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Soucasny koncept
neurovyvojovych poruch
s akcentem na faticke funkce

Nasledna péce o predcasne narozeneé déti,
regionalni konference MNUL 5.4.2016

Lenka Pospisilova, DEMOSTHENES v Usti nad Labem



Neurovyvojove
poruchy

podle DSM-V

a

Americke
spolecnosti pro
studium
neurovyvojovych
poruch

* Skupina onemocnéni s nastupem ve vyvojovém obdobi - obvykle

casném, tendence pokracovat do dospélosti.

* Snizuji kvalitu zivota v osobni, spolecenske, akademicke a profesni

oblasti.

* Ovlivhuji emoce, socialni vyvoj, pamét, schopnost ucit se, ovladat se.
* Castecné ¢i globalni - ovlivriuji inteligenci, celkové socialni dovednosti.
* Nelze vylécit, pouze kompenzovat.

* DSM-V zahrnuje:

* poruchu pozornosti s hyperaktivitou (ADHD)
* poruchu autistického spektra
* poruchy komunikace

* vyvojovou poruchu inteligence (intellectual disability, intellectual
developmental disorder)

* motorické poruchy
* specifické poruchy uceni.

* Neni neobvyklé, Ze tyto poruchy koexistuiji.



. Mentalni retardace

. Poruchy psychického vyvoje
A.  Specifické vyvojoveé poruchy

I . 4
N eu rOVyVOJ ove a. Specifické vyvojové poruchy redi a jazyka, poruchy komunikace
poruchy :

Specificka vyvojova porucha artikulace redi
Expresivni porucha reci, expresivni typ vyvojové dysfazie nebo afazie

C. Receptivni porucha reci, receptivni vyvojova dysfazie nebo afazie,
smiSena receptivné-expresivni porucha reci
kl as Ifl ka ce pOd |e b.  Specifické vyvojové poruchy skolnich dovednosti, poruchy uéeni
C. Specificka vyvojova porucha motorické funkce, dyspraxie, syndrom

O§|EJ§kovél 2010 neobratného ditéte

B.  Pervazivni vyvojoveé poruchy

. Poruchy chovania emoci
a. Hyperkinetické poruchy, ADHD syndrom

b.  Tikoveé poruchy




Neurovyvojove
poruchy

spolecné

znaky
podle
recentnich
studii

- Multifaktorialni etiologie, obdobna etiopatogeneze s vyraznym

genetickym podilem (Rutter, Bishop, 2009)

- MUze vzniknout v pfipadé, ze je pritomen vice nez jeden rizikovy

faktor (Bishop, 2006)

- Tendence pokracovat do dospélosti ve stabilnim kursu bez remisi

a recidiv (Rutter, 2009)

* 1 kdyz klinicke charakteristiky se vékem meéni (Oslejskova, 2010), s

rostoucim vékem je tendence ke zlepSovani

- Castéjsi u muzského pohlavi

- Cetny komorbidni charakter — ¢ista porucha je spise vyjimkou nez

pravidlem (Gilger, Kaplan, 2001), vzajemné se prekryvaji



Neurovyvojove
poruchy a
pocet

vyzkumU

Bishop, 2010

papers freq.
Condition /lyear %
Tourette syndrome 83 05
Autistic spectrum disorder 643 0.7
Developmental dyscalculia 9 3.0
Attention deficit hyperactivity disorder 505 5.0
Developmental dyslexia 152 6.0
Developmental coordination disorder 16 6.5
Specific language impairment 46 7.4

Data from: Bishop, D. V. M. (2010). Which neurodevelopmental
disorders get researched and why? PLOS One, 5(11), e15112. doi:

10.1371/journal.pone.0015112



* Prevalence 3%, z toho LMR 2,6%, 2x vice u chlapcy
- Stupné podle hodnot IQ: 69-50 (85 %), 49-35 (10%), 34-20, pod 20

* Etiopatogeneze:

* Heritabilita
’ > * Metabolické a genetické vady
|. Menta I Ni * Zevni prostredi
* Napf. hypoxie plodu, nitrolebecni krvaceni, jadrovy ikterus pfi Rh-
rEta rd a Ce inkompatibilité matky a plodu, encefalitida, meningitida, uraz hlavy

* ZpUsobi 10 % LMR, 19 % ostatnich stupnd

LMR: 10% geneticka, 10% vliv prostredi a 80% neznama
Santava a kol., Ustav lékaFské genetiky a fetdlni mediciny LF Olomouc

