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UvoD

Téma diplomové prace Kvalita zivota déti s Rettovym
syndromem si autorka zvolila s ohledem na svoji dosavadni praxi
V obCanském sdruzeni Rett — Community (dva roky piasobi jako
koordinadtorka tohoto sdruzeni, pfedtim v ném byla externé¢ jako
dobrovolnik) a z divodu malé informovanosti odbornikd =z praxe
1 Siroké vefejnosti o Rettoveé syndromu.

Téma kvality zivota déti s Rettovym syndromem, ktery patii
mezi vzacna onemocnéni je autorkou vnimané jako velmi dulezité
a ¢asto opomijené.

V diplomové praci se zaméfila na kvalitu Zivota vybranych
divek s Rettovym syndromem, s jejichZz rodinami dlouhodobé
spolupracuje. Autorka si je védoma, Ze kvalita zivota je velmi
obsahlym tématem, které muze mit pro kazdého jednotlivce jiny
rozmér. Proto uvaddi pouze zédkladni definice a pojeti, které je pro
tuto préaci postacujici, nebot se tyka otazek tfech zédkladnich domén
kvality zivota — fyzické pohody, psychické pohody a socidlniho
postaveni jedince a jeho vztaht k druhym lidem. Vedle zakladni
koncepce kvality Zivota bylo nutné popsat i Rettiv syndrom, jeho
definice, etiologii a symptomatologii.

Diplomova prace je ¢lenéna na cast teoretickou
a praktickou. Teoretickd ¢ast vymezuje pravé Rettdv syndrom
a kvalitu Zzivota a je vychodiskem pro c¢ast praktickou. Autorka
zvolila kvalitativni vyzkum, jehoz cilem bylo prostfednictvim
dotaznikd a ptipadovych studii =zjistit, jaky je zdravotni stav
vybranych divek, jak komunikuji a reaguji na okoli, zda vyuZzivaji
socialnich sluzeb a jaka je celkovd spoluprdce pecujici osoby
s odborniky (1ékati apod.).

Podklady pro diplomovou prdci jsou cerpany =z odborné

literatury a opfené o vlastni zkuSenosti autorky s timto tématem.



TEORETICKA CAST

Teoretickd cast obsahuje dvé hlavni kapitoly. Prvni z nich
popisuje Rettiv syndrom, jeho terminologické vymezeni, etiologii,
symptomatologii, diagnostiku a prevalenci, zatfazeni mezi vzacna
onemocnéni. Autorka se dotykd i tématu moznosti vzdélavani osob
S Rettovym syndromem a moznosti vyuzivdni socidlnich sluzeb
ur¢enych pro tyto osoby. Prvni ¢ast uzavira podkapitola
o ob¢anském sdruzeni Rett — Community.

Druha kapitola teoretické ¢asti méad ndzev Kvalita Zivota, nebot
celda prédce je zaméfend pravé na kvalitu Zivota osob s Rettovym
syndromem. V této kapitole autorka popisuje historii pojmu,
teoretickd vychodiska, definici, kvalitu Zivota  souvisejici

se zdravim a méfeni kvality zivota.



1. RETTUV SYNDROM

Prvni kapitola je vénovana Rettové syndromu, definici,
diagnostickym kritériim, etiologii, diagnostice a prevalenci,
symptomuim Rettova syndromu, jeho jednotlivym stddiim a zatfazenim
do vzéidcnych onemocnéni. Ddle se zminuje o moZznosti vzdélavani
0s0b s Rettovym syndromem a moznosti vyuziti socialnich sluzZeb.

Posledni podkapitola popisuje obfanské sdruzeni Rett - Community.

1.1. DEFINICE RETTOVA SYNDROMU, DIAGNOSTICKA KRITERIA

Rettiv syndrom je neurogenetické onemocnéni projevujici
se téméif vyhradné u pacientek Zenského pohlavi, protoze chlapci
s touto chorobou maji jiz béhem téhotenstvi tak zavazné pfiznaky,
ze bud dojde k potratu, nebo pfeziji jen nékolik dnd ¢i mésica.
Onemocnéni bylo prokdzdno v nejriznéjSich rasovych a etnickych
skupinadch po celém svété s udavanou prevalenci 1:10-22 tis. zijicich
zen. Pri¢inou je mutace v MeCP2 genu, ktery je uloZzen na X
chromosomu, diagnostika je v Ceské republice dostupna. V méné nez
10% ptipadd byly potvrzeny mutace v CDKL5 a FOXG1 genech,
které mohou zpisobovat obdobny klinicky obraz. Pfedpoklada se,
ze budou nalezeny pfi¢inné mutace i v genech dalSich.
(http://www.rett-cz.com/cz/rettuv-syndrom,
http://en.wikipedia.org/wiki/Rett_syndrome)

Ptiznaky odpovidajici Rettovu syndromu byly poprvé popsany
V roce 1966 rakouskym détskym neurologem Andreasem Rettem
v jeho spise ,Uber ein cerebral atrophisches Syndrom bei
Hyperammonéimi“l.

Andreas Rett (2.1.1924 - 25.4.1997) vystudoval medicinu
vV Insbrucku, roku 1949 dokoncil sva studia v oboru pediatrie.

Plisobil 1 jako neurolog a détsky psychiatr. Od roku 1967 vyucoval

' In ACTA PAEDIATRICA SCANDINAVICA, 5.6, Supplement 369, 1990.



neurologii a pediatrii na univerzité ve Vidni. Do roku 1966 n¢kolik
desitek pacientek, u kterych se vyskytovaly spole¢né néasledujici
charakteristiky: atypickda mimika, mimika, porucha vyvoje feci,
stereotypni pohyby hornich koncetin, zvySenda reaktivita, spasticitaz,
apraxie ® chtize, epileptické zachvaty a t&28i stupefi mentélni
retardace. (Acta Paediatrica Scandinavica, 1990). Na zakladé jeho
praci se postupné¢ zvySoval publikovanych pacientek s obdobnymi
symptomy.

Teprve v roce 1983 se vSak konalo prvni symposium tykajici
se pfimo tohoto onemocnéni, na kterém bylo oficialné¢ pojmenovéno
po Andreasu Rettovi. Diky tomuto symposiu se syndrom dostal
do SirSiho povédomi odborné vetfejnosti. Mezi zdkladni ptiznaky
onemocnéni byla tehdy =zafazena progresivni ztrata kognitivnich
schopnosti, ataxie * a ztrata wcelnych pohybd rukou. O dal3i
zptfesnéni klinickych dat se zaslouzil zejména doktor Bengt Hagberg,
ktery publikoval v roce 1983 v Casopisu Annals of Neurology ¢lanek
A progressive syndrome of autism, dementia, ataxia, and loss
of purposeful hand use in girls: Rett's syndrome: Report of 35 cases
(Progresivni syndrom zahrnujici autismus, demenci, ataxii a ubytek
ucelnych pohybid rukou u divek: Rettiv syndrom: kazuistiky 35
divek). Podrobné¢ zde rozebral ptipady 35 divek z 3 zemi, které
vykazovaly obdobny neurologicky nédlez a anamnestickd data.
Po obdobi normdalniho vyvoje mezi 7-18 mésici dochdazelo
ke stagnaci vyvoje ndsledovanému rychlou deterioraci stavu vyS§Sich
nervovych funkci, béhem zhruba roku vedouci k tézké demenci,
autistickym projevim, ubytku smysluplné cinnosti rukou, ataxii
a progredujici mikrocefalii®. Poté doslo k relativni stabilizaci stavu

a pacientky pfezivaly dalsi desitky let. Upozornoval 1 na dalsi

2 Spasticita = zvySené napéti svall ve vnitfnich orgdnech a zejm. svall kosternich spasmus.
3 Apraxie = neschopnost vykondvat sloZitéjsi a ucelné pohyby.
* Ataxie = porucha koordinace pohyb.

5 . . , . . . er s v v ’ v , o
Mikrocefalie = vyvojova porucha projevujici se predéasnym ukoncéenim rlstu mozku.



popsané pfiznaky u pacientek s témito symptomy — mnaptiklad
spasticitu dolnich koncetin, vasomotorické obtize a epileptické
zachvaty. Jiz tehdy ptfedpokladal, Ze onemocnéni bude nejspiSe
dominantni, vdzané na X chromosom.

Hagberg sestavil prvni oficidlni diagnostickd kritéria Rettova
syndromu, kterda byla pfijata v roce 1984 na 2. mezinarodni
konferenci o Rettové syndromu ve Vidni. Zahrnovala:

e 7zenské pohlavi,

e normdalni prenatdlni a perinatdlni obdobi, v podstaté normélni
psychomotoricky vyvoj do prvnich 6, ¢astéji do 12- 18 mésici

zivota,

e normdlni obvod hlavy pfi narozeni, zpomaleni rustu hlavy
(a tedy 1 ristu mozku) mezi 6 mésici a 4 roky zivota,

e Casnd behavioralni, socidlni a psychomotorickd regrese (ztrata
dosazenych dovednosti), rozvoj dysfunkce komunikace
a znamky demence,

e ztrata ziskanych dovednosti ruky mezi 1. — 4. rokem véku,

e manifestace stereotypii rukou - ,myti rukou®“ mezi 1. — 4.
rokem véku,

e rozvijejici se apraxie chlize a apraxie/ataxie trupu mezi 1. — 4.

rokem véku.

Dle téchto klinickych kritérii bylo mozné diagndézu orientacné
stanovit az mezi 3. — 5. rokem Zzivota.

O c¢tyfi roky pozdé&ji, v roce 1988, vznikla v USA Odborna
Poradni Rada Mezindrodni Asociace Rettova Syndromu a Center
pro kontrolu nemoci v USA, kterd z diagnostickych kritérii vypustila
zenské pohlavi (Acta Paediatrica Scandinavica 1990), protoze plody
muzského pohlavi jsou sice vétSinou potraceny, nebo umiraji hned
po porodu, avSak byly popsdny 1 atypické pfipady u chlapct Zijicich
déle.

Symptomy a ptfiznaky nutné pro diagnézu klasického Rettova

syndromu:



Normalni vyvoj do véku 6 - 18 mésict.

Obvod hlavy pfi narozeni normélni s pozdéjSim opozdovanim
rastu (ziskana mikrocefalie).

Ubytek cilenych, zdmérnych pohybtu rukou, t&zké poskozeni
receptivnich a expresivnich fec¢i a obvykle tézka mentalni
retardace, jejiz miru lze obtizné urcit v dasledku vyrazného
verbalniho a motorického opozdéni.

Rozvoj nekontrolovatelnych  perzistentnich stereotypnich
pohybl rukou, zahrnujicich opakované tleskani, poklepavani,
myci nebo kroutivé pohyby a grimasovani.

ZhorSeni koordinace pohybu pfi chuzi, ustici do strnulé
nestabilni chiize o Siroké bazi, nékdy s tendenci stavét se na
Spicky.

tfesy trupu i koncetin, zvlasté pfi rozrusSeni.

Pomocna kritéria pro diagnostiku Rettova syndromu (Nejsou

nutna pro stanoveni diagnoézy, ale mohou se manifestovat béhem

dalsiho zivota):

Nepravidelné dychani (apnoické pauzy®i hyperventilace’).
Abnormalni nalez na elektroencefalogramu vcéetné abnormélni
struktury spankovych grafoelementt 8 a specifickych
epileptickych zmén.

Progredujici zhorSovadni motorickych funkci.

Omezeni hybnosti v disledku zvySeného svalového tonu
ve smyslu rigidity nebo spasticity.

Permanentni flexe nebo extense (skré¢eni nebo natazeni)
nékterych kloubl v disledku kontraktur.

Skolidza.

Poruchy zZvykani a polykani.

6 Apnoické pauzy = kratké zastavy dechu.

7 Hyperventilace = prohloubené a zrychlené dychani.

® Grafoelementy = tvarové charakteristiky grafickych zaznama funkci organismu.
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e Zacpa.

e Ristova retardace.

e Skfipani zuby — bruxismus.
e Obvykle malé nohy.

e Spatna cirkulace krve v dolnich kond&etindch v dasledku

vasomotorické poruchy.

Jednou z poslednich revizi kritérii Rettova syndromu, ktera
dokumentuji neustaly vyvoj znalosti o této nemoci je klasifikace
publikovana Hagbergem, Hanefeldem a kol. v European Journal
Paediatric Neurology v roce 2002 (tab. ¢. 1).

Kritéria
Normalni prenatalni a perinatalni prubéh.
Normdalni psychomotoricky vyvoj prvnich 6 mésict
véku.
Norméalni obvod hlavy pfi narozeni.
Postnatalni decelerace® riistu obvodu hlavy u vétsiny
pacientek.

zakladni ZhorSovani manudlni zru€¢nosti a dovednosti mezi 6.

mésicem az 2,5 roky.

Stereotypie ,,mnuti rukou*.

ZhorSovani socialniho kontaktu, komunikacni
dysfunkce, regres vyvoje fe€i, kognitivni deteriorace,

zhorgeni lokomoce™.

Nepravidelny rytmus dychani (hyperventilace,
podporujici
zadrzovani dechu apod.), které mizi ve spanku.
diagnézu ] 1
Bruxismus™.

Poruchy spanku pozorované od casného détstvi.

9 . . , .
Decelerace = ztrata rychlosti, rychlé zpomaleni.

1% okomoce = schopnost pohybu.
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Abnormdalni svalovy tonus, ochabovani svalstva,
dystonie®.

Poruchy periferni vasomotoriky.

Progresivni kyfoza a skolidza.

Ristova retardace.

Hypotrofické13, malé a studené ruce a/nebo nohy.

Organomegalie' a dal3i ptiznaky stfddavého
onemocnéni.

15 - £ 016 - . 17 C
Katarakta™, retinopatie™ ¢i atrofie™ optického nervu
Anamnéza peri- ¢i postnatdlniho postizeni centralniho
vylucdujici ) )
i nervového systému.
diagnozu ) o o o
Potvrzend metabolicka porucha ¢i jiné progresivni
neurodegenerativni onemocnéni.

Neurologické ptiznaky rezultujici z Girazu €1 zanétu

centralniho nervového systému.

Tab. ¢. 1. Klasicky Rettuv syndrom: Revidovand diagnosticka
kritéria podle Hanefelda, Hagberga a kol. 2002.

(dostupné na
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/bookshelf/br.fcgi?book=gene&part=ret,

Zumrova In Ziedény zivot, 2010)

Diagnosticka kritéria byvaji dle riznych autord modifikovana.
Zumrova (odborny semindf na téma Alternativni a augmentativni
komunikace na modelu Rettova syndromu, Praha, FN Motol, 6.

kvétna, 2011) napfiklad upozoriuje na problematické dodrZovani

11 . vi s s o
Bruxismus = skfipani zub.
12 . PN . v
Dystonie = abnormadlni svalové napéti.
13 . s o . 4w
Hypotrofie = omezeni rdstu orgdnu nebo tkané.
14 . vov s ;o
Organomegalie = zvétSeni organd.
15 v ;o
Katarakta = Sedy zakal.
16 . . " , v sy s . P Ts v s
Retinopatie = patologické zmény sitnice souvisejici s jejim onemocnénim.

17 . v , P . . . v s
Atrofie = zmenseni normalné vyvinutého organu, bunky, tkané.

12



zakladniho  kritéria ,normélni pre a perinatalni prabéh®,
protoze plod, nesouci mutaci v MECP2 genu, muze byt napfiklad
navic postizen nitrodélozni infekci ¢i hypoxii pii porodu v dusledku
nepoznané placenta praevia apod. Thorovd (2006) popisuje Rettlav
syndrom jako ,syndrom doprovazeny tézkym neurologickym
postizenim, které ma pervazivni (vSepronikajici) dopad na
somatické, motorické i psychické funkce.“

Diagnostickd kritéria rozdéluje do dvou skupin:

A. Plati vSsechny nasledujici polozky:

1. normélni prenatalni a perinatalni vyvoj,

2. prvni Sest mésict normélni psychomotoricky vyvoj,

3. normalni obvod hlavi¢ky pfi narozeni.

B.V obdobi 5 az 48 mésicu zaznamenany vSechny nasledujici
polozky:

1. zpomaleni ristu hlavicky,

2. ztradta jiz naucenych volnich pohybG rukou doprovézena
stereotypnimi pohyby hornich koncetin (napf. tzv. myci
nebo kroutivé pohyby rukou),

3. S nastupem poruchy ztrata socidlnich dovednosti, schopnost
socialni interakce se vyviji pozdé&ji,

4. obtize s koordinaci pohybt hrudniku a chize,

5. opozdéni a porucha expresivni 1 receptivni slozky fteci

doprovazend téZkou psychomotorickou retardaci.

V roce 1992 byl Retthv syndrom zaclenén do oficidlniho
diagnostického systému Mezinarodni klasifikace nemoci, kde spada
pod pervazivni18 vyvojové poruchy. V jeji desdté revizi je oznacovan
jako F84.2 a stale je uveden jako pervazivni vyvojovad porucha,
tedy ,skupina poruch charakterizovana kvalitativnim zhorSenim
vzdjemnych spolecenskych interakci a zplhsobid  komunikace

a omezenym, stereotypné se opakujicim repertoarem zajmu

18 . , % . s s
Pervazivni = vSepronikajici.

13



a aktivit.“ (In Mezinarodni klasifikace nemoci - 10. revize, 2006,
s. 195).

Popis Rettova syndromu dle 10. revize Mezinarodni klasifikace
nemoci: ,, Typicky je zirejmé normalni ¢i téemer normalni casny vyvoj
nasledovany cdastecnou nebo uplnou ztrdtou ziskanych manudlnich
a verbalnich dovednosti spolecne se zpomalenim vristu hlavy
(obvykle se zacdtkem mezi 7 a 24 mésici véku). Zvlaste
charakteristicka je ztrata funkcénich pohybu ruky, stereotypni
kroutive svirani ruky a hyperventilace. Socialni vyvoj a vyvoj
hravosti je v prvnich 2 ¢i 3 letech zabrzdény, avSak udrzuje se sklon
kK socialni zainteresovanosti. V priubéhu stiredniho détstvi je sklon
k vyvoji  ataxie trupu a apraxie, sdruzeny se skolidozou
¢i kyfoskoliozou, a nékdy jsou choreoatetoidni pohyby. Pravidelné je
tézké mentalni postizeni. V prubéhu casného nebo stredniho détstvi
se casto objevi zdchvaty.*”

Je otédzkou, zda je toto zatazeni spravné, protoze diagnoédza
Se u pervazivnich vyvojovych poruch stanovuje na zakladé vyskytu
né¢kolika symptomu v danych oblastech triddy (potize v socidalnim
chovani, komunikaci a pfedstavivosti) a na zaklad¢é chovani ditéte.
Pokrok v molekularné¢ — genetické diagnostice umoznil od 90. let
minulého stoleti najit kauzalni gen/geny Rettova syndromu
a diagnoza neni v soufasné dob¢é postavena na anamnéze

a klinickych ptiznacich, ale na DNA analyze.

