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Abstrakt bakalarské prace:

Williamstv syndrom nebo také Williams-Beurentiv syndrom je vzacné genetické onemocnéni
zpusobené mikrodeleci chromozomu 7. Rozsahly klinicky obraz zna¢né ovliviiuje kaZzdodenni
zivot déti s touto diagnézou. Péce o déti s Williamsovym syndromem vyzaduje intervenci
multidisciplindrniho tymu, jehoz soucasti je také ergoterapeut. Teoreticka ¢ast bakalarské prace
struéné popisuje obecnou problematiku tykajici se diagnostiky, prevalence onemocnéni,
klinickych charakteristik, ptisobeni spolku pro Williamstiv syndrom v CR, 1éby a
terapeutickych moznosti. Cilem je uvedeni do problematiky. Nésledn¢ se prace vénuje zejména
popisu ergoterapie a jejiho uplatnéni u tohoto vzacného onemocnéni. Cilem této bakalaiské
prace je vymezeni role ergoterapeuta a oblasti intervence u déti do 15 let s Williamsovym
syndromem. Dil¢im cilem préace je vypracovani struéné informacéni brozury vénujici se téze
problematice. Prakticka ¢ast prace obsahuje vypracovani dvou terapeutickych kazuistik, na
nichz je pfedstavena mozna ergoterapeuticka intervence u zvolené cilové skupiny. Na zaklad¢
ergoterapeutické intervence doSlo u obou déti k naplnéni kratkodobého cile a zvySeni
sobéstacnosti. Smyslem brozury je vytvoreni stru¢ného souhrnného materialu poskytujici
uzite¢né informace tykajici se ergoterapie u déti do 15 let s Williamsovym syndromem.
Material je ur€en rodiciim ¢i rodinnym ptisluSnikiim. Vzacna onemocnéni se potykaji s malou
informovanosti odborné vetejnosti a s nedostateénym mnozstvim literatury vénujici se této
problematice. Povazuji proto za dulezité rozsifovat povédomi o Williamsové syndromu a

podporovat obecny zajem o toto téma.
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Abstract:

Williams syndrome also known as Williams-Beuren syndrome is a rare genetic disease caused
by microdeletion of chromosome 7. The extensive clinical picture significantly affects the daily
life of children with this diagnosis. The care for children with Williams syndrome requires an
intervention of a multidisciplinary team, which also includes an occupational therapist. The aim
of this bachelor thesis is to define the role of occupational therapist and areas of intervention
for children under 15 years of age with Williams syndrome. The theoretical part of the bachelors
thesis briefly describes the general issues related to diagnosis, disease prevalence, clinical
characteristics, the operations of the association for Williams syndrome in the Czech Republic,
treatment and therapeutic options. The aim is to introduce the issue. Subsequently, the work
deals mainly with the description of occupational therapy and its application in this rare disease.
The practical part of the work contains the elaboration of two therapeutic case reports, on which
a possible occupational therapy intervention for a selected target group is presented. The partial
goal of this work is to develop a brief information brochure providing useful information about
occupational therapy for children under 15 years of age with Williams syndrome and to propose
specific activities suitable to support psychomotor development. The purpose of the brochure
is to create a brief summary material intended for parents or family members. Rare diseases are
faced with little awareness of the professional public and insufficient amount of literature on
this issue. I therefore consider it important to raise awareness of Williams syndrome and to

promote general interest in this topic.
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1 UVOD

Williamstv syndrom (dale jen WS) je vzacné genetické onemocnéni, které vzniké na zéklade
mikrodelece dlouhého raménka 7. chromozomu (pruh 7q11.23). U osob s WS je ptitomna
delece genu ELN, ktery tidi syntézu elastinu. Ta je pficinou mnohych zdravotnich obtizi. Mezi
zavazné komplikace patii mimo jiné cévni stendza, kterd vyrazné zvySuje dispozici k infarktu
jiz v détském veéku. U osob s WS je dale pfitomna lehka ¢i stfedni mentélni retardace. Jedinci
s WS jsou si diky charakteristickym obli¢ejovym rysiim velmi podobni. Mezi tyto rysy patii
vyrazné suprapalpebralni valy, plné vyduté tvare, silné rty a kruhovité uspotadané inkluze na

ocni duhovce. Typicka je také velmi spoleCenska osobnost. (Kocarek et al., 2010)

Vzacné onemocnéni je obecné takové onemocnéni, které se vyskytuje u méné nez
5z 10 000 obyvatel. Mezi vzacna onemocnéni se fadi zhruba 68 tisic nemoci. Konkrétni ¢isla
vSak nejsou znadma, jelikoZ v souCasnosti neexistuje piresnd mezinarodni klasifikace. Vzacna
onemocnéni tak nejsou zcela jasné evidovana. Problém, se kterym se potykame v oblasti
diagnostiky a 1écby, je nedostatek odbornych informaci, obtizna diagnostika, malo zkusSenosti
s 1é€bou a malé mnozstvi skuteCnych odbornikii na danou problematiku. (Kubackova et al.,

2014) Z vyse zminénych divoda povazuji za dilezité se tématu WS vénovat.

WS predstavuje Sirokou zdravotni problematiku, ktera vyzaduje participaci mnoha
odbornikli pro zajisténi komplexni rehabilitace. Nezastupitelné misto v multidisciplinarnim
tymu ma ergoterapeut. Dle klinickych doporuceni je vhodné ergoterapeutickou intervenci
zahdjit jiz v raném détstvi. Ergoterapeut se podili na posouzeni vyvoje ditéte a nasledné

intervenci. (Williams Syndrome Foundation, 2017)

Piisobeni ergoterapeuta je dilezit¢ pro podporu psychomotorického vyvoje ditéte
(Williams Syndrome Foundation, 2017). Williams Syndome Association (2013) zminuje jako
zasadni oblasti prace ergoterapeuta podporu sobéstacnosti, hernich dovednosti, rozvoj
motorickych dovednosti. Zésadni je také plsobeni v oblasti senzorické integrace.
V predskolnim a Skolnim veku se ergoterapeut vénuje také cinnostem a poradenstvi v oblasti
predskolni a Skolni pfipravy. (Williams Syndome Association, 2013) Klusoniova (2011) uvadi,
7e v ramci ergoterapie u déti s vrozenymi vadami a opozdénym psychomotorickym vyvojem je
nezbytné snazit se pfedev§$im o jejich participaci mezi vrstevniky a maximalni moZnou

sobéstac¢nost.



Bakalarska prace je rozdé€lena na teoretickou a praktickou ¢ast. Obsahem teoretické casti
jsou zakladni informace o WS. Stru¢né popisuje historii diagnostiky WS, prevalenci
onemocnéni, klinické charakteristiky, ptisobeni spolku Willik v CR, 1é¢bu a terapeutické
moznosti u zvolené cilové skupiny. Podstatna ¢ast prace se vénuje vymezeni role ergoterapeuta

u déti do 15 let s WS a popisu oblasti, ve kterych se ergoterapeuticka intervence uplatiuje.

Praktickd cast bakalaifské prace si klade za cil predstaveni mozné ergoterapeutické
intervence u déti do 15 let s WS pomoci dvou terapeutickych kazuistik. Dil¢im cilem bakalaiské
prace je vypracovani informaéni brozury. Ta obsahuje uZzitecné informace o problematice
ergoterapie u déti s WS ve zvoleném vékovém obdobi. Cilovou skupinou brozury jsou rodice
téchto déti ¢i rodinni pfislusnici, kteti zde mohou nalézt podstatné informace a inspiraci pro

aktivity podporujici psychomotoricky vyvoj.



2 TEORETICKA CAST

Teoreticka Cast bakalaiské prace se vénuje piehledu problematiky WS, ktery zahrnuje historii
diagnostiky, dale prevalenci tohoto onemocnéni, klinicky obraz, 1é¢bu a multidisciplinarni
intervenci. Déle se v praci vénuji pasobeni spolku pro Williamstiv syndrom — Willik a
kategorizaci détského veéku. Podstatnd cast teoretické Casti je vénovana vymezeni role

ergoterapeuta u déti do 15 let s WS a oblastem intervence.

2.1 Williamsiv syndrom

Williamstv syndrom ¢i Williams-Beureniiv syndrom (dale jen WS) je vzacné genetické
onemocnéni. WS vznikd na zédkladé¢ mikrodelece dlouhého raménka chromozomu 7 (pruh
7q11.23). (Kocarek et al., 2010; Williams Syndrome Foundation, 2017; Morris et al., 2020)
Standartni delece je v rozsahu 2628 gent (Pober, 2010). V useku 7q11.23 lezi gen ELN, ktery
fidi syntézu elastinu (Kocarek et al., 2010). Elastin je dualezitou slozkou elastickych vldken

v pojivove tkani (Hobart et al., 2010).

Delece elastinu je pfi¢inou mnoha problémd, které jsou u déti s WS ptitomny. Jsou jimi
nekteré rysy obli¢eje, hruby hlas, divertikly stfeva a mocového méchyte, kardiovaskularni
onemocnéni a ortopedické problémy. Ostatni charakteristické rysy, jako jsou hyperkalcemie,
mentalni retardace a osobnostni rysy, nemaji doposud jasné vysvétlenou piicinu. Predpoklada
se, ze k fenotypu pfispiva ztrata jednoho ¢i vice genu ptiléhajicich ke genu ELN. (Kocarek et

al., 2010; Pober, 2010)

WS je multisystémové onemocnéni a jeho klinicky obraz je velmi rozsahly. Mezi dalsi
charakteristické rysy patii genitourinarni problémy, hypertenze, tfiselna kyla, gastrointestinalni
problémy, problémy s pfijmem potravy, neprospivani a pomaly rlst, endokrinologické
abnormality, problémy v muskuloskeletalni oblasti, dentalni anomaélie, opozdény
psychomotoricky vyvoj, charakteristické rysy chovani, zrakové a sluchové problémy a obtize
se spankem (Williams Syndrome Foundation, 2017). Toto je pouze vy¢et moZnych zdravotnich
komplikaci. Podrobny ptehled zdravotni problematiky vzhledem k véku a cetnosti vyskytu je

uveden v piiloze ¢islo 1.

Charakteristické obli¢ejové rysy jsou pfi¢inou podobnosti jedinci s WS navzdjem.
Tento soubor symptomd je v literatufe také nékdy oznacovan také jako elfi tvar. Patii mezi né

Siroké ¢elo, suprapalpebralni valy, plné a vyduté tvare, Sirokd usta, silné rty a antevertované



nostrily. Na o¢ni duhovce jsou zetelné drobné bélavé kruhovité uspotradané inkluze, takzvané
irides stellatae. (Kocarek et al., 2010) Oblicejové rysy jsou dle Williams Syndrome Foundation

(2017) mén¢ patrné v raném détstvi a s ptribyvajicim vékem se stdvaji vyrazngjsi.

V oblasti kardiovaskularnich onemocnéni se nejéastéji vyskytuje cévni stendza, ktera
je, jako vétSina charakteristickych ryst, zptisobena deleci genu ELN, jez fidi syntézu elastinu.
Haploinsuficience elastinu vede k abnormalnimu vyvinu cév a ke snizeni jejich prusvitu.
(Kocarek et al., 2010) NejcCastéji je pfitomna supravalvularni aortalni sten6za a periferni stendza
plicni arterie (Williams Syndrome Foundation, 2017). Sten6zy mohou byt pfitomny i jinde
v téle, naptiklad na koronarnich tepnach. Osoby s WS maji zvySenou dispozici k infarktu a

arterialni hypertenzi jiz v détském véku. (Kocarek et al., 2010)

Z oblasti muskuloskeletalnich obtizi je u déti s WS ptitomna kloubni hypermobilita,
skolioza patefe a vyrazna hrudni kyf6za. Mezi neurologické obtize se fadi centralni hypotonie
a periferni hypertonie. (Morris et al., 2020) Zatimco hypotonie a hypermobilita kloubt
pievazuji mezi kojenci a v malymi détmi, s rostoucim vékem se Castéji vyskytuji kontraktury a
hypertonie (Morris et al., 1988) Zhruba u 20% jedinci je dale pfitomna radioulnarni synostoza.

(Copes et al., 2016)

V oblasti gastrointestindlni problematiky je casty reflux, nechutenstvi a plynatost.
Disledkem obtizi piijmu potravy je nedostatecna hmotnost vzhledem k véku. (Morris et al.,
1988). Pritomny mohou byt také divertikly tlustého stieva, zacpa nebo vyhiezy rekta (Morris
et al., 2020).

Gwilliam (2020) hovoii o vyznamnych poruchach spanku u déti s WS. NejcastejSimi
problémy jsou kratSi doba spanku, no¢ni bdéni, nadmérna inava pies den. Tyto problémy se

spankem maji vyznamny dopad na optimalni fungovani jedince ptes den (Gwilliam, 2020).

Morris et al. (2020) hovoti dale o vyvojovém opozdéni, mentélni retardaci a naruSenych
zrakové-prostorovych schopnostech. Dle Kocarka et al. (2010) je u jedinct s WS pfitomna
lehka ¢i stfedni mentalni retardace. Jejich 1Q se pohybuje v hodnotach mezi 35-70 (Kocarek et
al., 2010). Copes et al. (2016) udava primernou hodnotu IQ u jedinct s WS 55-60. Mentélni
retardace je dle prfedpokladii zptisobena deleci lokusu LIMNI1, ktery lezi v blizkosti genu ELN.
Gen LIMNI fidi syntézu enzymu LIM-kinazy, ktera se pravdépodobné uplatiiuje pifi vyvoji

mozku. Velmi vzacné muze byt dusevni vyvoj osob s WS normélni. (Kocarek et al., 2010)



DalSimi typickymi rysy WS jsou velmi pratelskd povaha a dobra pamét’ na osoby a mista
(Kocarek et al., 2010). Spolecenskd povaha a komunikativnost je u déti s WS silnou strankou.
Rozvoj teci je sice opozdény, ale jiz ve Skolnim véku byva mluveny projev vétsinou plynuly a
dit¢ obvykle disponuje Sirokou slovni zdsobou. Vyjadfovaci schopnosti jsou obvykle vyrazné
lepsi nez porozuméni. DéEti tak mohou ptisobit vyspéleji. (Michalik, 2012) Tito jedinci maji
obvykle obtize s chépanim zdkladnich spolecenskych norem a socidlnim uzivanim jazyka
(Mervis et al., 2010). Obsah hovoru miize byt v nékterych situacich az nevhodny (Michalik,
2012).

WS byl poprvé popsan v roce 1961 Johnem C. P. Williamsem, ktery zaznamenal u ¢tyt
pacientli pritomnost shodnych ryst, kterymi jsou supravalvularni aortalni sten6za, mentalni
retardace a neobvyklé oblicejové rysy (Williams et al., 1961). Nezavisle na to byl v roce 1962
vydan ¢lanek o téze problematice A. J. Beurenem (Beuren et al., 1962). Z tohoto divodu
se v literatufe vyskytuje dvoji oznafeni téhoz syndromu: Williamstiv syndrom a Williams-
Beureniv syndrom. V roce 1963 byla pomoci metody FISH detekovéna delece casti 7.

chromozomu a byla tak objasnéna geneticka pticina jiz znamého fenotypu (Morris et al., 2006).

Delece chromozomu 7 vznikd téméf vzdy de novo (Hobart et al., 2010).
Pravdépodobnost, ze rodice ditéte s WS ¢i zdravi sourozenci budou mit potomka s WS, je proto
témét nulova. U jedince s WS je pravdépodobnost prenosu tohoto onemocnéni na potomka 50%

(Hobart et al., 2010). WS postihuje stejnou mirou divky i chlapce (Morris et al., 2020).

V historii byla diagn6za WS stanovovana dle klinickych kritérii. V soucasnosti je vSak
tato metoda jiz pfekonana a pro diagnostiku se vyuzivd metoda FISH (fluorescence in situ
hybridization), MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) nebo chromosome

microarray. (Morris et al., 2020)

Prvni pfiznaky, které nasledné vedou k diagnostice WS, jsou nejcastéji zachyceny
pediatrem, kardiologem, neurologem ¢i jinym odbornikem. Jednd se zejména o opozdény
psychomotoricky vyvoj ditéte ¢i pfitomnost srde¢ni vady. Na zdkladé toho je ditéti nasledné
indikovano genetické vySetfeni, kde je diagnéza definitivné stanovena (Willik, 2010;
Puchmajerova, 2015). Pfitomnost WS Ize detekovat jiz v téhotenstvi pomoci
amniocentézy a naslednym vySetfenim pomoci metody FISH z bunék plodové vody. Tato
metoda se vSak bé&Zn€ nevyuzivd zdlvodu nizké prevalence tohoto onemocnéni.

(Puchmajerova, 2015) V piipad¢ podezieni na poruchu vyvoje plodu miZze byt Iékafem



doporucena prenatalni diagnostika. WS vSak neni zahrnut mezi bézné testované genetické

poruchy. Abnormalni vyvoj v priabéhu t€¢hotenstvi navic neni pro WS typicky. (Willik, 2010)

Prevalence WS uvadéna v literatute se dle jednotlivych autort lisi. Williams Syndrome
Foundation (2017) uvadi prevalenci vyskytu nejméné 1 z 20 000 narozenych déti. Stremme et

al. (2002) hovoti o prevalenci 1 : 7500.

Piesny pocdet osob s WS v CR neni znamy. Dle informaci UZIS je mnoho osob s WS
ve statistikach vedeno pod jinou diagndzou, jako jsou napiiklad kardiovaskuldrni anomalie
a dalsi (Urbanova, 2021). Spolek Willik, ktery sdruzuje osoby s WS, v soucasnosti eviduje
zhruba 80 jedincti (Urbanova, 2021).

Vzhledem k prevalenci dle zahrani¢nich studii by vSak podet osob s WS v CR mél byt
mnohem vys$i (Michalik, 2012; Urbanova, 2021). Pokud by byla brana v potaz vyssi ¢etnost
vyskytu, tedy 1 : 7500, mé&l by pocet osob s WS v CR piekradovat tisic jedincti s touto
diagnozou. Otazkou tedy zistava, z jakého ditvodu je pocet osob se stanovenou diagndzou takto
nizky (Urbanova, 2021). Predpoklada se, Ze pticinou je nedostatecnd informovanost 1ékaiii o
existenci tohoto onemocnéni, a tim padem 1 poddiagnostikovanost WS (Michalik, 2012;

Urbanova, 2021).

V minulosti byla diagnéza stanovena neziidka az v predskolnim ¢i pozdéjSim veéku
(Michalik, 2012). Dle Puchmajerové (2015) jsou znadmy i ptipady, kdy byl WS popsan az
v dospélosti. V soucasnosti se diky pokroku védy a zvysujici se kvalité 1ékaiské péce veékova

hranice potvrzeni diagnézy posouva a byva stanovena jiz v raném détstvi (Hrncifova, 2021).

Casné diagnostika onemocnéni je pro Gcely 16¢by zcela zasadni. Intervence tak mize
byt cilena na konkrétni oblasti charakteristické pro klinicky obraz WS. Lze tak pravidelné
sledovat zdravotni stav pacienta dle znamych doporuceni konkrétné¢ pro toto onemocnéni

a predchazet tak nékterym zdravotnim komplikacim v pozdé¢jSim véku. (Michalik, 2012)

Kauzalni 1écba WS zaméfena na pfi¢inu onemocnéni neexistuje. Je proto volena lécba
symptomatickd (Puchmajerové, 2015). Dle Hubackové (2014) je potfeba soustavné rozvijet
vyzkum, diagnostiku a vyvoj relevantnich terapeutickych prostiedki vzacnych onemocnéni.
V CR je 1étba vzicnych onemocnéni soustfedéna do specializovanych center. Narodni
koordina¢ni centrum pro pacienty se vzacnym onemocnéni je soucasti FN v Motole.

(Hubackova, 2014)



2.2 Spolek Willik

Pro osoby se vzacnym onemocnénim hraji velmi dileZzitou roli pacientské organizace. Spolek
pro Williamstiv syndrom — Willik je pacientska organizace sdruzujici osoby s WS v CR.

(Willik, 2010)

Vyznam téchto organizaci spociva predevsim ve vzajemné podpofe pacientl se stejnou
diagnézou. Svym c¢lenim piinasi vzajemnou psychosocialni podporu, umoznuji sdileni
informaci a vzajemné piedavani zkusenosti. Dulezity vyznam maji také v oblasti hajeni svych

z4jmu ve zdravotnickém systému. (Kubackova et al., 2014)

V CR sdruzuje jednotlivé organizace pacientii se vzacnymi onemocnénimi Ceské
asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO). Mezi hlavni cile CAVO patii prosazovani zajmii
osob se vzacnym onemocnénim, Sifeni povédomi v odborné vetejnosti, zvySovani dostupnosti
informaci v oblasti diagnostiky a 1é&by. Déle patii do hlavnich oblasti zajmi CAVO podpora
védy a v neposledni fad¢ snaha o zvySeni kvality zivota osob se vzacnym onemocnénim.

(Kubackova et al., 2014)

Sdruzeni Willik byl zaloZen v roce 2006 a v sou¢asnosti je jednim z ¢lentt CAVO (Kdo
jsme, 2021). Od roku 2009 je Willik také ¢lenem Evropské federace WS (FEWS) (Willik,
2010).