* Vyskytuje se sama, v komorbidité ci jako symptom

* Generalizovany kognitivni deficit, limituje vyvoj




Il. Poruchy

psychickeho
vyvoje

. Specifické vyvojove poruchy

Specifické vyvojové poruchy redi a
jazyka, poruchy komunikace

Specifické vyvojové poruchy
skolnich dovednosti, poruchy uceni

Specificka vyvojova poruchy
motorické funkce, dyspraxie,
syndrom neobratného ditéte

B. Pervazivni vyvojové poruchy

a. Détsky autismus, klasicky autismus

b. AspergerQv syndrom

c. Atypicky autismus

d. Detska dezintegracni porucha

e. Rettlv syndrom



ICD-10 MKN-10
Specific developmental disorders Specifické vyvojové poruchy reci
of speech and language a jazyka

II. A a. Specificke
vyvojove poruchy
reci, jazyka a
komunikace

Porovnani MKN
anglicke a ceske
verze

- Specific speech articulation

disorder

* Expressive language disorder
* Receptive language disorder

* Acquired aphasia with

epilepsy [Landau-Kleffner]

* Other developmental

disorders of speech and
language

* Developmental disorder of

speech and language,
unspecified

- Specificka porucha artikulace
reci

- Expresivni porucha reci

* Receptivni porucha reci

- Ziskana afazie s epilepsii
(Landau—Kleffner)

- Jiné vyvojove poruchy reci
nebo jazyka

* Vyvojova porucha rfeci nebo
jazyka NS




ICD-10
Specific developmental disorders DSM-IV
of speech and language Communication disorders

Porovnani

|ICD-10 x DSM-IV

- Specific speech articulation

disorder

* Expressive language disorder
* Receptive language disorder

* Acquired aphasia with

epilepsy [Landau-Kleffner]

* Other developmental

disorders of speech and
language

- Developmental disorder of

speech and language,
unspecified

* Expressive Language

Disorder

* Mixed Receptive-

ExpressiveLanguage Disorder

* Phonological Disorder
* Stuttering

« Communication Disorder Not

Otherwise Specified



DSM-IV DSM-V

* Expressive Language - Language Disorder

Disorder - Speech Sound Disorder

* Childhood-Onset Fluency
Disorder (Stuttering)

* Mixed Receptive-
ExpressiveLanguage Disorder

Porovnani

* Phonological Disorder . N Social (Pragmatic)
DSM-IV x DSM-V - Stuttering Communication Disorder

- Communication Disorder Not - Unspecified Communication
Otherwise Specified Disorder




ICD-10 Navrh ICD-11

* Developmental speech sound
disorder

+ Developmental verbal dyspraxia
- Developmental verbal dysarthria

- Specific speech articulation
disorder

Porovna'nl’ - Expressive language disorder

_ _ * Voice disorder
* Receptive language disorder

* Speech fluency disorder

ICD-10 x navrh 11

* Acquired aphasia with
epilepsy [Landau-Kleffner]

 Developmental language disorder

Developmental language
disorder with impairment of

* Other developmental receptive and expressive
disorders of speech and Szgézgfnental ruane
° \Y U
language disqrdee with impal"?megnt of
_ mainly expressive language
- Developmental disorder of . Developmental language
speech and Ianguage, disorder with impairment of

unspecified mainly pragmatic language

* Selective mutism




Vzajemny
vztah

D. Bishop
U. Oxford




- Existuji vyvojove milniky, jejich stanoveni je obtizne:

Komur”kace  pro Sirsi variabilitu
: « pro sociokulturni odlisnosti jazyka
Jazyk  vytvareni norem odr. 1993 v USA (MacArthur, Communicative

Development Inventory), dnes cca v 70 jazycich

rec

+ Nejobtiznéjsi je urceni aktualniho stavu receptivni reci, a proto

SOU(\:’a’S'U' PMV rovnéz verbalniho Usudku = verbalniho IQ




Specificke
vyvojove
poruchy recia

IEXALE)
poruchy
komunikace

1) Foneticka a fonologicka porucha
dif. dg. od fyziologicke patlavosti = fyziologického stavu vyvoje

2) Vyvojova dysfazie
expresivni a receptivni, predevsim smisene
dif. dg. od PAS, LMR, periferni sluchove vady
* Verbalni dyspraxie
* Pragmaticka jazykova porucha
Norbury, Bishop University of London

Samostatné, v komorbidité, symptom — MR, PAS, DMO, perifernich
sluchovych vad, orofacialnich anomalii



- Specific language impairment (SLI) = Developmental dysphasia (DD)

* Porucha osvojovani mluvené feci, vétSinou nejde o Uplné chybéni
reci, ale o kvalitativni a kvantitativni odchylky.

