplastické cerebellum. U  pacientky 
sú prítomné deformity horných končatín 
s  primeranou hybnosťou pletencov, avšak 
so skrátenými predlaktiami a  flekčnými 
kontraktúrami v  lakťoch. Pacientka má 
palec na  každej ruke. Dolné končatiny sú 
poznačené deformitami akrálne so zvý-
raznením vľavo, hybnosť dolných konča-
tín je symetrická, so zvýšením tonusom, 
chôdza je ataktická, na  celom chodid-
le. Neurológom bola indikovaná liečba 
Vojtovou metódou.

Z  hľadiska psychomotorického vý-
voja v  hrubej motorike pacientka začala 

samostatne sedieť v 4 rokoch, dovtedy strá-
cala rovnováhu v  sede. Vo veku 4 rokov 
stále samostatne nechodila. Jemná moto-
rika je v  prípade našej pacientky nehod-
notiteľná pre deformity horných končatín. 
Sporadicky si pacientka dokázala uchopiť 
väčší predmet a vložiť si ho do úst, prípad-
ne preložiť predmet z miesta na iné miesto. 
Hygienické návyky vzhľadom na  inkonti-
nenciu neboli osvojené a pacientka je plne 
plienkovaná.

Z klinicko-logopedického hľadiska bola 
pacientka v  intervencii od  19. mesiaca 
života. V tomto období dominovala dysfá-
gia, hypersenzitivita v orofaciálnej oblasti, 
hypertonus a  spasticita jazyka, závažné 
narušenie percepcie aj v  zmysle poruchy 
sluchu. Dysfágia sa prejavovala najmä 
v  neschopnosti spracovať potravu v  orál-
nej fáze pre embryonálny typ prehĺtania, 
saliváciu, neschopnosť labiálneho uzáveru, 
absenciu pohybov žuvacích svalov, pohy-
bov jazyka, konkrétne jeho lateralizácie 
a elevácie. Pacientka konzumovala výlučne 
príkrmy pyré konzistencie.

V orofaciálnej oblasti bola prítomná vý-
razná hypersenzitivita. Súčasťou klinické-
ho obrazu bol reflux. Intervencia bola o to 
náročnejšia, že pacientka bola prevažne 
v polohe „spastického klbka“.

V  uvedenom čase sa logopedická in-
tervencia zameriavala najmä na  príjem 
potravy, ktorá bola výrazne narušená. 
Prebiehala orofaciálna stimulácia, in-
traorálna stimulácia a  termostimulácia. 
Pomôcky k vykonaniu tejto stimulácie boli 
najmä logopedické sondy, vatové tyčinky, 
gáza a  logovibračné pomôcky. Súbežne sa 
stimulovala percepcia a propriocepcia, ako 
i vestibulárne vnímanie.

Komunikácia a  vokalizácia úplne ab-
sentovala, vrátane vegetatívnej vokalizácie, 
napríklad plaču, ktorý bol tichý, nevýrazný 
a bez emočného náboja.

Klinicko-logopedická 
diagnostika na začiatku 
našej intervencie
V  čase našej intervencie mala pacientka 
6,5 roka. Postava bola drobnejšia, aste-
nická s  mikrokrániom s  obvodom hlavy 
43,5 cm. Počas obdobia raného a  mlad-
šieho školského vývinu Dominika prog-
redovala najmä v  oblasti respirácie, ktorá 
sa stala koordinovaná. Svalové napätie sa 
s časti upravilo, a to najmä v oblasti žuva-
cích svalov a  m. orbicularis oris. Cielené 
pohyby s  jazykom naďalej ostávajú naru-
šené. Problematika v  oblasti gastrointes-
tinálneho traktu v  zmysle refluxu naďalej 

pretrváva, i keď je medikamentózne supli-
movaná. V  popredí dominovala sympto-
matológia organického poškodenia CNS. 

Prvokontakt s  dieťaťom bol prob-
lematický pre lakrimozitu (plačlivosť) 
a  výraznú fixáciu na  matku. Po  krátkom 
čase a  upokojení bola možná spolupráca 
s  výraznou asistenciou. Očný kontakt 
nadväzovala pacientka čoraz častejšie ako 
formu žiadosti o  činnosť alebo predmet. 
Tvár komunikačného partnera sledovala 
iba občas, s  krátkym udržaním. Emócie 
(úsmev, plač) neprejavovala.

Pozornosť pacientky bola nekonštant-
ná, ovplyvnená zvýšenou unaviteľnosťou 
prezentovanou negativizmom, emočnými 
a behaviorálnymi zmenami.