1.2. ETIOLOGIE

Ruth Amir ze skupiny Hudy Zoghbi v Houstonu v Texasu
objevila v roce 1999 prvni mutace v genu MECP2 wuloZeném
na raménku chromosomu X. Produktem genu, ktery se vylucuje ve
vSech bunkdch, je jaderny protein. V tomto pfipadé mda protein
podobny nazev jako gen- MeCP2- Methyl Cytosine Binding Protein
2. Jednd se o bilkovinu, jejimZz uUkolem je déavat jinym genim

instrukce, kdy se maji zapnout a produkovat jejich specifické

14



produkty/bilkoviny/enzymy. ,,Pokud MECP2 gen v disledku mutace
nefunguje spravné, pak bilkovina MeCP2 neplni svou funkci vibec,
nebo jen z ¢asti- to zalezi na typu a rozsahu mutace. Proto jsou
1 klinické ptfiznaky Rettova syndromu natolik rozdilné.“ (Zumrova In
Rettiv syndrom a jak dal, 2008, s. 77)

Lidska geneticka informace ™ se skldadda ze dvou chromosomi
(jeden od matky, jeden od otce). Matka pfenasi vzdy chromosom X,
otec muze mit jak chromosom X tak 1 Y. Spojenim X a X se narodi
divka, kdyz se spoji X a Y narodi se chlapec. Jak je jiz zminéno
vySe v textu, mutace u Rettova syndromu vznika vzdy
na chromosomu X. V Zenské bunce je aktivni vzdy jen jeden
chromosom X, avS§ak v riznych bunkach rizny- bud od matky, nebo
od otce. ,,Mutovany X chromosom je tedy funkcni jen ve zhruba
poloviné bunék v ¢asti bunék, druha cca polovina buné¢k produkuje
normalni proteiny, coz umozni divkam zit i s problémy.“ (Zumrova
In Rettiv syndrom a jak dal, s. 78, 2008) Proto nékterd matka je
nositelkou mutace, ale je bez obtizi, protoze ma velké mnozstvi
nefunkc¢nich chromosomu X s mutaci a naopak ma v sobé& vice
funkénich chromosom@ X. Chlapci maji jen jeden chromosom X
a jestlize je zmutovany v genu MECP2, neni nic, co by jeho funkci
kompenzovalo a tudiZz pribéh onemocnéni je u néj o mnoho
zavaznéjSi. Ncekdy se muze stat, ze chlapec neméd vzorec XY,
ale XXY, v tom ptipadé¢ se jedna o Klinefelteriv syndrom. (Zumrova
in Rettiv syndrom a jak dal, 2008)

Genetika je véda, kterda se neustale vyviji, proto pfichéazeji
stale nové poznatky o genu MECP2 i1 jeho mutacich. Pfi¢inou mizZe
byt kromé¢ bodovych mutaci 1 céastecna delece (ztrdta genetickée
informace) genu MECP2. Vé&dci naSli mutace 1 v genech CDKLS
a FOXGI1, které zpusobuji atypicky Rettdv syndrom. Proto
Vv soucasné dobé rozliSujeme nasledujici ctyfi fenotypy (klinické
projevy) Rettova syndromu:

e klasicky Rettiv syndrom,

19 . . . 7. . , , v , v v .
Lidska geneticka informace = soubor informaci, které se postupné musi v Zivoté uplatnit
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e atypicky Rettiv syndrom,

e stifedn¢ tézkou mneprogresivni mentdlni retardaci u divek
s poruchami uceni,

o tézké postizeni centrdlniho nervového systému u chlapct,
projevujici se jiz v novorozeneckém obdobi a vedouci béhem
prvnich mésict az let k tmrti pacienta (Zumrovd in Rettav
syndrom a jak dal, 2008).

Dle soucasnych znalosti je fenotyp Rettiva syndromu zhruba
vV 80% zpusoben mutaci genu MECP2 a zatim v malé ¢4sti mutacemi
vV nové objevenych genech. U zbylych 20% se nepotvrdila geneticka
porucha, diagn6éza byla postavena pouze na klinickych kritériich.
Zaroven jsou vSak popsany divky, které mnenapliiuji vSechna
diagnostickéd kritéria, nemaji typicky pribéh onemocnéni, a ptesto

se mutace genu prokazala (Huppke In Thorova, 2006).

1.3. DIAGNOSTIKA A PREVALENCE RETTOVA SYNDROMU V CR

Rettiv syndrom je onemocnéni vznikajici v disledku mutace
genu/u, avSak dédi¢nost byla prokdzana u méné nez jednoho procenta
evidovanych ptfipadl, nejCastéji tedy vznikd u mutaci ,,de novo*
(novych, které ani jeden z rodi¢d nemd). V nékterych rodindch
jedincl s Rettovym syndromem jsou vSak i dalSi osoby, které maji
mutaci genu MECP2, ale bez klinickych pfiznak. Dané osoby jsou
né¢kdy oznadovany jako sasymptomaticti nosic¢i.*
(http://www.ninds.nih.gov/disorders/rett/detail _rett.htm)

Béhem klinického diagnostického postupu sméfujicimu k DNA
analyze je tfeba pocitat s tim, Ze klinicky obraz muze vyrazné
ovlivnit napf. patologicky prabéh téhotenstvi nebo porodu.
V takovém piipadé lze poznat horSi psychomotorickou tGroven ditéte
velmi brzy, ale ditéti je stanovena diagnodza napt. détské mozkové
obrny. ,,Néasledny regres vyvoje nemusi byt pfili§ ndpadny a na dvoji
patologii se nepomysli.*

2008, s. 79).

(Zumrova In Rettiv syndrom a jak dal,
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V Laboratofi pro studium mitochondridlnich poruch na VFN

Vv Praze se ke stanoveni diagndézy vyuziva nasledujicich metod:

MLPA analyza (Multiplex Ligation-dependent Probe
Amplification) - metoda molekularni-cytogenetiky, pfi které
jsou navazany specifické sondy na pacientovu DNA. Po dalsich
biochemickych pochodech jsou vysledky analyzovédny pomoci
specidalniho pocitacového programu. Vyhodou této metody je,
ze lze vySetiovat desitky riznych usekt DNA od velkého poctu
pacientli. Muze vSak objevit pouze pocetni zmény jako jsou
delece ¢i duplikace. K nevyhodam patii 1 vysoka citlivost na
kontaminaci.

RFLP- polymorfizmus délky restrikénich fragmentid neboli
restrikéni analyza - Vvyuzivda Dbakteridlnich enzymdu,
tzv. restriktaz, které dokéazi Stépit DNA v misté s urcitym,
pfesné¢ definovanym sledem nukleotidi. Ziskané naStépené
¢asti DNA jsou rozdéleny elektroforézou a na zdkladé analyzy
oCekavanych a ziskanych velikosti lze nalézt misto mutace
v hledaném genu.

Ovéfovaci zkouSka pfimou sekvenci — tato metoda je zalozena
na navazani wukoncujicich rizné fluorescenc¢né znacenych
dideoxinukleotidd (ddNTP). Zatazeni ddNTP do ftetézce
zpusobi ukonceni syntézy molekuly DNA. V reakci vznikad smés
rizné¢ dlouhych produkti. Po ptecisténi je vzorek rozdélen
na kapildrni elektroforéze, kterd je soucasti genetického
analyzatoru. Fotoopticky systém pfistroje zajisti automatické
pfec¢teni sekvence (sledu nukleotidl), se kterou je mozné diky
pfislusnému softwaru déale pracovat a pfesné zjiStovat, zda

nedoslo k mutaci genu.

V Ceské republice by dle prevalence mé&lo byt kolem 550 osob

S Rettovym syndromem, diagnostikovanych je jich v soucasnosti

necelych 60. Teoreticky lze tedy pfedpokladat, ze v Ceské republice

zije

dalSich cca 500 pacientek, které maji stanovenu jinou,

nespravnou, nebo dublujici diagnozu.
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1.4. SYMPTOMY RETTOVA SYNDROMU

VSechny nasledné popsané symptomy se mohou vyskytovat v rizné
mife, ale vyvoj a klinicky obraz pacientky s Rettovym syndromem
je vzdy individualni:

A. Normadlni obvod hlavy pFi narozeni, vétSinou mezi 1-4 rokem

se rust zpomaluje.

B. Rovnomérny a priméreny psychomotoricky vyvoj do 6-18 mésice
zZivota.

C.Skolioza (deformita patefe), kterou trpi vétSina divek
S Rettovym syndromem.

D.Epilepsie. Epileptické zachvaty mohou a nemusi byt pfitomny,
nékdy jsou nachazeny epileptické projevy
na elektroencefalogramu, ale nemusi byt na ditéti pozorovany.
U nékterych pacienti je obtizné zachvaty medikamentosné
ovlivnit, av§ak vétSinou jejich frekvence v adolescenci slabne
¢i zcela ustava.

E. Abnormality na EEG.

F. Poruchy dychani. Dychani muze byt jak hluboké, tak melké
nebo pieruSované dlouhymi apnoickymi pauzami. Zmény
vV dychédni jsou pravdépodobné zapfi¢inény nedostatecnym
vyvojem mozkovych center, kterd dychaci a srdeni c¢innost
reguluji. Krevni obéh je omezovan prudkym nadechem, ktery
zhorSuje pohyb krve do oblasti hrudniku, a nedostatek
okysli¢ené krve pak vede zpétné k vypadkim védomi, které
jsou chybné pokladéany za epileptické zachvaty. Abnormality
V dychani mizi ve spanku a s pfibyvajicim vékem se snizuji.*
(Zelinova In Rettiv syndrom, 2005, s. 9)

G.Chladnd, cyanotickd akra ® . Disledkem nedostateéného
prokrveni jsou chladné, cyanotickd akra, nékdy malého vzristu

a se snizenou citlivosti.

20 . . v ., . sovs e v s v
Cyanoticka akra = modrosSedé zbarvené koncové ¢dsti koncetin a téla
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21

H.Hypotonie |, spasticita a rigidita 23

2. Hypertonus

at  jiz
ve smyslu spasticity nebo rigidity neovliviiuje pouze motorické
schopnosti ditéte, ale muze zplUsobovat napiiklad i1 poruchu
pfijimani stravy. Dité ji nedokédze dobfe rozzvykat a dochéazi
I kK dyskoordinaci polykaciho aktu. S poruchami svalového tonu
souvisi také poruchy vyprazdinovani.

. Apraxie

patifi mezi zakladni aspekty Rettova syndromu.
Nez dojde k regresu jemné motoriky, az 60 % divek uchopuje
do rukou pfedméty, u pacientek mezi 5-10 rokem je to jiz jen
20%. Dochazi ke stereotypnim pohybim rukou, typicky je
tzv. ,myci reflex®, vkldddni rukou do Uust, mnuti, Stipéni,
trhani. V tomto ptfipadé hrozi, Ze se divka svym Skrabdnim,
kousanim apod. muze sama poranit (vSe je hor$i, pokud je
navic ve stresu). U fady divek mlizeme pozorovat jemny tfes
celého téla a mimovolné pohyby koncetin. Apraxie zplsobuje
1 ztratu orientace v prostoru a na vlastnim téle. Thorova uvadi,
ze pti provozovani typickych pohybl neni vzdy dité schopno
se soustfedit na dané ukoly, objevuje se hyperventilace,
koncentrace se zhorSuje a unava nastupuje dfive. Osvédcilo
se détem pfi praci riznym zpuisobem zafixovat jednu ruku
(uvaz, dlazky, zaloZeni ruky pod nohu), <coz omezi
vycCerpavajici stereotypni pohyby. Pacientky se naopak mohou
soustiedit na praci s dominantni rukou, na fe¢ ¢i na tkoly.

J. Poruchy vyvoje chiize a regres ve vyvoji hrubé motoriky.
AZ 50% divek s Rettovym syndromem je schopno samostatné
chize, ale samoziejm¢ Grovenn hrubé motoriky zavisi na druhu
mutace genu a postiZzeni chromozomu a v disledku toho na tom,

v jaké fazi vyvoje propukl regres (zda lezla, nebo uz chodila).

2 Hypotonie = snizené svalové napéti

2 Rigidita = svalova ztuhlost

23 e , , v,
Hypertonus = zvysené svalové napéti

** Apraxie = neschopnost cilené ovladat télo a provadét tak dcelné motorické pohyby
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K. Typické grimasovani a bruxismus, jez jsou intenzivnéjsi
pfi omezeni pohybu rukou. Patfi k nim kousdni rtu, jazyka,
tvofeni bublin. Hypertonus Sijovych svall zplisobuje bruxismus
neboli skfipani zubid, které se da jemnymi technikami uvolnit
¢i alespon zmenSit.

L. Poruchy inteligence. Nejcastéji je u divek diagnostikovan
stftedné¢ tézky, tézky nebo hluboky stupein mentalni retardace
(jemnéjsi  hodnoceni inteligence je obtizné vzhledem
k omezenym vyjadfovacim i motorickym schopnostem).
Charakteristicky je extrémné nerovnomérny kognitivni profil,
kdy psychické funkce jsou velmi oslabené, ale schopnosti
zrakové percepce jsou zachovany. Nad urovni ostatnich
dovednosti mize stat vys$SSi uroven porozuméni feci. Jak piSe
Thorova (2006, s. 221): ,Tize motorického postizeni neni
ukazatelem urovné chdpani ditéte. Dité na voziku tedy muze
rozumét daleko vice nez divka, kterd se samostatné pohybuje.*

M.Poruchy ve vyvoji 7eci a komunikacnich schopnosti riizného
rozsahu. Rettiv syndrom ma pervazivni charakter, snizujici
schopnost dorozumét se, dat okoli zpétnou vazbu. Nékteré
divky mluvit umély, ale postupné doSlo k regresu jiZ naucené
slovni zasoby. Velmi mdalo divek s Rettovym syndromem
dokdze skladat véty. VéEtSina z nich nemluvi a vyskytuje se jen
ojedinélé uzivani slov. Ke komunikaci s okolim pouzivaji kfik
a nékteré 1 vyrazny ocni kontakt, u jinych je naopak tézké
zrakovy kontakt navazat a hlavné udrzet. Dle Thorové (2006)
divky s Rettovym syndromem rozumi vice, neZ jsou schopné
vyjadfit. Dalezité je, aby umély vyjadtit souhlas ¢i nesouhlas.
Nékteré divky mohou komunikovat prostfednictvim piktogram.
Thorova (2006) také uvadi, Ze udrzeni zrakové pozornosti je
vétSinou jen nckolikavtefinové, a Ze byla pozorovana
ptecitlivélost na hluk, vykyvy teplot, slunecni zatfeni, bolest
nebo hypersenzitivita- averze k ¢esani vlast a ¢isténi zubu.

N. Emocni symptomy - ¢asto jsou pozorovany velké vykyvy nélad.

4 e

Ptiché4azi zdanlivé bezdivodné napory kiiku, vzteku a odmitani,
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agresivnich vypada, pacientky zamérné¢ uhybaji ocnimu
kontaktu. Na druhou stranu jsou pozorovany i situace, kdy jsou
divky rady stfedem pozornosti, jsou veselé a euforické.
Projevuji pfiméien¢ radost i smutek, libost a nelibost apod.

O.Ztrata socidlnich schopnosti, ktera ptichdzi v obdobi regresu
socidlnich interakci. Divky <¢asto nereaguji na jakykoliv
kontakt ze strany okoli. Kolem druhého roku véku toto obdobi
ustupuje a dité splnuje kritéria pro infantilni autismus.
V dalsich letech zajem o socialni kontakt s blizkym,
u nékterych 1 s SirS§im okolim, zacind stoupat. Thorova (2006)
pisSe, ze po piekonani deterioracni faze (18-48 mésici, max.
8 let, kdy je u divek velmi maly zdjem o socidlné-komunikacni
aktivity), se divky s Rettovym syndromem stdvaji vylozené¢
spolecenské. Maji rady spole¢nost, ale jsou citlivé na kritiku,
negativné reaguji, kdyz se jim zda, ze o nich nékdo Spatné
mluvi. Z pochvaly se raduji. RozliSuji osobu blizkou a cizi
a projevuji k nim sympatie ¢i antipatie. Pokud jsou nechany
samoté¢ a nudi se, snazi se si vyzadat pozornost okoli.
Schopnost volni pozornosti je mnaruSena, proto nezajem
o socialni kontakt mize byt jen domn¢ély.

P. Poruchy spanku. U divek se nékdy objevuje insomnie?®, né&kdy
se V noci probudi a nevysvétlitelné se sméji ¢i kfici. Pfes den
pak hodné¢ spi.

(Zelinova In Rettiv syndrom, 2005)

Problémem diferencialni diagnostiky jsou atypické formy
Rettova syndromu (tab.¢.2.) at jiz v dasledku veétSiho ¢i menSiho
mnozstvi inaktivovanych ,nemocnych® X chromosoml, typu mutace
v MECP2 genu, ¢i v disledku mutace jiného genu. Jak wuvadi
Zumrova (In Ztedény zivot, 2010) zahrnuji tyto obrazy:

e TézS8i prabéh onemocnéni, kde je opozdéni patrné jiz

od pocatku. Divky byvaji vyrazné hypotonické a byly

25 .
Insomnie = nespavost
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u nich pozorovany epileptické zachvaty typu infantilnich
spasma®.

