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Abstrakt

Achondroplézia predstavuje najbeznejsiu formu vrodenej skeletélnej dysplazie, ktora
mé svoje $pecifické charakteristiky. Odborna literatira popisuje oneskorenie v moto-
rickych funkciach, oneskorenie vo vyvine reci, avak bez blizsej $pecifikacie. Rodi¢ia
a pedagdgovia deti s achondroplaziou musia riesit $pecifické situacie na zéklade praxe,
nakolko neexistuje odborna literatura, ktora by poskytovala teoreticky podklad pre pra-
cu s tymito detmi. Prispevok sa zameriava na popis graformotoriky u dietata s achon-
dropléziou, nakolko ide o oblast, v ktorej méa dieta, vzhladom na $pecifikéd vo vyvine
jemnej motoriky, tazkosti a je nevyhnutné vytvarat $pecifické podmienky na rozvoj tejto
oblasti. V prispevku autorka uvadza priklady dobrej praxe z pilotného projektu inkluziv-
nej materskej koly na Slovensku.
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Abstract

Achondroplasia is the most common form of congenital skeletal dysplasia, which has its
own specific characteristics. The literature describes delays in motor functions, delays
in speech development, but without further specification. Parents and educators of
children with achondroplasia must deal with specific situations based on practice, as
there is no professional literature that provides a theoretical basis for working with
these children. The paper focuses on the description of grapho-motor skills in a child
with achondroplasia, as this is an area that is disturbed due to the specifics in the

1 Katedra $pecialnej pedagogiky, Pedagogicka fakulta, Univerzita Komenského v Bratislave



development of fine motor skills, and it is necessary to create specific conditions for the
development of this area. In the paper, the author presents examples of good practice
from the pilot project of the inclusive kindergarten in Slovakia.
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UvoD

Achondroplézia predstavuje najbeznej$iu formu nizkeho vzrastu na svete. V posled-
nych rokoch sa zacala pozornost zameriavat na manazment zdravotnickej starostlivosti
a rovnako na lie¢bu tohto ochorenia. Z hladiska vyskumu sa tejto problematike venuje
vyluéne medicinska a psychologické oblast, avak oblast pedagogiky a $pecialnej pe-
dagogiky je z hladiska tejto témy bielym miestom. Dieta s achondroplaziou vyzaduje
z hladiska rozvoja jemnej motoriky a grafomotoriky, ako aj hrubej motoriky $pecificky
pristup, ktory vyplyva z klinického obrazu tejto diagnézy, a to najma kratke horné
a dolné koncatiny.

Achondroplazia - zakladna charakteristika

Achondroplézia (mutécia v géne pre receptor fibroblastového rastového faktora —
FGFR3) predstavuje vzacnu, avsak najbeznejsiu formu nizkeho vzrastu. Ide o ochorenie,
ktoré je zaradené medzi skeletélne dysplazie neletalneho charakteru (Rousseau et al.,
1994, Shiang et al., 1994 in Hoover-Fong et al., 2017). Mutécia v géne spdsobuje naru-
enie procesu osifikdcie — premeny chrupaviek na kosti pocas vyvoja, najmé dlhych kosti
koncatin (ramenné a stehenné kosti) (Pauli, 2019).

Vyskyt ochorenia v Eurépe je 3,72 na 100 000 zivonarodenych deti, vSéeobecne sa sve-
tovo uvéddza 1z 15 000-20 000 zivonarodenych deti (Oberklaid et al., 1979, Orioli et al.,
1986, Stoll et al., 1989 in Hoover-Fong et al., 2017).

Achondroplézia je geneticky podmienené ochorenie, pre ktoré je charakteristicky au-
tozomélne dominantny typ dediénosti, pricom je potrebné podotknut, ze u priblizne
80 % jednotlivcov s achondroplaziou ide o mutéaciu a vznik ,,de novo” — ku ktorym déj-
de po prvy raz a u rodicov dietata s achondroplaziou nie st pritomné. Vaésina tychto
pripadov je spajanych s vy$sim vekom otcov. Zvysnych 20 % jednotlivcov s achondro-
pléziou zdedili ochorenie aspon po jednom rodicovi (ak mé rodi¢ achondroplaziu, je az
50% pravdepodobnost, ze dieta bude mat rovnaké ochorenie).