V oblasti pamäte je posilnená vizuálna 
priestorová pamäť a pacientka sa dokázala 
orientovať v priestore. Taktiež si pamätala 
denné rituály. 

Na  zvuky v  okolí so sluchovým apa-
rátom reagovala pohybom hlavy, avšak 
skôr selektívne, s  primárnou orientáciou 
na  zvuky zvierat, melodické rýmovačky 
a  piesne. V  rámci sluchového vnímania 
pacientka dokázala identifikovať niektoré 
zvuky a  priradiť ich k  zdroju. Sluchové 
vnímanie: Niektoré zvuky vie identifikovať 
a priradiť k zdroju.

Boli prítomné ťažkosti v  porozumení 
v  závislosti, výberovosť reakcií a  záujmov. 
Pacientka porozumela jednoduchým, vy-
soko frekventovaným slovám, avšak nebo-
la schopná plniť príkazy. Osobnostne bola 
zvýraznená nezrelosť pacientky s výrazný-
mi úzkostnými stavmi. Celkové vnímanie 
bolo fragmentované, prítomné bolo zotr-
vávanie v  obľúbených aktivitách. V  tom 
čase pacientka reagovala na oslovenie tým, 
že spozornela, i keď s latenciou. 

V  rámci organickej symptomatológie 
bola prítomná hypersenzitivita na  svetlo 
a motorické emócie, akými sú najmä trha-
vé hýbanie rúk. Na  základe vyššie uvede-
ného s  dievčatkom počas celého obdobia 
systematicky pracoval špeciálny pedagóg 
a muzikoterapeut. Absolvovala aj pravidel-
né canisterapie, ako i hydroterapie.

Klinicko-logopedická terapia
Z  hľadiska komunikácie sme v  nácviku 
zaviedli využívanie obrázkového komu-
nikačného systému na  žiadanie predme-
tov, konkrétne reálne fotky, v  domácom 
prostredí fotky na  tablete. Ďalším cieľom 
bol nácvik gest s  pohybom hlavy a  ruky 
a predmetová komunikácia. 

V rámci prehĺtania bol realizovaný ná-
cvik pitia, nácvik kŕmenia lyžičkou tech-
nikou definitívneho podráždenia jazyka, 
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nácvik žuvania a  hryzenia. Súčasťou bola 
Orofaciálna stimulácia kombinácie tech-
ník Castillo Morales,  dráhová stimulácia 
podľa Ruth Lines, prvky synergetickej re-
flexnej terapie a desenzibilizácia.

Intraorálna stimulácia s  posilňovaním 
bukofaciálnej oblasti a  masáž jazyka sa 
realizovala manuálne a  sondami. Použitá 
bola aj termostimulácia, ako i logovibrácia 
použitím logovibračného pera (Z-Vibe), 
ktoré sme prikladali a) priamo na  kožu 
(tvár) a  sliznicu (bukofaciálna oblasť) 
a jazyk, b) prenesenou vibráciou na vyššie 
uvedené oblasti cez logopedickú sondu 
alebo lekársku špachtľu. 

Z hľadiska celkovej stimulácie pacient-
ka pozitívne reagovala na  hudbu, preto 
sme v terapii využili klavír, pri hre na klá-
vesnice klepkala nohou. Zo zvukov upred-
nostňovala vyššie tóny.

Pacientka potrebovala často meniť 
polohu a  podporiť ju, aby mohla použiť 
všetky spôsoby poznávania a  kombinovať 
všetky dostupné zmysly s pohybom, naprí-
klad koordinovať pohyb nohy so zrakom.

Rediagnostika a hodnotenie 
po absolvovaní 
terapeutického pobytu
Zlepšenie nastalo v  celkovom psychomo-
torickom vývine vrátane orálnej motoriky

Počas intervencií je viac aktívna v pre-
sadzovaní si záujmov. Uprednostňuje zvu-
kové a pohybové aktivity.

Z  hľadiska rozvoja dieťaťa vo všetkých 
oblastiach vývinu a  integrácie do  spoloč-
nosti je prítomnosť druhej osoby (asisten-
ta) nutná.