Stfedni  varianta, kdy mneni u divek pozorovan
tak dramaticky regres ve vyvoji a jen stfedné tézka
mentadlni retardace.

nejleh¢i formu, kdy k pozvolnému regresu muaze dojit
az po tifetim roce zivota, zhorSuje se cilena koordinace
koncetin, ale casto chybi typicky stereotyp mnuti rukou,
objevuji se epileptické zachvaty, ale zUstdva schopnost

chlize a ¢asto 1 jednoduché¢ feci.

Kritéria
Nejméné 3 ze 6 hlavnich kritérii

Nejméné 5 z 11 podporujicich kritérii

Hlavni

e ZhorSovani manudalnich dovednosti.

e Ubytek fedovych schopnosti véetné zvatlani.

e Stereotypie hornich koncetin.

e ZhorSeni komunikacnich schopnosti.

e Zpomaleni ristu obvodu hlavy v ¢asném
détstvi.

e Regrese ve vyvoji ndsledovany zlepSenim

interakce.

Podporujici

diagnézu

e Nepravidelné dychani.

e Meteorismus ¢i polykédni vzduchu.

e Bruxismus.

e Abnormalni lokomoce.

e Kyfoza ¢i skolidza.

e Amyotrofie dolnich koncetin.

e Studenda, promodrald a obvykle hypotroficka

akra dolnich kondéetin.

26 s LY ¥ v v p
Spasmus = svalova kre¢, kifeCovy stah.
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e Poruchy spanku, no¢ni kfik.
e Snizeny prah bolestivosti.
e Intenzivni zrakovy kontakt, vyhledavani

zrakového kontaktu.

Tab. ¢. 2. Diagnosticka kritéria pro atypické formy Rettova
syndromu (dostupné na

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/bookshelf/br.fcgi?book=gene&part=rett

1.5. JEDNOTLIVA STADIA RETTOVA SYNDROMU

A. Prvni obdobi (0 - 18 mésicu): Perinatalni a rané postnatalni
obdobi je v normé&, divka se vyviji zcela normdlné. Uchopuje
ptedméty, plazi se, zZvatla, po roce zac¢ne chodit a uzivad prvni
slova a slovni spojeni. Ne ve vSech ptipadech, ale Casto pfti
zpétném hodnoceni rodi¢e udéavaji, Ze holcicka byla napadné
klidnd a spokojend, ale také vice citlivd (lekavost, nocni
désy). VétSinou mezi 6. — 18. mésicem zacind stagnace
¢i uplny regres vyvoje, dité se rodi¢im jevi jako chabé
(hypotonické), nechce sedét, ani chodit, pokud jiz dfive tyto
schopnosti nabylo, o0éni kontakt, schopnost soustiedéni
1 feCovy vyvoj se snizuje, ztraci zajem o hracky. U nékterych
divek se vzacné mohou jiZ v tomto obdobi objevit stereotypni
pohyby rukou apod. Zmény vSak nejsou ¢asto natolik vyrazné,
aby jim rodice ptikladali zvlastni vahu a sdé&lili je lékafti.

B. Druhé obdobi (1. — 4. rok): Ruast hlavy se vyrazné zpomali.
Dité ztradci jiZ nabyté motorické 1 fecové schopnosti, zhorSuje
se i neverbalni komunikace. Rizené volni pohyby rukou
se méni ve stereotypni (myci pohyby, vkladani rukou do Tust,
tleskani, svirdni a otvirani dlani, apod.). Kolem tfetiho roku
divka skoro uplné =ztrati uchopovaci schopnost a zacina
se objevovat 1 bruxismus. Psychomotoricky projev je vyrazné
opozdény, snizuje se schopnost  vniméni, spoluprace

a socidlnich interakci. Nalady smichu a place se rychle
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sttidaji. Divka ma nekoordinovanou chtzi nebo chodit uplné
odmitd. Béhem bdéni se objevuji delsi zdstavy dechu ¢i jeho
zadrzovani v kontrastu s hyperventilacemi.

C. Treti obdobi (predskolni a Skolni vék): Nedochazi k dalSimu
zhorSovani a nastava stabilni faze. (Rettiv syndrom a jak dal,
2008) U divek se miuze vyvijet skolidza, apraxie, objevuji
se 1 epileptické zachvaty a stereotypni pohyby mohou vést
az k poSkozeni ktize. Na druhou stranu se zlepSuje soustiedéni
a znovu se miuze rozvinout aktivni tchop, pfedevSim ve formé
zautomatizovanych pohyba (vlozeni jidla do ust, poSkrabani
se...). Jen nékteré divky jsou schopny manipulace s pfedméty,
avSak jejich pohyby jsou nepfesné a neplynulé. V tomto obdobi
pfichazi opétovny zajem o okoli a spolecnost, komunikace
hlavné oima. Emoc¢né jsou vyzralejsi a klidnéjsi.

D.Ctvrté obdobi (od 10. roku): K hlavnim projevim, které vedly
ke ztraté pohyblivosti (vétSina divek je na invalidnim voziku
nebo potfebuje pomoc pii samostatné chizi), patifi skolidza
a poruchy svalového tonu zplsobené poSkozenim centrdlnich
nervovych struktur. V tomto obdobi jiz vétSinou nedochazi
k dalsi ztraté motorickych, komunika¢nich a poznavacich
schopnosti. Naopak ptfichazi zlepSeni v emocnich schopnostech
a vV o¢nim kontaktu. Puberta zacina ve stejném obdobi jako
u intaktni populace. Né&které divky s Rettovym syndromem
vypadaji mlads$i, nez opravdu jsou.

E. Paté obdobi dospivani a dospélosti: Dle dosavadnich studii
se divky s Rettovym syndromem dozZzivaji 40 az 50 let a béhem
zivota dale psychicky vyzravaji, jejich psychika je
stabilizovanéjs$i. Prudké vykyvy ndlad mizi, stereotypni pohyby
rukou jsou méné intenzivni. Socidlni interakce i o¢ni kontakt

se zlepSuje.
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1.6. RETTUV SYNDROM JAKO VZACNE ONEMOCNENI

»Vzacnad onemocnéni jsou klinicky heterogenni pfevéazné
dédi¢na (¢i vrozend), multisystémova onemocnéni s velmi nizkym
vyskytem (prevalenci) v populaci, ktera maji dopad na kvalitu Zivota
a socialni zaclenéni pacienta, popf. ohrozuji jeho zZivot.“ (Narodni
strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010 - 2020, s. 4)

V Evropské wunii spadd pod vzacnad onemocnéni takové
onemocnéni, které postihuje méné nez 5 osob na 10 000 lidi (mén¢
nez 1 pacient na 2 000 1lidi). Vzidcnd onemocnéni v odborné
literatufe najdeme pod oznacenim ,rare diseases“ a zahrnuji vice
450 miliont lidi a 6 % populace trpi vzidcnym onemocnénim, jsou
to tedy desitky milionQ pacientt.

,Vzacné“ choroby se nejcastéji vyskytuji brzy po narozeni
(4 - 5% novorozencu a kojencu), ale mohou se objevit i pozdéji
v obdobi détstvi ¢i dospélosti. Z celkového poctu je kolem 80 %
jednoznaé¢né genetické povahy, pfesto u vétSiny z nich je jejich
etiologie nezndma. ,V ptipadé chybnych a/nebo pozdnich diagndz,
zejména u pacientll s onemocnénim, pro které jiZ existuje moZnost
lécby, dochédzi k nevratnému poSkozeni zdravi. To vede ke znacné
psychické traumatizaci nejen pacientd ale i1 jejich rodin, vcetné
nedavéry ke kvalité zdravotniho systému. V<Zasnda a spravna
diagnostika vzacnych onemocnéni je podminéna dostupnou
diagnostikou 1 sprdvnou edukaci lékatft.“ (Narodni strategie pro
vzacna onemocnéni na léta 2010-2020, s. 5). Je tedy potieba rozvijet
novorozenecky screening vzacnych onemocnéni, pro ktera je
JiZ G¢inna 1éc¢ba dostupna.

V Ceské republice zatim neméame piesnou statistiku prevalence
vzacnych onemocnéni, protoze v Mezindrodni klasifikaci nemoci
(10. revize) nejsou tyto choroby spravné kategorizovany. Odhaduje
se, ze v Ceské republice je asi 20 000 pacientd, u nichz se vétiinou
vyviji onemocnéni jiz v prenatdlnim obdobi (diky genetickym

pti¢indm) a u 75% z nich se objevi do deseti let véku Zivota. Pouze
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u malého poctu pacientdl Ilze implementovat kauzdlni 1écbu,
u ostatnich se pfistupuje k dlouhodobé paliativni 1é¢bé. To je duvod,
pro¢ se tietina pacientl nedozije péti let véku. ,,Proto je cCasto
jedinou pomoci rodinam s takto postiZzenym ditétem zajistit pomoci
cilené prenatdlni nebo jiz 1 preimplantacni diagnostiky narozeni
druhého zdravého ditéte v jejich rodiné.“ (Narodni strategie
pro vzacna onemocnéni na léta 2010 - 2020, s. 7)

V Ceské republice vznikla ,Néarodni strategie pro vzacna
onemocnéni na léta 2010 - 2020, kterd shrnuje oblast vzacnych
onemocnéni z pohledu Evropské unie i CR, navrhuje hlavni cile a

opatfeni, aby se situace v CR v dané oblasti zlep3ila.

K hlavnim cilim strategie patfi:

e vciasna diagnostika,

e dostupnost adekvatni 1é¢by,

e koordinace a centralizace efektivni péfe o pacienty,

e zlepSeni vzdélani a informovanosti odborné i laické vefejnosti
v dané oblasti,

e spoluprace na narodni i mezindrodni urovni se zapojenim
pacientskych organizaci,

e zlepSeni identifikace vzdcnych onemocnéni v ramci systému

Mezinarodni klasifikace nemoci.

1.7. MOZNOSTI VZDELAVANI OSOB S RETTOVYM SYNDROMEM

Vzdé&lavani déti, zakl a studentl se specidlnimi vzdélavacimi
potifebami je zakotveno v § 16 Skolského =zédkona. V tvodu
se dozviddme, Ze ditétem, zidkem a studentem se specidlnimi
vzdélavacimi potfebami je osoba se zdravotnim postizenim.
Zdravotnim postizenim je pro ucely zédkona mentalni, télesné,
zrakové nebo sluchové postizeni, vady teci, soub&ézné postizeni vice

vadami, autismus a vyvojové poruchy uceni nebo chovéani. Divek
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S Rettovym syndromem se tedy vzhledem k vySe uvedené definici
zdkon uzce tykad. V ramci vzdélavani maji ndrok na:
e na vzdélavani, jehoz obsah, formy a metody odpovidaji jejich
vzdélavacim potfebdm a moznostem,
e na vytvofeni nezbytnych podminek, které toto vzdélavani
umozni,
e na poradenskou pomoc Skoly a Skolského poradenského
zatizeni,
e bezplatné uzivani specialnich ucebnic a specidlnich
didaktickych a kompenzac¢nich pomucek,
e zajisténi asistenta pedagoga,

e sestaveni individudlniho vzdéldvaciho planu.

V souvislosti se vzdélavanim divek s Rettovym syndromem je
dulezitym bodem v zdkoné¢ 561/2004 Sb. § 42, ktery vymezuje
vzdélavani zakl s hlubokym mentdlnim postizenim, které je u divek
S Rettovym syndromem diagnostikovano. Krajsky utfad se souhlasem
zakonného zéastupce ditéte takovy zpisob vzdéldvani, ktery odpovida
dusevnim a fyzickym moznostem ditéte, a to na zaklade¢
doporucujiciho posouzeni odborného lékate a Skolského
poradenského zatfizeni (nejCastéji specidlné pedagogického centra
- dale jen SPC, popt. pedagogicko-psychologické poradny - dale jen
PPP). Musi byt také zajiSténa odpovidajici pomoc pti vzdélavani
ditéte, zejména pomoc pedagogicka a metodicka. Dojde - 11 ke zmén¢
duSevnich a fyzickych moZnosti ditéte, krajsky ufad zplsob

vzdélavani odpovidajicim zplsobem upravi.

Pozice asistenta pedagoga ve Skolské soustavé:

V béZné praxi se rodi¢e divek s RS Casto setkdvaji s problémy
a bariérami pfi zaclenéni jejich ditéte do Skolského systému
(pfevazné se jedna o nemoznost financovani osobniho asistenta,
nezajisténi funkce asistenta pedagoga ze strany Skoly ¢i nesouhlas

feditele Skoly s pfitomnosti osobniho asistenta ve Skole, velky pocet
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zakl se specidlnimi vzdéldvacimi potiebami ve tfidé na jednoho
asistenta pedagoga, problém ve vztahu ucitel-asistent aj.).

Vymezeni kompetenci a naplin ¢innosti pedagogického asistenta
upravuji piislug§né pravni predpisy MSMT (jedna se o zakon
¢. 561/2004 Sb. a vyhlaska ¢. 73/2005 Sb.).

Asistent pedagoga je pedagogickym pracovnikem. Zékladnimi
¢innostmi asistenta pedagoga jsou:

e pomoc pedagogickym pracovnikim Skoly pfi vychovné

a vzdélavaci cCinnosti, pomoc pfi komunikaci se zaky

a zakonnymi zastupci zaki a komunitou, ze které zak pochéazi,

e podpora zakim pfii pfizpusobeni se Skolnimu prostredi,

e pomoc zakim pti vyuce a pfi ptfipravé na vyuku,

e nezbytnd pomoc zakum s tézkym zdravotnim postizenim pfti
sebeobsluze a pohybu béhem vyucdovani a ptfi akcich
pofddanych Skolou mimo misto, kde §kola v souladu se zdpisem

4

do Skolského rejstiiku uskutecnuje vzdélavani.

Ztizeni funkce asistenta pedagoga je v kompetenci feditele
dané Skoly, ktery ve spolupraci s poradenskym zatizenim (pfevazné
SPC, popt. PPP) zasSle Zadost o zajiSténi této funkce na ptislusSny
krajsky Gfad. (Zddost obsahuje ndzev a sidlo pravnické osoby, kterd
vykondva cinnost Skoly, pocet zZdkiu a t7id celkem, pocet zZdki
se specidlnimi vzdélavacimi potrebami, dosazené vzdeélani asistenta
pedagoga, predpokladanou vysi platu nebo mzdy, zduvodnéni potieby
zFizeni funkce asistenta pedagoga, cile, kterych chce reditel Skoly
zrizenim této fumnkce ve Skole dosdhnout, a napln prace asistenta
pedagoga.)

V ptipadé, ze je pro vzdélavani ditéte, Zdka nebo studenta
se zdravotnim postiZzenim nezbytnou podminkou pfitomnost asistenta
pedagoga ve Skole, je tato skutecnost jednoznacné vymezena

vV doporuceni SPC.
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Zéakladni postup pfi prizndvani asistenta pedagoga je
nasledujici:

e formulace potfeby asistenta pedagoga,

e posouzeni zdravotniho stavu daného ditéte - zdka v SPC,

e vyhodnoceni doporuceni SPC fteditelem Skoly (rozhodnuti
o zfizeni pozice),

e rozhodnuti o zptisobech hrazeni mzdy asistenta pedagoga,

e zadost feditele Skoly na krajsky ufad o navysSeni prostiedkt,

e projednani zadosti feditele Skoly v rdmci fizeni na krajském
utade,

e vydani rozhodnuti (pozitivni — negativni).

Vzhledem k dané problematice autorka povazuje za dulezitou
pfedevSim  kooperaci jednotlivych instituci a osob. Jedna
se pfedeviim o MSMT, krajské ufady, poradenské instituce (SPC,
PPP), vedeni Skoly, rodina ditéte, Zaka a studenta se specidlnimi
vzdélavacimi potfebami.

Vzdélavani divek s Rettovym syndromem je podminéno znalosti
jejich osobnostnich pfedpokladd, potfeb, vyvojovych mozZnosti,
zpisobu vnimani, z4djmid a samoziejmé 1 znalost problematiky
Rettova syndromu. Divky s Rettovym syndromem jsou nejCastéji
vzdélavani v zdkladnich Skoldch specidlnich a to formou skupinové
integrace s zaky s jinym druhem zdravotniho postizeni.

Rodice ditéte maji moZnost obratit se na centra rané péce
a SPC, kterd jim pomohou se zafazenim do Skolského =zatizeni
a mohou jim pujéit potfebné kompenzaéni pomicky. Cinnosti SPC je
1 stanoveni individuédlniho vzdélavaciho pléanu.

Zéasady vzdélavani divek s Rettovym syndromem popisuje Tupa
VvV publikaci Rettiv syndrom (2005). Podstatné jsou nasledujici
principy:

e Prozitek vztahu, pfijeti a pohody. Na emocni vyspélost

a socialni vyvoj ditéte ma budovani vztaht velky vliv.
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Bezpeci. Pocit bezpeci a jistoty je podporovdn pifiméifenym
o¢nim 1 slovnim kontaktem s ditétem, nékdy pomdhd i pevna a
opakované struktura denniho ¢i tydenniho planu.

Prostiedi. Prostfedi by mélo byt klidné, piehledné,
strukturované a bez zbytec¢nych ruSivych elementtd. Dité v ném
potifebuje mit i misto, kde si mize lehnout a odpocivat.
Pfiméfend mira vytizeni, odpocinek. Je dulezité dat ditéti
dostatek stimuli a zdroven dbat i na odpocinek.

Respektovani tempa ditéte. Vzdy je potifeba dat mu dostatek
¢asu na vnimani a zpracovani podnéti a informaci. Nemén¢
dilezité je i trpélivé pockat na reakci ditéte a ocenit ji.

Radost z malych uspécht, realné cile. Podpofit a ocenit kazdy

uspéch ditéte (napf. i opétovani pohledu, uchopeni véci apod.)