Prvni zahrani¢ni organizace sdruzujici osoby s WS vznikly mnohem diive nez spolek
Willik. Ve Velké Britanii byla pacientska organizace Williams Syndrome Foundation zaloZena
jiz v roce 1980 (Our history, 2021). O dva roky pozd¢ji vznikla pacientska organizace v USA

— The Williams Syndrome Association (Williams Syndrome Association, 2021).

V CR stalo u vzniku spolku Willik nékolik rodin s détmi s WS a také neurolozka
z Fakultni nemocnice v Motole MUDr. Lenka Neuschlova. Cilem zalozeni spolku byla
predev§im vzajemna podpora rodin déti s WS a edukace rodict, kteti do t¢ doby méli

nedostate¢né mnozstvi informaci o diagnoze svych déti, zejména v ceském jazyce. (Kubikova,

2015)

Spolek Willik se v souCasnosti snazi o rozsifeni povédomi o dané problematice mezi
laickou i odbornou vetejnost. Na svych internetovych strankach poskytuje informace nejen pro
rodice, ale také pro odborniky z fad 1ékait, terapeuti a pedagogii. Diky tomuto spolku doslo

k ptekladu né€kterych zahrani¢nich publikaci. Mezi dalsi pravidelné aktivity, kterym se Willik



vénuje, je publikovani Obcasniku. Spolek Willik pravidelné dvakrat ro¢né potrada vikendova
setkani. Soucasti programu jsou odborné seminaie pro rodice, terapie pro déti a také program

pro zdravé sourozence. (Kdo jsme, 2021)

2.3 Multidisciplinarni intervence u déti s Williamsovym syndromem

Péce o osoby s WS vyzaduje vzhledem k rozsahlé problematice multidisciplinarni intervenci
(Williams Syndrome Foundation, 2017; Copes et al., 2016). Copes et al. (2016) také zdtrazinuje
nezbytnost holistick¢ého ptistupu k osobdm s WS. V praxi se uplatituje participace mnoha
1ékatrta. Nezbytna je pravidelnd péce pediatra, dale podle konkrétnich potieb kazdého jedince
také kardiologa, neurologa, ortopeda, oftalmologa, foniatra, stomatologa, ortopeda, nefrologa

nebo gastroenterologa (Willik, 2010).

Dle Klusoniové (2011) je u déti s vrozenymi vadami potfeba zajistit komplexni
rehabilitaci, jejimz cilem je dosazeni integrace ditéte do spoleCnosti. Pro zajisténi komplexni
péce o dit¢ s WS je dilezita intervence fyzioterapeuta, ergoterapeuta, psychologa, logopeda a

v ptipad¢ potieby dalSich odborniki (Williams Syndrome Foundation, 2017).

V procesu podpory psychomotorického vyvoje ditéte hraje dilezitou roli rana péce,
ktera rodiné pomaha tesit problémy v oblasti péce o dit¢ a usiluje o jeho vSestranny vyvoj
(Klusoniova, 2011). Vcasné navazani spoluprace sranou péci je dle Williams Syndrome

Foundation (2017) pro rodiny s détmi s diagnézou WS velmi dilezité.

Mnozi autoii se shoduji, Ze rodice jsou nepostradatelnymi ¢leny multidisciplinarniho
tymu (Daniskova, 2011; Marcus et al., 2013; Williams Syndrome Association, 2013;
Jankovsky, 2006). Rodice jsou s détmi v kazdodennim kontaktu a jsou kli¢ovymi osobami pro
psychomotoricky rozvoj a pro dosazeni stanovenych cilli rehabilitace. Nezbytnou ulohu hraji

pti realizaci komplexni, a tim padem co nejefektivnéjsi péce. (Daniskova, 2011)

Kromé jiz zminéného, mohou déti s WS déle profitovat také z dalSich druhi terapie.
Doporucovéna je zejména muzikoterapie a hippoterapie (Williams Syndrome Foundation,
2017; Williams Syndrome Association, 2013). Mervis et al. (2010) dale zminuji doporuceni pro
podporu vyvoje ABA terapii.

VétSina déti s WS je velmi muzikalni a na muzikoterapii ¢i jeji prvky reaguje velmi
kladn€. Hudbu je vhodné zahrnovat do jejich kazdodenniho zivota a také vyuzivat prvky

muzikoterapie v ramci terapeutické intervence. (Williams Syndrome Foundation, 2017;



Daniskova, 2011) Hudba mutze byt velmi dobrym prostiedkem k motivaci ditéte (Michalik,
2012). Dle Williams Syndrome Association (2013) podporuje vyuziti prvkd muzikoterapie
ucinnost rehabilitace. Pozitivni efekt ma pro podporu uceni, rozvoj kognitivnich funkci a také
pohybovych dovednosti. Diky ni se rozviji motorickd koordinace a také celkova kondice
jedince. (Daniskova, 2011) Muzikoterapie miize détem s WS zlepsit jejich pozornost, pamét
a wellbeing (Herwegen a Palikara, 2017; Mastnak et al., 2017; Neuwirthova 2017). Lze ji vyuzit
jako zklidilujici faktor u déti trpicich tzkosti nebo jako vhodny prostiedek pro socialni
zaClenéni. Podporuje také zvladani stresu a vyjadifovani pociti (Williams Syndrome

Association, 2013).

Hippoterapie poskytuje zlepSeni celkové fyzické kondice, posileni trupového svalstva,
rovnovahy, posturalni kontroly a motorickych dovednosti vcetné¢ koordinace a planovani
pohybu. Ma také pozitivni vliv na psychiku a sebevédomi déti s WS. (Williams Syndrome
Association, 2013)

2.4 Kategorizace détského véku

Kazdé vyvojové obdobi s sebou nese charakteristické rysy psychomotorického vyvoje. Priority

jednotlivych obdobi je nezbytné zohlednit také pii ergoterapeutické intervenci.
Détsky vek rozdéluje Klima et al. (2016) na tato obdobi:

- novorozenecké neboli neonatalni (od narozeni do 28. dne jeho Zivota)
- kojenecké (od narozeni ditéte do prvniho roku)

- batoleci (od 1. roku do 3 let)

- predskolni vék (od 3 do 6 let)

- Skolni vék (od 6 do 15 let)

- adolescence (legislativné kon¢i 18. rokem zivota)

Novorozenecké obdobi probihd od narozeni ditéte do 28. dne jeho Zivota. V prvnich
tydnech Zivota je hlavnim prostfedkem komunikace ditéte s okolim pla¢. Dava jim najevo své

zakladni Zivotni potieby. (Lebl et al., 2003)

Kojenecké obdobi je vék od narozeni ditéte do prvniho roku jeho Zivota. Pro toto obdobi
je charakteristicky intenzivni rist a psychomotoricky vyvoj jedince. K tomu je potieba
dostatecné mnozstvi podnétd a dobré rodinné zazemi. V kojeneckém obdobi dochazi

k nejintenzivn&jSimu ristu. Pro spravny vyvoj je nezbytné poskytnout kojenci dostate¢né
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mnozstvi stimuld, které by mély ptichdzet zejména ze strany nejblizsi rodiny. Ve vyvoji kojence

se sleduji Ctyfi zdkladni parametry: hrubd motorika, jemnd motorika, smyslové vnimani

a socializace spole¢né s citovym vnimanim. Rozhodujicimi milniky ve vyvoji jsou 3. mésic, 6.

meésic, 8.—10. mésic a 12. mésic. (Klima et al., 2016)

3. mésic

Hruba motorika: dit¢ zveda koncetiny v poloze na zadech, na bfiSe drzi vzty¢enou
hlavu.

Jemna motorika: dité sdéhne pro predmét, jesté ho vSak neuchopi.

Smyslové vnimani: dité se otaci za zvukem, dokdze fixovat pohledem, jiz se objevuje
okulomotoricka koordinace.

Socializace a citovy rozvoj: dit€¢ se usmiva na matku a dalsi osoby.

6. mésic

Hruba motorika: dit€ je schopno se samostatné ptetoCit ze zad na bficho a naopak,
pritdhne se do sedu, sed je zatim nejisty.

Jemna motorika: dité je schopno provést dlanovy uchop — drzet pfedmét v hrsti, to
znamena vSemi prsty proti dlani, pfedméty si €asto vklada do ust.

Smyslové vniméni: dochazi k rozvoji koordinace, dit¢ cilené manipuluje rukama
v zorném poli, otaci pohled za zvukem, ktery slysi.

Socializace a citovy rozvoj: dité rozliSuje osoby ve svém okoli.

8.—10. mésic

12.

Hruba motorika: dité je schopno jistého sedu, leze po Ctyfech, kona prvni pokusy o stoj
S oporou.

Jemna motorika: dit¢ zvlada klestovy tuchop (opozice palce proti ostatnim prstiim),
manipulace s predméty je presnéjsi a jemnéjsi.

Smyslové vnimani: dit€ pozna po hlase matku, vnima a rozlisuje barvy.

Socializace a citovy rozvoj: dité¢ rozpoznd matku a dalsi blizké pecujici osoby, ostatni
vétSinou odmita.

meésic

Hruba motorika: stoj, pokusy o chlizi, do 14. mésice — prvni samostatné kroky, dité je
schopno chtize za ruku.

Jemnad motorika: jisty klestovy tchop, jemna manipulace s drobnymi pifedméty —
napiiklad manipulace s tkani¢kami a kostkami.

Socializace a citovy rozvoj: vznik abstraktniho mysleni, prvni smysluplna slova, vznika
druha signalni soustava — dité je schopno si pod slovem ptedstavit konkrétni predmét,
rozliSuje a zkouma osoby ve své blizkosti.
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Batoleci obdobi probihd od 1. roku do 3 let véku jedince. Dale je mozné batoleci vek
rozdelit na mladsi (do 2 let) a starsi batoleci veék (2—-3 roky). Toto obdobi je obdobim rlstu
a vyvoje. Charakteristicky je pohyb, zvidavost a aktivita ditéte. V batolecim véku dité postupné

prechazi z kaSovité stravy na tuhou. Motoricky vyvoj je jiz pozvolnéjsi. (Klima et al., 2016)

V oblasti hrubé motoriky je v 18. mésici dit€ schopno jisté chlize, zvladne vystoupit na
schod, vylézt na zidli, zvednout pfedmét ze zemé. Ve 24. mésici jde samo do schodi,
s pfidrZenim ze schodil a je schopno si samo stoupnout na Spicky. Mezi 2.—3. rokem dochazi ke
zdokonalovani pohybu. Dité pti chiizi do schodu stfida nohy. Dale je schopno béhu. (Klima et
al., 2016)

V oblasti jemné motoriky je dit€ schopno v 18. mésici stavét kostky na sebe, umi
navlékat krouzky na ty¢, zvladne vkladat malé predméty do nadoby. V oblasti sobéstacnosti se
dit€¢ umi najist 1Zici, napit se z hrnku a tuzku udrzi v pésti. Ve 24. mésici si zvladne obléct
ponozky ¢i dokéaze navléct koralek. Mezi 2.—3. rokem dokaZe rozepnout a zapnout knoflik, jist

samostatné 1Zici a nerozlit obsah, drzi tuzku v prstech. (Klima et al., 2016)

Ptedskolni v€k je obdobi mezi 3—6 lety. Obvykle je ukonceno nastupem do zakladni
Skoly. V piedSkolnim véku se vyrazné rozviji druha signalni soustava, dit¢ se u¢i chapat

abstraktni pojmy a vyrazn¢ se rozviji jeho fe¢. (Klima et al., 2016)

Skolni v&k trva od 6 do 15 let. Déli se na mladsi a star$i. Mladsi $kolni v&k je obdobi
Skolni adaptace. Dité ziskava zakladni skolni navyky. Toto obdobi kon¢i nastupem puberty,
okolo 11.-12. roku Zivota. Ve starSim Skolnim veéku nariista duSevni kapacita. Dit€¢ se uci
piijimat nové poznatky a uchovavat je v paméti. Zdokonaluje se tak proces uceni. V obdobi
sportovni ¢innosti. Pohyb je koordinovany a plynuly. V oblasti psychosocidlniho vyvoje

dochazi k osamostatiiovani a ziskavani schopnosti se rozhodovat. (Klima et al., 2016)

2.5 Ergoterapie u déti s Williamsovym syndromem

Williams Syndrome Foundation (2017) hovoii o participaci ergoterapeuta v rdmci podpory
psychomotorického vyvoje ditéte s WS jiz vraném détstvi. Cilem je multidisciplindrni
posouzeni vyvoje a naslednd intervence. Pozornost je kladena pfedevSim na hodnoceni

adaptivniho chovani, kterym je krmeni a spanek. (Williams Syndrome Foundation, 2017)
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Vcasna ergoterapeutickd intervence je vzhledem k opozdénému psychomotorickému
vyvoji velmi dulezitad (Morris et al., 2020). Naslednou participaci ergoterapeuta doporucuje

Williams Syndrome Foundation (2017) a Morris et al. (2020) az do dospélosti jedince s WS.

Dle Williams Syndrome Association (2013) se ergoterapeut v ramci své intervence
snazi o dosazeni maximalni mozné nezavislosti a zvyseni kvality Zivota. Vénuje se podpoie
v oblasti sobéstacnosti, celkového psychomotorického vyvoje, hernich dovednosti a predskolni
¢i skolni pripravy (Williams Syndrome Association, 2013). Copes et al. (2016) déle zdtraziuje

podporu v oblasti jemné motoriky a nadcvik kompenzacnich strategii.

Klusotiova (2011) wuvadi, Ze vramci ergoterapie u déti s vrozenymi vadami
a opozdénym psychomotorickym vyvoje, je snaha predev§im o jejich participaci mezi
vrstevniky a maximalni moznou sobéstacnost. Ergoterapie v pediatrii se dle Kolare et al. (2020)
vénuje rozvoji hrubé a jemné motoriky, grafomotoriky, senzorickych funkei, kognitivnich
funkci, podpote ¢i nadcviku ADL aktivit a pouzivani kompenzacnich pomiicek. Dalsi autoti
(Krivosikova, 2011; Kolaf et al., 2020; Klusonova, 2011) se shoduji, ze bezpodminecnou

soucasti ergoterapie v pediatrii je spoluprace s rodinou a poradenska ¢innost.

Oblast piisobeni ergoterapeutti je velmi Siroka, uplatituje se jak ve zdravotnictvi, tak
v socialni oblasti (Kolaf et al., 2020). Ergoterapie u déti mize probihat formou individuélni
nebo skupinové terapie (Klusonova, 2011). V ramci ergoterapeutické intervence u détskych
pacientl je nezbytné vzdy postupovat dle stupné psychomotorického vyvoje ditéte a podporovat
jeho vSestranny senzopsychomotoricky vyvoj. Déle je zasadni respektovat priority vyvojového
obdobi, jimiz mohou byt napiiklad smysly, motorika, fec, herni dovednosti, grafomotorika,

socialni vztahy, samostatnost nebo napiiklad profesni rozhodovani. (Klusotiova, 2011).

2.5.1 Silné a slabé stranky déti s WS

Pted zah4jenim vlastni terapie v rdmci ergoterapeutické intervence je vZzdy nezbytné stanovit
cil a plan terapie. Pro zvoleni vhodného cile je dlleZité znat silné a slabé stranky jedince.
(Svestkova a Svécena, 2013) Jejich znalost umoziiuje zvolit Gi¢innou strategii terapie (Copes et

al., 2016).

Ackoliv je u déti s WS mnoho charakteristickych ryst shodnych, je tfeba zdlraznit

jedinecnost kazdé osoby a brat v potaz individualni rozdily (DaniSkova, 2011).
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Mezi silné stranky déti s WS dle Daniskové (2015) patii: spoleCenska a pratelska
povaha, empatie, plynuly a zfetelny mluveny projev. Dale se mezi silné stranky tadi bohaté
slovni zasoba, dobra pamét’ na zvuky a slova, smysl pro hudbu a rytmus a pamét’ na obliceje.

(Daniskova, 2015)

Naopak mezi slabé stranky DaniSkova (2015) tadi problémy sjemnou a hrubou
motorikou, problémy se zrakové-prostorovou orientaci, impulzivitu, Spatnou vizualni pamét’,
ptiliSnou soustfedénost na detail, pfi niZ uniké celkovy vjem. Dalsi slabou strankou déti s WS
je zhorSené porozuméni abstraktnim pojmim, zpracovani nonverbalnich informaci. Dale
zvysena citlivost na nékteré zvuky, napiiklad vysava¢, mixér, st€kot psa, pilu, bouirku nebo
détsky plac. Nékteré zvuky mohou byt pro dit€ s WS az bolestivé. Dale se velmi €asto u déti

s WS vyskytuji tizkosti, fobie ¢i vybuchy vzteku. (DaniSkova, 2015)

Komunikativnost a ptatelska povaha lze zatadit mezi slabé 1 silné stranky. Déti s WS
jsou velmi divéfive, radi hovoii 1 s cizimi lidmi, a proto mohou byt snadno zneuZitelné

(Michalik, 2012).

2.5.2 Hra

Hra je pfirozenou a hlavni ¢innosti ditéte (Kurtz et al., 2015; Parham a Fazio, 2016). Jedna se
o spontanni nebo organizovanou aktivitu, kterd pfinasi zabavu a potéSeni (Parham a Fazio,
2016). Je dilezita pro vyvoj motorickych, senzorickych a kognitivnich funkci a pro
psychosocialni vyvoj ditéte (O'Brien a Kuhaneck, 2020; Fanning, 2021). Béhem hry se déti
setkavaji s nepiiznivymi situacemi, diky kterym se uci fesit konflikty a prekonavat prekazky

(Suchankova, 2014).

Pomoci hry se miize v ramci rehabilitace stimulovat poSkozené nebo oslabené pohybové
funkce a rozvijet kognitivni funkce ditéte, dale se hra vyuzivd naptiklad pfi nacviku
sebeobsluhy (Klusoniova, 2011). Hra je dllezitou soucasti zivota v détstvi, a proto se ergoterapie
zamé&fuje na hru v terapii nejen jako na nastroj vhodny pro zlepSeni jednotlivych dovednosti,

ale také jako na cil intervence (O'Brien a Kuhaneck, 2020).

Vyvoj hernich dovednosti je u déti s WS opozdény. Proto je dle Fanning (2021) podpora

hernich dovednosti u déti s WS dulezita.

Volba vhodné ¢innosti musi byt vzdy v souladu s vyvojovym stupném ditéte. V kazdém

obdobi vyvoje ma hra své specifické rysy. (Suchénkovd, 2014) Znalost jednotlivych
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vyvojovych stadii priorit hernich dovednosti je proto pro volbu vhodné terapie zcela zasadni.
Pti volbé hry je dilezité se fidit preferenci kazdého jedince, tak aby hra dit€ bavila. (Jelinkova

et al., 2009)

Dité si zacinad hrat jiz brzy po narozeni. Hra je zdkladnim prostfedkem poznévani
okolniho svéta. V kojeneckém a batolecim veku se rozlisSuji dvé stadia hry — hra samostatna
a hra paralelni. Pfikladem samostatné hry je hra s chrastitkem. Pfi paralelni hie si déti hraji

vedle sebe. Navzdjem se sleduji a napodobuji se, ale nehraji si v§ak spolu. (Suchénkova, 2014)

Pro rozvoj hrubé motoriky maji velky vyznam hry pohybové. Jiz od narozeni dité
pohybuje rukama, nohama a pietaci se. Pozd¢ji se hra presouva do polohy v sedé€ a ve stoji.
Okolo prvniho roku zivota je hra spojena s chtizi a nasledné s béhem. Déti si hraji s mi¢em, na

prolézackéach nebo napiiklad hraji na schovavanou. (Suchankova, 2014)

Pro rozvoj jemné motoriky slouzi manipulaéni hra. Zapojuje se pii ni také zrakova
kontrola. Manipulaci s predméty dité provadi koncem 3. mésice zivota. Déti rady stavi z kostek
a vkladaji ptedméty do raznych otvorii. Okolo 10. mésice dité objevuje hru sekvencni, kdy
cilen¢ shazuje predméty jeden po druhém. Diky tomu zkouma vlastnosti prostoru okolo sebe.