U vacsiny jedincov s achondroplaziou mozno oc¢akavat beznt dizku zivota, vyskytujd sa
viak lekérske nalezy, ktoré mézu ovplyvnit celkovy zdravotny stav. Tazkosti vo vyvine sa
tykaju rastu, motorického vyvinu, adaptivneho spravania a komunikacie, pricom tieto
tazkosti mozno kvalitne manazovat véasnym zésahom prislusnych odbornikov - orto-
péd, endokrinolég, neurolédg, logopéd, $pecialny pedagdg.

Klinicky obraz jednotlivca s achondroplaziou

U jednotlivcov s achondropléziou mozno badat typické prejavy —nizky vzrast, skratené hor-
né aj doIné koncatiny, normaélna az vécsia hlava a normalny trup. V nasledujlicej ¢asti struc-
ne popiseme jednotlivé typické prejavy aj s tazkostami, ktoré sa mézu, ale nemusia objavit.

Rast

Ako sme uz spominali vyssie, rast jednotlivcov s achondroplaziou je ovplyvneny muté-
ciou v géne FGFR3, ktory spésobuje poruchu pri zmene chrupavky na kost (Pauli, 2019).
Najvyraznejsie zaostavanie badat na dlhych kostiach — ramenna kost a kosti predlaktia
(humerus, radius, ulna), stehenné kost a kosti predkolenia (femur, tibia, fibula).

Dizka trupu je najblizsie k hodnotam bezného ¢loveka, pricom vyska v sede nemusi byt na
prvy pohlad ndpadna. Vyska dospelych muzov sa uvadza v rozmedzi 120-145 cm, pricom
priemerna vyska je 131 cm (= 5,6), u Zien sa vyska uvadza v rozmedzi 115-137 cm, pricom
priemerna vyska je 124 cm (= 5,9) (Hecht et al., 1987 in Unger, Bonafé a Gouze, 2017).

Je délezité podotknut, Ze tak ako u beznej populécie, aj vyska jednotlivcov s achon-
droplaziou priamoumerne suvisi s vyskou rodic¢ov — ak su rodicia dietata s achondro-
pléziou nizsieho vzrastu, aj dieta s achondroplaziou bude nizsie, ako priemerna vyska
jednotlivcov s achondroplaziou.

Pre potreby lekarov (neurolég, endokrinolég) je potrebné pravidelné meranie jednotli-
vych hodnét - obvod, sirka a dizka hlavy, Sirka a obvod hrudnika, celkové vyska, rozpéatie
pazi, dizka konéatin. Tieto hodnoty st porovnavané s diagramami, ktoré boli vytvorené
pre deti a dospievajlcich s achondropléziou, na to, aby sa kontroloval rast jednotlivych
casti, ako aj pre predikciu buducej vysky.

Ortopedické tazkosti

Pohybovy aparat jednotlivcov s achondroplaziou vykazuje isté $pecifikd — deformity leb-
ky (makrocefélia, nevyvinuty koren nosa), lumbélna hyperlordéza, kyféza, tazkosti v po-
hyblivosti a rotécii v laktovom kibe, deformity dolnych a hornych konéatin (postavenie
n6h do tvaru O) a iné. (Legare, 2023; Engberts et al., 2012; Rekate, 2019; Ireland et al.,
2014; Kitoh et al., 2002).

U jednotlivcov s achondroplaziou je typicky rychly rast lebky spdsobujici makrocefaliu
a zaroven riziko zvyseného vnutrolebecbého tlaku, zvédésenie mozgovych komér, pricom
je nevyhnutna neurologicka/neurochirurgickad observacia.



Lumbalna hyperlordéza a kyféza predstavuju vazne tazkosti detského, ale aj starSieho
veku, nakolko méze dojst ku kompresii miechy a zarover ohrozeniu zivota jednotlivca
(Ireland et al., 2014; Engberts et al., 2012).

Okrem toho, hyperlordéza spdsobuje bolesti v krizovej oblasti, z toho dévodu jednot-
livci s achondroplaziou vyhladavaju ulavové polohy (Cupnutie si/drep).