.8. MOZNOSTI VYUZIVANI SOCIALNICH SLUZEB PRO

OSOBY S RETTOVYM SYNDROMEM A JEJICH RODINY

Socialni sluzby, které mohou vyuzivat osoby s Rettovym

syndromem a jejich rodiny jsou vymezené v zdkoné ¢. 108/2006 Sb.

o socialnich sluzbach. NiZe jsou uvedené 1 konkrétni =zatizeni,

které se pfimo zaméfuji na péci o tuto klientelu.

zakladni a odborné socialni poradenstvi,

pr. Poradny Ndrodni rady osob se zdravotnim postizenim,
Centrum pro augmentativni a alternativni komunikaci.

osobni asistenci,

pr. Agentura osobni asistence a socidalniho poradenstvi, o.p.s.,
Obcanské sdruzeni Hewer.

pecovatelskou sluzbu,

pr. Clementia o.p.s., Domino Décin.

odlehc¢ovaci sluzby,

pi.  Centrum Auxilium, Centrum dennich sluzeb Zijeme
- Odlehcovaci sluzby.

centra dennich sluzeb,
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p#. Diakonie CCE, Centrum socidlnich sluzeb Ergo Zlin.
e denni stacionafe,
pr. Centrum pro zdravotné postizené déti Srdicko, Centrum
Zdislava.
e tydenni stacionéfe,
pr. APOSS Liberec, Barevné domky Hajnice.
e domovy pro osoby se zdravotnim postizenim,
pr. Domecek o.p.s., Domov Arkénie .
e sluzby rané péce,
pr. Obcanske sdruzeni LOGO, Stredisko rané péce pro

jihocesky region.

Rodiny mohou samozfejmé& vyuzivat i jinych sluzeb, které jsou
nabizeny nejednou nestdtni neziskovou organizaci — at uz se jedna
o jednotliva obcanskd sdruzeni, obecné¢ prospésSné spolecCnosti

¢i cirkevni spolec¢nosti.

1.9. OBCANSKE SDRUZENI RETT-COMMUNITY

Rett-Community je pravé jednou z nestatnich neziskovych
organizaci a specializuje se na Rettiv syndrom.

Obcanské sdruzeni vzniklo v roce 2004 2z iniciativy rodicu
a pratel divek s Rettovym syndromem. Sidli v Praze, ovSem jeho
ptisobnost je celorepublikova. Je jedinym sdruzenim v Ceské
republice, které se specializuje pfimo na Rettdv syndrom.

Rett-Community ma za cil sdruzovat rodice divek s Rettovym
syndromem z celé Ceské republiky, poskytovat jim informace
v oblasti poradenstvi, védy, vyzkumu a <¢innosti podobnych
svétovych organizaci. Dal§im z cilt sdruzeni je umoZnit rodindm
1 divkdam plnohodnotné zapojeni do spolecnosti, napfiklad pomoci
s feSenim osobni asistence, vhodnosti kompenzac¢nich pomtcek,
rehabilitacné-terapeutickych postupl, ale i samotné péce o pecujici.

Vizi sdruzeni je zlepSeni kvality zivota déti s Rettovym syndromem
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a jejich rodin, ptfipadné dalSich osob s obdobnymi obtizemi
a zvysSeni informovanosti o dané problematice jak u odborné tak
1 laické vefejnosti.
Stru¢ny ptfehled dosavadni ¢innosti organizace:
e Publikac¢ni ¢innost:
- 2004 spoluprace se ZS Zahradka-prvni publikace
o Rettové syndromu,
- 2008 publikace Rettiv syndrom a jak dal,
- 2010 vytvotfeni Adresafe poskytovatell socialnich sluzeb,
- 2011 rozsSifena verze Adresaie poskytovatell socialnich
sluzeb.
e Edukac¢ni ¢innost:
- 2005 ucast na mezinarodni konferenci RSE Europe,
- 2011 zorganizovani dvou odbornych semindft na téma
Alternativni a augmentativni komunikace na modelu
Rettova syndromu.
e Medializace:
- pravidelna spoluprace s médii- tisk, internet, TV.
e Mezinarodni aktivity:
- 2005 od tohoto roku ¢lenstvi v RSE Europe,
- 2007 ucast na projektu RAPSODY.
e Sluzby:
- konzultace a poradenstvi,
- od roku 2007 organizovani pravidelnych
psychorehabilitaénich  kurzG  pro rodiny s ditétem
S Rettovym syndromem.
Obcanské sdruzeni Rett-Community spolupracuje s riznymi
odborniky (neurology, pediatry, psychology atd.) a samoziejmé
I s dalSimi neziskovymi organizacemi.

Vice na www.rett-cz.com.
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2. KVALITA ZIVOTA

Kvalita Zivota je pojem, ktery se sklada ze dvou slov - kvalita
a zivot. Co si muzeme pifedstavit pod pojmem kvalita? Lidé jsou
vétSinou zvykli mluvit pfedev§im o kvantité, mnozstvi, o nécem,
co se da spocitat. Slovo kvalita je vyvozeno z latinského qualis
a jeho vyznam je hodnota, jakost, stav véci. Popisuje
charakteristicky rys ¢i1 vlastnost daného jevu, pifedmétu apod.,
kterym se odliSuje od druhého (ve smyslu lepsSi nebo horsi).
Kvantitu mizeme vzdy zméfit, ddva ndm konkrétni zméfitelné udaje,
kdezto slovo kvalita je velmi subjektivni, proto mize pro kazdého
jedince znamenat néco Uplné jiného.

Stejné tak slovo Zivot méa subjektivni zabarveni. Clovék ho
vniméd v riznych dimenzich. N¢é&ktefi ho spojuji s kvalitou, jini
s kvantitou.

Z4jem o kvalitu Zivota lze najit jiz v fecké a fimské mytologii.
Poc¢atkem novodobého zadjmu jsou 30. léta 20. stoleti, kdy byl pojem
pouzit v oblasti psychologie. (Miihlpacher, Vadurova In Pipekova,
2006) Oblast kvality zivota (quality of life - QOL) miZeme pojimat
z riznych Uhld pohledu- z filosofického, uméleckého, védeckého
atd. Zabyvaji se jim taktéZz konkrétni obory, jako napt. sociologie,
ekonomie, medicina, psychologie, pedagogika, spolecenské védy,
technické obory apod. V literatufe i na internetu najdeme spoustu
informaci a definic, kde je kvalita Zivota zminéna, ovSem malé
procento z nich se zamé&fuje na kvalitu Zivota dé&ti ¢i dospivajicich
osob. (Mares$ a kol., 2006)

Kvalita zivota se Casto poji 1 se slovy zdravi a nemoc. Tato
prace je zaméfend na kvalitu zivota déti s Rettovym syndromem,
proto se atributem kvality zivota budeme =zaobirat i z hlediska
zdravotniho. Zkvalitnéni 1ékatské intervence, poskytovani podpory
a komplexni pé¢e sméfovand ke konkrétni osobé, to vSe by mélo vést
ke zkvalitnéni zivota v oblasti zdravotni.

Je ztejmé, ze nelze popsat veSkeré poznatky z oblasti kvality

zivota, proto se autorka bude v néasledujici kapitole vénovat pouze
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historii daného pojmu, jeho definicim a informacim tykajicich

se kvality zivota déti.

2.1. KVALITA ZIVOTA - HISTORIE POJMU

YoV v s

Mares (2006) ovsSem uvadi, ze jeho prvni vyskyt datujeme
do 20. let 20 stoleti, kdy se objevil v diskuzich o socidlnich
a ekonomickych hlediscich v souvislosti se statni podporou chudSich
vrstev obyvatelstva. Ameri¢ti autofi se domnivaji, ze tento pojem
byl odborné pouzit az v letech 1953 — 1954 v pracich dvou ekonomu
S.Ordwaye a F. Osborna, ktefi wupozoriiovali na nebezpecné
ekologické dopady mySlenky neomezeného ekonomického ruastu.
Koncem 60. let 20. stoleti ekonom J. Galbraith kritizoval stdlé
rozs§ifovani primyslové vyroby jako zdroj blahobytu a napsal, ze to,
co je podstatné pro naSe dobro, neni v kvantité, ale spociva
vV kvalité zivota.

Ve 30. letech 20. stoleti Thorndike zavadi do psychologické
oblasti termin QOL (quality of life). (Dolezalovd In Vadurova,
Mihlpachr, 2005)

AZ v 60. letech minulého stoleti se pojem kvalita Zivota teprve
dostdvd do obecného povédomi. Ptfedstavoval vyraz, jenZ
sumarizoval socialné — politické cile americké administrativy, kdy
prezident L.B.Johnson v roce 1964 fekl, Ze cile nejde poméfovat
vys$i bankovnich kont, ale Zze mohou byt méfeny jen kvalitou Zivota
naSich obcant. ,,V tomto kontextu byl pojem aplikovdn do politiky
v podobé programt ,The Great Society® nebo ,The Beautiful
America®“, jejichZz zadmérem bylo proménit image USA smérem
ke spolupridci a rozvojovym zemim a Ucté k menSindm (Matikova
a kol. In Vadurovd, Mihlpachr, 2005). Ve stejném obdobi
publikoval Elkington v Iékatském <casopise komentat nazvany
,Lékatstvi a kvalita zivota®“. Evropa zaznamendvd termin kvalita

zivota diky programu Rimského klubu, nevlddni organizaci zalozené
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ve Svycarsku soustiedujici se na programové zvySovani Zzivotni
urovné lidi a jejich kvality zivota.* (In Stejskalova, 2010, s. 154)

Pojem kvality zivota se rychle wujal jak v politice,
tak v médiich a stal se modernim slovem. V 70. letech ho zacal
pouzivat napf. i némecky kancléf W. Brandt (zlepSovani kvality
zivota obcant bylo =zédsadni ndaplni jeho socialni demokracie).
Pozd¢ji se ujal jako pojem védecky, v oboru sociologie a ve védach
o ¢lovéku. Vyvoj pojmu se nasledné wubiral tfemi sméry:
a) objektivnim (souhrn objektivnich ukazatelt, napf. o kvalité
zivotnich podminek v zemi), b) subjektivnim (souhrn subjektivnich
ukazateld, napt. o kvalité ,cesty Zivotem* clovéka), c) kombinaci
objektivnich a subjektivnich ukazatelt. (Mare§ a kol., 2006)

Koncem 80. let 20. stoleti autofi J. Bergsmy a G.L.Engel
popsali zkoumani kvality Zivota ve tfech hlavnich rovinach. V prvni
rovine¢ jde o kvalitu zivota velkych spolecenskych utvari
(kontinenty, staty), v druhé pak o kvalitu Zivota malych socidlnich
skupin a ve tfeti roviné jde o kvalitu Zivota jednotlivce.

Svétova zdravotnickd organizace (WHO) v roce 1993 predlozila
prvni pracovni definici kvality zivota ve vztahu ke zdravi jako
vnimani jedinci a jejich zivotnich pozic v kontextu kultury
a hodnotovych systému, v nichz lidé ziji, a ve vztahu k jejich
oCekavanim, standardim, z4jmum, cilim, starostem a obavam.

(http://www.who.cz/)

2.2. TEORETICKA VYCHODISKA A DETERMINANTY KVALITY ZIVOTA

Podstatou kvality zivota je pravé slovo Zzivot. Pokud
se zamyslime nad kvalitou Zivota, nabizi se otazka, o jaky typ Zivota
jde? V této praci jde hlavné o lidsky zivot, respektive o zivot déti
a dospivajicich, na ktery je nutno nahlizet S§ifeji, a to pfedevSim
Zz hlediska jejich Zivotnich podminek. Jako dalSi otdzka vyvstava,

o jaky typ kvality jde? (Veenhovenova In Mare§ a kol., 2006)
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Obvyklé je déleni na objektivni a subjektivni kvalitu Zzivota
(nebo jejich kombinaci). Vztah mezi pojetim objektivniho
a subjektivniho vnimani a prozivani neni jednoduchy. Znamenalo by
to, ze dobré zivotni podminky—dobrad kvalita zivota a Spatné zivotni
podminky—S$patnd kvalita zivota (viz. tab. ¢. 3.) Moznost, kdy jsou
objektivné zivotni podminky Spatné, ale ¢lovék je dobie naladény,
ma pocit dobré kvality zivota je oznacena jako adaptace. Je to dukaz
toho, abychom se nezaméfovali jen na zachycovani objektivnich
indikdtorit a nehledali jen formu ,skute¢ného®“ handicapu. Vyraz
disonance oznacCuje objektivné zivotni podminky dobré, ovsSem
u jedince pfevazuje nespokojenost se Zivotem a Spatné naladéni.

(Mares a kol., 2006)

objektivni Zivotni subjektivni pohoda
podminky dobra Spatna
Dobré pohoda disonance
Spatné adaptace deprivace

Tab. 3. Vztah objektivnich podminek a jejich subjektivniho prozZivani
(podle Zapf, 1984, s. 25, Rapley 2003, s. 31)

Veenhovenova (In Michalik, 2011) ma na véc jiny pohled.
RozliSuje mezi prilezitostmi pro dobry, kvalitni zivot a mezi
dobrym, kvalitnim Zivotem samotnym. To znamend mezi moznostmi
a Sancemi (potenciality, schopnosti jedince) na jedné strané¢ a mezi
skute¢nosti a vysledky (realizace, zpusobilost aktudlné¢ néco
provadét) na strané druhé. Jeji dalSi déleni je na vnéjsi a vmitini
kvality Zivota (viz. tab. ¢. 4) . Je rozdil mezi tim, co je
charakteristické pro prostfedi, ve kterém clovék zije a mezi tim,
co je charakteristické pro n¢j samotného.

Mezi vnéjsi kvality patii prihodnost prostiedi pro Zivot, ktery
zdtiraznuje zivotni podminky (Zivotni uUroven c¢lovéka a skupiny,
socialni zabezpeceni <¢lovéka a skupiny atd.). Dle Hardingové
(In Mares a kol., 2006) se u diagnostikovani kvality Zivota d¢ti

a dospivajicich Casto akcentuje pouze subjektivné vnimana kvalita
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Zivota a pomiji se specificnost prostfedi (enviromentdlni aspekty
détského zivota).

K vnéjsim kvalitam nalezi i pojem wuzZitecnost zZivota. Z toho
hlediska jde o to, jak je ¢lovék pfinosny pro spolec¢nost, jak pfispiva
k dobru ostatnich lidi.

Vnitini kvality zivota se tykaji <Zivotaschopnosti jedince
a porozuméni vlastnimu Zivotu. Zivotaschopnosti se rozumi kvality
jedince, jeho vybavenost do zivota a schopnost vyrovnavani
se s naroky zivota. U porozuméni jde hlavné o to, jak C¢lovék sam
hodnoti svij zivot a jeho dulezité aspekty, s tim souvisi subjektivni

(osobni) pohoda, spokojenost, §tésti atp. (Mares$ a kol., 2006)

Vnéjs$i kvality Zivota Vnitini kvality
(prostredi) Zivota (jedinec)
Zivotni Sance, ..
‘ Piihodnost prostfedi pro Zivotaschopnost
zivotni ) o o
_ . zivot jedince, viabilita
ptilezitosti
Vysledek Zivota, ‘ ‘ Porozuméni vlastnimu
) UzZitec¢nost zivota )
podoba zZivota zivotu

Tab. ¢. 4. Ctyii typy kvality Zivota (Veenhovenova, 2000, s. 4 In
Michalik, 2011, s. 35)

V nejsir§im slova smyslu se da kvalita zivota charakterizovat
jako konsekvent interakce nékolika rGznych faktori: zdravotnich,
socialnich, ekonomickych a enviromentdlnich, které vziajemnym
plisobenim ovliviuji lidsky rozvoj jednotlivce i celych spolecnosti.
Prvni faktory wurcujici kvalitu Zivota definoval Forrester.
K ukazatelim ptfifazoval zabezpeceni potravinami; finance
zabezpecdujici zivotni standard; hodnotu rdstu poctu obyvatel; stav
zneciSténi Zivotniho prostfedi. Forrestrovo vymezeni v roce 1961
roz§ifila OSN, kterd jako ,,podminky Zivota® urcila téchto dvandact
faktori: stav ochrany zdravi, Zivotni prostfedky, uspokojovani
potfeb a zdsoby, odpocinek a zabava, vzdélani, pracovni podminky,

stav zaméstnanosti, socialni jistoty, byty a jejich vystavba, doprava
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a komunikace, oblékani, osobni svoboda. (Vadurovad In Stejskalova,
2010) Evropska komise OSN v roce 1974 klasifikovala konkrétne¢
socialni indikatory a to do osmi skupin: zdravi, moZnost traveni
volného casu, pocit socialni jistoty, moznosti rozvoje osobnosti,
moznost ucasti na spolecenském Zivoté, kvalita pracovniho
prostfedi, nakup =zbozi a sluzeb a fyzikalni kvalita Zivotniho
prostiedi. (Hale¢ka In Vadurova, Miihlpachr, 2005)

Z ptedchoziho textu je vidét, ze kvalitu Zivota mulzZeme
charakterizovat pfedevSim slovem multidimenzionalita. Spilker
(In Stejskalovéa, 2010) zduraznuje, ze na kvalitu zivota je potfeba
nahliZzet z rliznych uhld pohledu. Né&ktefi autofi mezi indikatory
kvality Zivota fadi mnapf. 1 oblast historickych souvislosti,
spolec¢enského kontextu, kulurnich kotfent, civiliza¢nich
a generaénich zmén a také promén v prostoru a case. Hajerova
- Miillerova, Skoda, Prochazkova a Doulik (In Mares a kol., 2006)
tuto multifaktorialni podminénost kvality zivota potvrzuji,
nebot k ni fadi jesté vék, pohlavi, polymorbiditu, systém hodnot,
rodinnou situaci, kulturni zazemi, vzdélani, ekonomickou situaci,
religiozitu, zdravotni stav, psychickou kondici, profesni a socidlni
seberealizaci apod.

K charakteristikdm, jez ukazuji na jednoznacnou
nedefinovanost kvality Zivota, patfi i dynami¢nost. Zminuje se o ni
i MareS a kol. (2006, s. 83), ktery piSe, Ze ,kvalita zivota je svou
podstatou pojem dynamicky. Chceme-li zkoumat jeho individualni
podobu u konkrétnich lidi, zji§tujeme, Ze jimi uvadéné hodnoty se
postupné méni v ¢ase.*

Pti zkoumani pojmu kvalita Zivota je tedy potfeba brat ztetel
na spolecenské souvislosti, historické a kulturni kofeny, normy,
civilizaéni a generac¢ni zmény, promény v prostoru a c¢ase,
nabozenstvi a 1 pohled na zivot skrze jeho zdsady a uceni.

Studium kvality ZzZivota v poslednich patnacti letech zaziva
velky rozvoj a zaméfuje se hlavné na identifikaci relevantnich
faktort urcujicich smysluplny a dobry Zivot a pocit lidského Stésti.