(Suchankova, 2014)

Okolo 2. roku ptichéazi obdobi, kdy dité objevuje hru konstruktivni. Cilem je sestaveni

vytvoru, kterym muze byt komin z kostek, babovicka, vytvor z modeliny. (Suchankova, 2014)

Pro ptredskolni vék je typickd hra symbolickd. Dité v ni pienasi vlastnost urcitého
predmétu na nahradni predmét, ktery pak predstavuje konkrétni symbol. Dité¢ si diky
symbolické hie upeviiuje vlastni zkuSenosti a opakuje si to, co v Zivoté¢ zazilo. Diky ni se dité
vyrovnava s realitou. Pro pfedSkolni obdobi je také dulezita hra ndmétova. Namétem pro tento
typ hry jsou situace z bézného zivota. Probihé zapojeni vice déti a také vice pfedméta pro hru.
V ptedSkolnim véku také déti hraji slovni hry, kterymi rozvijeji mluveny projev, mysleni a dalsi

dovednosti. (Suchénkova, 2014)

upeviiuji své zajmy. Pfidavaji se hry konstruktivni, hry s pravidly, stolni hry a dalsi. Pfi hie se
dité uci planovat, dodrZovat stanovend pravidla a komunikovat v kolektivu. Hra je v tomto

ohledu pfipravou na pracovni ¢innost. (Suchankova, 2014)
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Dle Krivosikové (2011) se pro hodnoceni hry ¢asto vyuzivé nestrukturované pozorovani
détské hry. Lze také vyuzit test hravosti ¢i predskolni skala hry dle Knoxove. (Krivosikova,
2011)

2.5.3 Sobéstac¢nost

Vsedni denni ¢innosti (ADL) ¢lovéku umozituji byt nezavisly na domacim nebo §ir§im okoli
pii vykonavani denné nebo pravideln¢ se opakujicich €innosti. Jednd se o jednu z hlavnich
domén ergoterapeutické intervence. Ulohou ergoterapeuta je vysetieni a nasledny nacvik téchto
¢innosti s cilem dosdhnout maximalni mozné sobéstacnosti. (Krivosikova, 2011) Jde o jednou

z hlavnich oblasti prace ergoterapeuta u osob s WS (Willik, 2010).

ADL c¢innosti se obecné rozdéluje do dvou kategorii, na personalni (pADL)
a instrumentdlni (1ADL). Do pADL patfi pfijem potravy, osobni hygienu, koupdni ¢i
sprchovani, oblékani, pouziti WC a funk¢ni mobilitu. IADL jsou zpravidla ¢innosti vykondvané
v §ir§im socialnim prostéedi dané osoby. Radi se sem piiprava jidla, nakupovani, domaci prace,
pouziti dopravnich prostiedki, fizeni automobilu, uzivani 1ékti, manipulace s financemi, péce
o druhé a funkéni komunikace, kam patii napiiklad pouziti PC a telefonovani. (Krivosikova,

2011)

Cilem hodnoceni ADL Ccinnosti je zjisténi funkéniho stavu vySetfované osoby
a vymezeni oblasti, ve kterych jedinec potfebuje urCitou miru dopomoci. Diky zjisténi
funk¢niho stavu jedince se pfed zahajenim terapie miize monitorovat zména v prubéhu Casu.
Hodnoceni ADL je také diilezité pro zjisténi stupné pozadované asistence. Pro vybér vhodného
zpusobu hodnoceni a nésledné intervence je vzdy nezbytné zohlednit mimo jiné vek

vySetfované osoby. (Krivosikova, 2011)

Praveé détsti pacienti jsou specifickou skupinou. Pfi hodnoceni ADL cinnosti hraje
dilezitou roli rodina. Nejcast¢jsi metodou ziskéni informaci je rozhovor s rodici ¢i pozorovani,
které je provadeéno nejlépe v pfirozeném prostiedi ditéte. Nasledné 1ze volit dalsi nastroje pro
hodnoceni ADL, jako je naptiklad WeeFIM — Functional Independence Measure for children.
(O'Brien a Kuhaneck, 2020)

.....

aktivit jedinec zdokonaluje. Dité se uci byt sobéstacné ve vSech oblastech pADL a nésledné

také iADL. (O'Brien a Kuhaneck, 2020)
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Pro rozvoj sobéstacnosti je podstatné batoleci obdobi (O'Brien a Kuhaneck, 2020). Dité
se uci zakladni motorické dovednosti, jako je chlize a pozdéji béh. Z oblasti jemné motoriky se
dit¢ uc¢i manipulovat s drobnymi predméty, samostatné¢ jist 1zici a pit z hrnku. (Klima et al.,

2016)

V predskolnim véku se dovednosti dale zdokonaluji. Dité se umi samostatn¢ najist a
naptiklad zapinani malych knoflikl nebo krajeni tuhé stravy. V domacnosti se za¢ina zapojovat
do provadéni iADL. (O'Brien a Kuhaneck, 2020) Dochazi k dozravani motorické funkce ruky.
Pohyb ditéte je tak koordinovanéjsi a plynulejSi. Diky tomu je dit€ schopno se napiiklad
samostatné napit, aniz by vylilo obsah. (Vyskotova a Machackova, 2013) Na konci batoleciho

véku jiz dit€ obvykle umi pouzivat no¢nik ¢i WC (O'Brien a Kuhaneck, 2020).

Ve skolnim véku jsou uz déti pln€ sobéstacné v oblasti pADL aktivit a zacinaji
samostatn¢ vykonavat jednodussi iADL. Dité¢ zvladne napftiklad jit samo do Skoly, starat se
o domdaciho mazlicka, zalit kytky, ustlat si postel nebo pfipravit jednoduchy pokrm. (O'Brien

a Kuhaneck, 2020)

U déti s WS se vyskytuje opozdény psychomotoricky vyvoj, a proto je dosahovani
jednotlivych milnikd opozdéné (Herwegen a Palikara, 2017). V takovém ptipad¢ je pro terapii
rozhodujici stupenn psychomotorického vyvoje konkrétniho jedinec, nikoli kalendarni vék

(Klusonova, 2011).

U déti s WS je pfitomna vyraznd variabilita miry sobéstacnosti a zalezi na mnoha
faktorech (Willik, 2010). Osoby s WS mohou ve svém Zzivoté¢ dosdhnout plné sobé&stacnosti
v oblasti pADL. Nékteii jsou schopni samostatné a ucelné vykonévat i nékteré ¢innosti z oblasti
1ADL. Zde vsak zpravidla vyzaduji urcitou miru dopomoci. (Willik, 2010) VétSina osob s WS
nedosahuje plné sobéstacnosti ani v dospélosti (Herwegen a Palikara, 2017). Toto tvrzeni
doklada také britska studie z roku 2006, ktera byla provedena na zdkladé vyplnéni dotazniku
rodi¢i u 239 osob s WS nad 18 let (Howlin et al., 2006).

Pfi¢in vedoucich ke snizené mife sobésta¢nosti mize byt mnoho. U déti s WS jde
o kombinaci n¢kolika faktori, kterymi jsou zejména mentalni Groven ditéte, problémy v oblasti
motorickych dovednosti, senzorické funkce a také problémy v psychosocidlni oblasti ditéte.

(Udwin et al., 2007)
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John et al. (2010) hovoti v souvislosti s ADL o diilezitosti rozvoje vyzkumu schopnosti
senzorické modulace u déti s WS. Ta ma vyznamny dopad na fungovani jedince v kazdodennim
zivoté. Diky zlepSeni smyslové modulace u déti s WS, které se ve své praci vice veénuji
v nasledujici kapitole, pravdépodobné dojde k usnadnéni orientace a fungovani v kazdodennim
zivoté. Prave otazka smyslové modulace je jednou z domén prace ergoterapeuta u déti s WS.

(John et al., 2010)

U déti s WS v kojeneckém a batolecim v€ku byvaji obtiZze s pfijmem potravy.
Problematické byva séani, polykani ¢i v pozd¢jSim veéku kousani. Pfitomna je casto
hypersenzitivita v oblasti dutiny ustni, kterd vede k preferenci kasovité stravy. DéEti Spatné
toleruji tuhou stravu. (Morris et al., 1988) Zminéné problémy dale souvisi s celkovym

opozdénym psychomotorickym vyvojem a snizenym svalovym tonem (Udwin et al., 2007).

U pacienti s poruchami polykani je vhodné do terapie zatadit orofacialni rehabilitaci.
Jednim z konceptii je orofacidlni terapie podle Castilla Moralese (Kolar et al., 2020).
V soucasnosti se aplikuje mimo jiné u déti s kombinovanym postizenim a senzomotorickymi
poruchami v oblasti obliceje, ust a Celisti. Dale je urcena pro predCasné narozené deti, kojence,
a déti se svalovou hypotonii. (Saitlova a Limbrock; 2014) Saitlovd a Limbrock (2014)

konstatuji, Ze orofacialni terapie podle Castilla Moralese je vhodna pro déti s WS.

Orofacialni komplex je propojen s dalSimi c¢astmi lidského téla, se kterymi se navzajem
ovliviiuje. Patologické drzeni panevniho pletence ma vliv na postaveni mandibuly. Je proto
nezbytné se v ramci intervence zaméiit také na spravné drzeni téla pri ptijmu potravy. (Castillo-

Morales et al., 2006)

V batolecim a pozdéj$im veku se fesi v rdmci ergoterapeutické intervence dovednost
sebesyceni (Udwin et al., 2007). Konkrétnim cilem ergoterapeutické intervence, na které se
v oblasti pfijmu potravy lze zaméfit, je napiiklad naucit dit€ spravné pouzivat piibor ¢i

samostatn¢ se napit z hrnecku, aniz by dité piti rozlilo (Williams Syndrome Association, 2013).

Dalsi velmi Casto problematickou oblasti je osobni hygiena a pouziti WC (Herwegen
a Palikara, 2017). U n¢kterych déti s WS miliZe pretrvavat enuréza i v obdobi Skolniho véku

(Michalik, 2012).

Dalsi vyznamnou oblasti je podpora pti ndcviku oblékani a svlékani. Jde o aktivitu, ktera
vyzaduje dobrou svalovou koordinaci a pldnovani pohybu. Z tohoto divodu byva castou

oblasti, ve které déti s WS mohou mit obtize. (Williams Syndrome Association, 2013)
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Pti nacviku oblékani je vhodné rozdélit ¢innost na jednodussi kroky. Pro dosazeni co
nejvyssi mozné miry sobéstacnosti se doporucuje nejprve volit takové obleceni, které umoznuje
ditéti ¢innost zvladnout. Voli se naptiklad volné obleceni, které se bude snaze oblékat a sviékat,
suchy zip misto tkanicek nebo vétsi knofliky. Vhodna je také verbalni napovéda. (Udwin et al.,

2007)

U déti s WS je ve skolnim véku zaméfena oblast pADL aktivit na vykonavani

vV

napftiklad zapinani knofliki nebo zipt. (Williams Syndrome Association, 2013)

Naro¢né je pro déti s WS také dodrZzovani denni rutiny a chapani ¢asu. Naucit se urcit
spravny ¢as muze byt u déti s WS 1 otdzkou nckolika let. Doporucuje se tak nejprve vyuzit
digitalnich hodin. Pro snazsi chapani casovych usekl je dobré vztahovat ¢as ke kazdodennim
¢innostem, které dit€ dobte znd. Naptiklad se mize vyuZit televizni program a urcit, jak dlouho

trva jejich oblibeny potad, v kolik za¢ind a v kolik kon¢i. (Daniskova, 2011)

V oblasti iIADL muze byt ergoterapeutickd intervence zaméfena na nacvik vyuzivani
vefejné dopravy, uCeni se p&si trasy, planovani nebo feSeni problémt (Williams Snydrome
Foundation, 2017). Dle Herwegena a Palikara (2017) dale patii do problematickych oblasti

finan¢ni gramotnost, prostorova pamét’ a orientace.

V ramci podpory ADL aktivit je krom¢ samotného nacviku téchto Cinnosti vhodné
se zam¢tit na dil¢i komponenty. Jedna se naptiklad o vizualn€ motorické dovednosti, které jsou

nezbytné pii chlizi ze schodl nebo pii prechazeni silnice. (Herwegen a Palikara, 2017)

2.5.4 Predskolni a Skolni priprava

Naprosta vétSina déti s WS potiebuje v rdmci vzdélavani a predskolni ptipravy podporu mnoha
odbornikll. Prace ergoterapeuta v oblasti vzdélavani vyzaduje uzkou spolupraci s logopedem,

pedagogem a psychologem. (Williams Syndrome Association, 2013)

Vzhledem k opozdénému psychomotorickému vyvoji je €asto vyuZivdno moznosti
odkladu povinné skolni dochéazky. Nasledny vybér vhodné skoly, do které je dité¢ umisténo
zavisi na mnoha faktorech. VZdy je diilezité brat v potaz, Ze kazdé dité je individualni osobnost,
a proto je pro kazdé dit¢ vhodné zvolit jiny typ Skolniho zafizeni. Pro déti s WS je mozné zvazit

integraci do bézné zékladni skoly ¢i vzdélani ve specidlni skole. (Michalik, 2012)
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Williams Syndrome Association (2013) hovoii ve své publikaci o dulezité roli
ergoterapeuta v oblasti vzdélavani. Tato intervence zacind jiz pfed nastupem do Skoly. Je

zamétena na predskolni pripravu. (Williams Syndrome Association, 2013)

Do ergoterapeutické intervence se zahrnuje podpora sobésta¢nosti a motorickych
dovednosti, zejména grafomotorika. Dit¢ v pfedSkolnim v€ku se uci jeddnoduché
grafomotorické tkony. (Williams Syndrome Association, 2013) Je vhodné dit¢ motivovat ke
kresleni, malovani, dokreslovani jednoduchych obrazk ¢i geometrickych tvari. Dobie
rozvinutd grafomotorika a vizuomotorika jsou podminkou pro nasledny néacvik psani.

(Bednéafova a Smardova, 2015)

Déti s WS se Casto potykaji s poruchami uceni €1 s hyperaktivitou (Kocarek et al., 2010;
Morris et al., 2020). Ty pak podle Kocarka et al. (2010) ve Skolnim véku vedou k mnohym
obtizim pii1 procesu vzdélavani. Déti s WS maji také obtize v oblasti kognitivnich funkci.
Dalsimi problematickymi oblastmi jsou socidlni, emoc¢ni a dusevni zdravi, ¢i senzorické a

fyzické funkce. (Herwegen a Palikara, 2017; Michalik, 2012)

Déti s WS maji obtize pfi ¢teni, psani i pocitani. Velmi astym a vyraznym problémem
pro déti s WS je z diivodu zhorSené zrakové-prostorové orientace psani tuzkou ¢i perem.
(Williams Syndrome Association, 2013) Proto by dle Williams Syndrome Association (2013)
meély byt pro dosazeni vys$i miry sobéstacnosti déti s WS podporovani v nacviku psani na
klavesnici. Vétsina déti s WS ma lepsi sluchoveé nez zrakové schopnosti. Proto je lepsi pro tcely

edukace volit strategie zalozené na sluchovych podnétech. (Herwegen a Palikara, 2017)

V obdobi skolniho véku je ergoterapeuticka intervence v oblasti Skolnich dovednosti
pro dit€ zasadni. Je vSak dulezité neopomijet ani zbylé domény ergoterapie a vénovat pozornost
také sobéstacnosti a podpoie v oblasti volnocasovych aktivit. (Williams Syndrome Association,
2013) Urcita urovenn sobéstacnosti mize byt podminkou pro piijeti do Skolniho zafizeni

(Bednéaiova a Smardova, 2015).

Jak jiz bylo zminéno, grafomotorika je jednou ze zdsadnich oblasti, kterym se
ergoterapeut v ramci intervence déti Skolniho véku vénuje. Z hlediska kineziologie je
grafomotorika ¢innosti, kdy dochéazi pohybiim dominantni HK, pfi niZ je pouZivan psaci nastroj.
(Vyskotovd a Machackova, 2013) V oblasti grafomotoriky se ergoterapie zaméfuje na
schopnost uvolnit zapésti, spravny uchop psaci potieby, koordinace oko-ruka a také ergonomii

sedu (Kolar et al., 2020).
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Déti ve Skolnim véku travi vyrazné vice Casu sedavym zpiisobem zivota. Dlouhodoba
statickd zatéz Gasto vede k vadnému drzeni t&la a bolesti zad. Spatny sed miize byt piicinou
kyfotického drzeni téla ¢i skoliézy. Pohybovy aparat je také zatéZovan napiiklad noSenim
Skolni brasny. V tomto obdobi je proto zapotiebi se vénovat rehabilitanim aspektiim spojenym

se zatézi pohybového aparatu tohoto charakteru. (Gilbertova a Matousek, 2002)

2.5.5 Senzoricka integrace

Senzoricka integrace (dale jen SI) je proces, ktery nam umoZnuje registrovat, piijimat,
integrovat, filtrovat a koordinovat senzorické podnéty z okoli a nasledné¢ na né reagovat
adekvatni adaptacni odpovédi (Ayres, 2005). SI je zalozena na vzijemné zavislosti
senzorického vstupu a motorického vystupu (Kolar et al., 2020). Tato schopnost mozku je
piedpokladem lidské existence a ovlivituje nas kazdodenni zivot. Spravna senzorickd integrace

je zakladem pro schopnost uceni, chovani a emocni regulaci. (Krivosikova, 2011)

SI, jakozto terapeuticky pfistup, byla zavedena v 70. letech 20. stoleti americkou
ergoterapeutkou Jean Ayres (Krivosikova, 2011). Podstatou je poskytovani smyslovych vstupt
zejména v oblasti taktilniho, proprioceptivniho a vestibuldrniho systému. Dité¢ tak na né

piirozené reaguje a vytvaii adaptivni odpovéd’. (Ayres, 2005)

Poruchy senzorické integrace se d€li na poruchy senzorické modulace, poruchy
senzorické diskriminace a smyslové motorické poruchy. U poruch senzorické modulace
dochazi k obtizim ve vnimani intenzity podnétu, tedy hyperreakci nebo hyporeakci na
senzorickou informaci. Poruchy senzorické diskriminace vedou k poruse schopnosti
interpretovat a rozlisit senzorické vjemy. Dochazi k obtizim s rozliSenim vice stimulti. Pro
smyslové motorické poruchy je typicka dysfunkce v oblasti vestibuldrniho a proprioceptivniho
systému. Jejich spravnd funkce je zdsadni pro vnimani polohy téla a pohyb. (O'Brien

a Kuhaneck, 2020)

Pro hodnoceni senzorickych poruch existuje celd fada standardizovanych metod.
Zakladnim diagnostickym testem je standardizovany Test senzorické integrace a praxe (SIPT).
Jedna se o baterii 17 testd hodnotici vyvoj senzomotoriky. (Krivosikova, 2011) Dalsi velmi
vyuzivanou metodou jsou dotazniky, které vypliiuji rodic¢e déti. Jsou jimi napiiklad The Sensory
Processing Measure (SPM), Sensory Profile 2 (dale jen SP 2) ¢i Short Sensory Profile —
kratkého senzorického dotazniku (SSP). (Bundy et al., 2020) Podrobné&ji popisu SP 2, ktery

jsem vyuZila v praktické ¢asti této prace.
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SP 2, jehoz autorkou je Winnie Dunn, je baterie dotaznikt, kterd je ur¢ena jednotlivym
vékovym skupinam déti (novorozenci, batolata, déti predskolniho véku, déti Skolniho véku).
SP 2 rozd€luje jedince do Ctyt kvadranti dle typologie chovani (seeking/vyhledéavajici,

avoiding/vyhybajici, sensitivity/citlivost a registration/registrace). (Bundy et al., 2020)

Senzoricka integrace patii do problematickych oblasti déti s WS. (Williams Syndrome
Foundation, 2017) Vybor pro genetiku (2001) doporucuje ve svych specialnich pokynech pro

dit¢ s diagnozou WS participaci ergoterapeutické intervence véetné senzorické integrace.

Jak uvadi Glod et al. (2020), doposud je zndmo jen malo informaci o senzorickém
zpracovani u osob s WS, ac¢koliv ma dle autora souvislost s fadu typickych rysi u téchto osob.
Dosavadni vyzkum senzorického zpracovani u osob s WS byl doposud vétSinou izce zaméten
zejména na oblast hyperakusis (Glod et al., 2020). Studie z roku 2010 vSak prokazuje poruchy
senzorické modulace u déti s WS ve vice doménéch. Tato studie byla provedena na zakladé
Short Sensory Profile — kratkého senzorického dotazniku (SSP) za tcasti 78 déti s WS ve véku
4-10 let. (John et al., 2010).

Janes (2014) zminuje souvislost poruch SI s behavioralnim profilem déti s WS, obtizemi
s koncentraci, uzkostmi a ulpivavym chovanim. Jak jiz bylo zminéno, poruchy SI také vyrazné
ovliviiuji oblast sobéstacnosti u déti s WS (John et al., 2010). ZvysSena taktilni senzitivita
v oblasti chodidel je ¢astou pticinou chiize po Spickach (Ermer a Dunn, 1997). Jedna se tak o
jednu z moznych pficin chlize po Spickach, kterd se Casto u déti s WS vyskytuje. Etiologie
patologické chilize u déti s WS vsak nebyla doposud objasnéna. (Copes et al., 2016) Copes et
al. (2016) se také domnivaji, ze jednou z piicin zhorSené posturalni kontroly, ktera je u déti

s WS typickd, mize byt porucha v oblasti propriocepce a vestibularniho aparatu.