Deformity dolnych konéatin, najma postavenie néh do pozicie ,0" spdsobuju jednotliv-
com s achondropléziou najma bolesti kolien a celkovo kibov dolnych kongatin.
Deformity hornych koncatin sa tykajd najmé typického ,trident/trojzubec” postavenia
prstov ruk, kedy nie je mozné prsty ruky k sebe priblizit (Horton, Hall a Hecht, 2007),
ako aj rézna dizka jednotlivych prstov (Kitoh et al., 2002). Désledkom tohto typického
postavenia prstov mézu byt tazkosti v jemnej motorike a grafomotorike, na ktord sa
zameriame v tomto prispevku.

Neurologické tazkosti

Neurologické tazkosti stvisia s uz vyssie spominanou makrocefaliou, rovnako sa méze
objavit hydrocefalus, zizenie mie$neho kanéla, lordéza, kyféza, a iné, pricom désled-
kom tychto mézu byt nahle imrtie, spankové apnoe, tazkosti s dychanim, bolesti, para-
lyza a iné (Hecht, Bodensteiner a Butler, 2014).

Obezita a kardiovaskularne tazkosti

U deti s achondropléaziou sa mézu objavovat tazkosti v stravovani a neprospievani, kedy
mozu nastat tazkosti so sanim vplyvom gastroezofagealneho refluxu a tachypnoe, aviak
neskér sa tieto tazkosti vytracaju a deti zacnu priberat (Hecht et al., 1988). Je nevyhnut-
né, aby rodicia dbali na vyvazenu stravu a pohyb, nakolko obezita je typicka pre tuto
diagnézu.

Vplyvom obezity, avsak aj znizenou fyzickou aktivitou sa u jednotlivcov s achondro-
plaziou objavuju kardiovaskulédrne tazkosti, pricom jednotlivci s achondroplaziou
maju az 10x vyssie riziko na Umrtie vplyvom kardiovaskulérnych tazkosti (Doco-Fenzy
et al., 2006).

Otorinologické tazkosti

Vzhladom na $pecificky vyvin kraniofacidlnej oblasti majd jednotlivci s achondropléziou
opakujlce sa tazkosti so zédpalmi stredného ucha, tekutinou v strednom uchu a velmi
¢astou nadchou, ktord ovplyvriuje sluch. Toto vietko je spésobené nedostatoéne vy-
vinutou eustachovou trubicou, resp. jej skratenim, ako aj nevyvinutim korena nosa, ¢o
moze viest k obstrukeii hornych dychacich ciest (Kubota et al., 2020; Afsharpaiman,
Saburi a Waters, 2013).



Specifika vo vyvine motoriky

Vyvin motoriky u deti s achondroplaziou je v odbornej literatire popisovany ako one-
skoreny, avsak treba podotknut, Ze ide o velmi individualny proces, nakolko jemna mo-
torika je na pomerne dobrej Grovni, v pripade hrubej motoriky ide o zna¢né oneskore-
nie. Faktom je, Ze oneskorenie je vzdy pritomné, no v réznej miere.

Hrub& motorika

Hrubd motoriku ponimame ako pohyby velkych svalovych skupin, rozvoj hrubej motori-
ky sa prejavuje pri behani, skakani, preliezani, hréch s loptou. U deti s achondroplaziou
badéme v tejto oblasti motoriky zna¢né tazkosti, nakolko maju skratené horné aj dolné
konéatiny, tazkosti s extenziou a rotaciou v laktovom kibe a samozrejme vyznamnd dlo-
hu nesie aj makrocefalus. Vzhladom na tieto $pecifika si deti s achondroplaziou hladaju
stratégie na vykonavanie pohybovych vzorcov.

Jednym z nich je napriklad snow plowing (snezny pluh), kedy sa dieta snazi postvat do-
predu pomocou néh a rik, pricom hlava je polozenda na podlozke (Fowler et al., 1997).
Dalsou stratégiou pre presun je spider crawling, kedy dieta ne$tvornozkuje $tandardne
po kolenach a rukach, ale na presun pouziva ruky a chodidla (Fowler et al., 1997). Pre
deti s achondroplaziou je typické, Ze nevyuZivaju Standardné Stvornozkovanie, ale volia
si plazenie (army crawling).