V 90. letech 20. stoleti byla zdGrazinovdna pfedevSim individudlni
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kvalita zivota ( IQOL = individual quality of life) a to diky tomu,
ze vyzkum se presouval od objektivnich ukazatelt kvality zivota
kK subjektivnim (zaméieni na psychologickou stranku),
od skupinovych indikatort k individudlnim a od zkoumani
negativnich jevi k hodnoceni pozitivnich. (Rybafova, Mares§, Jezek,
Timova In Mares$ a kol., 2006)

V poslednich tficeti letech se koncepce kvality zivota
zaméfovala hlavné na vyzkum a aplikaci v oblasti zdravotni péce,
vzdélavani, specidlniho vzdélavani, socidlnich sluzeb a rodiny.
Vadurova (2006, s. 158) uvadi, Ze ,v soucCasné dobé se kvalita
zivota stala nedilnou soucéasti vSech védnich obori. Zejména
v lékatstvi je jednim z dalezitych ukazateld pfi volbé a hodnoceni
celkové uspésSnosti 1écby. Kvalita zivota je multidimenzionalni
a stale se vyvijejici pojem pouzivany v mnoha védnich oborech.
Pravé jeho Sirokd aplikovatelnost umoznuje mnozstvi definic
a pristupi.”

V ramci medicinské intervence se hodnoceni kvality zivota
pacientl stava jiz standardem. Hodnoceni QOL se opirda zejména
o psychosomatiku jedince a o jeho fyzické =zdravi. (Hnilicova
In Payne, 2005) Ktizova k terminu QOL podotyka, Ze ,, 1 kdyZ trvaji
vyhrady pro jeho slozitost, komplexnost, multidimenzionalitu
a z toho vyplyvajici vagnost, existuje shoda, Ze zahrnuje tfi hlavni
domény: fyzické prozivani, psychickou pohodu a socidlni postaveni
jedince a jeho vztahy k druhym lidem.“ (In Payne, 2005, s. 351)
Tyto tfi oblasti tvofi podle Payne komplexnost pojeti kvality Zivota,
nebot’:

e Komponenta fyzického prozivani zahrnuje ukazatele
zdravotniho stavu (pfitomnost zdravotnich potizi, nutnost
lé¢by, ptfidruzené negativni aspekty zdravotniho stavu apod.).

e Psychické prozivani v sobé reflektuje pfitomnost pozitivnich
a absenci negativnich emoci, pocit svézesti, vitality apod.

e K sociologickym ukazatelim kvality Zivota patfi vzdélani,
ekonomickd situace, etnicka ptislusnost, profese, rodinny stav,

partnerstvi a rodi¢ovstvi, uroven socialnich sluzeb
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a Vv nejSirSim kontextu politicka situace a celospolecenské

klima.

2.3. DEFINICE KVALITY ZIVOTA

Z vyse uvedeného vyplyva, jak neuchopitelny termin kvalita
zivota je. ,Kategorie kvality zivota mnespoc¢iva kvili svému
multidimenzionalnimu, kulturné podminénému, dynamickému
a znacné subjektivnimu charakteru na jednoznacném teoretickém
zakladu. Spise bychom mohli tvrdit, ze lezi na pruseciku mnoha
soudobych tendenci a smérti, coz ma za nasledek velkou rozmanitost
snah ji defini¢né vymezit® (Dragomirecka, Skoda In Vadurova,
Miihlpachr, 2005, s. 11)

Mare$ uvadi, ze vzhledem k poétu rtznych védnich obori,
které dany pojem pouzivaji, se lisi i jeho definovani. Prvni problém
spatfuje pravé v oborové riiznosti, jelikoz je tézké nalézt
zastifeSujici pojeti, které by bylo razné¢ aplikovatelné. Druhy
problém vidi V pojmu samotném, nebot navozuje zdani souhrnného,
integrujiciho, komplexniho indikatoru. Veenhovenova upozoriuje,
ze je to jen zdéani, vzdy jde pouze o vybér, o selektivni, tedy
nekompletni zachyceni slozité skute¢nosti. Tieti problém tkvi
V potifebnosti jemnéjSiho rozliSeni kvality Zivota =z teoretickych
i praktickych divodd a v odliSeni jeho jednotlivych aspektu.
VétSinou se hovofi o singuldrnich oblastech (domains) kvality
zivota. (MareS$ a kol., 2006)

Cummins Vv roce 1996 pii rozboru 32 odbornych <¢&lanku
o kvalité zivota naSel 351 nazvida oblasti, které roztfidil do sedmi
obecnéjSich skupin:

e materidlni zabezpeceni,

e zdravi,

e produktivita, vykonnost,

e velmi dobré, pratelské mezilidské vztahy,

e pocit bezpeci,
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e komunita,

e emocni pohoda. (Michalik, 2011)

Campbell (In Stejskalova 2010) kvalitu zivota chéape jako
»r0zdil mezi chténymi a uskutecnénymi zivotnimi cili — ¢im vétsi
tento rozdil je, tim niz$i je kvalita zivota®“, coz je vymezeni v tom
nejobecné¢jsSim slova smyslu.

Centrum pro podporu zdravi ptfi Univerzité v Torontu pfedklada
taktéz obecnéjSi definici, ovSem s ohledem na individualitu kazdého
¢lovéka. V tomto pripadé kvalita zivota predstavuje stupen,
ve kterém <¢lovék vyuziva dualezité moZnosti svého ZzZivota,
jenz vychédzi =z ptilezitosti a omezeni, kterymi kazdy jedinec
disponuje, a které jsou reflexi vzdjemného pusobeni mezi nim
a prostfedim. (Hnilicova In Payne, 2005) Kanads$ti badatelé také¢
rozdélili kvalitu zivota do tfech oblasti, oznaCovanych jako ,,3B*:
byt (being), nékam patiit (belonging), o néco usilovat a nécim

se stavat (becoming) (viz. tab. ¢. 5.).

BYT (BEING) — osobni charakteristiky ¢lovéka

Zdravi, hygiena, vyZziva, pohyb, odivani,

Fyzické byti
celkovy vzhled.

Psychologicke Psychologické zdravi, vnimani, citéni,
byti sebeucta, sebekontrola.
Spiritualni byti Osobni hodnoty, pfesvédcéeni, vira.

PATRIT NEKAM (BELONGING) - spojeni s konkrétnim

prostiredim

Domov, Skola, pracovis§té, sousedstvi,

Fyzické napojeni )
komunita.

cor s . . | Rodin fatelé lupr nici & (uzsi
Socidlni napojeni odina, ptatelé, spolupracovnici, sousedé (uzs

napojent).

Pracovni ptilezitosti, odpovidajici financni
ptijmy, zdravotni a socialni sluzby, vzdélavaci,
napojeni rekreacni moZnosti a prilezitosti, spoleCenské
aktivity (SirSi napojent).

Komunitni
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REALIZOVAT SE (BECOMING) — dosahovani osobnich cilu,

nadéje a aspirace

Prakticka Domaci aktivity, placend prace, Skolni a
. zajmové aktivity, péce o zdravi, socidlni
realizace o g
zacClenovani.
Volnocéasové
. Relaxac¢ni aktivity podporujici redukci stresu.
realizace

Aktivity podporujici zachovani a rozvoj
znalosti 1 a dovednosti, adaptace na zmény.

Rustova realizace

Tab. ¢. 5. Model kvality zivota Centra pro podporu zdravi Univerzity
Toronto

(Dostupné na: http://kvalitazivota.vubp.cz/clanky.php)

Jako dalsi definici muzeme uvést charakteristiku Slamy
(In Payne, 2005, s. 288), kdy kvalita zivota je ,,subjektivni globalni
hodnoceni vlastniho Zivota.“

Koot a Wallander (In Mares a kol., 2006) specifikuji kvalitu
zivota jako kombinaci objektivniho a subjektivniho posouzeni pocitu
pohody (ve smyslu well - being), v riznych aspektech zivota,
kterd je brana za typickou pro danou kulturu a epochu, a kterd je
zaroven v souladu s univerzalnimi lidskymi pravy.

Podobny nédhled ma 1 Kirby, kvalita zivota podle néj prezentuje
stupen, v némZ prozivani Zivota uspokojuje individudlni fyzickée
a psychologické potfeby a pfadni. Znamend to, Ze je vysledkem
osobnich hodnot a Zzivotniho stylu jedince. (In Vadurova,
Miihlpachr, 2005)

Zannottiho koncepce kvality Zivota je zaloZena na vniméani
spokojenosti nebo nespokojenosti ¢lovéka v celém jeho zivoté
a jednotlivym strankdm kvality Zivota je pfipisovdna rizna
dilezitost. Analogicky nahled ma Ferransova definice
charakterizujici kvalitu Zivota ve vyznamu jedincova pocitu
spokojenosti, vychazejici z pocitu uspokojeni nebo neuspokojeni
v téch oblastech zivota, které jsou pro né¢j samotného dulezité.

(In Vadurova, 2006)
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Na subjektivni hodnoceni jednotlivych aspektd Zivota jedince
bere zfetel i Calman, ktery obecné kvalitu Zivota pojima jako rozdil
mezi tim, co jedinec zvladdne (actual self) a co by chtél zvladnout
(ideal self). (In Stejskalova, 2010)

Slozitost defini¢niho ohraniceni ptedkladd 1 Halecek,
protoze uvadi, Zze kvalita zivota jako takovéa neexistuje, podminkou
existence je jeji vymezeni charakteristikami konkrétniho prostiedi,
ve kterém je meéfena. Dle autora ma byt kvalita zivota spojena
s otazkami: ,,jaka kvalita a pro koho?“ Jen tak 1ze zarucit funkénost
pojmu a jeho aplikaci a vyuzitelnost v praxi. S dal§im pojetim
kvality Zivota ptichdzi Enquist, pro néjz je kvalita Zivota ,stupei,
do kterého je jedinec schopen dosdhnout bezpeci, sebeucty
a moznosti vyuzivat své intelektudlni a fyzické schopnosti na cesté¢
k dosazeni svych cila.”“ (In Vadurova, 2006, s. 52)

V soucasnosti pfevladd definovdni Svétové zdravotnické
organizace, ktera spojuje kvalitu Zivota se zdravotnim stavem
¢lovéka a interakci objektivni stranky QOL (fyzické zdravi, zivotni
uroven) se subjektivné vnimanou a hodnocenou kvalitou Zzivota.
(Hnilicovd In Payne, 2005) K této koncepci je potieba vysvétlit,
co je mySleno pojmem zdravi. Svétova zdravotnickd organizace ho
popisuje jako stav uplné fyzické, psychické a socialni pohody,
ne pouze absence choroby. ,,Kvalita Zivota je v intencich uvedené¢
definice zdravi chapédna jako jedincova percepce vlastni pozice
v zivoté v kontextu dané kultury a hodnotového systému, ve vztahu
k jeho cilim, oc¢ekdvanim, normam a obavdm. Jednd se o Siroky
koncept, multifaktorialné podminény fyzickym zdravim, psychickym
stavem, osobnim vyznanim, socialnimi vztahy a vztahem
ke klicovym oblastem jeho zivotniho prostfedi.“ (Vadurova, 2006,
s. 51) Pro hodnoceni kvality Zivota je tedy potfeba chéapat bio
— psycho - socialni stranky Zivota kazdého jednotlivce.

Se Svétovou zdravotnickou organizaci souhlasi i Dragomericka,
ktera zdtraznuje ,,posun v chapani kvality Zivota smérem k dosazeni
souladu mezi jedincem a okolim, at uzZ ve smyslu naplnéni

specifickych potfeb, ocekavani nebo vyuziti individuélnich
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schopnosti v interakci s okolim, a dale také na zaméfeni se na
pozitivni charakteristiky zivota nemocnych, nikoli pouze absenci
symptomu.“ (In Vadurova, Miihlpachr, 2005, s. 11)

Hnilicovad (In Payne, 2005) wuvadi, Ze neexistuje jednotné
vymezeni, které by bylo vieobecné pfijimano. Skala definic kvality
zivota je velmi rozmanita, od definic jako ,,schopnost vést norméalni

zivot® az po definice zaméfené na jednotlivy aspekt kvality Zivota.

2.4. KVALITA ZIVOTA SOUVISEJICI SE ZDRAVIM

Pojem  kvalita Zivota se pouzivda v riznych oborech
(viz. kapitola ¢. 2.), jednim z nich je zdravotnictvi. V této oblasti
se kvalita Zivota jiz nespojuje pouze se slovy zdravi a nemoc,
ale s timto pojmem se pracuje i v ruznych klinickych vyzkumech
ovéfujici nové 1écebné postupy a nové Iéky, ve vyzkumech
zaméifenych na pfezivani pacientd, pfi 1écbé vadZnych onemocnéni
apod. Zejména v piipadech, kdy béznéd lécebnd péce u nemocnych
déti a dospivajicich nezabira, je dualezité velmi citlivé o tyto déti
peCovat a zvazovat jejich kvalitu Zivota. Nynéjsi I1ékatrska
a oSetfovatelska péce zabyvajici se zachranovdnim Zivota
a prodluzovanim jeho délky se také zabyvad tUvahami o tom,
jak ,kvalitni budou mésice a léta ,pfidani®“ lidskému Zivotu.*
(In Mares a kol., 2006, s. 29) Je to dano pfedevSim novymi léky,
lepSim technickym vybavenim, ale 1 informovanosti.

Neméné¢ duleZitou strankou posuzovani kvality Zivota je etické
hledisko ptistupu lékatid a oSetfovatell k pacientovi a taktéz pfistup
samotného pacienta ¢i jeho blizkého okoli. ,Obecné Ilze fici,
ze kvalita Zivota souvisejici se zdravim se tyka predevSim
profesiondlné¢ poskytované =zdravotni péce a stava se dulezitym
indikdtorem vysledku poskytované péce.“ (Wilson, Cleary, 1995 In
Mares§ a kol., 2006, s. 29)

Dragomerickéa, Bartoniova (In Stejskalova, 2010, s. 175) pisi,

ze kvalita Zivota v medicinské oblasti reprezentuje nazor,
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ze zdravotni pécée méa smysl do té miry, v jaké pozitivné ovliviuje
zivot pacienta. Autorky zduUraznuji, ze ,,v soucasné dob¢é, pro kterou
je charakteristické prodluzovani délky zivota a pfevaha chronickych,
dlouhotrvajicich nemoci nad nemocemi infeké¢nimi, se za hlavni cil
mediciny nepovazuje zdravi nebo prodlouzeni Zivota samo o sob¢,
ale zachovani nebo zlepSeni kvality zivota.*

Stejné autorky uvadi, zZe ,, v soucCasné dobé se kvalita Zivota
vV mediciné¢ a psychologii povazuje za vicerozmérny, subjektivni
a m¢étitelny konstrukt, ktery je vhodnéjSim indikadtorem zdravi
definovaného jako ,stav celkové fyzické, duSevni a socidlni pohody,
a ne pouze nepifitomnost nemoci®“, nez mortalita a morbidita“
(In Stejskalovéa, 2010, s. 176) Znovu se setkdvame se spojenim
kvalita zivota a zdravi ¢i nemoci (nemoc je stav organismu, ktery
vznikd nasledkem puUsobeni vnitinich a vnéjSich Cinitelld, narusujici
spravné fungovani a rovnovdhu). Mare§, MareSova (2008,
In Stejskalova, 2010) zdbraznuji, Ze kvalita Zivota souvisejici
se zdravim je uzS$i pojem nez kvalita zivota a pokud uvazujeme
o SirSich kontextech poskytovani zdravotni péce, je dulezité s timto
pojmem pracovat. Oproti tomu dle Vadurové (2006) se oboje pojmy
Vv obecném pojeti prekryvaji, jelikoz pacientova schopnost akceptace
a vyrovnani se s onemocnénim je ovlivnéna jeho individudlnimi
charakteristikami- motivaci, typem osobnosti, vztahy s rodinou
a okolim, Zivotnim prostfedim a spolec¢enskym klimatem - a stejné¢

tak je to u pojmu kvalita Zivota v obecném slova smyslu.

2.4.1. Definice kvality Zivota souvisejici se zdravim

Kvalita Zivota ve zdravotnictvi a medicinskych oborech ma
nazev HRQL= health-related quality of life. Ale ani u tohoto pojmu
nenachdzime jednotné teoretické vymezeni. Néktefi autofi se ve
svych odbornych dokumentech ani vymezenim nezabyvaji. Gill

a Feinstein (In Mare§ a kol., 2006) uvadéji, Ze pouze v 15%
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publikaci vénujicich se empirickému vyzkumu HRQL, je tento pojem
néjak definovan.

HRQL byva v nejobecnéjSim slova smyslu chépéana jako
subjektivni vjem dasledkd nemoci na kvalitu vlastniho Zivota. Casta
je evaluace HRQL dle Spilkera, ktery hodnoti HRQL jako ,,funkc¢ni
disledek choroby a jeji 1é¢by na nemocného, vnimany nemocnym.*
(In Stejskalova, 2010, s. 177)

Podle Vadurové (2006, s. 64) ,HRQOL vystihuje subjektivni
prozivani nemoci a poskytované zdravotni péce. Jedna
se o porovnani skute¢ného prozivani jedince a zvladéani socidlnich
roli se stavem, ktery povazuje za idedlni.*

Americké Centrum pro prevenci a lé€bu nemoci ma tuto
definici: ,,HRQL =zahrnuje ty aspekty celkové kvality zivota,
o nichz lze jasné¢ ukazat, Ze jsou ovlivnény =zdravim,
at uZz somatickym nebo mentdlnim. Jde o vnimané somatické
a mentdlni zdravi, vcetné souvislosti typu zdravotnich rizik
a podminek, funkéniho stavu, socidlni opory a socioekonomického
statusu. Na komunitni trovni HRQL zahrnuje zdroje, podminky,
zdravotni politiku a praktické postupy, které ovliviiuji vnimané
zdravi u populace a jeji funkcéni stav.“ (Centers, 2000 In Mares
a kol., 2006, s. 30) HRQL je tedy vnimana jak v souvislosti
s kazdym jednotlivym ¢lovékem, tak v souvislosti s celou populaci.