2.5.6 Motorika

U déti s WS je pfitomny opozdény motoricky vyvoj. Dochézi k pozdéjsimu dosahovani milnikt
jednotlivych vyvojovych stadii. (Mayall, 2020) Se vsi pravdépodobnosti ma motoricky deficit
u osob s WS slozity geneticky piivod. Vznikd kombinaci poruch nervového systému, obtizi
v oblasti muskuloskeletalni problematiky, kognitivniho profilu a schopnosti senzorické

integrace. (Copes et al., 2016)

Vyvoj motoriky zdravého jedince je blize specifikovan v kapitole pojednavajici o

kategorizaci détského veéku.
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Motorika se obecné d€li na hrubou a jemnou. Do hrubé motoriky patii pohyby
vykonavané velkymi svalovymi skupinami a jsou zpravidla prostorové rozsahlejsi.
(Krivosikova, 2011) Do oblasti hrubé motoriky se fadi mobilita, lokomoce, ptetaceni, lezeni,
sed, stoj, klek ¢i chlize po schodech (Kolaf, 2020). Jemna motorika naopak zahrnuje pohyby
mensimi svaly. Radi se sem piedev§im jemné pohyby rukou a prstil, véetné grafomotoriky. Dale

je do jemné motoriky fazena také oromotorika. (Krivosikova, 2011)

Copes et al. (2016) zdlraznuji v oblasti motoriky nezbytnost multidisciplinarni
intervence. Participace ergoterapeuta se dle autori zaméiuje zejména na oblast jemné motoriky
nacvik vSednich dennich ¢innosti a kompenzacnich strategii (Copes et al., 2016). Z pohledu
ergoterapie je vramci rehabilitace snaha o dosazeni co mozna nejvice fyziologickych

pohybovych vzort pfi vykondvani aktivity (Koléf et al., 2020).

Pro hodnoceni motoriky je v soucasnosti jednou z nejvice vyuzivanych metod Motor
Assessment Battery for Children (MABC). MABC-2 je novéjsi verze testové baterie MABC.
Jedna se o test motoriky, jeZ hodnoti tii oblasti: manudlni dovednosti (jemnou motoriku),
hrubou motoriku a rovnovahu. Hodnoceni je rozdéleno na kvantitativni a kvalitativni

hodnoceni. (O'Brien a Kuhaneck, 2020)

Pfi hodnoceni jemné motoriky se ergoterapeut zameétuje na hodnoceni uchopu
a manipulace s predmétem, kvalitu jemné motoriky a vykonu. Kvalitou jemné motoriky se
rozumi koordinaci pohybu a pfesnost provedeni. Pro koordinovany pohyb je charakteristicka
hladkost pohybu, pfiméfend rychlost, rytmus, pfiméifené svalové napéti, posturalni tonus
a rovnovaha. Z hlediska vykonu se hodnoti sila, rychlost a vytrvalost. U déti je dulezité
zhodnotit také vyvoj jemné motoriky, ktery miize byt normalni, opozdény ¢i patologicky.
Zajima nas také lateralita. (Krivosikova, 2011) Jako vhodny nastroj hodnoceni jemné motoriky

u déti s WS uvadi Williams Syndrome Association (2013) devitikolikovy test.

Osoby s WS se potykaji s neobratnosti v oblasti jemné a hrubé motoriky po cely sviyj
zivot (Willik, 2010). Jiz od narozeni j u déti s WS ptitomny opozdény motoricky vyvoj, ktery
je patrny z pozd¢jSiho dosahovani vyvojovych milnikd, jako je pfetaCeni se, sed, stoj €i chiize
(Copes et al., 2016). Déti do 5 let také vykazuji problémy v oromotorice (Herwegen a Palikara,
2017).
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Dle Wuang (2017) je u déti s WS ve skolnim véku patrny deficit v oblasti hrubé i jemné
motoriky. Pfi¢emz jemna motorika se ukazala jako problematictéjsi oblast nez hruba (Wuang,

2017).

Motoricky vyvoj ma ve vSech svych oblastech zdsadni vliv na vykonavani kazdodennich
aktivit, at’ uz se hovoii o vSednich dennich ¢innostech, hie nebo $kolnich ¢innostech (O'Brien
a Kuhaneck, 2020). Motorické opozdéni u déti s WS vede ke snizeni sobéstacnosti, které se
muze projevovat napiiklad obtizemi pti oblékani, pouziti toalety ¢i aktivitdch souvisejicich se

sebesycenim (Herwegen a Palikara, 2017).

Z oblasti hrubé motoriky se obtiZze v kazdodennim Zivoté projevuji zeyména problémy
pii chiizi ze schodl, po nerovném terénu nebo pii pfechdzeni silnice, jizd€é na kole ¢i hie
s micem (Williams Syndrome Foundation, 2017). Déle se projevuje naptiklad neschopnosti
dlouho stat ¢i obtizemi pii chlizi na delSi vzdalenost (Herwegen a Palikara, 2017). Dle Hockinga
et al. (2009) je u jedincti s WS patrna snizend rychlost chiize, délka kroku a stoj o Siroké bazi.
Castym jevem je také chiize po $pickach, jejiz pii¢inou mize byt zvyseny svalovy tonus
v oblasti dolnich koncetin ¢i taktilni hypersenzitivita v oblasti plosek nohou (Copes et al.,
2016). Williams Syndrome Foundation (2017) udava jako typicky problematickou oblast u déti
s WS jiz zminéné vizualné-motorické dovednosti. Dle Daniskové (2011) je v ramci podpory
motorického vyvoje u déti s WS dulezité zaradit aktivity rozvijejici schopnost koordinace

pohybu a balan¢ni aktivity.

Motoricky deficit v jemné motorice se manifestuje naptiklad obtizemi pii zapindni
knoflikli, zavazovani tkanicek, uchopu tuzky ¢i stithani (DaniSkova, 2011). PfiCinou obtizi
muze byt Spatnd koordinace pohybu, zejména vizualné-motoricka koordinace. Dale také ataxie

¢i tremor, které jsou ptic¢inou mozné cerebellarni dysfunkce. (Tavano et al., 2010)

Dle Michalika (2012) by se méla vénovat pozornost pravidelnému aktivnimu pohybu a
spravné intervenci jiz v détském véku vzhledem k prevenci ortopedickych problémi, obezity a
DM II. typu, jez jsou u osob s WS cCastymi obtizemi v dospélosti. Dité je nezbytné k pohybu
motivovat, tak aby ho ¢innost bavila. Vzhledem k muzikalnosti déti s WS lze vyuZit hudebnich
prvkl vcetné tance. (DaniSkova, 2011) Je vSak dillezité zatradit casté prestavky a volit vzdy
adekvatni aktivity vzhledem ke konkrétni zdravotni problematice kazdého ditéte. U déti s WS
se vyskytuje snizend fyzicka kondice, kterd vede k rychlejsi unavitelnosti. (DaniSkova, 2011)
S ohledem na ¢asté srde¢ni poruchy, které jsou pfitomny u déti s WS, by mél byt plan terapie

uzpusoben individualnim potfebam ditéte (Nogal et al., 2018).
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Dle Nogala et al. (2018) je vhodné zaradit do terapie prvky Bobath konceptu. S timto
nazorem se shoduje také Hrnéifova (2021). Prvky Bobath konceptu jsou v terapii u détskych
pacientii obecné vyuzivany velmi ¢asto (Jelinkova et al., 2009). Zejména u pacientil s centralni
poruchou hybnosti (Kolar et al., 2020). Zékladnim mechanismem Bobath konceptu je
mechanismus centrdlni posturdlni kontroly. Cilem terapeutické intervence je inhibice
patologickych posturdlnich a hybnych vzora a facilitace fyziologickych. Dalsim cilem terapie
je zména senzorického vjemu pro zlepSeni vnimani polohy a pohybu, podpora motorického

vyvoje a prevence kontraktur ¢i deformit. (Kolaf et al., 2020)
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3 PRAKTICKA CAST
3.1 Cile prace

Vzhledem k opozdénému psychomotorickému vyvoji déti s WS, je ergoterapeuticka intervence
nedilnou soucasti rehabilitace. Ve své praci se proto zaméfuji na rozsifeni povédomi o

moznostech, které ergoterapie détem do 15 let s WS nabizi.

Hlavnim cilem bakalaiské prace je predstaveni mozné ergoterapeutické intervence u

déti s WS do 15 let.

Vedlejsim cilem bakalaiské prace je vypracovani informacni brozury vénujici se vyuziti
ergoterapie u déti s WS do 15 let. Tato brozura je ur¢ena rodi¢iim déti s WS ¢i jinym rodinnym
piislusniklim, ktefi v materidlu naleznou dilezité informace tykajici se zvoleného tématu a

inspiraci pro ¢innosti podporujici psychomotoricky vyvoj ditéte.
3.2 Metodologie prace

Pro zpracovani praktické ¢asti bakalaiské prace jsem zvolila kazuisticky typ prace. K naplnéni
hlavniho cile byly vypracovany dvé¢ terapeutické kazuistiky déti s WS ve véku 2,5 roku a 13
let.

Jako indikac¢ni kritéria pro vybér vhodnych probandl jsem zvolila vék déti tak, aby
splnovaly zvolené vékové rozmezi této prace. Zaroven je dulezity odlisny veék obou probandua
scilem pfedstaveni ergoterapeutick¢ intervence se zohlednénim priorit jednotlivych
vyvojovych obdobi. Dalsim dalezitym kritériem pro spolupraci byla ochota déti a jejich rodica
se na vypracovani této prace UcCastnit. Vzhledem k ¢asové naroCnosti ergoterapeutické
intervence bylo dal$im zasadnim kritériem misto bydlisté. Jednotlivé terapie probihaly
v domacim prostfedi. Vybér vhodnych probandi byl zaroven vyrazné limitovan poctem osob

cey

s diagnozou WS zijicich v CR.

Zakonni zastupci déti obdrzeli informovany souhlas (viz ptiloha €. 2), pted jehoZz
podepsanim byli informovani o pribéhu vysSetieni i terapie a nasledném vyuZiti ziskanych dat
pro vypracovani bakalaiské prace. Soucasti informovaného souhlasu je mimo jiné i souhlas

s fotodokumentaci v pribéhu terapii. Veskeré informace o pacientech jsou anonymizovany.

Kazuistika ¢islo 1 byla vypracovana u 2,5 letého chlapce s WS. Prvni ¢ast vstupniho
vySetfeni probchla v Centru détské ergoterapie Play SI pod vedenim pani Mgr. Petry

Dvorakové. Centrum détské ergoterapie Play SI bylo zvoleno z diivodu profesniho ptisobeni
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pani Mgr. Dvotdkové vtomto zafizeni. Informace byly ziskdny pomoci pozorovani a
semistrukturovaného rozhovoru s obéma rodici chlapce. Na konci vySetieni byl rodi¢im predan
dotaznik SP 2, ktery nasledné vyplnili a zaslali zpét pro vyhodnoceni. Tato standardizovana

metoda — dotaznik SP 2 byl zaptjc¢en pro ucely této bakalarské prace zatizenim Play SI.

Z divodu nedostatku Casu pfi vstupnim vysetfeni probéhlo dopliujici vySetfeni na
zakladé pozorovani chlapce v doméacim prostiedi. Byly doplnény chybéjici informace
v anamnéze a méla jsem moznost pozorovat chlapce v jeho ptirozeném prostiedi. Dle ziskanych

informaci byl ve spolupraci s rodici stanoven cil terapie a plan terapie.

Pro dosaZeni formulovaného cile jsem zvolila 10 terapeutickych jednotek trvajicich 60
minut s frekvenci jednou za tyden. 7 terapii probihalo v domacim prostiedi ditéte, dve terapie
probéhly v byté dédecka. Tato situace vznikla z diivodu probihajici pandemie COVID 19.
Ostatni ¢lenové domacnosti byli v té dobé doma v karanténé, proto nemohla terapie v doméacim
prostiedi probihat. Jedna terapie prob&hla v Centru détské ergoterapie Play SI za ucelem
predstaveni moznych terapeutickych pomtcek podporujicich vyvoj ditéte, které lze zapijc€it ¢i

potidit do domaciho prostiedi.

Kazuistika Cislo 2 byla vypracovana u tfinactileté divky s WS. Vstupni vySetfeni bylo
provedeno ve FN v Motole pod vedenim pani Mgr. Petry Dvordkové. Jedna se o dlouholetou
pacientku pani magistry v tomto zafizeni. Zde probéhlo standardizované vysetfeni MABC-2.
Z dtuvodu nedostatku ¢asu pokracovalo vyseteni v domacim prostfedi na zakladé pozorovani a
semistrukturovaného rozhovoru s rodic¢i a ditétem. Rodici byl také vypInén dotaznik SP 2. Dle

ziskanych dat byl stanoven cil terapie a plan terapii.
Senzoricky profil 2 byl zapijcen zatizenim Play SI a MABC-2 FN v Motole.

Pro terapie bylo zvoleno domaci prostiedi divky. Vzhledem k vétsi dojezdové
vzdalenosti, bylo zvoleno pét terapeutickych jednotek. Délka jedné terapeutické jednotky byla

stanovena na 90 minut a frekvence terapii jednou za tyden.

BroZura, jakozto vedlejsi cil této prace, byla vypracovdna na zaklad& teoretickych
poznatkll z nastudované literatury a praktickych zkuSenosti, které jsem ziskala v pribéhu

ergoterapeutické intervence v ramci vypracovani dvou kazuistik.

Cilem brozury je vytvoteni struéného souhrnného materialu tykajiciho se ergoterapie u

déti s Williamsovym syndromem do 15 let. Text je urcen rodicim déti, ¢i jinym rodinnym
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ptislusniktim, kteti mohou v brozute nalézt praktické informace. Obsahem tohoto materialu je
struné uvedeni do problematiky WS, vymezeni role ergoterapeuta v ramci
multidisciplinarniho tymu, zasady prace ergoterapie v pediatrii, silné a slabé stranky déti s WS
a popis oblasti, ve kterych ergoterapeut ptisobi. Soucasti jsou také odkazy na internetové

stranky, kde je mozné dohledat vice informaci.

Pti vypracovani brozury mi byly velmi napomocné cenné zkusenosti, které jsem ziskala
diky dlouholeté spolupraci s obCanskym sdruzenim Willik, kde pravidelné pisobim na
vikendovych setkanich na pozici osobni asistentky a pomahdm s vytvarenim programu pro déti
s WS. Diky spolku Willik jsem také méla moznost ndhledu fyzioterapeutické intervence,

muzikoterapie a méla jsem moznost se ucastnit mnohych odbornych prednasek.

3.3 Kazuistika ¢islo 1

Pohlavi: muz
Datum narozeni: 28.2.2018

Diagno6za: Williamstv syndrom (diagndza potvrzena v 1. roce)

3.3.1 Vstupni ergoterapeutické vySetieni

Semistrukturovany rozhovor a pozorovani

Datum vySetieni: 21.9.2020 a 22.9.2020

Anamnéza

wewr

Nynéjsi onemocnéni: Williamsiv syndrom

Osobni anamnéza:

Porodni udaje: hmotnost: 2280 g, délka 44 cm, gestacni stafi: 37 + 2. Porod byl piedcasny,
ukoncen cisafskym fezem kvili neprospivani plodu, patologicky pritok v pupecnikovych
cévach.

Poporodni vyvoj: Pozd¢€ji neprospivani, problémy s jidlem, koliky.

Psychomotoricky vyvoj: 7 mésicli — pfetdceni na biicho, 15 m stoj s oporou, stoj od 22 mésici.
Pfitomna supravalvularni sten6za

Operace: dveé kyly (pupecni a tiiselnd) - v 5. mésici operace v celkové anestezii

Rodinna anamnéza: nevyznamna
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Socidlni anamnéza: drzitel prikazu ZTP/P, fungujici rodina, otec pracuje na plny uvazek,

matka pracuje na zkraceny uvazek (Iékarka), sourozenci: starsi bratr (ADHD) — motivace

Bytova situace: rodina Zije v byté 4+kk v Praze. Byt je umistén v prvnim patie. Pfed hlavnim
vchodem je nutné piekonat 4 schody, v interiéru dalSich 10 schodt (schody chlapec zvladne
vyjit samostatné, kocarek rodi¢e umistuji pod schody, chlapec ma spolecny pokoj se starSim

bratrem, ddle ma k dispozici samostatnou mistnost, ktera slouzici jako herna

Skolni anamnéza:
4x tydné chlapec navstévuje détskou skupinu Strediska sluzeb pro déti a rodice
Ix v tydnu navstévuje denni stacionar

Dle matky mu traveny Cas v détském kolektivu vyhovuje a motivuje ho
Farmakologicka anamnéza: tavigil

Alergologicka anamnéza: alergii na mlé¢nou bilkovinu, lepek — nizkohistaminova bezmlécna

dieta

Predchozi rehabilitace: Od 7. mésict do 1 roku — Vojtova metoda (tfikrat denn¢)

Nasledné Vojtova metoda druhé generace a Bobath koncept

Lazné: Deétska lécebna v Janskych laznich — 1 tyden — velky pokrok (Vojtova metoda,
ergoterapie, plavani, masaze)

Logopedie — Axon

Denni rezim: pravidelny denni rezim, spanek: 8 hodin + 2hodiny odpoledne, pokud nejde do

détské skupiny, spi déle a nechodi spat po obédé

Zajmy: hudba, voda, Albi tuzka, knizky

Kompenzacni pomiicky: v soucasnosti nevyuziva zadné kompenzacni pomticky
drive: kranialni ortéza, détské choditko

vySetieni postavy a drzeni téla

Postura: patrné chabé drZeni téla
Stoj na obou dolnich koncetinach stabilni, nezvladne stoj na jedné noze

Sed: velmi ¢asto ,,W sed*

Mobilita, lokomoce

Chiize po rovin¢: samostatnd. Pfi chiizi po hladkém povrchu obcas ptitomna chiize po Spickach

Chiize v exteriéru/na nerovném povrchu: obcas nejistd, nestabilni

28



Chiize do schodii: samostatna, stfida nohy, dokéze vyjit jedno patro do bytu

Chtize ze schodii: nejistd, nutna opora o zabradli ¢i dopomoc druhé osoby

v

Vysetieni hornich koncetin

Lateralita: nevyhranéna

DrZeni: symetrické, BPN

Funk¢ni rozsahy pohybii: na obou HKK orientaéné bez omezeni

Svalova sila: bilateraln€ vzhledem k véku adekvatni pro vykonani ADL ¢innosti —udrZi ptibor,

hrne¢ek s pitim, hraCky. Obcas je pfi manipulaci s pfedmétem patrné, Ze chlapec neodhadne

pouziti adekvatni svalové sily — napt: lehky pfedmét z papiru zméackne velmi siln€ a zmuchla

ho.

Jemna motorika

Uchopy: Chlapec provede valcovy, kulovy Gichop, pinzetovy a $petkovy uchop

Faze uchopu: hodnoceny dle pinzetového uchopu pii sebesyceni: Ve fazi piiblizeni je
patrny problém s taxi. Pii uchopeni a nasledném sevieni ma chlapec obtize s volenim
adekvatni svalové sily vzhledem k vaze a materialu pfedmétu. Pii koordinaci pohybu
ruka — usta vazne plynulost pohybu a cileni. Ve fazich rozevieni a oddaleni nepozoruji
7adné obtize.

Koordinace pohybu: Mirn¢ vazne bilateralni koordinace. Pohyb neni plynuly (pi:
stavéni kostek, prelévani vody). Vyrazné vazne vizuo-motoricka koordinace. Casto
chybi zrakova kontrola pfi manipulaci s pfedmétem: patrna pii napichovani soust
vidlickou, stavéni kostek, propichovani bublin z bublifuku. Pfi koordinaci ruka — usta
je patrna dyskoordinace pohybu.

Grafomotorika: Tuzkovy ichop neprovede, vyuziva lateralni ichop

Kognitivni a psychosocialni funkee: Pii komunikaci vazne o¢ni kontakt, pfevazuje neverbalni

komunikace: ukazuje na véci, které chce. Umi napodobovat nékteré zvuky zvitat, obCas se snazi

o napodobovani feci, umi fict jedno slovo: ,,mama*®, rychle ztraci pozornost: nevydrzi dlouho u

jedné aktivity. Chlapec j velmi spoleCensky a komunikativni, dobie interaguje s vrstevniky.

Smysly: Dle rodicl bez obtiZi. Dle pozorovani: vestibularni funkce: poloha na velkém mici:

toleruje zaklon a polohu na biise, hiife toleruje vychyleni do stran (zejména doleva). Citi:

orienta¢ni vySetfeni téchto kvalit €iti: taktilni €iti: chlapec reaguje uhybave na taktilni podnét,

29



napftiklad pfi pohlazeni, nechce se nechat obejmout. Termické ¢iti: toleruje teplou i studenou

vodu

Hra: Chlapec si velmi oblibil Albi tuzku. Mezi jeho zajmy patii hudba, véetné tance a hry na
jednoduché hudebni néstroje (bubinek, xylofon). Rad se koupe a hraje si ve vodé. Mezi oblibené
aktivity patii prohlizeni si obrazkovych knizek. Velmi rad se zapojuje do kolektivu déti. Rad

napodobuje ¢innosti starSiho bratra. Zvladne na sebe postavit tii kostky.