Obr. 1 Pohybové stratégie deti s achondroplaziou
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Zdroj: Fowler et al., 1997



Je potrebné dietatu poskytovat dostatok stimulacie na vykonavanie pohybov uz v ra-
nom detstve; rodicia sa obavaju dieta polohovat na brucho vzhladom na velkost hlavy
dietata, avsak je nevyhnutné, aby dieta s achondroplaziou bolo stimulované k aktivitdm
rovnako ako jeho rovesnici, nakolko prave u tychto deti je budovanie vztahu k zdravému
pohybu nevyhnutnostou, vzhladom na rizika spojené s kardiovaskularnymi komplikécia-
mi a obezitou.

Jemnéa motorika a grafomotorika

Bednéfovéa a Smardova (2022) popisujl jemnt motoriku ako koordinaciu jemnych po-
hybov, najma teda pohybov ruky a prstov, ktoré maju za nasledok uchopovanie a ma-
nipulaciu s malymi predmetmi, neskér kreslenie a pisanie. U deti s achondropléaziou
nie je jemna motorika vyznamne oneskorend, avsak méa svoje $pecifikd, ktoré vyplyva-
ju z klinického obrazu diagnézy. Specifické postavenie ruky deti s achondroplaziou —
trident symptém, alebo brachydaktylia spésobuju tazkosti vo vyvine jemnej motoriky
a grafomotoriky.

Ako mézeme vidiet nizsie na obrazku (obr. 2), deti s achondroplaziou maju prsty dale-
ko odstipené od seba — trident symptém, ¢o spdsobuje tazkosti v trojprstom Gchope
pisadla (deti musia vyvinit velké Usilie na spravny Gchop; obr. 3) a naslednej vyssej
unavitelnosti, silnom, alebo prili§ slabom pritlaku.

Deti s achondroplaziou si rovnako ako pri rozvoji hrubej motoriky volia rézne stratégie,
v pripade Uchopu pisadla je to Stvorprsty Uchop (obr. 4), avSak tento Uchop spdsobuje
vyssie spomenuté tazkosti — unavitelhost, bolest, tazkosti v pritlaku. Konkrétne priklady
na podporu spravnej polohy prstov a ruky uvddzame v casti priklad dobrej praxe.
Okrem kreslenia a pisania m6zu mat deti s achondropléziou tazkosti aj pri strihani, na-
kolko skratené prsty spdsobuju tazkosti pri tomto komplexnom pohybe — jeden pohyb
otvéra a opacny pohyb zatvara. Konkrétne priklady na podporu strihania uvaddzame
v Casti priklad dobrej praxe.

Obr. 2 Trident symptém Obr. 3 Trojprsty tchop

Zdroj: archiv autorky Zdroj: archiv autorky
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Obr. 4 Stvorprsty tichop

Sebaobsluha

Sebaobsluha predstavuje $pecifickl oblast, ktora je nevyhnutnou stc¢astou rozvoja jem-

nej a hrubej motoriky. Podla Vanéovej (2010) zaradujeme medzi oblasti rozvoja sebaob-

sluhy nasledujuce:

* Stravovacie zruénosti — Hryzenie, zZavanie, prehftanie, jedenie, pitie, stvisiace zru¢nos-
ti Gprava prostredia, priprava;

* Obliekanie a vyzliekanie — stvisiace zru¢nosti;

* Hygienické navyky — umyvanie rik, tvare, zubov, vlasov utieranie, ¢esanie, Uprava zov-
najsku, pouzivanie krémov, intimna hygiena, hygiena prostredia;

* Pouzivanie toalety — mocenie, stolica, signalizacia, sivisiace zru¢nosti.

V rémci tohto prispevku sa budeme zaoberat hlavnymi oblastami.

V stvislosti so stravovacimi zru¢nostami hovorime najmé o mieste na stravovanie a pre-
stierani. Deti s achondroplaziou ¢asto vyuZivaju tzv. rastice stolicky, ktoré by mali mat
pridavny schodik, aby boli deti ¢o najviac samostatné pri vystupovani a zostupovani.
Vhodné je vyuzivat plytké taniere a klasické taniere na polievku, nie misky, ktoré maju
vyssi okraj a tym stazuju naberanie.