Dilezitym pojmem, ktery se casto vyskytuje ve spojeni
s kvalitou Zivota zaméfenou na zdravi, je ,,well-being“, neboli stav
celkové pohody. Setkdme se s nim napt. u definice, ktera vidi
kvalitu Zivota jako stav celkové pohody (well-being) tvofeny dvéma
slozkami- a to schopnosti vykonavat kazdodenni aktivity odrazejici
fyzickou, psychickou a socialni pohodu a druhou slozkou
- spokojenosti pacienta s fungovanim organismu a urovni kontroly
symptomu nemoci nebo 1é¢by. (Gotay et al. In Vadurova, 2006)
Pojem well-being je zakotven i v definici Svétové zdravotnické
organizace z roku 1948, kdy je =zde vniman jako podstatna
charakteristika zdravi, s rozliSenim télesné, duSevni a socialni

dimenze prozitku osobni pohody. (Kebza, 2006 In Stejskalova, 2010)
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Definic,

které se

snazi vysvétlit

kvalitu Zivota

souvisejici

se zdravim je mnoho. E. Davisovad a jeji kolegové vytvofrili tabulku

definic,

ve které vystihovaly hlavni

akcenty kazdého vymezeni.

Mares§ a kol. (2006) tuto tabulku doplnili o dalSi popisy a vysvétleni

(viz. tab. &. 6.).

ZAKLAD
DEFINICE

PRIKLAD DEFINICE

AUTORI

celkové byti

celkové byti (souhrnna
existence) jedince nebo

Lidnstrom,

(souhrnna . . . Kohler
. skupiny, které zahrnuje tadu

existence) . ), . . (1991)
pozitivnich aspekti zdravi
zahrnuje fungovani somatické, | Varni,
emoc¢ni a socialni, jakoz i Burwinkle, Seid
plnéni urcité role et al., (2003)

fungovani multidimenzionalni konstrukt, |Speith, Harris

ktery zahrnuje tfi hlavni
oblasti; fungovani somatické,

(1996);Bouman,
Koot, van Gils

fungovéani a jeho
subjektivni
hodnoceni

psychologické a socialni et al. (1999)
byva obvykle definovéana jako

jedincovo subjektivni Graham,
hodnoceni kvality fungovani a | Stevenson,

s nim spojena spokojenost
anebo distres

Fylnn (1997)

multidimenzionalni pojem,
ktery zahrnuje Sirokou oblast
funk¢éniho stavu,
psychologické a socidlni
pohody, dale vnimané zdravi a
symptomy souvisejici s
nemoci a jejim léenim

Aaronson et al.
(1991)

vliv nemoci;
objektivni 1
subjektivni
hodnoceni jejiho
viivu

objektivni 1 subjektivni vliv
dysfunkce na somatické,
psychologické a socidlni
aspekty kvality Zivota, které
jsou ovlivnény jedincovou
nemoci a jejim léenim

Strand, Russell
(1997)

vliv nemoci a
jeho subjektivni
hodnoceni

funk¢ni efekt né¢jaké nemoci a
jejiho konsekventniho 1éceni
na pacienta, a to z pohledu
pacienta samotného

Schipper,
Clinch,
Olweny (1996)

pacientovo subjektivni
vnimani vlivu jeho nemoci a
jejiho 1é¢eni na pacientiv
kazdodenni Zzivot, somatické,
psychologické a socidlni
fungovani i pohodu

Reflection paper
(2005)
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fungovani a
pohoda (well-
being)

multidimenzionalni konstrukt
zahrnujici somatické, emocni,
mentalni, socialni a
behavioralni slozky pohody a
fungovani, jak je vnimaji
pacienti, nebo individ. pocity
pacientl spojené se zdravim

Revanes-
Seiberer,
Gosch, Abel, et
al.(2001)

zdravotni stav

zdravotni stav ¢lovéka, majici
podobu kontinua se vzrustajici
komplexnosti pacientovych
vysledkl; miZzeme ho hodnotit
na péti urovnich:
biologickych/fyziologickych
faktortd, symptomi, fungovani,
vnimaného celkového zdravi a
celkového pocitu pohody nebo
kvality Zivota

Wilson, Cleary
(1995)

jde o kombinaci zdravotniho

Vogels, Verrips,

stavu a afektivnich reakci na Verloove-
problémy se zdravotnim Vanhorick et
stavem al. (1998);
. Fekkes,
zdravotni stav a .
0City S nim Theuissen,
Eouvize'ici Brugman et
] al. (2000);
Rosenfeld,
Goldsmith,
Tetlus et al.
(1997)
sloz1,<a. celk‘ovre kvvallty Zivota, Mishoe, Baker,
ktera je primarné
determinovana jedincovym Poole et
slozka zdravi ! Jeaineovy al. (1998);
zdravim a kterd muZe byt )
C D, Juniper
ovlivnéna klinickymi
. . (1997)
Intervencemi
hodnota pfipisovand Zivotu v
jeho prab&hu tak, jak je Eiqu’ef“r'ong’
modifikovana postizenimi, y .
hodnota . A al. (1995);
o , funk¢nimi stavy, vniméanim a ;
pripisovana socidlnimi ptileZzitostmi; to Patrick,
Zivotu ’ Erickson (1993);

vSe je ovlivnéno nemoci,
urazem, lé¢bou nebo
ptfistupem ¢loveéka

Furlong
et al. (2005)

spokojenost se
Zivotem

uroven spokojenosti osoby s
témi aspekty jejiho Zivota,
které jsou ovlivnény disledky
nemoci a jejiho léceni

Brouwer, Maillé,
Rovers
et al. (2005)
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Tab. ¢. 6. Rozdilné definice kvality Zivota souvisejici se zdravim -
HRQL u déti (modifikované podle Daviesové et al., 2006, s. 315 In
Mares$ a kol., 2006, s. 30-31)

Spole¢nym bodem vSech uvedenych definic je komplexni vliv

onemocnéni na jedince v bio-psycho-socialni oblasti, S dirazem

na subjektivné vnimany a hodnoceny dopad na kvalitu zZivota.

Zajimavé jsou vysledky vyzkumného projektu ¢. 406/06/0035

(In Mares$ a kol., 2006), které ukazaly, Ze:

neni shoda v tom, jak je mozné definovat kvalitu Zivota
souvisejici se zdravim,

neni shoda v tom, jak ptfekladat anglicky nézev,

pokud chceme aplikovat kvalitu zivota souvisejici se zdravim
na déti a dospivajici, ma to sva specifika-zvlastnosti vyvojové,
osobnostni, zdravotni i socialni; vyzkumy probihajici
u dospélych osob se lisi,

v ¢eské a slovenské lékarské odborné literatufe neni dané
oblasti vénovadna takova pozornost, jako v jinych zemich,
domdci vyzkumy u déti a dospivajicich, zaméifené na kvalitu
Zivota, se tykaji Zivota s nemoci, vadou, handicapem; maly
z4djem je o pozitivni zdravotni stavy a situace,

v domécich praci vztahujicich se ke kvalité Zivota dé&ti
S nemocemi, pojem kvalita zivota ¢asto nebyvad vilbec
definovan,

ve vétSiné domdacich praci nebyva podrobné vysvétlena metoda,
kterou byla pouzita pfi zkoumani; nebo se pouzivaji
nestandardizované, svépomocné vytvoifené dotazniky

malokdy se pracuje se mezindrodné uzndvanymi metodami

pro diagnostiku kvality zZivota u déti.

49



2.5. MERENI KVALITY ZIVOTA

V prabéhu 20. stoleti se objevovaly prvotni snahy o méfeni
kvality zivota, které byly zaméfené na osoby seniorského véku.
V 80. letech 20. stoleti se zacaly vyvijet generické dotaznikové
metody, které zkoumaly pacientovo hodnoceni jednotlivych stranek
kvality zivota. V soucasnosti existuje vice nez 500 dotazniku
orientovanych na rizné aspekty kvality zivota. LiSi se svym
rozsahem 1 svym obsahem, tzn. zaméfenim na dané aspekty kvality
zivota. (In Stejskalova, 2010)

Dragomericka (In Vadurova, Mihlpachr, 2005) ve spojitosti
s méfenim kvality Zivota nardzi na nékolik otdzek, a to: Je moZné
¢tit kvalitu zZivota kvantitativnimi metodami?, Jaké wveli€iny
¢rit?, Jakym zpidsobem kvalitu zivota zjistovat?, Je vhodné
registrovat nepfitomnost symptomu, nespokojenost, nebo existuji
pozitivni ukazatele?, LepS§i je pracovat s profilem nebo s globdlni
urovni? Z toho vyplyvé, Ze stejné jako neexistuje jednotnd definice
kvality Zivota pro vSechny obory, neexistuje ani jednotné méfeni,
se kterym by souhlasili vSichni odbornici. Znovu se dotykame
objektivni a subjektivni strdnky kvality Zivota.

Kfivohlavy (In Vadurova, Miithlpachr, 2005) rozdéluje metody
méifeni QOL do tfech skupin:

e metody, kde kvalitu Zivota hodnoti druha osoba
— objektivni,

e metody, kde hodnotitelem je sama dand osoba
— subjektivni,

e metody smiSené (objektivni a subjektivni).

Adédmek, Némec (In Stejskalova, 2010) rozliSuji méfeni kvality
zivota na dvé slozky: well-being a welfare. Well-being je
charakterizovan jako stav osobni pohody (télesnd, psychologicka
i socidlni dimenze) a welfare znamend blahobyt. Ten je zaméfen
spiSe na kvalitu zivota celé spolecnosti, vcéetné ekonomickych
indikatort (patii sem kvantifikovatelné objektivni indikdtory-hruby

doméci produkt, nezaméstnanost atd.)
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Kirby wuvadi, ze na méfeni kvality Zzivota byva pohliZzeno
ze tfech whld. Prvnim je objektivni méfeni socidlnich indikatort
VvV terminech moZnosti, druhym je subjektivni odhad celkové
spokojenosti se zivotem jedince a tieti je subjektivni odhad
s jednotlivymi Zivotnimi slozkami. Autor jednotlivymi pohledy mini,
ze indikatory jako vzdélani, stabilita, bezpecnost atd. jsou
relevantni obzvlasté pro ucely méfeni kolektivni kvality Zzivota
nez pro jednotlivce. Nékteré z danych ukazatelt maji vliv na kvalitu
zZivota jen zcasti, kdyz spadnou pod urcitou uGroven (pf. na hranici
chudoby). Celkovéa osobni spokojenost neni vymezena jen mnozstvim
oblasti, ve kterych je ¢lovék spokojeny, ale i oblastmi, jenzZ
subjektivné hodnoti jako podstatné (napf. schopnost provaddét bézné
kazdodenni c¢innosti, vztahy s rodinou a okolim, fyzick4d kondice
jedince, prostiedi, v némz zije, napln volného <¢casu atp.).
(In Stejskalova, 2010)

Jak jiz bylo zminéno vySe, kvalitu zivota mlUZeme méfit
vV subjektivnim i objektivnim pojeti. Nyni je stfedem zajmu hlavné
subjektivni hodnoceni kvality zivota zaméfené pifedevSim na zdravi.
»~Méfeni objektivni strdnky kvality Zivota se dnes realizuje zejména
prostifednictvim zvolenych indikatori. Ty umoZnuji na riznych
urovnich  (mistnich, regiondlnich, narodnich, mezindrodnich)
identifikovat stav a trendy vyvoje, zprostfedkovavat souhrnné
informace o environmentalnich, demografickych, socidlnich,
ekonomickych a dalSich dialezitych jevech. Objektivni méfent
kvality Zivota pomoci indikatordt se soustfeduje zejména
na pfedpokladané zdroje kvality zivota“ (Dostupné¢
na: http://kvalitazivota.vubp.cz/clanky.php)

Organizace spojenych ndrodi vytvofilo Index lidského rozvoje,
jenz je nejpouzivanéjSim indikdtorem kvality zZivota
ve spoleCenském métitku. Jeho stézejni oblasti tvofi zdravi, hmotna
zivotni Garoven a uroven vzdélanosti. Indexem se  m¢éfi

pravdépodobna délka Zivota, stupeil gramotnosti, délka Skolni
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dochazky a vyse pfijma. (P-CENTRUM, 2011)% K indikatorim, které
se také meéfi, v souvislosti s kvalitou zivota, patii napf. i zdravotni
péce, porodni umrtnost, stav lidskych prav, kvalita zivotniho
prostiedi a jiné.

Dragomerickda, Bartonovd wuvadi, Ze nejCastéjsi zvolenou
metodou zjistovani kvality zivota jsou dotazniky nebo strukturované
rozhovory. Prostiedky pro méfeni lze rozdélit na dvé oblasti- podle
toho co méfi a pro jakou populaci jsou urc¢eny (napf. pro béZnou
populaci nebo pro osoby s urc¢itym onemocnénim). Slovacek, Jebavy
déli dotazniky na generické (obecné) a specifické (pro urcité
onemocnéni nebo specificky aspekt kvality zivota). Nejznaméjsi
generické dotazniky jsou: Karnofsky Performance Status Scale,
Activites of Daily Living, Sickness Impact Profile, Short Form
36 Health Subject Questionnaire, Nottingham Health Profile,
European Quality of Life Questionnaire Version EQ-5D, World
Health Organization Quality of Life Assessment. Jones kategorizuje
dva konkrétni typy dotaznikl — charakteristikou prvniho typu je
holisticky pfistup (ve smyslu vSeobecnych otdzek), druhy typ
pfedstavuje tzv. dekomponovany dotaznik rozdéleny do nékolika
specifickych sloZzek. Oba dotaznikG jsou pouZitelné v ramci
generickych 1 specifickych néstroji. Generické dotazniky jsou
aplikovatelné na jakykoli soubor pacientdt 1 zdravé populace
(bez ohledu na pohlavi ¢i vék). (Stejskalova, 2010)

Pfi méfeni HQRL je moznost rozdélit pouzivané nastroje
¢i  metody do tfi skupin. Prvni jsou néstroje zaméfené
na onemocnéni, jeho symptomy, prabéh a 1é¢bu (disease - specific).
Do druhé kategorie spadaji néastroje zaméfené na projevy nemoci
(condition - specific), kam patfi napt. inava, bolest atd. Ttfeti oblast
pfedstavuji ndstroje zaméfené na 1éCbu a jeji dopad na jedince
(treatment - specific). ,,Salajka (2006, s. 30) poukazuje na fakt,

ze ,,pti hodnoceni HRQOL je nutné adekvatnim nastrojem a vhodnym

7 http://www.olomouc.eu/kpss/view.php?nazevclanku=p-centrum-sluzby-nasledne-pece-dolecovaci-

centrum&cisloclanku=2008060049).
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zpisobem vyvazené syntetizovat pohled ze vSech ti¥i thld (ve smyslu
impairment, disability, handicap — viz vys$e) tak, jak je pocitovan
nemocnym.“ (In Stejskalova, 2010, s. 190)

S méfenim souvisi 1 snaha o ziskani co nejpfesnéjSich udaju,
0 co nejSirSi zabér dané oblasti, méfeni by mélo spliovat objektivni
i subjektivni aspekty, validitu a reliabilitu. V soucasnosti
se vyvojem dotazniku kvality Zivota zaobird napi. MAPI Research

Institute (mezinarodni institut se sidlem ve Francii).
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PRAKTICKA CAST

Praktickd ¢ast je zaméfena na vyhodnoceni vysledkt dotazniku
a kazuistik. Jsou zde popsany metody, kterych bylo pouzito k vybéru
vzorku, ke sbéru dat i k analyze dat. V kapitole realizace vyzkumu
jsou popsany vysledky dotazniku. Dotaznik je rozdélen do ttfech
oblasti: fyzické prozivani, psychickd pohoda, socidlni postaveni
jedince a jeho vztahy k druhym lidem. Dale jsou v praktické casti
uvedeny zaveéry Setfeni.

V rdmci praktické C¢éasti je nutné osvétlit dvé véci.
I kdyz diplomova prdce ma ndzev Kvalita zivota déti s Rettovym
syndromem, Vv celé praci se autorka zminuje jen o divkach,
protoze jiz z teoretické casti (kapitola 1.1.) lze vycist, ze Rettav
syndrom postihuje témét vyluéné divky.

Druha véc, kterou je potifeba vysveétlit, je, pro¢ dotazniky
vypliiovali peCujici osoby a ne samotné divky. Z charakteru Rettova
syndromu je patrné, ze divky maji omezené komunikaéni schopnosti,
proto byl dotaznik pfedloZzen pecujicim osobam, jejichz pohled
shledava autorka jako nejvice vypovidajici o kvalité zivota téchto
divek.

Dotazniky vypliovali pecujici osoby o divku s Rettovym
syndromem, v tomto ptipadé se jednalo vzdy o rodi¢e. Proto pojem
»pecujici osoba“ a ,rodic¢“ jsou v celé praktické Céasti brany jako

synonyma.
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3. KVALITATIVNI SETRENI A VYZKUMNE OTAZKY

Nésledujici Setfeni bylo provedeno s cilem =ziskat informace
o kvalité zivota déti s Rettovym syndromem. Na zakladé prace
autorky v obcanském sdruzeni Rett — Community, ji zajimalo, jaka
je kvalita zivota déti s Rettovym syndromem, jak prozivaji
jednotlivé atributy kvality zivota. Autorka se zaméfila na otdzky
tykajici se tifech domén QOL: fyzickd pohoda, psychickd pohoda
a socidlni postaveni jedince a jeho vztahy k druhym Ilidem

(viz. teoreticka ¢ast, kapitola 2.2.).

Vyzkumné otazky:

Autorku ptfedevSim =zajimalo, jaky je =zdravotni stav téchto
deéti?

Jak komunikuji a reaguji na okoli?

Zda vyuzivaji socidlnich sluzeb?

A jaka je celkovéa spoluprdce pecujici osoby s odborniky (zda
jsou néjaké ,mezery“ v moznosti zlepSeni kvality zivota d¢&ti

S Rettovym syndromem)?

3.1. UZITI VYZKUMNYCH METOD

Nize uvedené podkapitoly popisuji, jaké metody byly zvoleny

pro potfeby daného Setieni.