Sobéstaénost - vSedni denni ¢innosti (ADL)

pADL

1. Prijem jidla a tekutin: Chlapec se zvladne samostatné napit z mensiho hrnecku nebo
sklenic¢ky, obCas obsah vylije pfi fazi nalévani tekutiny do ust. Umi pit brckem.
Preferuje polévky (domaci vyvary), kaSovitou stravu, ma rad pisSkoty. Pfi jidle je potfeba
dopomoci druhé osoby. Zvladne snist 5 soust 1zici. ObtiZe jsou pii uchopu lzice. Dale
pii piibliZeni 1zice k ustim. Napichovat stravu vidlickou neumi. Pii Zvykani vyrazné
vice preferuje pravou stranu. Nedostate¢né latero-lateralni pohyby jazykem — chlapec
nedokaZze pfesouvat sousto zprava doleva.

2. Osobni hygiena: Myti rukou: umi sam provést pohyb, Cinnost je ale provedena
nedostatecné kvalitn€. Potfebuje dopomoc druhé osoby s mytim i susenim rukou.
Cesani toleruje. Cisténi zubui toleruje velmi $patné. Pokud mu &isti zuby rodice, place.
Sam si kartacek do ust vlozi. Stithani neht velmi Spatné toleruje, pfi ¢innosti place.

3. Koupani/sprchovani: Vztah k vod¢ je velmi kladny, koupe se rad véetné myti hlavy.

4. Chiize po roviné: Zvladne samostatné¢ chtizi na kratsi vzdalenost max 500 m. Pii
vySetieni patrné vyhybani se chlizi po senzorickém chodniku.

5. Chuize po schodech: Chizi do schodl zvladd samostatné, do schodl stfid4 pravou,
levou dolni koncetinu. Zvladne vyjit jedno patro do bytu. Mirné nejistota pii chizi ze
schodil, nezbytna zevni opora o zabradli ¢i dopomoc druhé osoby.

6. Oblékani: Pii oblékani i svlékani je potfeba dopomoci druhé osoby, samostatné si umi
obléct Cepici. Obc¢as pomaha pii svlékani. Na pozadani zvedne ruce, provlékne ruku,
vytahne ruku z rukévu, pfi svlékéani dolni poloviny téla ¢i zouvani umi nastavit nohu.

7. PouzZivani WC/no¢niku, kontinence: Na no¢nik chodit neumi, pouZiva pleny.

Vyhodnoceni SP 2: Dle vysledkli dotazniku Ize stanovit odchylku senzorického zpracovani.

Chlapec se dle typologie chovani fadi do oblasti vice senzitivniho jedince a do oblasti vyrazné

zvySené registrace. Vyrazn€é vétsi odchylka je pfitomna v oblasti zraku, hmatu a oralni
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senzitivity (vyrazné vice nez ostatni). VEétsi odchylka je patrna v celkovém vnimani. Podrobna

tabulka je uvedena ve vystupnim vysetfeni.

Silné stranky: velmi pratelska a veseld povaha, schopen samostatné chiize po roving bez opory,
smysl pro hudbu a rytmus, schopen samostatné chize do schodii, vyrazna podpora ze strany
rodiny, v€asné zahdajeni rehabilitace ihned po stanoveni diagn6zy, motivace starSim bratrem —

napodobuje jim provadéné Cinnosti.

Slabé stranky: celkovy opozdény psychomotoricky vyvoj, fe¢: umi fict pouze jedno slovo,

vysoka citlivost na taktilni podnéty, vyrazna citlivost v orofacidlni oblasti, vazne koordinace

pohybu, zejména vizuo-motoricka koordinace.

Cil dle rodiciu: sebesyceni, tolerovani tuhé stravy, zlepSeni verbalni komunikace

Kratkodoby cil terapie: Chlapec zvladne v horizontu deseti terapii samostatné snist vidlickou

deset soust jidla béhem 20 minut.

Plan terapie: Nacvik ADL — sebesyceni, vybér vhodné vidlicky pro sebesyceni; edukace
rodi¢l a poradenska ¢innost — vybér vhodné Zidle pro trupovou stabilitu, posileni navyku
denniho reZzimu podporujici pravidelnost; jemna motorika: nacvik vSech fazi achopu, pohyby
jazyka, koordinace pohybu oko-ruka, ruka-ruka, ruka-usta, prvky senzorické integrace (taktilni

systém, vestibularni systém, propriocepce)

Dlouhodoby cil: Chlapec samostatné¢ zvladne v horizontu jednoho roku snist vidlickou celé

hlavni jidlo.

Dlouhodoby plan: nacvik ADL (sebesyceni), spravny uchop, koordinace pohybu oko-ruka,

ruka-ruka, ruka-usta, taxe; prvky senzorické integrace (taktilni, vestibularni, proprioceptivni
vjemy); prvky orofacidlni stimulace; posileni trupové stability; edukace rodiny o spravném
sedu; strategie stupiiujici a adaptujici ¢innost (pt: vybér vhodného nadobi, typu stravy), podpora

navyku a denniho rezimu (pf: spolecné rodinnd vecete)

Zavér vstupniho vySetieni:

U chlapce s Williamsovym syndromem (2,5 roku) probé&hlo ergoterapeutické vysetieni (21.9. a
22.9.2020). Pritomna supravalvularni stenéza. V 5. mésici véku probé&hla operace pupe¢ni a
tiiselné kyly. Od 7. mésice do 1 roku pravidelna rehabilitace -Vojtova metoda. Nasledné

Vojtova metoda druhé generace a Bobath koncept. Chlapec je drzitelem prikazu ZTP/P. Zije
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v Praze v byté s rodi€i a star$im bratrem. 4x za tyden navstévuje détskou skupinu Strediska
sluzeb pro déti a rodice. 1x tydné dochazi do denniho stacionafe. Dle aspekce je patrné chabé
drzeni téla. Chlapec je pIné¢ mobilni. Je schopen chlize po roviné i po schodech. Nezvladne
Svalova sila je pfiméfend vzhledem k véku, ma obtize s odhadem adekvéatni svalové sily.
Funk¢ni rozsahy pohybu jsou bilateralné bez patologického nalezu. V oblasti jemné motoriky
¢ini chlapci nejvétsi obtize koordinace pohybu, zejména vizuo-motoricka koordinace. V oblasti
pADL se chlapec samostatné zvladne napit ze sklenice, dokaze snist n€kolik soust 1Zici. Pohyb
v8ak neni plynuly a koordinovany. Obsah Casto vylije. Pi1 oblékani dokaze provést jednoduché
ukony - nasadit si ¢epici, dopomoci pii svlékani obleceni. V ostatnich oblastech je nezbytna
dopomoc druhé osoby. Pti komunikaci s chlapcem vazne oc¢ni kontakt, pfevazuje neverbalni
komunikace. Pti ¢innosti rychle ztraci pozornost. Chlapec je komunikativni, dobte spolupracuje

a velmi rad se zapojuje do kolektivu déti.

Dle provedeni dotazniku SP 2 je zfejma odchylka senzorického zpracovani. Chlapec se
dle typologie chovani fadi do oblasti vice senzitivniho jedince a oblasti vyrazné zvySené
registrace. Vyrazn¢ vétsi odchylka je pfitomna v oblasti zraku, hmatu a oralni senzitivity. VEtsi

odchylka je patrna v celkovém vnimani.

3.3.2 Terapie

Terapie ¢. 1 - 6. 10. 2020

1. Houpéani na velkém gymnastickém mici vleZe na biiSe a na zaddech + pisnicka Houpy,
houpy, kocka snédla kroupy (vestibularni systém, taktilni systém)

2. Bublifuk (o¢ni pohyby, koordinace oko, ruka, podpora retniho uzavéru)
pozn. Propichovani bublin vétSinou nezvladne, nestrefi se, velmi ho aktivita bavila

3. Napodoba: ¢ert, kocicka — vyplazovani jazyka (hybnost jazyka)
Doporuceni rodictim: vybér vhodné vidlicky — kratkd a plastova, hluboky talif pro snazsi
napichovani

Pozn. Rodice udavaji, Ze chlapec chce jist stejnym ptiborem jako oni.

Poznamky: fe¢: mama, Casto vyuzivd W sed, chut’ spolupracovat, mnoho podnéti, nevydrzi

ptiliS dlouho u jedné aktivity
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Terapie ¢. 2 — 12.10. (byt dédecka)

1.

Velky gymnasticky mi¢: bubnovani + pisnicka Tluce bubenicek, bubnovani (dupani)
nohama (posileni trupového svalstva, propriocepce

Krmeni pejska: vkladani malych molitanovych kuli¢ek do malého otvoru v krabici
(koordinace oko-ruka, pinzetovy uchop, rotace trupu)

Sestavovani obrazkii na magnetické tabuli ve stoje na mékké podlozce: puzzle ze dvou
dilkti (jemna motorika, koordinace oko-ruka, rovnovéaha)

Nacvik sebesyceni: pozn. vétsi kousky jidla ve formicce na led, nutna korekce uchopu

Hra na letadlo — chlapec je letadlo, terapeut s nim ,,litd* po pokoji (vestibularni systém,

taktilni systém)

Poznamky: chlapec 1épe spolupracuje bez pritomnosti rodict, klidn€jsi prosttedi nez doma, 1épe

spolupracuje, mén¢ vjemi z okoli

Terapie ¢. 3 —18. 10. 2020 (Play SI)

1.

Hmatovy chodnik + houpacka (taktilni systém, vestibularni systém, proprioceptivni
systém) pozn. vyhyba se hmatovému chodniku

PfenaSeni mict v zavésné elastické plachté do basketbalového koSe (vestibularni
systém, proprioceptivni systém, posileni trupového svalstva, koordinace oko-ruka)
Stoj na vibracni plosing, sundavani barevnych piisavek na zrcadle (proprioceptivni
systém, jemna motorika, koordinace oko — ruka)

Stavéni domecku z zinének - pozn. chlapec byl velmi unaveny, chtél odpocivat

Hra ,,jezdéni auticek po silnici nakreslené na magnetické tabuli®, stoj na mékké

podlozce (koordinace oko — ruka, trupova stabilita)

Poznamky: Pfili§ mnoho vjemu, narocné na pozornost, nevydrzi u jedné aktivity vic nez 5 min

Terapie €. 4 — 26. 10. (byt dédecka)

l.
2.

Nécvik sebesyceni

Krmeni smajlika vyrobeného z tenisdku malymi kulickami (o¢ni pohyby, propriocepce
diky dfeptim, rotace trupu) pozn. vyrazné zlepSeni o¢nich pohybt

Noseni zvitatek (obrazky na kolickdch rozmisténych po pokoji) do domecku pies
nafukovaci matraci (svalova sila, trupova stabilita, koordinace pohybu oko-ruka)
Takhle jedou pani (taktilni systém, propriocepce)

Stavéni domecku pro odpocinek. pozn. 30 min Uinava
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Poznamka: Lépe reaguje na mnou ptinesené hracky: zvédavost, zaujeti, déle vydrzi vykonavat

aktivitu

Terapie €. 5 - 6. 11. 2020

1.
2.

4.

Froté rucnik (taktilni systém)
Néacvik sebesyceni: napichovani bramborovych hranolek vidlickou — forma na led —

napoprvé se podafilo (radsi krmi ostatni nez sebe)

. Nafukovani balonkli (jemnd motorika, posileni retniho uzavéru)

Pinkani do baldénku + balan¢ni aktivity ve stoje na gauci (koordinace oko-ruka, trupova
stabilita)

Skluzavka (vestibularni systém)

Poznamka: Rodice pozoruji vyrazné zlepSeni v piijmu potravy, chlapec 1épe toleruje tuhou

stravu, funguje ndpodoba pii jidle s bratrem.

Terapie €. 6 —9.11. 2020

1
2
3.
4
5

. Nacvik sebesyceni + rotace trupu, napichovani kouskt jidla v malych mistickach

Zamotavani se do deky (taktilni systém, vestibularni systém)

Houpacka + hazeni tenisaki do koSe (vestibularni systém, cileni, koordinace oko-ruka)
Spojovani dvojic zvitatek (koordinace oko, ruka, kiiZzeni stfedové osy, pozornost)
Lepeni samolepek se zviratky po téle ve stoji na pénové podlozce (taktilni systém,

posileni trupového svalstva, koordinace oko-ruka, pinzetovy uchop)

Terapie ¢. 7 - 16.11. 2020

1.

Skéakani na nafukovacim konikovi + pisnicka J4 mam koné vrané koné (balan¢ni reakce,
proprioceptivni systém)

Jezdéni vlackem po téle + pisnicka Jede jede maSinka (taktilni systém)

Nécvik sebesyceni vidlickou — namocené piskoty

pozn. zvlada s obtiZzemi, ale pohyb dokon¢i, obcas nutna korekce tchop vidlicky
Bublifuk — propichovani tuzkou, foukani (rytmizace — pich — snazi se pfipojit)
Houpacka a vylézani z houpacky + pisnicka Houpy houpy (posileni svalstva trupu,
vestibularni systém)

Pozn. ptiddva se melodii
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Maminka: Zmény, pokroky: vyrazné zlepSeni v sebesyceni ptredevsim kvantitativné
(trénuji jen jezeni Izici, vidlickou ne), kdyz ma hlad. Naji se! umi poprosit gestem rukou,
napodobuje rodice — vysavani (chce pomahat), rad tancuje — podpora rodiny

Zlepseni spoluprace: pozornost upoutd zvukovy vjem, napodoba Cinnosti spi§ nez
zavolani jménem, vydrzi spolupracovat celych 45 min — vyrazny posun

Sermovani me¢i (bilateralni koordinace, trupova stabilita, koordinace oko-ruka)

Terapie €. 8 —27.11. 2020

Kresleni na oblicej krémem (taktilni systém v orofacidlni oblasti)

Neuvatené téstoviny — pfendavani do jiné nadoby (bilateralni koordinace, koordinace
oko, ruka)

hledani hracek v téstovinach ve stoje u stolu na balan¢ni podloZce (taktilni systém,
Marmeléda do koutku Ust, olizovani se: hra na kocicku (pohyb jazyka, taktilni systém)

KartaCovani jemnym kartackem (taktilni systém)

Terapie ¢. 9 — 4. 12. 2020

Kutaleni micku po téle + pisnicka koulelo se koulelo (taktilni systém)

Prelévani vody s pénou dvéma kelimky (koordinace pohybu ruka-ruka, zrakova
kontrola, svalova sila, planovani)

Polstarova bitva (svalova sila, propriocepce, taktilni systém)

Sebesyceni: babovka — napichovani malych kouskli vidlickou na mélkém talifi,
protiskluznd podlozka do vany s drobnymi vystupky — vyuziti misto hmatového
chodniku

Propichovani bublin z bublifuku ve stoji na gauci (posileni trupového svalstva,

koordinace oko-ruka)

Terapie ¢. 10 — 14. 12. 2020

1.

Vileni, vykrajovani ,,vdno¢niho cukrovi“ do moduritu (svalova sila, koordinace ruka-
ruka, oko-ruka, taktilni systém)

Cisténi zubii, motivace pomoci videa malych déti, které si ¢isti zuby (oralni senzitivita,
koordinace ruka-usta)

Nacvik sebesyceni: jezeni piSkotl vidli¢kou z mélkého talif

Loveni rybicek na houpacce: magneticky prut a rybicky (vestibuldrni systém,

koordinace oko-ruka, cileni)
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5. Stoj na ¢tyfech na velkém gymnastickém mici, vychylovani do stran (trupova stabilita)

3.3.3 Vystupni vySetieni

Semistrukturovany rozhovor a pozorovani
Datum vySetteni: 8.1. 2021

Anaméza

Doplnéni vstupniho vySetteni: Od listopadu chlapec navstévuje 1x za tyden tyden logopeda.

V bieznu tohoto roku je planovany pobyt v laznich.

Postava a drZeni téla

Stale pretrvava chabé drzeni téla. Nyni chlapec méné Casto vyuziva ,,W* sed

Mobilita a lokomoce

Velké zlepSeni nastalo v oblasti posturalni stability a jistoty pii pohybu. Chlapec dokaze 1épe
reagovat na zmény terénu, vyskové rozdily, vyrazné méné pada. Dle matky doslo k velkému
pokroku pti béhu a chiizi do schodu, pii kterém dokéze 1épe koordinovat pohyby a reagovat na
nahl¢é situace. Chiize ze schodt dé¢la chlapci obCas problémy, potfebuje veétsi zevni oporu o
zébradli ¢1 ruku druhé osoby, jde pomaleji. Problematickymi oblastmi stale zstavaji
rovné podlaze stale pretrvava chize po Spickach. Od zafi nosi boty s vysokou patou, rodice se

snazi pravideln¢ pasivné protahovat Achillovu slachu. Chlapec nevydrzi v pozici.

Horni koncéetiny

Lateralita: stale nevyhranéna, ¢astéji uchopuje vidlicku do pravé ruky
DrZeni: symetrické
Funk¢ni rozsahy pohybu: bilateralné bez omezeni
Svalova sila: bilateralné pfiméfend vzhledem k véku, nedoslo k vyrazné zméné
Jemna motorika:
- uchopy: provede kulovy, valcovy, pinzetovy a Spetkovy uchop, uchop je jistéjsi a
preciznéjsi,
- Koordinace pohybu: Nyni chlapec vyrazné 1épe ovlada koordinaci pohybu oko-ruka,
ruka-ruka, ruka-Gsta. nyni dokdze manipulovat s menSimi pfedméty nez na zacatku

terapie, dokaze na sebe postavit tii kostky. K velkému zlepsSeni doslo v oblasti o¢nich
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pohybi. Castdji dokaze zkoordinovat pohyb oko-ruka. Rychleji reaguje na zménu
pohybu.
- Grafomotorika: B¢hem listopadu zacal jevit zajem o kresleni. Je motivovan

napodobou svého starsiho bratra. Tuzku drzi lateralnim typem tchopu.

Kognitivni a psychosocidlni funkce: Chlapec nyni reaguje na jednoduché pokyny: ,,podej*,

»papa“, ,haci“. Exprese: velmi dobfe ovlada nonverbalni komunikaci: ukéze si na predmet,
ktery vyzaduje, odvede ¢lovéka na misto, na které chce, umi gesto ,,prosim*, Problematickou
oblasti zlstava verbalni komunikace. Chlapec umi fict tfi slova: Mama, Marku, mySka, umi

zvuky zvifat.

Smysly: Doslo k mirnému zlepSenti citlivosti pfi dotyku. Vyhybavé chovani pfi obejmuti neni

tak Casté.

Hra: Béhem hry chlapec nyni vydrzi déle u jedné konkrétni aktivity. Rad se zapojuje do
kolektivu.

Sobéstaénost (pADL)

1. Sebesyceni: Piti: zvlada pit z malé sklenicky, 1 br€kem. Obcas tekutinu vylije. Jidlo:
chlapec ji 1zici nebo vidlickou z misky. K vyraznému posunu doslo v oblasti kousani.
Vice vyhledava tuzsi stravu, dokéaze rozkousat vice soust. Mirné se zlepsilo 1 zapojovani
kousani na levé stran€. Problematické ziistava plazeni jazyka do stran

2. Oblékani: nedoslo k vyrazné zmén¢, dopomaha pii oblékani a svlékani, nastavi ruku,
vysvlece se z rukavu

3. Osobni hygiena: nedoslo k vyrazné zmén¢, stale velmi problematické Cisténi zubd,
velmi negativné reaguje, pokud mu druhd osoba Cisti zuby. Sam si kartacek do pusy
vlozi. Negativné reaguje na stiihani nehtd. Velmi zélezi na ndladé€, tinavé a dalSich
faktorech.

4. Sprchovani/koupani: koupani vcetné myti hlavy dle rodict toleruje, vyuziva
protiskluznou podlozku,

5. Chiize po roviné: zvySeni kvality, nyni je chlize stabilné;si

6. Chiize po schodech: zvyseni kvality, [épe stfida nohy

7. Pouziti WC a kontinence — v prosinci chlapce zacali rodi¢e posazovat na nocnik, stale

nosi pleny.
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SP 2 Celkové Porovnéni s | Celkové Porovnani S
hrubé ské hrubé ské

KVADRANTY rubé skére | normou rubé skére | normou

Seeking/vyhledavajici | 28 Stejné jako | 26 Stejné jako
vétSina ostatnich vétSina ostatnich

Avoiding/vyhybajici | 20 Stejné jako | 18 Stejné jako
vétSina ostatnich vétSina ostatnich

Sensitivity/citlivy 30 34

Registration/registrace | 30 Vyrazné¢  vice | 27 Vyrazné vice nez
nez ostatni ostatni

CHOVANI A SMYSLY

Celkové vnimani 27 27

Sluch 14 Stejné jako | 17
vetsina ostatnich

Zrak 27 Vyrazné vice | 17 Stejné jako
nez ostatni ostatni

hmat 19 Vyrazné vice | 22 Vyrazné vice nez
nez ostatni ostatni

pohyb 18 Stejné jako | 18 Stejné jako ostatni
ostatni

Oralni senzitivita 22 Vyrazné¢  vice | 23 Vyrazné vice nez
nez ostatni ostatni

Chovani 10 Stejné jako | 10 Stejné jako ostatni
ostatni
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Vysledky SP 2: Pii kontrolnim provedeni SP 2 bylo zaznamenédno vyrazné zlepSeni v oblasti

zraku, kde se posunul z jednozna¢né odchylky do hodnot splitujici normy. Naopak k mirnému
zhorseni doslo v oblasti sluchu. Jednoznac¢na odchylka je tedy pfitomna v oblasti hmatu a oralni
senzitivity. Pravdépodobna odchylka v oblasti sluchu a celkového vnimani. Dle typologie
chovani byla zaznamena odchylka v citlivosti (vice nez ostatni) a registraci (vyrazné vice nez

ostatni).