Obliekanie a vyzliekanie je $pecifickd oblast, vzhfadom najma na kratke horné koncati-
ny. Deti s achondroplaziou maju tazkosti s obliekanim si zdkladného oblecenia — spod-
né pradlo, ponozky, nohavice. Pri tychto tkonoch je potrebné vytahovanie a vzhladom
na skratené kondcatiny ide o pomerne naroény proces. Deti potrebuju asistenciu, najst si
vlastné kompenzacné mechanizmy, ktoré im proces obliekania vyzliekania zjednodusi.
Oblast hygienickych navykov a pouzivanie toalety maju $pecifikéd vyplyvajice najma
z kratkych hornych koncatin a nizkej telesnej vysky. Pre deti je nevyhnutné mat pri
$tandardnom umyvadle a toalete schodik (resp. dvojschodik), alebo mat znizent vys-
ku umyvadla. Okrem toho je nevyhnutna predfiené paka a rovnako predfien)'/ vodo-



vodny kohutik, aby boli schopné samostatne si umyt ruky a vykonat zakladnd hygienu.
Sebaobsluha pri pouzivani toalety ma svoje $pecifika, ako pri obliekani. Deti s achon-
droplaziou si musia najst vlastné kompenzacné mechanizmy, aby mohli byt samostatné.
Okrem vyssie spominanych oblasti je nutné spomendt aj Gpravy tykajlce sa beznych
dennych ¢innosti, medzi ktoré patri chédza po schodoch (vhodné je znizenie stupriov
na schodoch, resp. doplnenie zabradlia do vysky dietata), Gprava pracovného miesta na
kreslenie a pisanie (spravny sed — podlozka pod nohy vzhladom na ich skratenie, pev-
né& opora chrbta vzhladom na skratené stehenné kosti, spravna vyska stola — moznost
opriet si lakte, naklonenie pisacej podlozky, protiSmykovost).

Vyssie spomenuté $pecifikd a ich kompenzacia je nevyhnutnd pre samostatnost dietata
s achondroplaziou v beznych dennych ¢innostiach, ako aj pri vykone akademickych cinnosti.

Priklad dobrej praxe - rozvoj jemnej motoriky a grafomotoriky

Najzékladnej$ou poziadavkou pri rozvoji jemnej motoriky a grafomotoriky je aj pre bez-
né dieta vhodné pracovné prostredie, v pripade grafomotoriky hovorime najma o stole
a stolicke. Vzhladom na zékladnu symptomatolégiu dietata s achondroplaziou — kratke
horné aj dolné koncatiny, je nevyhnutné, aby dieta v sede rukami dosiahlo na pracovny
stél a aby malo oporu néh. V prostredi materskej Skoly nie je nevyhnutna Specialne
upravena stolicka, ani stol, postadi, ak dieta bude vediet na stolicku vysadnut bez po-
moci a bude mat pod nohami polozeny schodik.

Dal$ou déletitou poziadavkou pre rozvoj grafomotoriky je vhodny material. Dieta
s achondroplaziou nedokéze v sede za stolom pracovat s vykresom formatu A3, nakolko
nedosiahne na jeho vrchnu cast (v oboch polohach papiera). V tomto pripade, ak po-
trebujeme vyuzit Sirku formatu A3, je vhodné, aby pedagdg papier prelozil na polovicu,
aby dieta dosiahlo aj na vrchnu cast.

K materiélu je nevyhnutné zaradit aj ceruzky a pisadla. Tak ako u beznych deti, je vhod-
né vyuzit trojhranné mékké ceruzky, avsak u deti s achondropléziou zo zaciatku nepo-
stacuju bezné trojhranné ceruzky, odporicaju sa Specialne hrubé ceruzky s vyrezmi, aby
dieta dokazalo fixovat spravny trojprsty tchop.

Obr. 5 Uchop hrubej trojhrannej ceruzky dietata s achondroplaziou

Zdroj: archiv autorky



Nésledne, ak dieta dokaze udrzat trojprsty Uchop aj na bezinej trojhrannej ceruzke, je
mozné vyuZzivat tieto. Rovnako pri prechode na pero, je vhodné, aby sa vyuzivali ergo-
nomicky tvarované pisadla.