3.1.1. Vybér vyzkumného vzorku — metoda zamérného (ti¢elového) vybéru

K vybéru vzorku bylo pouzito metody zamérného (ucelového)
vybéru. V této metodé je za zamérny (ucelovy) vybér vyzkumného
vzorku povazovan takovy postup, kdy se cilené vyhledavaji ucastnici
dle jejich wurcitych vlastnosti. Kritériem vybéru je pradvé urcena
vlastnost nebo stav. V této praci se jedna o kritérium ,,byt pecujici

osobou o divku s Rettovym syndromem®. Metoda ucelového vybéru
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vyzkumného vzorku mé nékolik strategii, které se rtizné¢ kombinuji
nebo doplinuji dle potfeby. Autorka si vybrala strategii prostého
zamérného vybéru, kterd bez uplatnéni dalSich specifickych metod
¢1 strategii vybira potencidlni ucastniky vyzkumu, ktefi splnuji
urcité kritérium, jsou pro ucast na vyzkumu vhodni a zdrovenn s nim

také souhlasi. (Miovsky, 2006)

3.1.2. Metoda sbéru dat

Ke sbéru dat byla pouzita metoda dotazniku. Jedna
se o ,zpusob pisemného kladeni otazek a ziskdvani pisemnych
odpovédi“. (Gavora in Chraska, 2007, str. 163) V dotazniku bylo
stanoveno 33 uzavienych (polytomickych, dichotomickych) a 24
otevienych otdzek.

e Uzaviené polozky - respondentim jsou piredkladdny ptfedem
pfipravené odpovédi. Tyto lze rozdélit na dichotomické
a polytomické.

e Oteviené polozky - nenavrhuji respondentovy zaddné hotové
odpovédi, jen je urcen predmét, ke kterému se maji vyslovit.
Zadnym zpusobem neni respondent usmériiovan. (Chraska,
2007)

Na zacatku dotazniku je wuvedena hlavicka, kde je jméno
autorky, obor studia a plsobnost v obCanském sdruzeni, nazev
diplomové prace, cil prdce a informace o ochrané¢ osobnich udaju.
Prvni otdzky jsou zaméfeny na pohlavi a vék respondenta, vék dcery,
o kterou pecuje, kolik let o ni pecCuje a stupennl postizeni dcery.
V dotazniku se objevuje pojem ,dcera“ proto, ze jiZ pfi sestavovani
samotného dotazniku méla autorka vybrany vyzkumny vzorek,
kterym byli vzdy rodi¢e divky s Rettovym syndromem.

Poté jsou kladeny otadzky rozdélené do tiech oblasti. Prvni
oblast je zaméfend na socidlni postaveni jedince a jeho vztahy
k druhym lidem, druhéd oblast se tyka psychické pohody a posledni
fyzické pohody.
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Pokud maji respondenti zdjem o vysledky vyzkumu, na konci

dotazniku maji moznost uvést svoji e-mailovou adresu.

3.1.3. Metoda pripadové studie

Pifipadem se rozumi objekt vyzkumného z4djmu, kterym muze
byt osoba, organizace apod. Mezi charakteristiky pfipadové studie
patfi:

e strategie zduraznujici komplexnost pfipadu, souvislosti
funk¢énich a zivotnich oblasti Zzivota tUcCastnika pfipadu
(vyzkumu) a jeho historicko — biografické pozadi,

e strategie pfedstavujici vychozi misto pro hleddni, popis
a vysvétlovani vlivu ruznych faktord a souvislosti v kontextu
pfipadu,

e metoda vyuzitelnd ke zpétné kontrole vysledkd dosazenych
prakticky jakymikoli vyzkumnymi psychologickymi metodami
a postupy, kdy platnost vysledkll se ovéfuje na prfipadové
urovni.

Z variant pripadové studie si autorka vybrala jednopfipadovou
studii, jejiz nejvyuzivanéj§i formou je klinicka kazuistika.
Pfipadovad studie nemd& primarné¢ vyzkumny ucel, ale ma ucel

diagnosticky. (Miovsky, 2006)

3.1.4. Metoda prostého vyctu

Tato metoda stoji na hranici kvalitativniho a kvantitativniho
pfistupu a pomoci ni se vyjadfuje vlastnost urc¢itého jevu (napft. jak
¢asto se dany jev vyskytl, v jakém poméru vyskytu byl k jinému
jevu). Muze se tedy tykat i poctu, frekvence a intenzity vyskytu

daného jevu. (Miovsky, 2006).
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3.2. REALIZACE VYZKUMU

Dotaznik byl rozesildan poStou, kazuistiky byly tvofeny
z 1ékatskych zaznami danych pacientek a informaci od pecujicich

osob.

Celkem osloveno Navratnost v ¢islech Navratnost v %

6 6 100%

Tab. ¢. 7. Navratnost dotazniku z celkového poctu oslovenych osob

Celkem bylo osloveno Sest osob, které pecuji o divku
s Rettovym syndromem, dotaznik vyplnilo v8ech Sest osob

a navratnost byla tedy 100%.

Popis ziskanych vysledki:

Jsou zde popsany vysledky, kterych bylo dosazeno pomoci
dotaznikd. Pro pfehlednost jsou vysledky rozdéleny do tfech oblasti:
fyzickda pohoda, psychickd pohoda a socidlni postaveni jedince
a jeho vztahy k druhym lidem.

K zavérim Setfeni autorka pfikldada jednotlivé kazuistiky,
ve kterych jsou informace od rodicd a MUDr. Aleny Zumrové, Ph.D.

Z Fakultni nemocnice Motol-Praha.

3.2.1. Vysledky dotazniku

Celkem se vyzkumu zucastnilo 6 osob pecujicich o divku
S Rettovym syndromem.

Vyhodnoceni dotaznikového Setieni:

Tato podkapitola uvadi grafické vyhodnoceni a komentafe
k realizovanému dotaznikovému Setfeni.

Zakladni adaje:

Uvodni c¢ast dotazniku zjistovala zakladni udaje

o respondentech. Jedn4d se o pohlavi respondentii, vék respondenti,
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vék dcery, o kterou pecuji, délku péce a stupenn postizeni dcery

.....

Pohlavi respondentt

6

5

4

3

2

1

0]

Cetnost

M Zeny 5
kM Muzi 1

Graf ¢. 1. Pohlavi respondenti

Dotaznikového Setfeni se zacastnilo Sest respondentt — jednalo
se o zadkonné zastupce divek a zaroven o pecujici osoby. Z celkového

poctu dotdzanych bylo pét Zen a jeden muz.

Vék respondenti
70

60 —

50 ) t ) |

40

30

20
10

0

rodic 1 rodic 2 rodi¢ 3 rodic4 rodi¢ s rodic 6

‘E vék respondent 36 51 36 61 51 58

Graf ¢. 2. Vék respondentu
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Vék respondenttt a zaroveil pecCujicich osob se pohybuje mezi
36 a 61 lety.

Vék divky s Rettovym syndromem
35
30
25
20
15
10
.
0
rodic 1 rodic 2 rodic 3 rodic 4 rodic 5 rodic 6
‘Hvékditéte 8 13 21 21 23 32

Graf ¢. 3. Vék divek s Rettovym syndromem

Vék divek se pohybuje mezi 8 lety az 32 lety. Pfed uskutecnéni
samotného dotaznikového Setfeni se uvazovalo, zda budou do Setfeni
zatazeny 1 divky, které jsou star$i 18 let. Po konzultaci s odborniky
a zainteresovanymi osobami v problematice Rettova syndromu byly
tyto divky zatazeny do Setfeni. Dulvodem je pfedevSim to,
ze mentalni vék vybranych divek nad 18 let neodpovidad jejich

chronologickému véku.

Pocet let péce o divku
35
30
25
20 —
15
10
-l
0
rodic 1 rodic 2 rodic 3 rodic4 rodic 5 rodic6
‘H pocet let péce 8 13 14 21 23 32

Graf ¢. 4. Pocet let péce o nemocnou divku
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Poclet let péce o divku s Rettovym syndromem je totozny
S jejim vékem. Pouze u rodice ¢islo 3 mlizeme pozorovat, ze divce je
21 let a doba péce o ni je 14 let. V tomto ptipadé je to déano
sedmiletym pobytem ditéte v zatizeni ustavniho typu.
Pifi komunikaci s rodinou se autorka dozvédéla, Ze divodem bylo
feSeni krizové situace v rodiné (rodinné, financni, bytové
problémy). Rodi¢ divky chtél vzniklou situaci feSit, a tak divka jiz

dnes muze opét vyriustat v ,,bézZném* rodinném prostiedi.

Stupen postizeni divky (dle pobirani
prispévku na péci)

4.5

35

2.5

1.5

0.5

rodic 1 rodic 2 rodic 3 rodic 4 rodic5 rodic 6

M Stupen postizeni ditéte (dle
pobirani prispévku na péci)

Graf ¢. 5. Stupen postizeni divky

Tato polozka se v dotazniku objevila z divodu, aby bylo moZno
néjak stanovit miru postizeni a znevyhodnéni divky. Proto bylo
zvoleno rozdéleni dle pobirdani ptrispévku na péci. Rettdv syndrom
lze povaZzovat za t&€Zké zdravotni postizeni a to nasledné definovat
jako postizeni, které odpovida klasifikaci stupné ,,aplnd zavislost®

na péci dle klasifikaé¢ni soustavy vyplyvajici ze zdakona ¢. 108/2006.
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Zavislost na pomoci
jiné fyzické osoby

VySe prispévku (od 1. 1. 2012)

Do 18 let=*

StarsSi 18 let®

stupen I (lehka
zavislost), jestlize
z divodu dlouhodobé¢
nepfiznivého
zdravotniho stavu
neni schopna zvladat
3%/3-4°
zakladni Zivotni
potieby

3 000,- K¢

800,- K¢

stupen II (stfedné
tézka zavislost),
jestlize z divodu
dlouhodobé
nepfiznivého
zdravotniho stavu
neni schopna zvladat
4-5%/5-6°"
zakladnich zivotnich
potfeb

6 000,- K¢

4000,- K¢

stupen III (tézka
zavislost), jestlize
z divodu dlouhodob¢
nepfiznivého
zdravotniho stavu
neni schopna zvladat
6-7x/7-8°
zakladnich zivotnich
potieb

9 000,-K¢

8000,- K¢

stupen IV (dplna
zavislost), jestliZe z
divodu dlouhodobé
nepriznivého
zdravotniho stavu
neni schopna
zvladat
8-9%/9-10°
zakladnich Zivotnich
potieb, a vyZaduje
kazdodenni
mimoradnou péci
jiné fyzické osoby

12 000,-K¢

12 000,- K¢
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Tab. ¢. 8. Prispevek na péci, stupné zavislosti

Schopnost =zvladat zakladni zivotni potfebu se hodnoti
ve vztahu ke konkrétnimu zdravotnimu postizeni a reZimu
stanovenému oSetfujicim lékafem.

Pfi posuzovani stupné zéavislosti se hodnoti schopnost zvladat
tyto zakladni zZivotni potfeby: mobilita, orientace, komunikace,
stravovani, oblékani a obouvani, télesnd hygiena, vykon
fyziologické potifeby, péce o zdravi, osobni aktivity, péce
o domécnost. (Stanoveni stupné zavislosti se fidi vyhlaskou <¢islo

505/2006 Sh.)

I. Oblast dotazniku

Prvni oblast zkoumala sociologické ukazatele kvality Zivota,
ze kterych autorka zvolila pouze ty, které se primo tykaji divek
s Rettovym syndromem. Prvni okruh dotazniku zjiStoval, zda divka
vyhledadva fyzicky kontakt s okolim, s vrstevniky, jakym zpisobem
komunikuje, jakym zplUsobem je vzdélavana, zda vyuziva nékteré

socialni sluzby a sluzby obfanského sdruzeni Rett — Community.

Vyhledavani fyzického kontaktu dcerou
7
6
5
4
3
2
1
0 w .
cetnosti
M Vyhledavanifyzickeho kontaktu 6
M Vyhledavanikontaktu s
vrstevniky 3
kd Nevyhledavanikontaktu s
vrstevniky 3

Graf ¢. 6 Fyzicky kontakt
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Prvni dvé polozky této oblasti zjistuji, zda a jak vibec divky
navazuji kontakty se svym pfirozenym 1 Sir§im socialnim prostiedim.
Zaméfuji se na to, zda divky vibec projevuji zdjem o fyzicky
kontakt s jinou osobou. VSech Sest rodi¢td uvedlo, Ze jejich dcera ma
kladny vztah k fyzickému kontaktu. Rodice uvadéli, ze divky casto
vyhledavaji kontakt opirdnim se o druhé, placnutim ruky
¢1 ,drcnutim® hlavou, dale se také rady mazli, objimaji. Objevovaly
se odpovédi jako hlazeni, pfituleni se, pusa — jsou ji velmi pfijemné
a dava to najevo usmévem. Jiny rodi¢ wuvedl, ze si divka

e
1

o to nedokaze sama ftict a jde tedy o ,vyhledavan ze strany

pecujici osoby.

Komunikace
6
5
4 R
3 ]
2 ]
1
0
Lo . L Rozdily v komunikaci (s
Dorozumivani pouze Komunikace s dcerou jinymi o e N
. N pecujici osobou a Sirsim
mluvenou reci zpusoby * L .
socialnim prostredim)**
M ano 1 4 2
i ne 5 2 4

Graf ¢. 7 Komunikace divek s Rettovym syndromem

Oblast komunikace (tfeti bod dotazniku) je Vv Setfeni
postavena samostatné — povaha onemocnéni se vyznacuje
specifi¢nosti v dorozumivani téchto divek. Bylo zjistovano,
zda divky komunikuji verbalni fteci, déale jakych jinych zptsobt
komunikace je vyuzivdno a zda jsou pozorovatelné rozdily

pfi komunikaci divka — rodi¢, divka — nékdo ,,cizi®.
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* Jako jiné zplisoby komunikace s dcerou rodice uvadéli pouze
o¢ni kontakt (z divodu velkého omezeni pohybu), gesta, mimika
obliceje, pohyby rukou (nejedna se o ,znakovani“). Pecujici osoba
komunikuje verbaln€¢ mluvenou fec¢i a dcera komunikuje riznymi
hrdelnimi zvuky, komunikace je Casto spiSe o ,,odhadovéani®“ toho,
co divka potfebuje nebo chce od pecujici osoby. Zajimavosti zde
muze byt, Ze ani jedna rodina nevyuzivd zddnych alternativnich
nebo augmentativnich prostfedk komunikace.

** Ve specificnosti komunikace s divkami s Rettovym
syndromem jde c¢asto o dulezitost porozuméni (vzhledem k vySe
uvedenym jinym zplusobim komunikace), divky reaguji na nacvic¢ené
vzorce chovani — napf. pfi umyvani, <cisténi zubu, pii jidle
a u sebeobsluhy. Rodic¢e také uvadéji, ze se divka citi 1épe doma

mezi svymi nejbliz§imi a cizi prostfedi ji spiSe deprimuje.

Vzdélavani

4.5

4 A
3.5 —

3 I
2.5 —

2 I
1.5

1
0.5

0]

Vzdélavaniv skolském Pfitomnost asistenta VyuZivani podptrnych
systemu*® pedagoga ve vzdélavani terapii**

M ano 4 3 2
i ne 2 3 4

Graf ¢. 8 Vzdélavani divek s Rettovym syndromem
Polozka <¢&tvrta se zaméfovala na oblast vzdélavani divek

S Rettovym syndromem. Mapovala, zda jsou divky vibec ucastny

vzdélavaciho systému a zda maji svého asistenta pedagoga. V oblasti
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vzdélavani autorka také zatadila polozku ,podptarné terapie®
— S ohledem na vyuzivani téchto terapii v rdmci Skolstvi.

* Rodice, jejichz dcera navstévuje zakladni Skolu, uvadéji,
Ze se ve tfech pfipadech jedna o zakladni Skolu specialni, v jednom
o evidenci v zakladni Skole praktické s individudlnim vzdéldvacim
plédnem.

** Vyuzivani podplUrnych terapii pfi vzdélavani, které mohou
vést k zlepSeni komunikace s dcerou, rodi¢e uvadéji muzikoterapii,
prvky bazalni terapie, hipoterapii, canisterapii (popf. vSechna
»chlupata® zvifata. Jeden rodi¢ uvedl, Ze se nedomniva, Ze by dcera
napf. pfi canisterapii byla schopna ,sdélit® néco jiného nez pfi
béznych tkonech. Dale uvadi, Ze podpirné terapie jsou jisté dobré,
ale jen pro zpestfeni zivota divek - jsou jim pfijemné,

ale pfi komunikaci?

Vyuzivani socialnich sluzeb

35

2.5

1.5

0.5

Vyuzivanisocialnich sluzeb

Mano* 3

il ne 3

Graf ¢. 9 Socialni sluzby
Otazka vyuzivani socialnich sluzeb (bod paty) je zde zatfazena

cilené¢ s ohledem na pecujici osoby. Dlouhodobost narocné péce

muze prohlubovat psychicky stav pravé pecujicich osob. Autorka
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se snazila zjistit, zda vubec vyuzivaji nabidek socidlnich sluzeb,
které jsou v jejich okoli.

V dané poloZzce rodice nejCastéji uvadéli vyuzivani sluzeb
osobni asistence (rozsah hodin této sluzby je vzdy prizplsoben
kK potfebam rodiny — jeden tyden se muze jednat o pouhé 2 hodiny,
jiny tyden i 0 20 hodin — vychazi z individudlnich a specifickych
potieb jednotlivych rodin), ddle vyuzivaji sluzeb Denniho stacionaie
— zde se objevuji také nuance — op¢ct zalezi na potfebadch rodiny
— nékdy se jedna o jeden den v tydnu, jindy o vice.

Z této polozky je ale patrné (vzhledem k poc¢tu hodin OA
1 pobytu divek v DS), ze se jednd z vétSi ¢asti o pfimou péci o dceru
samotnym rodi¢em.

Tti rodi¢e wuvedli, Ze nevyuzivaji zadnych sluzeb - tzn.,
ze se jednd o kazdodenni 24 hodinovou péc¢i o nemocnou dceru
V jejim doméacim, pfirozeném prostiedi.