Zavér kazuistiky

Chlapec s Williamsovym syndromem (narozen 18.12. 2007) absolvoval blok deseti terapii,
jejichz cilem bylo zvySeni sobéstacnosti v oblasti sebesyceni. Ke znatelnym pokrokiim doslo
v oblasti posturalni stability pfi stoji i pfi chiizi. Lateralita je stale nevyhranéna. Vyrazny pokrok
nastal v koordinaci pohybu, zejména ve vizuo-motorické koordinaci. Doslo ke zlepSeni kvality
uchopu ve vSech fazich. Pohyb je nyni plynulejsi a preciznéjsi. Z oblasti kognitivnich funkci
doslo ke zlepSeni pozornosti. Chlapec nyni vydrzi déle se soustfedit na jednu aktivitu. Lépe
reaguje na jednoslovné pokyny. Pfi komunikaci se vyrazné zlep$il ocni kontakt. Chlapec umi
fict tfi slova. V oblasti sobéstacnosti dosSlo ke zlepSeni pii sebesyceni. Nyni 1épe manipuluje
s vidlickou, 1épe toleruje tuhou stravu, pii kouséani vice zapojuje pravou i levou stranu celisti.

Problematicka stale zlstava oralni senzitivita pii ¢iSténi zubu.

Dle vysledka dotazniku SP 2 doslo k vyraznému zlepSeni v oblasti zraku. Naopak
k mirnému zhorSeni doSlo v oblasti sluchu. Jednoznacna odchylka ve smyslu zvyseni je tedy
pritomna v oblasti hmatu a oralni senzitivity. Pravdépodobna odchylka v oblasti sluchu a

celkového vnimani. Dle typologie chovani byla zaznamenana zvySena v citlivost a registrace.

Po dokonceni bloku deseti terapii bylo dosazeno stanovené¢ho kratkodobého cile.

Chlapec nyni zvladne samostatné snist vidlickou deset soust jidla.

Doporuceni:

Vzhledem k diagnéze a veku ditéte doporucuji navéazat dlouhodobou spolupraci
s ergoterapeutem pro podporu psychomotorického vyvoje ditéte. Za vhodné povazuji
pokracovat ve spolupraci s logopedem. Dale doporucuji samostatné pokracovat v doporucenich

dle instrukei pfi sebesyceni.
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3.4 Kazuistika ¢islo 2

Pohlavi: Zena
Datum narozeni: 18. 12. 2007

Diagnéza: Williamstv syndrom (diagn6za byla potvrzena ve 13. mésicich)

3.4.1 Vstupni ergoterapeutické vySetieni
Semistrukturovany rozhovor a pozorovani
Datum vstupniho vySetieni: 14.10. 2021 a 6.1. 2021

Anamnéza

Nynéjsi onemocnéni: Williamstv syndrom, Willsonliv syndrom

Osobni anamnéza: vyvolany porod v 35. tydnu t€hotenstvi, v 5 mésicich nedrzela hlavu, proto

byla doporucena navstéva neurologa. Strabismus — absolvovala 2 o¢ni operace,
Rodinna anamnéza: nevyznamna

Socialni anamnéza: prikaz ZTP/P, otec pracujici na plny uvazek, matka na casteCny uvazek,

star$i sestra (17 let)

Bytova situace: Rodina zije v rodinném domé¢ ve vesnice nedaleko Prahy. Pfed vchodem do

domu jsou 4 schody. Divka ma samostatny pokoj v prvnim patie (nutné piekonat 10 schodti)

Skolni anamnéza: Divka je nyni v 6. t¥idé. Navstévuje praktickou gkolu, do 5. tiidy

integrovana do bézné 7S, skolka od 3,5 roku
Farmakologicka anamnéza: metalcaptase, pyridoxin
Alergologicka anamnéza: neguje

Predchozi rehabilitace: Od stanoveni diagn6zy do 5 let Vojtova metoda, nésledné pravidelna
spoluprace s ergoterapeutem, pravidelné kazdy rok Janské lazn€, v rdmci matetské Skoly

logopedie
Denni rezim: pravidelny, spanek: 8 hodin
Zajmy, hra: prochazky, péce o domaci mazlicky, skupinové aktivity

Kompenzaéni pomiicky: bryle
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Postava a drZeni téla

Postura: chabé drzeni téla, bilaterdln¢ protrakce ramennich kloubi, patrnd hypermobilita

v oblasti kolennich kloubtl, ptedsunuti hlavy

Mobilita a lokomoce

Divka je schopna samostatné chtize po roving, po schodech i v exteriéru. Ujde 5 km. Pti chtizi
v exteriéru je vak piitomna ob&asna nerovnovéha. Cini ji problémy napiiklad piekracovat vétsi
koteny pti chizi v lese, ob¢asny pad. Mirna nejistota je také pii chiizi ze schodli v nezndmém
prostiedi. Doma bez obtizi.

Kompenzaéni pomiicky pro lokomoci: nevyuziva

Horni koncéetiny

Dominance: pravak
DrZeni: symetrické
Funk¢ni rozsahy pohybii: na obou HKK orientacné bez omezeni
Svalova sila: sila stisku ruky symetricka, vzhledem k véku piiméfend
Jemna motorika
- uchopy: Divka zvladne provést vSechny typy statickych i dynamickych uchopt, Pti
provadéni vSech fazi tchopu je patrna elevace ramennich kloubd (vySetfeno na
valcovém tchopu)
- Koordinace pohybu: pifi provadéni dynamickych uchopti je patrnd mirné
dyskoordinace pohybu prstii na obou HKK (pi: Sroubovani vicka lahve)
- Grafomotorika: Divka provede tuzkovy tchop. Umi psat psacim i tiskacim pismem.
Pfi psani je patrné zvysené usili. Dochézi k uklonu hlavy. Patrny velky ptitlak pii psani.

a obtize se zrakov¢ prostorovou orientaci — pismo neni piesné na radku.

Kognitivni a psychosocidlni funkce: Divka je orientovdna mistem, Casem a osobou.

Nedokazala vSak urcit pfesné datum. DokaZze urcit, jaké je roéni obdobi a co je pro toto obdobi
charakteristické. Divka je velmi socidlni a komunikativni, tési se na spolupréci. Velmi dobry a

zietelny mluveny projev

Smysly: vyuziva bryle, Citi: orientacni vySetfeni taktilniho a termického ¢iti na HKK je bez

obtizi.

Hra: Réada si hraje v kolektivu s kamarady nebo starsi sestrou. Réda travi ¢as venku. Chodi na

prochdzky, hraje si na zahradé¢ se psem.
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Sobéstaénost (ADL)

pADL
1.

AN

IADL

Prijem jidla a tekutin: Divka se dokéze samostatné najist piiborem a napit se. Obcas
Osobni hygiena: Myti rukou — provede samostatné. Cesani: velmi kudrnaté vlasy,
nutna dopomoc matky. Cisténi zubt zvladne sama, nezbytna je viak supervize. Divka
¢innost neprovede sama dostatecné pecliveé. Stithani nehtli: dopomoc matky.
Koupani/sprchovani: Vztah k vodé¢ je kladny. Myti hlavy: nutna dopomoc matky.
Chiize po roviné: Zvlada samostatné i 5 km

Chiize po schodech: zvlada samostatné

Oblékani: Oblékani dolni 1 horni poloviny téla provede samostatn¢, potieba dopomoci
pii tpravé zevnéjSku, ¢innost neni provedena precizné, potieba s dopomoci pii volbé
vhodného obleceni vzhledem k pocasi.

Pouzivani WC a kontinence: Divka je sobé&stacna a pln¢ kontinentni.

Priprava jidla: Obcas pomaha s drobnymi ukony, jako je loupani brambor ¢i prosteni
stolu.

Domaci prace: Pomaha s luxovanim

Transport: Do skoly ji vozi rodie. Sama nejezdi. Rodi¢e maji strach z divodu
daverivosti a zranitelnosti divky. Nezvladne se orientovat v jizdnim tadu. DéEla ji
problém feSeni problematickych situaci — napt: pii zméné trasy dopravniho prostiedku.
Léky: Léky uziva sama. Casto ale zapomina. Je nezbytna kontrola rodici.

Vedeni domacnosti: Vykonavaji rodice

Funk¢ni komunikace: Ovlada mobilni telefon 1 PC (zékladni funkce). Dokéaze zavolat
pozadované osob¢ a napsat kratkou SMS.

Péce o druhé: Rada pecuje o doméci mazlicky. Je vSak potieba divce pfipominat, kdy
je ma nakrmit.

Nakupovani: Samostatné nenakupuje. Tuto ¢innost vykonavaji rodice divky.

Vvhodnoceni MABC-2

Vékova skupina AB3 (11-16 let)
Datum vysetteni (14. 10. 2020)

Vysetieni MABC-2 potvrdilo vyrazny deficit ve vSech oblastech — jemna motorika, hruba

motorika, rovnovaha.
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Tabulku s vysledky kvantitativniho hodnoceni testu uvadim v ptiloze ¢. 3.
Kvalitativni pozorovani

Jemna motorika: Pii Cinnostech zaméfenych na jemnou motoriku bylo patrné nutné
vynalozeni velkého usili. Pii Sroubovani trojuhelniku s maticemi a Sroubky bylo pro divku
obtizné drzet jednou rukou Sroubek a druhou rukou nasroubovat maticku. V pribéhu pokusu
meénila ruce. M¢éla velké obtize s pochopenim instrukci. Posloupnost sestavovani trojuhelniku
byla zmatena. Pii sedu bylo patrné Spatné drzeni téla: uklon hlavy v neobvyklém thlu, elevace

ramennich kloubt, hlavu drZi pfili§ blizko papiru. Pero drZzi pfili§ blizko hrotu a silné tlac¢i na

papir.

Hruba motorika: Pfi mifeni a chytani divka Spatné odhadovala silu hodu a Spatné se
piizptisobovala sile a sméru odrazu micku. Pohyby nebyly plynulé. V piipadé, Ze letél micek
piimo na ni, zavirala o¢i. Pfi hazeni na ter¢ vypustila micek z ruky pftili§ brzy nebo pfili§ pozdé.

Velmi se ménil smér hodu. Divka nedostate¢né ptizptisobuje silu hodu.

Rovnovaha: Pii snaze udrzet rovnovahu na dvou deskach se divka prudce kymaci. Patrné jsou
také ptfehnané pohyby pazi a trupu naruSujici rovnovahu. Divka neni schopna drZet nohy za
sebou. Pii chiizi vzad se divka prudce kymaci v okamzicich, kdy se snazi udrzet rovnovahu.
Nediva se vzad, aby kontrolovala kroky po ¢are. Pti pokladani chodidel na ¢aru je velmi vratka.
Jednotlivé pohyby nejsou pravidelné a plynulé. Sled krokl neni pravidelny a plynuly, ¢asto se
zastavuje. Pti poskocich po podlozkach je evidentni nedostatek pruznosti pii odrazu. Zavravora
pii dopadu. Nedostatecné ucinn€¢ kombinuje pohyby vzhtru a vpted. Pravou nohou provadi

ulohu vyrazné 1épe.

Vysledky SP 2: Je ptitomna pravdépodobnéd odchylka v oblasti sluchu, pohybu a socialng

emocnim vniméni (vice nez ostatni). Jednoznacnd odchylka je pfitomna v pozici téla a
pozornosti (vyrazné vice nez ostatni). Dle typologie chovani je zvySena citlivost a registrace
(ve smyslu vice nez ostatni). Podrobné vysledky jsou uvedeny v tabulce ve vystupnim

vySetfeni.

Silné stranky: velmi pratelskd a komunikativni povaha, velk4 podpora ze strany rodiny, umi

pouzivat mobilni telefon a PC, provede vSechny typy uchoptl, je pln¢ mobilni, provede vétSinu

pADL, zietelny mluveny projev
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Slabé stranky: rychla unavitelnost, snizend celkova kondice, koordinace pohybu, Spatna

rovnovaha, neorientuje se denni rutiné a Case, obtize ve zrakové-prostorové orientaci, rychle

ztraci pozornost

Cile dle rodic¢ia: Zlepseni stability pii jizdé na kole, zlepSeni orientace v dennim rezimu —

zvySeni samostatnosti

Cile dle divky: Samostatné nakoupit v cukrarné.

Stanoveny kratkodoby cil terapie: V horizontu péti terapii se divka nauci nakoupit cukrarné

v misté bydlisté se supervizi druhé osoby.

Kratkodoby plan terapie: trénink paméti, volba vhodnych vnitinich a vnéjSich strategii,

planovani, feSeni problémovych situaci, finanéni gramotnost a manipulace s penézi, zrakove-
prostorova orientace, nacvik koordinace pohybu, grafomotorika, propriocepce, trupova

stabilita, balan¢ni aktivity, nacvik bilateralni koordinace

Dlouhodoby cil terapie: V horizontu jednoho roku se divka nauc¢i dojet autobusem do

vzdalengjsiho obchodu s potravinami a nakoupit se supervizi druhé osoby.

Dlouhodoby plian: trénink paméti, volba vhodnych vnitinich a vnéjSich strategii, planovani,

feSeni problémovych situaci, pozornost, orientace v ¢ase, orientace v jizdnim fadu, financni
gramotnost a manipulace s penézi, zrakové-prostorova orientace, jemna motorika — nacvik
koordinace pohybu, grafomotorika, propriocepce, trupova stabilita, balan¢ni aktivity, nacvik

bilateralni koordinace

Zavér vstupniho vySetieni:

U divky (13 let) s Williamsovym syndromem probéhlo vstupni ergoterapeutické vysetieni (6.
1. 2021). V détstvi 2 operace z divodu strabismu. Nyni nosi bryle. Od stanoveni diagné6zy (13
meésicll) probihala pravidelnd rehabilitace, kazdoroné pobyt v Janskych ldznich. Divka je
drzitelka prikazu ZTP/P. Zije s rodiéi a sestrou v rodinném domé za Prahou. Navitévuje
specidlni Skolu. Dle aspekce je patrné chabé drZzeni téla, protrakce ramennich kloubt,
pfedsunuti hlavy, hypermobilita v oblasti kolennich kloubtd. Divka samostatné zvladne chizi
po roviné a v po schodech. Pfi chlizi v terénu je patrnd mirnd nestabilita. Divka provede vSechny
typy uchopu. ObtiZzna je vSak koordinace pohybu pii manipulaci s drobnymi pfedméty. Umi
psat tiskacim 1 psacim pismem. Je zfejma zhorSend zrakové-prostorova orientace. V oblasti

pADL je téméf plné sobéstacna. Je vSak nezbytna stald supervize rodict. Divka se Spatné
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orientuje v denni rutin¢ a Casu. V oblasti iADL divka doma pouze dopomaha rodi¢iim. Umi

pouzivat mobilni telefon. Divka je velmi pratelskd a komunikativni. Mé zfetelny mluveny

projev. Z vysledki vySetteni MABC-2 je patrny vyrazny deficit ve vSech oblastech — jemna

motorika, hrubd motorika, rovnovaha. Je vSak nutné brat v potaz mentalni troven divky a

zvySenou unavu jiz pied vySetfenim. Vysledky SP 2 potvrdily pritomnost pravdépodobné

odchylky v oblasti sluchu, pohybu a socidln¢ emo¢nim vnimani. Jednozna¢na odchylka je

pritomna v pozici téla a pozornosti Dle typologie chovani je zvySena citlivost a registrace.

3.4.2 Terapie

Terapie ¢. 1 —13. 1. 2021

1.

Ptiprava na nakup. Zhodnoceni, co je vSe potieba ptipravit, zjistit. Jak jdou jednotlivé
kroky ¢innosti za sebou. (pamét’, pozornost, planovani)

Balan¢ni reakce vsed¢€ na lizku — dosahovani na overball (posileni trupového svalstva,
koordinace oko-ruka, bilateralni koordinace)

Jednoduchd deskova hra Penize (finan¢ni gramotnost, precizni uchopy, koordinace
pohybu, cileni)

Spolecné vymysleni vnéjSich strategii, napt. sepsani ndkupniho seznamu (Planovani,

pozornost, grafomotorika)

Terapie ¢. 2 —20. 1. 2021

1.

3.
4.

Roztazovani bankovek pomoci nasati brckem. (koordinace pohybu, prace s dechem,
kognitivni funkce)

Hézeni tenisdkli do dvou obruci dle instrukci prava/leva. Stupiiovani aktivity: stoj na
jedné noze, hod na vétsi vzdalenost, hod se skokem. (propriocepce, pravo-leva
koordinace, cileni)

Kimovy hry (trénink paméti, pozornost, grafomotorika)

Cvicny nédkup — simulovand aktivita v domacim prostredi.

Terapie ¢. 3 —27. 1. 2021

1.

Skladani pfibéhu — posloupnost ¢innosti pii nakupu pomoci karti¢ek s jednotlivymi
kroky, ve vzporu s nohama na velkém gymnastickém mici (posileni trupového svalstva,
zlepseni celkové kondice, koordinace pohybu)

Psani nakupniho seznamu. (Grafomotorika — spravny tuzkovy uchop, ergonomie sedu)
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4.

Cviceni s velkym gymnastickym micem ve dvojici, s hudebni rytmizaci — podavani
mice s rotaci trupu zady k sobé — doprava/doleva, pod sebou, nad hlavou (trupova
stabilita, koordinace pohybu)

Cvicny nakup s doprovodem a aktivni dopomoci.

Terapie ¢. 4 — 3. 2. 2021

1.

4.

Cviceni tuzka papir, kategorizace na téma jidlo. (pozornost, zrakové prostorova
orientace, jemna motorika)

Hra na ptetlacovani se. (propriocepce, posileni trupového svalstva)

Stavéni kominkdi z minci ve stoje na mekké podloZce, pocitani celkové hodnoty
kazdého kominku. (jemnd motorika — koordinace pohybu prstd, pocitani, trupova
stabilita)

Cvi¢ny ndkup - s doprovodem a mirnou dopomoci, pouze pii pozadani.

Terapie ¢. 5 —10. 2. 2021

1.

3.4.3

,Hra na zabaka* — rychlé ptevaleni se ptes velky gymnasticky mi¢ vleze na biise, velky
odraz nohama a zpét. (posileni trupového svalstva, propriocepce)

Sbirani minci — snaha nasbirat co nejvice minci do dlané a po jedné je pokladat zpét na
stiil. (pinzetovy uchop, koordinace pohybu prstl).

Orientace na planku dle instrukci (doprava, doleva, rovn¢). Pohybovani se panackem na
vytisténém planku. Cilem je se dostat z bodu A do bodu B. (jemna motorika — pinzetovy
uchop — stiidani jednotlivych prsti, orientace, pamét’ — vicestupiiové instrukce)

Cvi¢ny nékup - s doprovodem, bez dopomoci.

Vystupni vySetireni

Semistrukturovany rozhovor a pozorovani, datum vySetfeni: 11. 2. 2021

Vzhledem k pouze malym zméndm, které b&hem terapeutické intervence probéhly, uvadim

pouze tabulku SP 2. Ostatni informace jsou shrnuty v zavéru kazuistiky.

46



SP 2 Hrubé skore | Porovnani s | Hrubé skore | Porovnani S

KVADRANTY 6.1.2021 | "ormod 11.2.2021 normou

Seeking/vyhledavajici | 44 Stejné jako | 45 Stejné jako
vétSina ostatnich vétSina ostatnich

Avoiding/vyhybajici | 17 17

Sensitivity/citlivy 45 45

Registration/registrace | 52 52

SEKCE SMYSLY

Sluch 29 28

Zrak 12 Stejné jako | 15 Stejné jako
ostatni ostatni

hmat 19 Stejné jako | 17 Stejné jako
ostatni ostatni

pohyb 19 19

Pozice téla 21 Vyrazné vice | 21 Vyrazné vice
nez ostatni nez ostatni

Oralni senzitivita 13 Stejné jako | 13 Stejné jako
ostatni ostatni

SEKCE CHOVANI

Chovani 16 Stejné jako | 16 Stejné jako
ostatni ostatni

Socialné emocdni | 35 36

slozka

pozornost 32 Vyrazné vice | 33 Vyrazné vice

nez ostatni

nez ostatni

47




Vyhodnoceni SP 2: V ramci SP 2 nebyla zaznamenana vyrazna zmeéna. Pravdépodobna

odchylka stale zlistava v oblasti sluchu, pohybu a socidlné emoc¢nim vniméni (vice nez ostatni).
Jednoznacna odchylka je ptitomna v pozici t€la a pozornosti (vyrazné vice nez ostatni). Dle

typologie chovani je zvySena citlivost a registrace (ve smyslu vice nez ostatni).