Strihanie je velmi délezitou zru¢nostou, okrem vyuzitelnosti pri beznych Zivotnych si-
tudciach, si nim deti trénuji vizuomotorickd a bilaterdlnu koordinaciu, presnost, avsak
vyznamnu Ulohu ma strihanie pri posilfhovani svalov dlane a prstov, ¢im prispieva aj
k zdokonalovaniu v oblasti grafomotoriky.

Pri zavédzani strihania je vhodné vyuzit prvé stlacacie noznice pre najmensich, nakolko
deti s achondroplaziou maju malé dlane a kratke prsty, je vhodné dlar a prsty posilnit.
Vhodné st noznice od Faber-Castell. Nasledne je vhodné vyuzit noznice s pruzinkou,
ktoré poméhaju dietatu s pohybom otvorenia. Poslednou tGroviiou st bezné detské noz-
nice pre pravakov, alebo lavékov, av§ak na tieto noznice je vhodné prejst az po dosta-
tocnom posilneni svalov prstov a dlane.

Uvedené $pecifikd je mozné vykonavat s prostredi beznych materskych $kél. Uvede-
né skisenosti uvadzame z domaceho prostredia dietata s achondropléziou, ako aj
z prostredia inkluzivnej materskej skoly, ktorad predstavuje jedinecny pilotny projekt na
Slovensku. Rozmanita bola otvorena v r. 2021 v Bratislave. Momentalne ju navstevuje
30 deti vo vekovo zmiesanej skupine, ktoré sa pocas dra delia na rézne mensie skupi-
ny, podla ich potrieb. V materskej skole sa uplatiiuju principy Montessori pedagogiky,
ktoré umoznuju vysokd individualizaciu rozvoja kazdého dietata, rozvoj jeho samostat-
nosti a sebadoévery a podporuje jeho lasku k uc¢eniu a badaniu. Montessori obohacuju
o moderné stratégie rozvoja zru¢nosti buduicnosti, vratane kreativity, kritického mysle-
nia, digitalnych zruénosti, angli¢tiny, sociadlnej a emocnej inteligencie a zodpovedného
a udrzatelného spravania. Prvé pilotné merania ukazujd, ze uvedeny model inkluzivnej
materskej skoly umoziiuje véetkym detom sa vyborne rozvijat po mnohych strankach
(Rozmanita, 2024).

ZAVER

Zaverom mozno konstatovat, Ze deti s achondroplaziou potrebuju na Gcinny rozvoj jem-
nej motoriky a grafomotoriky $pecifické Gpravy edukaéného, ale aj doméaceho pros-
tredia. Osobitna pozornost by sa mala venovat poskytovaniu vhodného nabytku, ma-
teridlov a nastrojov na podporu ich jedinecnych fyzickych vlastnosti a potrieb, aby sa
ulahéil rozvoj ich zruénosti. Mnoho rodicov a rovnako pedagégov uvazuje, i je pre
dieta nevyhnutna pritomnost asistenta v $kolskom prostredi, nakolko dieta méa fyzic-
ké aj priestorové bariéry. Na zéklade vlastnych skisenosti ako Skolského $pecidlneho
pedagdga a zaroven rodica dietata s achondroplaziou povazujeme za doélezitejsie, ako
pritomnost asistenta v podmienkach materskej skoly, vytvéranie bezpecného a prijima-
juceho prostredia, vytvarania prileZitosti na ¢o najvacsiu samostatnost dietata prostred-
nictvom pomocok a Upravy prostredia (schodik/stupienok; materidl a hracky umiestnit
blizsie k okraju stola/skrine; hrubsi material na kreslenie a pisanie; $nurky na dvere, aby



si ich dieta vedelo samo otvorit a zatvorit; pri prechadzkach umiestnit dieta ako prvé do
dvojice, aby uréovalo tempo chédze).

SUMMARY

The development of fine motor skills and graphomotor skills requires a suitable working
environment, particularly a table and chair. Children with achondroplasia need to reach
the desk with their hands and have leg support. In kindergarten settings, a chair without
assistance and a step under their feet is sufficient. Appropriate materials are essential,
such as folding paper in half for A3 width. Triangular soft pencils are recommended, but
thick, cut-out pencils with cut-outs are recommended for children with achondroplasia.
Ergonomically shaped pens are also recommended.
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