- Neda se vysvétlit poruchou sluchu, mentalni retardaci, pohybovym
postizenim ani deprivacnimi ¢i jinymi vlivy prostredi.

Vyvojova

dysfa'zie - VétSinou se rec rozvine a ve skolnim véku nemusi byt napadna, ale

dysfazie trva a velmi Casto se projevuje predevsim poruchami cteni a
psani, chapanim a zapamatovanim si pojmuU. Neverbalni 1Q je vyssi
nez verbalni. Krej¢ifova

* Prevalence 7,5 - 8 %, 6 % divky a 8 % chlapci




Vyvojova
dysfazie

etiopatogeneze

- Vysoka heritabilita, vliv negenetickych faktor( — prenatalniho
rizika, NNPH - spiSe zanedbatelny

- Anatomické, strukturalni odlisSnosti dyslektickych mozkd

Hemisféry vice soumérné — v LH neni vétsi planum temporale

.V naprosté vetsiné pripadd je dyslexie poruchou jazykovou, nikoli poruchou
vizuospacialni." Koukolik, 1995

Vétsi pocet drobnych odchylek rzného druhu podél Sylviovy ryhy v
LH a jinde —napr. gyrus angularis vétsi v PH

* Funkcnizmény
Neuronalni sit- psychické funkce - navzajem integrovane, proto

porucha jednotky v dUsledku poskozeni riznych oblasti mozku
zpusobi dezintegraci systému (Cvetkov, 2011)



Neurovedy
pokrocily

zejmena diky

fMR a
DTI

premotor cortex —
(BA 6)

Broca's area
(BA 44/45)

superior temporal gyrus —
(STG)

Dorsal Pathway |

pSTG to premotor cortex
via AF/SLF

Dorsal Pathway II

B pSTG to BA 44
via AF/SLF

— primary auditory cortex
(PAC)

Ventral Pathway |

J STGto BA 45
via EFCS

Ventral Pathway I

B antSTG to FOP
via UF






- Geneticky podklad = geny ovliviuji tento vyvoj pravdépodobné jiz
v raném stadiu prenatalniho obdobi

- Korové oblasti mozku jsou anatomicky predpfipraveny, vétsinou v
LH:

- Sylviova ryha delsi
* planum temporale vétsi

Fyziologie

* Vrozene protosocialni chovani novorozence, prvni gesta kojence

reci, jazyka a
komunikace narozeni

- Tvori se rozsahly systém neuronalni integrovaneé sité v korovych i
podkorovych oblastech obou hemisfer, u vétsiny prevazné v L.

- Urcita funkcni specializace mozkovych oblasti existuje jiz pri

* Zpocatku vnima prozaddii reci, po fazi uvedomeéni si stalosti
objektu zacina rozumet jeho nazvu




» Socialni prostredi tvorbu neuronalni sité samozrejmé ovliviuje, k
adekvatnimu vyvoji staci standardni

- Dilezitd je kratkodoba pamét,,Je mozné, Ze fonologickd smycka je
klicovy systém recového a jazykového vyvoje malych déti* Koukolik, 2003

- Pri Cteni se navic zapojuje zrakovy kortex a gyrus angularis v LH-

VVVVVV

pismena
- Pri psani se aktivuji opét jazykové systémy, motoricky kortex ...

- Pri pocitani se aktivuji jazykove i nejazykoveé funkcni systemy



Neurovedy
pokrocily

Uz neplati
teorie o
centrech rec;i

ni centralni zavit sulcus centralis zadni centrdini zavit
gyrus praecentralis) (gyrus postcentralis)

temenni lalok
(lobus parietalis)

sulcus parietooccipitalis
i lalok
¢celnf lalok s occipitalis)
(lobus frontalis)

mozecek (cerebellum)

mozkovy kmen

centrum ¢éteni

S

centrum slySeni  (porozuméni feci)



A Adults

Dorzalni a
ventralni drahy 5

LH “Fad RH

Newborns

dospely
novorozenec

LH RH

B Dorsal pathway: Part of the AF/SLF connecting to Broca's area

- Dorsal pathway: Part of the AF/SLF connecting to precentral gyrus
premotor cortex

I Ventral pathway connecting the ventral portion of the inferior frontal
gyrus to the temporal cortex via the extreme fiber capsule system