Zavér kazuistiky:

Divka (13 let) s Williamsovym syndromem absolvovala blok péti terapii. Terapie byla
zaméfena na zvysSeni sobéstaCnosti v oblasti 1IADL — nakupovani. Divka béhem terapii
spolupracovala a byla motivovana k dosazeni cile. Béhem terapii nedoslo k vyrazné zméné
v oblasti hrubé a jemné motoriky. Nejvétsi obtiZze ma divka v koordinaci pohybu pii manipulaci
s drobnymi pfedméty. V oblasti pADL divka vykondva ¢innosti sama, je vSak nezbytna
kontrola rodi¢i nebo drobna dopomoc v dil¢ich ikonech (myti hlavy, stfihani nehtti). Divka se
1épe orientuje v oblasti financni gramotnosti. Obtize stale pietrvavaji v oblasti pozornosti

Pii vstupnim vySetfteni MABC-2 byl prokazdn vyrazny deficit ve vSech oblastech
(jemna motorika, hrub4d motorika, rovnovaha). Z nedostatecnych casovych moznosti nebylo
mozné provést kontrolni vySetieni.

Pti kontrolnim vyplnéni SP 2 dle o¢ekavani nedoslo k vyrazné zméné v zadné z polozek
senzorické integrace. Zustava tak pravdépodobna odchylka v oblasti sluchu, pohybu a socialné
emoc¢nim vnimani. Jednoznacné odchylka je pfitomna v pozici téla a pozornosti. Dle typologie

chovani je zvySena citlivost a registrace.

Po absolvovani bloku péti terapii doSlo k naplnéni stanoveného kratkodobého cile.

Divka nyni zvladne nakoupit v obchodé v misté bydlisté se supervizi druhé osoby.

Doporuceni:

Na zaklad¢ provedenych vySetfeni a pribchu terapie povazuji za vhodné i nadale pokracovat

ve spolupraci s ergoterapeutem. Zaroven doporucuji zvazit intervenci fyzioterapeuta.
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4 DISKUZE

Williamstv syndrom je vzacné genetické onemocnéni, jehoz rozséhly klinicky obraz vyrazné
ovlivituje fungovani jedince v kazdodennim Zzivoté. Hlavnim cilem této bakalaiské prace je
predstavit moznosti ergoterapeutické intervence u déti s WS do 15 let a poukazat na dulezité

postaveni ergoterapeuta v multidisciplindrnim tymu.

Mezi vzacna onemocnéni se fadi takova onemocnéni, ktera se vyskytuje u méné nez 5
z 10 000 obyvatel. Problém vzacnych onemocnéni, je nedostatek odbornych informaci, obtizna
diagnostika, malo zkuSenosti s 1écbou a malo odbornikli. (Kubackova et al., 2014) S tim se
potykd také WS. Sv&d¢i o tom mimo jiné doposud nejednozna¢nd prevalence tohoto
onemocnéni. Informace dle jednotlivych autort se liS§i. Zatimco Williams Syndrome
Foundation (2017) udavé prevalenci vyskytu nejméné 1 z 20 000 narozenych déti, Stremme,

Bjemstad a Ramstad (2002) hovofti o prevalenci 1 : 7500.

cey

Piesna Gisla osob s WS Zijicich v CR nejsou znama. Spolek Willik v soucasnosti
sdruzuje zhruba 80 rodin. Vzhledem k vyse uvedenym informacim o prevalenci by mél byt
vyskyt osob s WS v CR mnohem vyssi. (Michalik, 2012; Urbanova, 2021) Divod takto nizkého
poétu evidovanych osob s WS v CR neni znamy. Predpoklada se, Ze pfiinou mize byt

nedostatecna informovanost 1¢kaii a poddiagnostikovanost WS. (Michalik, 2012)

Vcasna diagnostika je nezbytnd pro zahdjeni 1€cby. Rehabilitace tak muze byt vedena
dle klinickych doporuceni a intervence miize byt cilena na konkrétni oblasti. V minulosti vSak
nebylo vyjimkou, Ze k diagnostice dochazelo v predskolnim ¢i Skolnim véku nebo dokonce

v dospélosti. (Puchmajerova, 2015)

V oblasti rozsifovani povédomi o WS je tfeba vyzdvihnout préci spolku pro Williamstiv
syndrom - Willik, ktery v CR funguje od roku 2006. Diky fungovéni tohoto spolku doglo
k vyraznému pokroku v oblasti rozsifeni informovanosti, pfekladu zahranicni literatury a déle

vzniklo n€kolik ¢esky psanych brozur se zdkladnimi informacemi o WS. (Willik, 2010)

Dalsi dalezitou ¢innosti spolku Willik je podpora déti a jejich rodin navzdjem. Rodice
se z divodu malé informovanosti odborné vetejnosti dostavaji do pozice, kdy musi sami
dohledéavat a studovat dostupnou literaturu, kontaktovat potfebné odborniky a informovat je o
zdravotni problematice, kterou s sebou WS nese. (Willik, 2010) Rodi¢e se mnohdy stavaji

koordinatory péce. Ztotoznuji se s ndzorem mnohych autorti, ktefi pojednavaji o problematice
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rehabilitace u détskych pacienti. Role rodici je dle informaci v rdmci multidisciplinarniho

tymu zcela zasadni (O'Brien a Kuhaneck, 2020; Klusoniova, 2011; Jankovsky, 2006).

Od roku 2009 je spolek také ¢lenem Evropské federace WS (FEWS) (Willik, 2010).
Mnoho spolkti sdruzujici jedince s WS vzniklo o mnoho let dfive nez u nas. Ve Velké Britanii
byl spolek zalozen v roce 1980 (Our history, 2021). V USA tomu tak bylo roce 1982 (Williams
Syndrome Association, 2021).

Pro napsani této bakalarské prace jsem se rozhodla z divodu nedostatecné
informovanosti odborné vetejnosti o WS a predevsim kviili rodindm déti s WS, kterym bych
rada poskytla informace o pfinosu ergoterapie u déti s WS. Na tuto mySlenku mé ptivedla ma

dlouholeta spoluprace s jiz zmiflovanym spolkem.

Williamstv syndrom je nékdy také oznacovan jako Williams-Beurentv syndrom. Toto
dvoji oznaceni tézZe problematiky vzniklo, jelikoz dva 1ékati John C. P. Williams (Williams et
al., 1961) a A. J. Beuren (Beuren et al., 1962) nezavisle na sob¢ popsali v letech 1961-1962
toto onemocnéni. Toto dvoji oznaceni dle mého ndzoru zpusobuje Spatnou piehlednost pii

hledani odbornych zdrojt a je limitujicim faktorem pfti studiu problematiky WS.

Pti hledani literatury pro zpracovani této bakaldiské prace jsem se setkala s malym
mnozstvim dostupnych informaci. Pfesvédcila jsem se o tom, Ze ergoterapie u déti s WS neni
prilis rozsifené téma, a to zejména v Cesky psané literatuie. Vybér relevantnich zdroji byl proto
znacn¢ limitovan mnozstvim dostupnych informaci. Zéakladni informace o moznostech
ergoterapie u déti s WS byly Cerpany z dostupnych klinickych doporuceni a volné dostupnych
brozur. V mnoha publikacich se setkdvame s doporucenim participace ergoterapeuta pro
podporu psychomotorického vyvoje déti s WS jiz od raného détstvi. Jde vS8ak mnohdy pouze o
zminky nebo o velmi obecné informace, které netesi problém vice do hloubky. Tyto informace

mi byly voditkem pro dohledani odbornych studii.

Mnoho autorli odbornych ¢lankl se vSak shoduje na tom, Ze je nezbytné podporovat
podrobnéjsi vyzkum. Vysledky dosavadnich studii jsou mnohdy vyrazné€ limitovany malym
vzorkem zkoumanych osob nebo pfili§ Sirokym vékovym rozpétim. (Glod et al., 2020; John et

al., 2010)

Konkrétnimi oblastmi ergoterapeutické intervence jsou dle Williams Syndrome
Association (2013) zejména nacvik sobéstacnosti, podpora v oblasti motorického vyvoje,

hernich dovednosti a SI. Pfed nastupem do Skoly ¢i v pribéhu vzdélavani se ergoterapeut
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vénuje také ¢innostem a poradenstvi v oblasti pfedSkolni a Skolni pfipravy (Williams Syndrome
Association, 2013). Téma ergoterapie vSak neni dle mého nézoru zpracovano dostate¢né do
hloubky. Tuto domnénku dokladaji i n€kteti autoti odbornych ¢lankd. Dle Glod et al. (2020) je
u WS v porovnani s jinymi neurovyvojovymi poruchami doposud zndmo malo informaci o

senzorickém zpracovani.

Ackoliv je v této praci jedna celd kapitola vénovana kategorizaci détského veéku a
v pribéhu celé prace se snazim o zohlednéni priorit intervence vzhledem k vyvojovému obdobi,
je vZdy nezbytné brat v potaz individualitu kazdého ditéte. Dle Klusonové (2011) je pro terapii
u déti s opozdénym psychomotorickym vyvojem rozhodujici stupeit vyvoje konkrétniho

jedince, nikoli kalendaini vék.

V praktické ¢asti této prace jsou vypracovany dve terapeutické kazuistiky déti s WS do
15 let a informacni brozura, jejimz cilem je poskytnout rodi¢im déti s WS do 15 let informace

o moznostech ergoterapie u zvolené cilové skupiny.

Pro vypracovéni kazuistik byly vybrany dvé déti s WS ve véku 2,5 a 13 let. Vybér byl
velmi limitovan mnoZstvim osob s WS v CR. Pfed zahajenim spoluprace byli u obou déti
informovéni zdkonni zastupci o charakteru spoluprace. Souhlas s veskerymi nélezitostmi
potvrdili svym podpisem informovaného souhlasu vcetné souhlasu s fotografickou

dokumentaci, ktera byla nasledné vyuzita pro vypracovani brozury (viz piiloha ¢. 2).

U 2,5 letého chlapce probéhlo vstupni vysetfeni v Centru détské ergoterapie Play SI pod
vedenim Mgr. Petry Dvorakové. Bylo provedeno na zakladé pozorovani a semistrukturovaného
rozhovoru s rodici ditéte. Rodice obdrzeli dotaznik SP 2. Vzhledem k nedostatku ¢asu probéhlo

dale doplnujici vySetfeni v ramci druhého setkdni v domacim prostiedi ditéte.

Na zaklad¢ zjisténych udaji doslo ve spolupraci s rodici ke stanoveni cile a planu
terapie. Zvolila jsem deset terapeutickych jednotek s frekvenci jedenkrat za tyden. Délka jedné
terapeutické jednotky byla stanovena na 60 min. V prib¢hu terapii se ukazalo, ze délka terapie
byla pro chlapce pfili§ dlouhd. Na konci terapie vykazoval zndmky Gnavy. Zvolenym mistem
terapii bylo jiZz zminéné domaci prostiedi. Pro ukazku dalSich mozZnosti podpory
psychomotorického vyvoje ditéte probehla jedna terapie v Centru détské ergoterapie Play SI.
Rodi¢e tak méli moZnost nalézt inspiraci pro pifipadné pofizeni specidlnich pomiicek do

domaéciho prostfedi. Vzhledem ke komplikacim spojenym s probihajici pandemii COVID 19
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nemohla byt frekvence terapii presn¢ dodrzena. Zarovenl probéhly dvé terapeutické jednotky

v byté dédecka chlapce z diivodu karantény ostatnich ¢lenti rodiny.

Vysetieni ditéte ve veéku tiinacti let probehlo ve Fakultni nemocnici v Motole opét za
pritomnosti vedouci prace. Jedna se o pacientku dlouhodobé spolupracujici s ergoterapeutkou
pani Mgr. Petrou Dvotdkovou v tomto zafizeni. Vzhledem k omezenym ¢asovym moznostem
probéhlo pouze vysetfeni motoriky MABC-2. Vysledky pfinesly informace o piitomnosti
vyrazného motorického deficitu ve vSech oblastech. Je vSak nezbytné zdiraznit, ze vysledky
vySetfeni mohly byt vyrazné ovlivnény mentdlni Grovni jedince. Mohlo dojit naptiklad ke

Spatnému pochopeni instrukei.

Druh¢ setkani, v domécim prostiedi ditéte, probehlo jiz bez ptitomnosti vedouci prace.
Pro sbér informaci bylo zvoleno pozorovani a rozhovor s divkou a jejimi rodi¢i. Déle byl rodici
divky vyplnén dotaznik SP 2. Na zdklad¢ sesbiranych informaci doslo k vyty€eni cile a planu
terapie. Vzhledem k velké dojezdové vzdalenosti, bylo zvoleno pét terapii s frekvenci jedenkrat
za tyden. Délka jedné terapie byla 90 min. Mezi jednotlivymi aktivitami byly malé prestavky.
Ackoliv dle slov divky nebyla unavend, podle mého subjektivniho nazoru na konci terapie

dochazelo ke zhorSeni schopnosti soustedit se.

SP 2 potvrdil u obou déti pfitomnost odchylky v oblasti senzorického zpracovani.
Vysledky jsou tak v souladu s nastudovanou literaturou. Glod et al. (2020) uvadi, ze porucha
SI patii mezi vyznamné charakteristické rysy fenotypu osob s WS. Chlapec (2,5 roku) se dle
typologie chovani fadi do oblasti vice senzitivniho jedince a do oblasti vyrazné¢ zvysSené
registrace. Vyrazné vétsi odchylka je pfitomna v oblasti zraku, hmatu a oralni senzitivity.
Pravdépodobna odchylka je patrnd v celkovém vnimani. U tfinactilet¢ divky byla pfitomna
pravdépodobna odchylka v oblasti sluchu, pohybu a socidlné¢ emo¢nim vniméni. Jednoznacna

odchylka v pozici téla a pozornosti. Dle typologie chovani je zvySena citlivost a registrace.

Terapeutickd intervence u obou déti probéchla, kromé jiz vySe zminénych vyjimek,
v domécim prostiedi. Domaci prostiedi je dle mnohych autorG vhodnym prostorem pro
vySetieni ditéte a pribéh terapie. Ergoterapeut ma moZznost pozorovat chovani ditéte v jeho
pfirozeném prostiedi, které je mnohdy jiné nez v prostiedi cizim (O'Brien a Kuhaneck, 2020).
Jelikoz ani jedno z déti v soucasnosti pravidelné nenavstévuje ergoterapeuta, povazuji volbu
domaéciho prosttedi jako vhodnou variantu. Je v8ak tieba fict, Ze domdci prostiedi s sebou nese
své vyhody i nevyhody. V priibéhu své ergoterapeutické intervence jsem shledala jako vyhodu

moznost naptiklad pfimo zasahovat do uprav doméciho prostfedi nebo doporucovat konkrétni
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pomucky, které jsou vhodné pro stimulaci vyvoje ditéte. Na druhou stranu jsem pozorovala i
mnoho nevyhod. V prubéhu terapii jsem se u obou déti setkala s rusivymi vlivy okoli, kterymi
mohou byt naptiklad dalsi ¢lenové rodiny, rusivé podnéty z televize ¢i radia nebo pfilisné
mnozstvi hracek, které odvadi pozornost od pozadované aktivity. Déle je intervence limitovana
moznostmi domdciho prostiedi. Jde naptiklad o velikost prostoru nebo ptritomnost vhodnych

pomucek. Prace ergoterapeuta tak vyzaduje casto velkou miru schopnosti improvizace.

Pti vystupnim vySetieni bylo u obou déti provedeno kontrolni vyplnéni dotazniku SP2.
U chlapce ve veéku 2,5 roku bylo pii opakovaném provedeni SP 2 zaznamenano vyrazné
zlepSeni v oblasti zraku, kde se posunul z jednoznaéné odchylky do hodnot spliujici normy.
Naopak k mirnému zhorSeni doSlo v oblasti sluchu. U tfinactileté divky nedoslo dle o¢ekavani

vzhledem k zaméteni a délce terapii ke zméné vysledkd.

Ackoliv byly v ramci vySetieni vyuzity dvé standardizované metody SP 2 a MABC-2,
je dle mého ndzoru nezbytné kriticky zhodnotit jejich pouziti. Jak uvadi ve své knize
Krivosikova (2011) vyuziti standardizovanych metod je duleZité pro hodnoceni efektivnosti
ergoterapeutické intervence. Zakladem je zvoleni vhodného testu pro daného jedince a dodrZeni

veskerych pozadavkl konkrétni standardizované metody (Krivosikova, 2011).

Z pohledu SI by m¢la byt ditéti poskytnuta terapie o délce 45 min. Tato terapie by méla
probihat minimalné pil roku. Terapie dale musi probihat ve standardizované terapeutické
mistnosti a byt vedena kvalifikovanym odbornikem. (Case-Smith a O’Brien, 2014) Z vyse
zminéného tak vyplyva, Ze nebyly naplnény standardy, a proto je tfeba vnimat vysetfeni SP 2
spiSe orienta¢né. Vzhledem k tomu, Ze je dotaznik vypliovan rodici ditéte, je dle mého nazoru

nezbytné zminit, Ze vysledek mize byt ovlivnén jejich subjektivnim pohledem.

Na zéklad¢ semistrukturovaného rozhovoru vyplynulo, ze rodi¢e obou déti vnimaji
vyrazny progres. Semistrukturovany rozhovor s otevienymi otdzkami poskytuje dotazovanému
prostor pro vyjadieni vlastniho Uhlu pohledu a detailii (Case-Smith a O’Brien, 2014). Diky
tomu mohly byt rodi¢i specifikovany i malé zmény, které diky ergoterapeutické intervenci
probéhly. U obou déti doSlo k naplnéni kratkodobého cile, coz mélo za nasledek zvySeni

sobéstac¢nosti.

Vzhledem k vysledkiim terapie se domnivam, Ze z ptfipadné dal§i spoluprace
s ergoterapeutem by mohly obé déti velmi profitovat. M4 domnénka je v souladu

s doporuc¢enim Vyboru pro genetiku (2001) o participaci ergoterapeuta v ramci rehabilitace u
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déti s WS od 1 roku az do dospélosti. U 2,5 letého chlapce byla na zékladé zadosti rodich

dohodnuta dlouhodobéjsi spoluprace presahujici rozsah této bakalaiské prace.

Béhem terapeutické intervence jsem se sama presveédcila o tvrzeni mnohych autort, ze
pro osoby s WS je typickd velmi spolecenska povaha (Willik, 2010; Williams Syndrome
Foundation, 2017; Michalik, 2012; Morris et al., 2020). Obecn¢ hodnotim priibéh terapii obou
déti velmi kladn€. DéEti se mnou hezky spolupracovaly a terapie je bavily. Rodice déti reagovali

na moji zadost o spolupraci velmi pozitivné a zajimali se o cely prubeh mé intervence.

Jako velky prinos bakalarské prace vnimam vypracovani brozury, ktera ptinasi rodi¢iim
déti s WS do 15 let uzite¢né informace o moznostech, které ergoterapie nabizi. Ze strany spolku
Willik jsem se setkala s pozitivni reakci na zamér vypracovat informacéni material pro rodiny
s détmi s WS. Predb&Zny zajem o zvefejnéni brozury projevila i predsedkyné spolku Willik,
Mgr. Hana Kubikova. Rada bych vSak pted touto realizaci brozuru rozsitila a téma zpracovala

vice do hloubky.

Domnivam se, Ze vypracovanim této bakalarské prace nebylo téma WS zcela vycerpano.
Povazuji za vhodné se blize vénovat konkrétnim oblastem ergoterapeutické intervence nebo

jednotlivym vyvojovym obdobim tak, aby téma bylo feSeno vice do hloubky.
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5 ZAVER

Cilem bakalatské prace bylo ptedstaveni mozné ergoterapeutické intervence u déti s WS do 15
let. WS je vzacné genetické multisystémové onemocnéni zpisobené deleci malé Casti
chromozomu 7. Péce o déti s WS vyzaduje intervenci multidisciplinarniho tymu, v némz ma

mimo jiné nezastupitelnou roli také ergoterapeut.

V teoretické¢ cCasti bakalafské prace je shrnuta zakladni problematika tohoto
onemocnéni, kde popisuji historii diagnostiky, prevalenci onemocnéni, klinicky obraz a
pusobeni multidisciplinarniho tymu. Déle se v praci vénuji ¢innosti spolku Willik a obecnému

rozdéleni détského vE€ku. Vyznamna ¢ast obsahu teoretické Casti bakalarské prace vymezuje

roli ergoterapeuta.

K naplnéni cile praktické casti bakalaiské prace jsem zvolila vypracovani dvou
terapeutickych kazuistik popisujicich ergoterapeutickou intervenci u déti s WS do 15 let. U
obou déti doslo k naplnéni zvolenych kratkodobych cilt terapie. Doslo tak ke zvySeni miry

sobéstacnosti.

Poznatky z teoretické ¢asti a zkuSenosti ziskané béhem vypracovavani kazuistik byly
vyuzity pro vytvoreni kratké informacni brozury ur¢ené rodicim déti s WS ve vymezeném
vékovém rozmezi. Obsahem brozury jsou uzite¢né informace vénujici se jednotlivym oblastem
intervence z pohledu ergoterapie. Brozura poskytuje zdkladni informace vyuzitelné

v kazdodennim Zivoté a inspiraci pro aktivity podporujici psychomotoricky vyvoj ditéte.