Pacientka na  pozdrav ťukne rukou 
do  ruky druhej osoby, niekedy ju doplní 
zvukovým prejavom a  očným kontak-
tom. Iniciáciou komunikačného partnera 
je kontakt nadviazaný verbálnou rečou 
doplnenou o  prirodzené gestá, prostred-
níctvom hračiek a  kartičiek s  obrázkami. 
Občas sa vyskytne záujem sledovať ar-
tikuláciu druhej osoby a  rukou vnímať 
vibrácie z  tváre. Neverbálna komunikácia 
je výrazne narušená pre hypomímiu, vo 
výraze tváre absentuje aj emócia, avšak 

matka rozozná bolestivý výraz. V komuni-
kácii používa ťukanie lakťom na predmet. 
Používanie gest je limitované deformitami 
horných končatín.

Verbálna produkcia pacientky je mi-
nimálna. Počas hry vydáva emocionálne 
ladené neartikulované zvuky. Počas je-
denia niekedy povie „mňam“. V  rámci 
hodnotenia obsahu reči je zastúpené vy-
jadrenie existencie a  činnosť, prevažne je 
verbalizovaná citoslovcami alebo slovami 
z reduplikovaných slabík. Absentuje obsa-
hová kategória lokácie,  lokatívnej činnosti 
a odmietania. Absentuje kombinácia slova 
a  gesta ako prekurzoru vety. Nie je osvo-
jené ukazovacie gesto. Celkovo pacientka 
používa málo gest ako náhradu za absen-
tujúcu reč, nespokojnosť vyjadruje viac 
emóciami – plačom a vzdorom. Vo vzťahu 
k  veku má znížený fonetický repertoár. 
Fonetická imitácia je na  úrovni zvukov 
a nešpecifických orálnych hlások.

Správne sa hrá s niekoľkými hračkami. 
Stále však pretrváva manipulačná hra – 
otváranie, zatváranie a klopkanie. Toleruje 
zapojenie druhej osoby do  hry. Aktívne 
sleduje svoje záujmy, sleduje zrakom oso-
bu, sama komunikáciu pri hre neiniciuje, 
ani neimituje iné osoby. K  predmetom 
a hračkám sa dostane plazením a pretáča-
ním sa. Predmety hmatá lakťami, prstom 
najmä ľavej ruky a  nohami. Tvárou stláča 
gombíky, sleduje zrakom pohyb, prepína 
nohami spínače a  strieda činnosti. V  hre 
viac reaguje na  zrakové a  hmatové sti-
muly ako na  sluchové a  verbálne. Stláča 
tlačidlá na  mobile bradou. Rozumie hre 
na skrývačku.

Pacientka sa stravuje orálne, potravu 
spracúva s  náznakom hryzenia, žuvanie 
je neprítomné, posun bolusu je s  predo-
zadným pohybom jazyka, pije len z  fľa-
še s  cumlíkom so zväčšeným otvorom. 
Protektívne reflexy sú stimulabilné, pre-
trvávajú posturálne reflexy, Morov reflex 
je neprítomný. Pri jedení je táto rutinná 
činnosť sprevádzaná čítaním knihy a režim 
jedenia je ustálený. Pacientka má komu-
nikátor s  hlasovým výstupom s  otázkou, 
či chce mlieko. Zatiaľ ho iba mechanicky 
stláča bez porozumenia. Zje všetko, strava 

je pestrá. Má rada sladké, chlieb s medom 
spracuje po  kúskoch, keks si odhryzne. 
Tekuté často vypľúva, má problém so 
spracovaním polievky, nakoľko ešte stále 
nedokáže prijímať potravu zmiešanej kon-
zistencie. V  orofaciálnej oblasti pretrváva 
hypersenzitivita aj so saliváciou druhého 
stupňa. Predmety vníma ako signály rutiny 
– lyžička, podbradník znamená že sa ide 
jesť, fľaška – piť.

Potrebu signalizuje rečou tela tak, že sa 
nahýba alebo odvracia telom, pohľadom, 
plačom. Ak chce piť, pozerá sa na  pohár. 
Rodičia hľadajú v správaní zámer (plač bez 
príčiny).

Obrázok 2, 3: V čase klinicko-logopedickej 
intervencie mala pacientka 6,5 roka

Záver
V  predloženej kazuistike sme opísali prí-
pad pacientky so syndrómom Cornelia 
de Lange a  priebeh klinicko-logopedickej 
starostlivosti počas absolvovaného pobytu 
v našom zariadení. Keďže ide o genetický 
syndróm s  nízkym výskytom, veríme, že 
táto prípadová štúdia prinesie do  sloven-
skej a  českej odbornej spoločnosti nové 
informácie o  klinickom stave, možnos-
tiach diagnostiky a  terapie jednotlivých 
modalít z  hľadiska klinicko-logopedickej 
intervencie.
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