1. vevnimani
*  zvukU reci— splyvaji
*  kratkych tond — potrebuji témér 2x delsi dobu

2. vrozumeéni
* vyznamdU slov, zejména abstraktnim pojmim

Symptomatika oms

/ : ’ * tvarumslov
VYyVO|OVve . skladbé vét
dYSfa’Zie 3. vzapamatovani

* slovniho sdéleni
* oznaceni symbold, nazvl

4. vevyjadrovani
e dysnomie
* dysgramatismy
* vestavbé véty

5. v navazani na komunikacniho partnera




* Poruchy percepce
* Predevsim verbalni:

Sym ptOmatika - sluchové diferenciace, analyzy
- sekvenci
vytvari * Porucha pozornosti

* Predevsim k auditivnim, verbalnim podnétim
- Castéjsi porucha pozornosti jako syndrom

syndromy

* Poruchy paméti
- Omezena fonologicka smycka




* Poruchy exekutivnich funkci
- Seberegulace
* Poruchy senzorické moduly (problém nosit noveé
Veci)
* Problem meénit své chovani v reakci na zmeény

Sym ptomati ka prostredi

* Motoricka neobratnost
* V hrubé nebo jen v jemne motorice

- Korelace mluvidel a ruky pri grafomotorice

* Poruchy symbolizace a abstrakce




- Od soft signs, nejCastéjsi
* mohou mit pouze lehkou artikulacni
neobratnost Ci specificke asimilace,
, T, neuropsychologicky rozbor, vCetne
vyvojovych podrobného vysetieni feci, jazyka a
dySféZiI' komunikace ukaze syndrom

Stupné

* Po tézke, obtizné vzdélavatelné










ADHD (51%)/ ADD (13%) 64%
Dyspraxie 59%

Komorbidity

Balbuties 7%

Long|tUd|na|n| Nedokazeme zatim kvantifikovat procento
studie sekundarnich neuroz, avsak je zrejme, ze o
neurozy, Uzkosti déti ze souboru jsou 86%

POSpI%”OVé, L, vyznamné zastoupeny.
Zapletalova, L.
Demosthenes, 2014

LMR 4% ,Vzacnosti neni ani kombinace
expresivni vyvojove dysfazie s lehkou mentalni
retardaci, u tézsich forem mentdlniho deficitu
Jiz tato diagnoza neni opravnena." (Krejcifova,
2009)

jiné 11% - epilepsie, DMO, periferni sluchova
vada, rozstep patra




Krejcirova
* nenisoubéh, u déti s PAS je feC symptomaticka, maximalné fonologicka
porucha
- déti, které maji tézkou socialni a komunikacni poruchu, ale nesplnuji ani
VD rec ani PAS, fadi odbornici mezi SPP nebo atypicky A

Thorova
- velka cast déti s PAS ma VD — jedna z nejcastéjSich poruch s PAS

Je mozna
komorbidita VD

Komarek
° zfejmé ne

Bishop
* nenijasna rozdélujici linie mezi PAS a VD, symptomy se propojuji, prolinaji

Koukolik
- nemam klinickou zkusenost, mohu vychazet jen z teoretickych pramend
- funkcni a strukturalni zmény zjistované v autistickych mozcich jsou Siroke

kontinuum,
mohly by byt v néjaké mire individualni - treba diky typu genové exprese

s PAS?




- Kvalita reciprocita socialnich reakci

- u deti sVD + ADHD take socialni neobratnost, neprijeti
vrstevniky ¢i mirna porucha vztaho

Dif. dg.
VD x PAS

- dité s PAS neni schopno manipulace, neumi Ihat

- Kompenzace mluvené reci neverbalni komunikaci
- také citlivé dité bez porozumeéni reci (cizinec) mUze byt
n ] V4 \V4 7 . \& 7
v klinickem do sebe uzavfené a negestikulovat — p¥i vhodné

intervenci zacne
obrazu L
- Charakter stereotypnich projevu a jejich funkce




” A b * Prevalence 5-10% (Simpson, 2013), 3-5:1

SpECiﬁCke - Etiopatogeneze

’ - ’ * Atypicky vyvoj struktury a funkce mozku na prevazné genetickém
Vyvojove zakladé
poruchy - Létba