V pribéhu zpracovavani této bakalaiské prace jsem nabyla pfesvédCeni, ze literatury
vénujici se problematice ergoterapie u déti s WS je stale nedostatek. Pfedevsim pokud hovotime

o materidlech v ¢eském jazyce. Proto jako hlavni pfinos této prace povazuji informacni brozuru.

Domnivam se, Ze t¢éma WS nebylo vypracovanim této bakalarské prace zcela vycerpano
a bylo by velmi pfinosné na téma déle navazat. Jednou z moZnosti je dle mého nazoru uzsi

zamé&feni prace na konkrétni oblast ergoterapeutické intervence ¢i na konkrétni v€kové obdobi.
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7 SEZNAM POUZITYCH ZKRATEK

ADL activity of daily living (Cesky: vSedni denni ¢innosti)

BPN bez patologického nalezu

CAVO Ceska asociace vzacnych onemocnéni

CR Ceska republika

DK dolni koncetina

DKK dolni koncetiny

FISH fluorescencni in situ hybridizace

FEWS The Federation of European Williams Syndrome Associations

FN Fakultni nemocnice

HK horni kon¢etina

HKK horni koncetiny

HM hrubé motorika

JM jemna motorika

MABC Motor Assessment Batery for Children

pADL personal activity of daily living (¢esky: persondlni vSedni denni ¢innosti)
1ADL instrumental activity of daily living (¢esky: instrumentalni v§edni denni ¢innosti)
SP 2 Sensory Profile 2 (¢esky: Senzoricky profil 2)

SSP Short Sensory Profile

WS Williamstiv syndrom
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9 PRILOHY

Ptiloha €. 1 - Piehled zdravotni problematiky osob s WS vzhledem k véku

TABLE 1 Medical Problems in WS by Organ System and Age

Organ System Prevalence, % Age
Infancy Childhood Aduit
Ocular and visual
Esotropia 50 x _— _—
Hyperopia 50 —_— X x
Auditory
Recurrent otitis media 50 x x —_
Hypersensitivity to sound 90 x X x
Progressive sensorineural hearing loss BS —_ X X
Dental
Malocclusion 85 —
Microdontia 95 — x x
Cardiovascular
Any abnormality (total) 80 x X x
SVAS 75 x X X
SVPS 25 x x x
PPS 50 x _ _
Other arterial stenosis 20 — x x
V3D 10 x -_ -
Hypertension 50 —_— X x
Prolonged QTc 13 —_— X x
Genitourinary
Structural anomaly 5 x X x
Enuresis 50 — x —_
MNephrocalcinosis =5 x _— x
Bladder diverticula 50 — x x
Gastrointestinal
Feeding difficulties 70 x X _—
Constipation 50 x X x
Colon diverticula 30 — x x
Rectal prolapse 15 x X
Integument
Soft, lax skin 50 x x x
Inguinal hernia 40 x _— _—
Umbilical hernia 50 x -_ —_
Prematurely gray hair 90 —_— _— x
Musculoskeletal
Joint hypermability 90 x X _
Joint contractures 50 x x x
Radioulnar synostosis 20 x X x
Kyphosis 20 —_— _— x
Scoliosis 18 — x x
Lordosis 40 _ x x
Awkward gait B0 _— X x
Calcium
Hypercalcemia 15-40° x — x
Hypercalciuria 30 x X
Endocring
Hypothyroidism 5-10 x X x
Early puberty (but rarely true precocious puberty) 20 —_— X _—
Diabetes mellitus 15 _— — x
Dbesity 30 —_— X x
Neurologic
Hyperactive deep tendon reflexes 75 —_— X x
Chiari | malformation 10 x x x
Hypotonia (central) 80 x X
Hypertonia {peripheral) 50 —_ x x
Cognitive
Developmental delay 95 x X _—
Intellectual disability 75 —_— X x
MNormal intelligence 5 — X x
Impaired visuospatial constructive cognition 95 —_— X x
Behavioral
ADHD 5] -_ x -
Anxiety disorder (specific phobia, generalized) 70 — X x
Sleep disorders B5 —_— X x

Percentages are based on the following: (1) review of rates of complications in several reports of series of patients with WS and (2) a database of 582 children and adults with WS
evaluated by Colleen A Morris, MD. PPS, peripheral pulmonary artery stenosis; SVPS, supravalvular pulmonic stenosis. V30, ventricular septal defect; —, not applicable.
2 Hypercalcemia prevalence was greater in those <2 y of age.
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Priloha ¢. 2 - Informovany souhlas (vzor)

Informovany souhlas

Nazev bakalarské prace (dale jen BP):

Vyuziti ergoterapie u déti s Williamsovym syndromem ve véku 3-14 let

Stru¢na anotace BP:

BP se bude zabyvat mozZznostmi ergoterapeutické intervence u déti s Williamsovym
syndromem (WS) ve v€ku 3-14 let. Soucasti prace je vypracovani tfi kazuistik, jejichz ucelem
je ilustrace mozné ergoterapeutické intervence u ruznych vékovych skupin déti s WS
v uvedeném vékovém rozmezi. Proband (vySetfovany jedinec) bude v ramci vypracovani
kazuistiky podroben vstupnimu vySetieni. Na zaklad¢ ziskanych informaci bude ve spolupraci
s rodi¢i ditéte stanoven cil a plan nasledné terapeutické intervence, kterd prob€hne v domacim
prostiedi probandii v rozsahu péti az deseti terapii s frekvenci jednou tydné. Délka jedné
terapeutické jednotky je 45 minut. Cilem této intervence je ukdzat moznosti ergoterapeutické
prace v domacim prostiedi jedince. Na zdklad¢ nastudované literatury a ziskanych informaci
z kazuistické Casti prace bude dale vypracovéna stru¢néd informac¢ni brozura, ur¢ena rodicim
déti s WS. Obsahem brozury budou konkrétni naméty pro stimulaci psychomotorického vyvoje

vzhledem k prioritdm ergoterapeutické intervence v rtiznych vyvojovych obdobich.

Autor bakalarské prace: Zita Matousova

Vedouci prace: Mgr. Petra Dvorakova

Jméno a prijmeni probanda:
Datum narozeni:

Kazuistika pod ¢islem:
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1) Ja, nize podepsany/a souhlasim s tcasti mého ditéte v BP, jejiz vysledky budou anonymné
zpracovany. Jsem zédkonny zastupce ditcte.

2) Byl/a jsem podrobné a srozumiteln¢ informovan/a o cili BP, jejich postupech a podstaté
spoluprace. Byl mi vysvétlen ocekavany piinos BP.

3) Porozumél/a jsem tomu, ze Gcast mého ditéte v BP mohu kdykoliv prerusit ¢i zcela zrusit.
Ucast mého ditéte ve vypracovani kazuistiky BP je dobrovolna.

4) Souhlasim s pofizovanim fotografii mého ditéte behem terapii, které budou nasledné
pouzity pro ilustraci ergoterapeutické intervence v informacni brozute. Fotografie budou
upraveny tak, aby nebylo moZzné z fotografie rozpoznat oblicej ditéte a byla tak zachovana

anonymita.

5) Veskeré ziskané informace budou zpracovany a zvetejnény piisné anonymnég. Souhlasim s
publikovanim anonymizovanych dat 1 jinde neZ v samotn¢ BP.

6) S mou spolupraci pti tvorbé BP neni spojeno poskytnuti zadné finan¢ni ani jiné odmeény.

7) Obdrzim podepsany a datem opatieny stejnopis Informovaného souhlasu.

Datum:
Jméno a prijmeni zakonného zastupce:

Podpis:

Podpis autora BP:
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Priloha ¢. 3 — Tabulka s vysledky MABC-2

PoloZkové hrubé a standardni skéry

T¢i komponentni skory

Manuéini dovednost** MD 1 + MD 2 + MD 3

| .| Komponentni skér Standardni skér
/

9

Parcentil

0

7

Mifeni & Chytani** AC 1 +AC 2

|s| Komponentni skor Standardni skdr

Kod Nazev polozky Hruby skér Polozkovy
polozky (lep3i pokus) | standardni skér
MD 1* | Otaceni kolickd
— preferovana ruka 0 £
Otdceni kolickd 2/
— nepreferovand ruka \/5

MD 2 | Trojthelnik
s maticemi a Sroubky Z/

MD3 | Kreslenf cesty 3 A

AC 1* | Chyténi jednou rukou
— lepsi ruka
Chytani jednou rukou ‘\} ’3
— druhd ruka

AC2 | Hazenina ter Z/

Bal 1 |Rovnovéha
na dvou deskdch g J

Bal2 | Chlze vzad »
s dotykem Spicka-pata <

Bal 3* | Poskoky po podlozkach
— lep3i noha 4{0
Poskoky po podlozkéch Q
— druha noha Z

Celkovy testovy skor

Soudet 8 polozkowjch standardnich skord:

S f

Percentil

0,4

Rovnovaha** Bal 1 + Bal 2 + Bal 3

Komponentni skér Standardni skér

oz

Percentil

0,5

Celkovy Standardni skér
testovy skor

Percentil

* Pro vjpocet standardniho skdru v poloZce sectéte standardni skdry pro
kaZdou konCetinu a tento soucet vydélte dvéma. JestliZe je vysledek vyssi

nez 10, zaokrouhlete nahoru; jesthize je niZsi neZ 10, zaokrouhlete dold.

Cbjednad &slo: 150-
© Hogrefe - Testcentrum, Praha 2014

I i

0,1

**Sectéte standardni skéry prislusnych poloZek.
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Priloha ¢. 4 - Fotografie z kazuistiky ¢. 1
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Priloha ¢. 5 - Fotografie z kazuistiky ¢. 2
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Priloha ¢. 6 - BroZura

Williamsuv syndrom

BROZURA

Vyuziti ergoterapie u déti s WS do 15 let

(1.LEKARSKA FAKULTA UNIVERZITY KARLOVY, 2021)
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Uvod

Tato broZzura vznikla jako soucast vypracovani bakaléaifské prace vénujici

se problematice ergoterapie u déti s Williamsovych syndromem do 15 let.

Je urena zejména rodicim déti s Williamsovym syndromem. Cilem je
rozSiteni povédomi o moZnosti vyuZiti ergoterapie pro podporu
psychomotorického vyvoje ditéte. Brozura poskytuje uzitecné informace o jiz

zminéné problematice.
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Williamsuv syndrom

Williamstiv syndrom je vzacné genetické onemocnéni, které vznik4 na zakladé

mikrodelece dlouhé¢ho raménka 7. chromozomu (pruh 7q11.23).

Mezi typické rysy tohoto syndromu patii charakteristicky vzhled obliceje,
vrozené srde¢ni vady, vysoka hladina kalcia v raném détstvi a spolecenska

povaha. V raném détstvi jsou obvykle pfitomny obtiZe s pfijmem potravy.
U déti s WS je piitomny opozdény psychomotoricky vyvoj, a proto je
dalezité zahajit jiz v raném détstvi vCasnou rehabilitaci. Jelikoz je WS

multisystémové onemocnéni, je nezbytna péce mnoha odbornikii.

Kdo patii do
multidisciplinarniho tymu

v péci o déti s WS?

Uzite¢né odkazy:

www.spolek-willik.cz

1. Lékari (pediatr, kardiolog,

., WWW.Vzacna-onemocneni.cz
neurolog, ortoped a dalsi)

2. ergoterapeut www.williams-syndrome.org
3. fyzioterapeut www.eurowilliams.org

4. psycholog

5. specidlni pedagog http://www.spolws.sk/

6. rodina
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Co je to ergoterapie

., Ergoterapie je profese, ktera prostrednictvim smysluplného zaméstnavani
usiluje o zachovani a vyuzivani schopnosti jedince potrebnych pro zviadani
béznych dennich, pracovnich, zajmovych a rekreacnich ¢innosti u osob jakéhokoli
veku s riznym typem postizeni (fyzickym, smyslovym, psychickym, mentalnim
nebo socialnim znevyhodnénim). Podporuje maximalné mozZnou participaci

jedince v bézném Zivote, pricemz respektuje plné jeho osobnost a moznosti. “

(Ceska asociace ergoterapeutii, 2008)

Cile ergoterapeutické Intervence

Umoznit osobam zachovat si maximalni sobéstac¢nost

1. v béznych dennich ¢innostech
2. pracovnich nebo Skolnich ¢innostech

3. aktivitach volného ¢asu

Ve kterych konkrétnich oblastech muze
ergoterapeut détem s WS pomoci?

1. Hra

7 Sobéstatnost Uzite¢né odkazy:

3. Ptedskolni a Skolni ptiprava CAE: http://ergoterapie.cz/

4. Motorika

5. Senzorické integrace AOTA: https://www.aota.org/
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Jaké dodrzujeme zasady v ramci
ergoterapeutické Intervence v pediatrii?

1. U déti s vrozenymi vadami a opoZdénym psychomotorickym vyvojem
se snazime o jejich participaci mezi vrstevniky a maximalni moznou
sobéstacnost.

2. Vzdy je nezbytné postupovat dle stupné psychomotorického vyvoje ditéte.

3. Ergoterapie u déti probiha formou hry.
4. Intervence je zamétena vzhledem k individualnim potifebadm jedince.
5. Snazime se o dosazeni maximalni mozné sobéstacnosti jedince a zlepSeni

kvality zivota.
6. Soucasti ergoterapie v pediatrii je spoluprace s rodinou a poradenska

¢innost.

7. Pied zahjenim terapie je nezbytné stanovit si jasny cil a plan terapie na

zéklad¢ vstupniho vySetieni

Kde hledat inspiraci na
vhodné aktivity pro
podporu
psychomotorického

vyvoje?

https://otplan.com/
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https://otplan.com/

Siln¢ a slabé stranky déti s WS

Pred zahajenim terapie je dilezité se zamyslet nad tim, jaké jsou silné a slabé
stranky ditéte. Jejich znalost umoziuje zvolit UCinnou strategii terapie. Silné

stranky 1ze vyuzit jako motivac¢ni prvek terapie.

@ Priklady silnych stranek déti s WS

[

spolecenskd povaha
empatie

zietelny mluveny projev
komunikativnost

Siroka slovni zasoba

dobra pamét’ na zvuky a slova

kladny vztah k hudbé¢

®© N Nk wDbd

smysl pro rytmus

@ Priklady slabych stranek déti s WS

koordinace pohybu
zrakové-prostorova orientace
impulzivita

Spatna vizualni pamét’

zhorSené vnimani abstraktnich pojmi
zpracovani nonverbalnich informaci

uzkosti, fobie ¢i vybuchy vzteku

® 2SR

zvysSena senzoricka citlivost
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Hra

Co je dilezité védét?
1. Hra je pfirozenou a hlavni ¢innosti ditcte.
Ptinasi zabavu a potéSeni.

Pro déti je zdkladnim prostfedkem poznavani okolniho svéta.

el

Je dulezitd pro vyvoj motorickych, senzorickych a kognitivnich funkci a pro

psychosociélni vyvoj ditéte.

5. Béhem hry se déti setkavaji s neptiznivymi situacemi, diky kterym se uci fesit
konflikty a ptekondvat prekazky.

6. Pomoci hry miizeme stimulovat poskozené nebo oslabené funkce.

7. Hra je diilezitou soucasti Zivota v détstvi, a proto se ergoterapie zaméefuje na
hru v terapii nejen jako na ndstroj vhodny pro zlepSeni jednotlivych
dovednosti, ale také jako na cil intervence.

8. Volba vhodné Cinnosti musi byt vzdy v souladu s vyvojovym stupném ditéte.

9. Pii volbé hry se fidime preferenci kazdého jedince tak, aby hra dité bavila.

,,»Hra je most ke
spokojenému zivotu

v cinnostech. “

(Herman a Halda, 2019)
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Sobéstacnost

Podpora sobéstacnosti je jednou z hlavnich oblasti ergoterapeutické intervence.
VSedni denni ¢innosti délime na tzv. persondlni vSedni denni ¢innosti pADL

(personal activities of daily living) a iADL (instrumentalni activities of daily

living).

pADL iADL

1. Piijem jidla a tekutin 1. Ptiprava jidla

2. Osobni hygiena 2. Domaci prace

3. Koupéni ¢i sprchovani 3. Nakupovani

4. Chuize po roviné 4. Transport

5. Chiize po schodech 5. Uzivani leki

6. Oblékani 6. Vedeni domacnosti

7. Pouzivani WC nebo 7. Funkéni komunikace
noc¢niku a kontinence 8. Péce o druhé

Co miize byt pri¢inou snizené miry sobéstacnosti u déti s WS?

Pti¢inou muze byt kombinace mnoha faktord, kterymi jsou zejména mentalni
uroven ditéte, problémy v oblasti motorickych dovednosti, senzorické funkce

a také problémy v psychosocialni oblasti ditéte.
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Jaké mohou mit obtize déti s WS?

1. Pfijem jidla a tekutin: obtize pf1 sdni, polykani, kousani, tolerance tuhé stravy,
manipulace s pfiborem.

2. Osobni hygiena: zvySena citlivost v tstech pfi €iSténi zubd.

3. Koupani ¢i sprchovani: zvysena citlivost na dotyk, tolerance vody, zhorSena
stabilita pfi stoji na kluzkém povrchu — riziko padu.

4. Chiize po roviné: opozdény motoricky vyvoj, zhorSena stabilita pfi chizi
v exteriéru, Casté pady, obtizné pfekonavani prekazek.

5. Chiize po schodech: obtizna zrakové prostorova koordinace zejména pii chizi
ze schodl, zhorSen4 stabilita, nutnd opora o zabradli.

6. Oblékani: koordinace pohybu, ndro¢néjsi ukony na jemnou motoriku,
naptiklad zavazovani tkanicek, zapinani knoflikd.

7. Doprava: u€eni se pési trasy, orientace v jizdnim fadu, planovani, feSeni
problémii.

8. DodrZovani denni rutiny a chapani ¢asu.

Doporuceni:
Snazte se o maximalni samostatnost ditéte a dopoméhejte mu, pokud je
potieba.

Kdyz dit¢ nezvladne vykonat celou ¢innost samostatné, nechte ho vykonat

alespon Cast.

Nechte dité zazit ispéch. Pochvalte ho i za drobnosti.
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PredSkolni a Skolni pfiprava

Naprosta vétSina déti s WS potiebuje v rdmci
vzdélavani a ptedskolni piipravy podporu
mnoha odbornikli, mezi které patii také

ergoterapeut.

V jakych oblastech Vam miiZe ergoterapeut pomoci?

1. Grafomotorika (malovani, sttihani, psani)
Podpora v oblasti kognitivnich (poznévaci) funkci
Vybér spravnych psacich potieb

Spravny tuzkovy uchop

Nacvik prace na pocitaci

AN

Uprava pracovniho mista (vybér a nastaveni vhodného stolu, zidle,
osvétlent)
7. Dalsi oblasti intervence souvisejici se Skolni dochazkou: sobéstacnost,

motorika, senzorickd integrace a dalsi

S

BEDNAROVA, Jitina a Vlasta SMARDOVA. Skolni zralost: co by mélo umét dité pred

Kde naleznete inspiraci pro vhodné aktivity?

vstupem do skoly. 2. vydéani. Brno: Edika, 2015. Moderni metodika pro rodice a ucitele.
ISBN 978-80-266-0793-9.
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Motorika

U déti s WS je ptfitomny opozdény motoricky vyvoj. V ramci ergoterapeutické
intervence se proto snazime o podporu v této oblasti. Motorické omezeni mé vliv

na uroven sobéstacnosti.

Které motorické dovednosti mohou byt pro déti s WS obtizné?

Hruba motorika Jemna motrika
1. Pretaceni se 1. Manipulace
2. Lezeni s drobnymi predméty
3. Stoj 2. Zapinani knoflikt ¢i
4. Chiize po nerovném zipu

povrchu 3. Odemykani klicem
5. Chiize po schodech 4. Psani
6. Jizda na kole 5. Kresleni
7. Hazeni miCem 6. Strihani

7. Navlékani koralka

S

DOLINKOVA, Iva. Cvi¢ime s kojenci a batolaty. Vyd. 2. Praha: Portal, 2012. Radci pro
rodice a vychovatele. ISBN 978-80-7367-379-6.
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Senzoricka mtegrace

Senzorickd integrace je proces, diky kterému jsme schopni pfijimat informace
prostiednictvim smysll, zpracovat je a vytvofit adekvatni reakci. Ackoliv
se u déti s WS asto mluvi pouze o zvySené citlivosti na zvukové podnéty, casto

jsou poruchy senzorické integrace ptitomny 1 v dalSich oblastech.
Jaké smysly zahrnuje senzorické zpracovani?

Zrak

Sluch

Cich

Chut’

Hmat (taktilni vnimani)

Rovnovéha (vestibularni vnimani)

NS kb=

Vnimani téla (propriocepce)

S

KURTZ, Lisa A. et al. Hry pro rozvoj psychomotoriky: pro deti s ADHD, autismem,

Kde naleznete inspiraci pro vhodné aktivity?

smyslovym postizenim a dalsimi handicapy. 2., upr. vyd. Praha: Portal, 2015. Aeskulap.
ISBN 978-80-262-0800-6.
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