- U¢inna farmakoterapie neexistuje
- Nacvikové metody na bazi vyvojového a neuropsychologického

skolnich
dovednosti pristupy




II.LA.C
Specificka
Vyvojova
porucha
motoricke
funkce

dyspraxie
CKP

Zahrnuje hrubou i jemnou motoriku

Klasifikace:
- Ideativni, senzoricka, gnosticka — porucha zpracovani informaci

- Exekutivni, motorické — porucha vykonng, selektivni hybnosti
* SmiSena
* Prevalence
°© 6-10%, 4x Castéji chlapci, kazdy 12. clovék bez rozdilu véku
Kolar a kol, 2011

Etiopatogeneze - neexistuje konsenzus
* U 50% déti s ENPH ve Skolnim véku, pficemz pomér mezi pohlavim je
rovnocenny
Holsti, 2002
- pravdépodobnost u predcasné narozenych az 3x vyssi
Kipiani et al., 2007
* vanamnéze byvaji Castéji perinatalni komplikace, soucasné studie
vsak jiz nevidi pfimou souvislost
Hrdlicka, Dudova, 2015

* Terénem pro Urazy, VDT, ortoped. onemocnéni, bolesti patere a hlavy



Mereni
Vyvojove
urovne
grafomotoriky

Longitudinalni studie
Pospisilova, L,
Zapletalova, L.
Demosthenes, 2014

e
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-,V naprosté vétsiné pripadu je dyslexie poruchou jazykovou, nikoli
poruchou vizuospacialni." Koukolik, 1995

* ,75-80% deti se SPU jsou déti s vyvojovou dysfazii." Borkowski,
1996
- ,Otazkou je, proc se vysledky o tésnych vztazich s jazykovymi

schopnostmi neberou do Uvahy a diraz se naddle pfi diagnostice
dyslexii klade hlavné na testy zrakové percepce?" Mertin, 1999

Souvislost
dysfazii a

-, Vyvojova dysfazie — soucast spektra specificke poruchy jazyka?"
Koukolik, 2002

poruch uceni

* ,Fonologicky deficit je univerzalnim kognitivnim mechanizmem na
pozadi dyslexie v kazdém jazyce." Caravolas, 2005

v citacich

-, Vyskyt poruchy uceni ve skolnim véku je vyznamné zvyseny — jde
vlastné o rezidualni obraz zakladni poruchy reci." KrejCirova, 2008

- ,Dyslexii casto doprovazi dysfazie, dysgrafie, dyskalkulie, ...,
Koukolik, 2012




Vznik
longitudinalni
studie

Poruchy uceni rezidualnim obrazem
Pospidilova, vyvojovych dysfazil
Zapletalova,

Demosthenes,
2014




Zjistit:
J * zda se jednd o jeden syndrom u jednoho ditéte v rdzném stupni vyvoje
* zda je klicovym diagnostickym faktorem kratkodoba verbalni pamet
» dominanci genetickeho pozadi neurovyvojoveho syndromu
* zda klinicky obraz se vékem méni

Objasnit:
* podstatu typického klinického obrazu dysfazie v ramci konceptu
neurovyvojovych poruch, zejmena souvislost s poruchami uceni



* 430 déti

* vletech 2009-2013 stanovena:
* a) vyvojova dysfazie nebo
* b) specificka porucha uceni na bazi vyvojove dysfazie

* diagnoza stanovena oddélenim klinické logopedie DEMOSTHENA
* zejména zpocatku soubézné i na pracovistich klinické psychologie a
neurologie —v ramci dif. dg.
* pripadné u spolupracujiciho foniatra a u psychiatra - v ramci dif. dg.
PAS xVD

* po stanoveni diagnozy vétsinou leceny a sledovany
zdravotnickymi ambulancemi, zejména nasim oddelenim —v
prOméru 1-2 x do roka kontrolné vysetfovany




* Terapie
* Klinickym logopedem —vzdy, s velmi rozdilnou intenzitou a
intervalech, soucasti stimulace KVP

* Ergoterapeutem — pomeérné Casto

* Klinickym psychologem, psychoterapeutem — podle potreby
(neuroza, anxieta, agrese)

* Fyzioterapeutem — podle potreby
* OsSetreni skolek a skol nasim skolskym poradenskym zarizenim

* Medikamentodzni lecba
* Psychiatr—podle potreby (v komorbidité se zavaznym stupném
ADHD ci ADD, zavaznéjsi anxietou, depresi)

* Neurolog — podle potreby (epilepsie aj.)




- Ziskavani nékterych porovnatelnych dat ze vstupnich a

kontrolnich vysetreni u pacientd daného souboru v uvedeném
obdobi

« Anamnesticka data

- Zavéry zkousky kratkodobé verbalni paméti, 3 testl fonematického
sluchu, Token testu, 2 testd zrakového diferenciace, zkousky
grafomotoriky a Skalovani receptivni a expresivni reci

\Y etOd | ka * Statistickeé zpracovavani dat:

- Podle jednotlivych vysetfeni
* Podle véku

- Analyza zpracovanych dat

* Shrnuti zaveéru




Slozeni souboru

podle veku
v dobé

vstupniho
vysetreni

Skolni o%
19%

do 4 let
34%

predskolni
47%

DO 4 LET

I o let
I  (et¢
B 2 leté

0% 20% 40% 60% 80%



NPH pod 2500 g 12,2 %
VNPH podisoog 1,1 %
Slozeni SOUDOrU [ IGINGEEER: 0,4%
podle porodni Calkem -

hmotnosti

Nad 4000 g 11 %




Narozené Pocet v procentech

predéasné od 37. tydne 19,1% o podil za rok 2012 vCR 15,5 %
z toho 12,6%
| v ’ - lehka nezralost 5,2 %
S ozenl sou borU - stredni nezralost 0,9 %
- tézka nezralost 0,3%

podle delky

extremni nezralost

gestace

v terminu 74,8 %

SOUer 325 déti prenasené 242. tyden 6,1 %




. ’ 8-10 89 % 97 % 98 %
S|Ozenl SOUbOI’U 4-7 stredniskore 8,6 % 3,2 % 1,3 %
podle Apgar 0-3 nizké skore  2,5% 0,3 % 0,3%
skore

~ti1 7 0,6 %
soubor 315 deti 8 .
9 11,5 %

* nejcastéjsi byl plny pocet bodU, 84 % déti 20 bodU v 10.minuté
* druhé nejcastéjsi g bodd v 1. minuté (103x)

- ale 28 % déti (vice nez %) mélo v 5. minuté < g bod0




Déti s komorbiditami Vsechny deti z denni casti za

Porovna’nl’ NPH neurovyvojovych poruch 430 10 let 238
. Hmotnost Pocet v Hmotnost Pocet v
mezi souborem [ b I
StUdle 12,2 % 14,2 %
= VNPH % VNPH 8%
a denni casti za ik ¥
ENPH 0,4 % ENPH 1,6 %

10 let

Celkem 13,9 % Celkem 19,6 %
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Zavery

publikovane
studie

* VD se nevyskytla bez naruseni sluchové percepce, pozornosti,

paméti, motoriky. Vizualni diferenciace vzdy oslabena nebyla -
pomeér jsme nezjistovali.

- Zda se, Ze zastoupeni komorbidity ADHD / ADD je vyssi a odvisly

od dovednosti diagnostika - lehké stupné jsou obtiznéji
identifikovatelné. Stejné je tomu u dyspraxie. Klinické obrazy
jednotlivych pripadul se ukazaly jako heterogenni, syndromoveého
charakteru — do jaké miry se jedna o syndromy a do jaké miry o
komorbidni raz, je otazkou dalSich vyzkumu v oblasti neuroved a
genetiky.

- Podle ocekavani porucha postihuje daleko vice chlapce, v nasi

studii 69% ku 31%.

- Potvrdila se prima souvislost dysfazii a dyslexii, nejméné u 95%

dysfatikd byla prokazana dyslexie-dysortografie, ¢asto dysgrafie a
ojedinély nebyl dyskalkulicky nalez. Vétsinou se jedna o smisenou
poruchu uceni, jejiz symptomatika ma svUj vyvoj.



Zavery

publikovane
studie

- Déti ze souboru vykazovaly deficity ve vsech mérenych oblastech.

Prestoze se klinicky obraz v prGbehu meni, i pres cilenou
intervenci se oslabeni jevi jako dlouhodobs a je predpoklad, ze
prechazeji do adolescence a dospélosti.

* Rychlost zlepsovani oslabenych funkci je pravdeépodobné odvisla
od stupné poruchy a stavu neverbalniho intelektu.

- Méreni kratkodobé slovni paméti se prokazalo jako citlivy ukazatel

vyvojove dysfazie v klinickem obrazu.

- Pravdépodobna pritomnost samostatne prenatalniho i
perinatalniho faktoru nizka. V 70%, je zastoupena kombinace
hereditarni zatéze a perinatalniho rizika Ci hereditarni zatéze a
pozitivni prenatalni anamneézy.

- Studie prokazala, ze vysetrenim klinického obrazu Ize deti

s vyvojovou dysfazii a velmi pravdépodobné i budouci poruchou
uceni, spolehlive zachytit jiz v predskolnim veku. Onemocnéni
|ze dlagnostlkovat nejdrive ve trech letech a signaly poznat
drive.



- Détsky autismus

Il. B * AspergerQv syndrom
Pervazivni

Vyvojove
poruchy




* Heritabilita cca nad 90%

* Prenatalni riziko

- Dosavadni studie podporuji hypotézu o zvyseném vyskytu PAS u
rizikovych novorozencd. Hrdlicka, Cihar, Beranovd, Dudova, Ces. a
slov. Psychiatrie, 2012

* PAS 3 x Castejsi u déti <27. tydnu, o kazdy tyden kratsi tehotenstvi
spojeno se zvysenym rizikem PAS. Vysokofrekvencni ventilace a
nitrolebni krvaceni byly spojeny s PAS u déti narozenych <34. tydnu.
Kuzniewicz a col., Boston, 2012

Pervazivni
vyvojove

poruchy

* Vztah novorozeneckeé zloutenky na vznik PAS —téemeér dvojnasobne
riziko vzniku u donosenych déti. U nedonosenych deti tento vztah
prokazan nebyl. Oslejskova a kol., Ceskd a slovenska neurologie a

etIOpatogeneze neurochirurgie, 2012

* Nejnovejsi studie zkoumala vliv gestacniho véku na zavaznost
symptomu PAS, tedy nikoliv na jeho vyskyt. Vyznamné vyssiho skore
v dotaznicich autistickeé symptomatiky dosahly déti narozené jak
predcasné (< 37. tyden), tak i po terminu (> 42. tyden) ve srovnanis
détmi narozenymi v terminu.




Pervazivnl’ * Vyvraceni myt0:
vyvojove

* Vztah vakcinace MMR (trojkombinace spalnicky, zardénky,
priusnice) k rozvoji autismu byl vyloucen.

* Vztah mezi pfitomnosti konservacni latky thimerosalu v ockovacich
latkach a rozvojem autismu u déti touto vakcinou ockovanych
vyloucen.

poruchy

* Nebyla potvrzena metabolicka pficina vzniku autismu ve smyslu
toho, Ze organismus autistickych déti neni schopen metabolizovat
urcité latky (lepek, kasein).

etiopatogeneze




Détsky
autismus

Diagnosticka
kritéria MKN 10
Hrdlicka, 2014

Abnormalnivyvoj patrny pred 3. rokem, nejméné v 1 oblasti:
* Receptivni nebo expresivni rec uzivana v socialni komunikaci

* ReciprocCniinterakce
* Funkéni nebo symbolicka hra

55% si uvédomuje, ze néco neni v poradku v prvnim roce (Hrdlicka,
motolska studie), 37,6% do roka (francouzska studie)

Klinicky obraz nelze pricist jinym pervazivnim vyvojovym
porucham: specifické vyvojove poruse receptivni reci (F80.2) se
sekundarnimi socialné emocnimi problemy, reaktivni poruse
vztahO (F94.1), MR (F70-F72), s nékterou pridruzenou poruchou
emoci nebo chovani, schizofrenii (F20-) aj.



Aspergeruv
syndrom

Diagnosticka
kriteria MKN 10
Hrdlicka

- Bez vyznamnéjsiho zpozdéni reci, jazyka a kognice.
- Zpozdéni motoriky - vétsinou.

- Bézne jsou ojedinélé specialni dovednosti, tykajici se Casto

abnormalnich zajmU, ale pro diagndzu se nevyzaduiji.

- Abnormalni vyvoj stejné jako u DA v oblastech:

* Reciprocniinterakce
* Funkcni nebo symbolicka hra

obvykle se nevyskytuje ani pohybovy manyrismus, ani zajem o casti
predmétd nebo nefunkcni prvky hracek



- DSM 1V, 1994: jen v détstvi, DSMV, 2013: od détstvi po dospélost
* Prevalence 5 (-11 %), chlapci ku divkam 3-5: 1

- Klinické priznaky: narusené sebeorganizovani, stanoveni priorit,
udrzeni a presuny pozornosti, udrzeni vykonu, frustracni
intolerance a emocni dysregulace, zhorSena pracovni pamét a

4

vybavnost, zhorsené sebeovladani

1. ADHD * Redukce mozku o0 3-4 % - mozecek, nukleus caudatus, prefrontalni
kortex, corpus callosum

syndrom

* Etiopatogeneze:
- Heritabilita vypoctena na 77 %

* Predpoklada se model polygenni dédicnosti, kde jednotlivé geny maji
maly efekt

- Uvazuje se - prenatalni, NPH, traumatické poranéni mozku

- Cetné komorbidity: u 70% dalsi psychiatrické problémy




Koncepce

neurovyvojovych ) 7o
PO ruch SLI
Developmeptal co-
Oxford, 2008 i
Autistic spectrum (“dyspraxia”)

disorder

Bishop, D., & Rutter, M. (2008). Neurodevelopmental disorders: conceptual approaches.
In M. Rutter, D. Bishop, D. Pine, S. Scott, J. Stevenson, E. Taylor & A. Thapar (Eds.),
Rutter's Child and Adolescent Psychiatry (pp. 32-41). Oxford: Blackwell.




Soucasné
poznatky
genetiky

D.Bishop,
University Oxford

Same gene often associated with
many different disorders

CNTNAP2 gene — downstream target of FOXP2

Common variants of the gene associated with:

* Autism

* Specific Language Impairment

* Dyslexia

* ADHD

* Schizophrenia

* Age at language acquisition in general population

N.B. Effect sizes are SMALL. Not useful for genetic screening

Kang, C., & Drayna, D. (2011). Genetics of speech and language disorders.
Annual Review of Genomics and Human Genetics, 12, 145-164.



Vztah
perinatalnich
komplikaci a

neurovyvojovych
poruch

* Vztah IQ a LBW. Zavér: Kognitivni poruchy spojené s LBW

pretrvavaji do dospivani a rané dospélosti. Zatimco vliv LBW na I1Q
klesa od détstvi az rané dospélosti. Kormos a col. , Oxford, 2014

- Vztah umélé plicni ventilace u déti s VLBW a ELBW a rozvoj DMO,

PAS, ADHD a MR. Zavér: = 15 dnU zvysuje riziko DMO a ADHD u
ELBW, a to i bez vyrazného neonatalni poskozeni mozku. Wen-Hui
Tsai a col., Elsevier, 2014

Jizvroce 1980 Nichols a Chen zjistili pouze lehkou souvislost mezi
~mekkymi* neurologickymi symptomy a perinatalni komplikaci.
Uvedli také skutecCnost, ze rada perinatalnich rizik je odvozena od

rizikove prenatalni anamnezy: u geneticky naprogramovaneho
abnormalniho plodu je vétsi pravdépodobnost, ze bude mit nizsi
porodni hmotnost i predcasné ukonceni téhotenstuvi.




- Nastup ve vyvojovém obdobi - obvykle ¢asny, tendence
pokracovat do dospélosti.

- Komorbidni charakter, vzajemné se prekryvaiji.

* Snizuji kvalitu zivota — v socialnim vyvoji, paméti, schopnosti se
ucit, emocich, ovladani. Castou bazi sekundarnich onemocneni.

S hrn Utll - Multifaktorialni etiologie, obdobna etiopatogeneze s vyraznym
genetickym podilem — geneticke a neurovedecke studie vyvratily

VIVs

pouze komplikujicim faktorem.

- Podobna prevalence, spise odhady. Vice i méné Castéjsi u
muzskeho pohlavi.




- Nevylécitelné, rozdilné kompenzovatelnég, efektivita
terapeutickych snah rdzna.

- Vyznam vcasneé diagnozy poruch se silnym genetickym pozadim:
* netkvi v kvantité navstév u specialisty
- zaroven dédicny faktor neznamena neménny stav

S h 'n Ut|, * komorbidni charakter vyzaduje propojené stimulace vyvoje
prekryvajicich se poruch, véetné radné edukace MS, ZS i SS

- Vyrazna nejednotnost pocinaje vyzkumem, v terminologii,
zpusobu a schopnosti diagnostiky, obecné informovanosti a konce
nevymezenymi kompetencemi mezi obory i rezorty.




L~Autismus mize byt syndrom. Jestlize jde o syndrom, neni autismus homogenni.

Tim padem mate co do cinéni s mnozinou. Jestlize jde o mnozinu, budou jeji prvky odlisnée.

S vyvojovou dysfazii se to mdze mit podobne.

Predstavim-li si pod tim veétsi pocet pleiotropnich gend, jste v houstine genetické, konektomické a klinické."

Frantisek Koukolik

LJestlinéeco lidi vyrazuje ze spolecnosti, byvaji to prave tezsi poruchy reci."
Frantisek Koukolik

(JA. O vztahu mozku, védomi a sebeuvédomovdni)

Dékuji za pozornost
pospisilova@demosthenes.cz