Rodic¢e casto nevi, na koho ¢i na jakou organizaci se obratit,
kdyz chtéji vyuzivat néjaké socialni sluzby. Proto obfanské sdruzeni
Rett — Community v roce 2011 vydalo rozSifenou verzi Adresdre
poskytovatelu socidlnich sluzeb, ktery je k dispozici 1 na webovych
strankdch sdruzZeni. Publikace je zaméfena pfedevSim na nabidku

socialnich sluzeb pro divky s Rettovym syndromem a obecné¢

pro osoby se ¢tvrtym stupném zavislosti.
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Rett - community
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Graf ¢. 10 Obcanské sdruzeni Rett-community

Autorka pfedklddaného textu je koordindtorka obcanského
sdruzeni Rett — Community, a proto chtéla Sestou poloZkou zjistit,
zda rodiny vubec vyuzivaji sluzeb sdruzeni ¢i je alespon zapsano
V jejich povédomi. Sdruzeni mé celorepublikovou ptisobnost. Divky
a jejich rodiny, které jsou ¢leny sdruzeni, pochazeji z riznych kraju
Ceské republiky. Cinnosti a aktivity, které rodinam nabizi, se tykaji
pfedevSim odbornych konzultaci a poradenstvi. Dale sdruzeni také
organizuje pravidelné psychorehabilitacni kurzy pro rodiny
s ditétem s Rettovym syndromem. Tyto pobyty maji nezastupitelnou
roli — pravé vzhledem k rozptyleni rodin po celé CR je zde moznost
potkat se s jinymi rodinami, které fe$i podobné situace i problémy.
Pobyty jsou koncipovany tak, ze ma kazda rodina k dispozici
osobniho asistenta — divodem je poskytnuti respitni a odlehCovaci
péde pedujicim osobam. Ulast na aktivitach, které zajiituje sdruzeni
je dobrovolna a =zdlezi na kazdé jednotlivé rodiné, zda sluzeb
vyuzije.

Sedma polozka dotazniku zjiStovala, =zda jsou rodiny

v kontaktu s jinou rodinou, kde je také divka nemocna Rettovym
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syndromem a pokud ano, tak v ¢em spociva kontakt (jeho klady,
zapory, potiebnost, nutnost a zda je vibec diulezity).

Z odpovédi bylo patrné, ze C¢tyfi rodiny nejsou v kontaktu
S Zd4dnou jinou rodinou.

Dvé rodiny wuvedli potfebnost kontaktu =z hlediska vymény
informaci, zkuSenosti a potfeby sdileni. Z toho jedna rodina uvedla,
ze také obcas na par dni ,pohlidaji®“ nemocnou divku (ktera je
chodici a ma omezenou slovni zdsobu) jiné rodiné — divodem je,
ze chtéji, aby si maminka této divky odpocinula, a pro divku je to

zména v péci.

Il. Oblast dotazniku

Druha oblast mapovala psychickou pohodu divky s Rettovym
syndromem. Otdzky v dotazniku se =zaobiraly jakym zpusobem
(a jestli vibec) divka dava najevo radost, pocit Stésti, smutek, pocit
strachu, bolest a jak reaguje na nesouhlas rodi¢l s jejimi projevy

a reakcemi.

Projevy pocitli

Radost a pocity stésti Smutek a pocity strachu Bolest

M ano 6 6 0

il ne 0 0 6

Graf ¢. 11 Projevy pocitu u divek s Rettovym syndromem
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Zpusoby, jakymi davaji divky najevo radost a pocity Stésti
osmou polozkou zjistily, ze to jsou nejcastéji usmévy, smich,
radostné  vykitiky, veselé broukéani, zrychleni pohybu téla
¢i specifické pohyby téla (,teteleni, vInéni“), zrychleni pohybu
rukou (pokusy o tleskani), také zklidnéni trhanych pohybu — napft.
pfi poslechu hudby (také se objevuje kolébani ze strany na stranu),
rozesmaté a veselé oCi, zrychleni mrkani.

Devata polozka se zaméiovala na projevy smutku a reakce
na strach se dle rodi¢t projevuji placem, kiikem, télesnym tfesem,
je pozorovana znatelnd uzkost, tékavé pohyby oci, celkovy neklid
divek.

Polozka desata dotazujici se na bolest zjiStovala, jakym
zpusobem davaji divky najevo svym rodi¢im, Ze je néco trapi
¢i boli.

Rodi¢e uvadéji zmény chovani — ptfiznaky Unavy, ospalost,
teplota, neklid, kfik, pla¢. Pfi bolestech krku ¢i rymé¢ ptestava jist,
pti bolestech v podbtisku (zacatek menstruace) kopani nohou.

Neumi dat najevo bolest - rodi¢e se sami snazi rozpoznat,
co divce je. To, Ze ji néco boli, ¢asto zjisti az pozdéji — kdyz uz
se objevi znatelna nemoc, ¢i puchyf, otlak.

Rodi¢e wuvadéji, Zze divka ma sniZzeny prah bolestivosti,
tedy pokud uz bolest davad najevo, pak se objevi slzy, pla¢ a kftik,
protoze se uz jedna o velkou bolest. Nedokdze dat najevo ,kde* ji
néco boli, coZz je pro rodi¢e znacné frustrujici okamzik.

Oteviend otazka ¢islo jedenact zjiStovala projevy rodici
smérem k dcefi v souvislosti s ocenénim dcery, kdyz se ji néco
povede.

Zpétnou vazbou pochvaly pro dcery je usmév, objeti,
pohlazeni, slovni pochvala — ,, Ty jsi Sikovnéa, Ty to umis, To se Ti
povedlo!*“, zatleskani rukama. Jeden z rodi¢t odpovédel, ze ,,chvali
a chvali a dcera moc dobife poznda nuance mezi chvéalenim
a vytykanim.*

Dvanacta otiazka se ptala na pozorované zpétné reakce dcer

na pochvalu od rodichu.
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Radost z pochvaly projevuji asmévem, pfijeti objeti, Spulenim pusy,
hdzenim hlavou, projevuji celkovou spokojenost, chtéji
se ,,pusinkovat®“. Jeden z respondentid uvedl, Ze nepozoruje zadnou
zpétnou vazbu.

Protikladna otazka tFinacta Kk otdzce jedenacté chtéla zjistit,
jaké jsou projevy nesouhlasu a nespokojenosti s projevy a reakcemi
dcery.

Casto se jednalo o zvy$eni hlasu a jeho =zabarvenim.
Opakovanymi slovnimi obraty ,ne®, ,stuj“, apod. Reakci téla
— prudké zastaveni pohybu, dislednym pokaranim, domluva s jinym
tonem hlasu nez je bézny, opakovdnim — ,,Ze se to nesmi“, placnuti
ptes ruku, pokud si ji soustavné kouSe. Jeden =z rodic¢d wuvadi,
ze zadnym zpusobem nedavéd dcefi najevo nesouhlas s jejim
chovanim.

Polozka <¢{trnacta se zaméiovala na zpétnou reakci divek
na nesouhlas rodic¢d k jejich chovani. Projevuji se kfikem, placem,
télesnym odporem, vztekem, ,nafouknutim®, bouchanim do hlavy,
mrac¢i se, projevuji nelibost, pfivienim oc¢i pfi naznaceni placnuti,
rychlym zamrkanim, zvadZnénim mimiky. Opét jeden z respondenti

uvedl, ze divka neprojevuje zadné reakce.

I1l. Oblast dotazniku

Posledni, tfeti, oblast dotazniku tvofily otazky zamcéfené
na fyzickou pohodu divky s Rettovym syndromem. Otazky
se vztahovaly ke stravovani, hygiené, vyméSovani, spanku,
epileptickym zachvatim, svalovému napéti a chizi. Posledni tfi
otazky zjistovaly, kde se rodice poprvé dozvédéli o Rettove

syndromu a jaka je spolupréce s Ié¢kafti.
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Stravovani

Stravovani bez

) Mixovana strava Sonda do zaludku Zakazané potraviny
dopomoci

M ano 0 1 0 0

i ne 6 5 6 6

Graf ¢. 12 Stravovani u divek s Rettovym syndromem

V oblasti patnact, kterd se tyka stravovani, uvadi shodné¢
vSech S§est pecujicich osob, zZe divky nejsou schopné vzhledem
ke svému zdravotnimu stavu se najist samy. U jedné divky
se objevuje nutnost mit mixovat stravu — divodem je Spatné tradveni
a zhorSeni polykaciho reflexu. Sonda do zaludku se neobjevuje
u 7adné z divek a stejné tak nejsou zjiStény zakéadzané potraviny
— témi se rozumi potraviny, na které by mohla byt alergie ¢i pfimo

potraviny, které by se neshodovaly s dietnim rezimem.
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Zubni hygiena

; I

Schopnost divky vycistit si zuby bez dopomoci

M ano 0

il ne 6

Graf ¢. 13 Zubni hygiena divek s Rettovy syndromem

VysSe uvedeny graf ukazuje jednoznacné odpovédi na otazku
Sestnact, ze za4dnd z divek neni schopna provést zubni hygienu bez
dopomoci. Zuby tedy ¢isti pecujici osoby. Uvadéji, ze nejCastéji
vyuzivaji elektrického zubniho kartdcku — jedna divka vydrzi cca
V klidu 1 minutu. Nacvik zubni hygieny byl pro rodi¢e zdlouhavy
— divka si zvykala pomalu.

Vyuzivan je také bézny kartdcek, zubni pasty jsou voleny
specificky kazdou rodinou razné. Po vyciSténi zuby pouzivaji
namoceny cip rucniku €1 néjaké pleny na ,vycucani®“. Vyplach ust
provadé&ji také naplnénim st vodou pfimo z dlané rodicu.

Spravny zubni kartdcek by mél mit malou pracovni Ccéast
— hlavicku a rovny zasttih vlaken.

PoloZzka sedmnacta se snazila zjistit, jaké maji rodice
zkuSenosti se zubnim Iékatem jejich dcery (dostupnost, péce,
nasledna péce). Odpoveédi byly riznorodé, proto uvddime samostatné
odpovédi jednotlivych respondentt.

Rodi¢ ¢. 1 uvadi, Zze maji doposud dobré zkuSenosti.
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Rodi¢ ¢. 2 wuvadi, ze dlouho hledali zubate, ktery by umé¢l
provést zubni prohlidku s jejich asistenci (drzeni otevienych ust).
Zakrok (vrtani, plomba) je provddén pouze s anestezii.

Rodi¢ ¢. 3 wuvadi, Ze maji velmi ochotnou a trpélivou
stomatolozku cca 3 km od mista bydlisté. Naro¢n¢jsi tkony jako je
vrtani zvladaji skoro bez problémi.

Rodi¢ ¢. 4 uvadi, ze pifi oSetfeni chrupu je nutnd anestezie
— divodem je, ze divka neotevie usta.

Rodi¢ ¢. 5 wuvadi, Ze maji dobré zkuSenosti, lékate dcera
nekousSe, i kdyZz ji musi vzdy jedna osoba drzet hlavu a druhd osoba
ruce z toho divodu, aby ji lékat pfi zdkroku neporanil.

Rodi¢ ¢. 6 uvadi, Zze je do péce pfijala pouze placend zubni

klinika.

Osobni hygiena

: Y R

Samostatnost pfi mytitéla Kompenzaéni pomicky pfi osobni hygiené

M ano 0 1

il ne 6 5

Graf ¢. 14 Osobni hygiena divek s Rettovym syndromem

Polozka osmnacta zaméfujici se na osobni hygienu ma
Z odpovédi rodict vypovidaji hodnotu vzhledem k stupni zavislosti
jejich dcery na péé¢i jiné fyzické osoby. Zadna z dcer neni schopna

provést sama osobni hygienu.
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Kompenza¢nimi pomickami jsou mechanicky vozik, zvedak
(jetab s plachetkou), vanovy zveddk, specidlni bidetova prkynka,
masdzni houby, specialni ndstavec na sprchu (moZnost ménit

intenzitu trysek sprchy).

Ukony spojené s vymé3sovanim
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Nutnost plen Schopnostvyuzivanitoalety

M ano 5 4
i ne 1 2

Graf ¢. 15 Vymésovani u divek s Rettovym syndromem

Otazka devatenact zjiStovala, jaké jsou ukony spojené
S vyméSovanim divek s Rettovym syndromem.

Nutnost pouzivani plen pro divku uvedlo pét rodicid. U jedné
tato nutnost nevznikla.

V ptipadé polozky dotazujici se na schopnost divky dojit
si na toaletu wuvedli ¢tyfi rodice, zZe to jejich dcera =zvladne,
ale pouze s dopomoci. Dva rodic¢e uvedli, Ze to nemuze jejich dcera

ani s dopomoci zvladnout.
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Spanek
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Problémy se spankem, porucha spanku
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Graf ¢. 16 Spdanek divek s Rettovym syndromem

Dvacata otazka se dotazovala na problemati¢nost spanku
u déti. Tato otazka byla zatfazena do Setfeni z toho duavodu,
ze u osob s Rettovym syndromem se nékdy miZe objevovat porucha
spanku.

Rodi¢e uvadéji ve c¢tyfech ptripadech, ze jejich dcera neméa
zadné problémy se spankovym rezimem. Dva dotazujici udavaji,
ze jejich dcery maji problém se spankem (muZe se objevit insomnie,

noc¢ni kiiky, pfes den velka spavost).

Epileptické zachvaty

3.5
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0.5

Piitomnost epileptickych zéchvati

M ano 3

i ne 3

Graf ¢. 17 Epileptické zachvaty
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Dvacatou prvni poloZzkou jsme chtéli zjistit, kolik divek trpi
epileptickymi zachvaty.
Rodic¢e uvadéji ve tiech ptipadech vyskyt epileptickych zachvatt,
jejich vyskyt se vSak rizni:

e 1 — 2x mési¢né (vétSinou v noci béhem spanku),

e 1 — 3x béhem 10 dnu (vétSinou v noci — Cetnost je ovlivnéna
vypétim ¢i zménami v Zivote, prostiedim, uplinkem,
menstruaci),

e 10 — 15 zachvatl mésicné.
U jinych tfech divek s Rettovym syndromem se epileptické
zachvaty neobjevuji. Divodem této otdzky v dotazniku byla moZnost

pfitomnosti epileptickych zdchvati u Rettova syndromu.

Télesné svalové projevy
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Graf ¢. 18 Specifické svalové projevy u divek s Rettovym syndromem

Oblast dvaadvacet mapovala svalové projevy divek:
e Projevy spasticity (nepravidelné a bezdécné svalové napéti)
se objevuje u ¢tyf divek.
e Projevy hypotonie (snizené¢ svalové napéti) je pozorovano

u dvou divek.

77



e Projevy hypertonie (zvySen svalové napéti) se vyskytuje
u tii divek.

e Féze rigidity (svalové ztuhlost) se objevuje u jedné z divek.

Chuze

0]
Chiize bez dopomoci Chiize s dopomoci

M ano 4 5

il ne 2 1

Graf ¢. 19 Chiize divek s Rettovym syndromem

Pohyblivost dolnich konc¢etin — Schopnost chlize — zjiStovala
dvacata treti otazka.
Bez dopomoci druhé osoby zvladnou chizi ¢tyfi divky. S dopomoci
potom jedna a nemozZnost chize je také u jedné z divek.

Od koho byly prvni informace o Rettové syndromu zjiStovala
otazka cislo dvacet ¢tyri. Kazdy z dotdzanych rodic¢t ziskaval prvni
informace jinymi zplisoby:

Rodi¢ ¢. 1 — z internetu.

Rodi¢ ¢. 2 — od prof. MUDr. Vaclava Vojty.

Rodi¢ ¢. 3 — od neurolozky.

Rodi¢ ¢. 4 - od lékatky neurolozky v Brné ve véku tfi let
dcery.

Rodi¢ ¢. 5 — ve tfech letech divky v Thomayerové nemocnici
vV Kréi — primat détského neurologického oddéleni tuto domnénku
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poprvé vyikl dle projevi rukou divky. Z genetického vysSetifeni jim
toto bylo potvrzeno v deseti letech dcery.

Rodi¢ ¢. 6 — Mudr. ProSkova z FN Motol — Praha.

Dvacatou patou otazkou se autorka ptala, jakd je nasledna
spoluprace s dalsimi lékati pfi péci o dceru.

Rodi¢ ¢. 1 uvadi, Ze absolvuji pravidelné kontroly u lékarti
— détsky 1ékat, zubaft, neurolog, psycholog.

Rodi¢ ¢. 2 uvadi, Ze spolupréce je Spatna, jeho vyrok: ,, Pouze
to, o co si Frekneme, napisou...

Rodi¢ ¢. 3 tika, ze vétSina lékatfd si musi nejprve o Rettové
syndromu néco zjistit.

Rodi¢ ¢. 4 uvadi, ze pravidelné s dcerou navstévuji neurologii,
(odbéry krve, REG apod.).

Rodi¢ ¢. 5 naslednd spoluprace s neurolozkou v misté bydliste
je ,udésnd“, s ostatnimi Iékati dobrd (ortoped, oéni, gynekolog,
zubat).

Rodi¢ ¢. 6 — uvedl jednozna¢nou odpovéd — ,,dobra.”

Dopliujici otdazka dvacet Sest nabizela rodicim moznost uvést
dalsi specifické oblasti, které jsou dulezité v souvislosti s péc¢i
0 dceru.

Rodi¢ ¢. 1 — specifi¢nosti jsou ,nefunkcéni ruce“ — nasledkem
silné apraxie — zpUsobuji frustraci (dcera si nemlze sama hrat,
pohybovat s pfedméty).

Rodi¢ ¢. 2 - dcera miluje vodu (koupani) — pouze v lété
V bazénu doma, ma rada hudbu, zvifata (psy), objevuje se u nich
problém s dostupnosti k terapiim a neexistujici péce o pecujici.

Rodi¢ ¢. 3 — v soucCasné dobé& jim chybi v regionu (Zlinsky
kraj) zatizeni denniho stacionafe po ukonceni Skolni dochéazky,
opravdu neni moZnost umisténi divky, <chybi mimoSkolni
a volnocasové ¢innosti (krouzky), odlehcovaci sluzby.

Rodi¢ ¢. 4 — uvadi, Ze vétSina neurologl o Rettové syndromu
nic nevi. Neurolozka, kterou dcera nyni navsStévuje, pouze
ptedepisuje léky. Pokud nastane néjaky problém, musi kontaktovat

pani doktorku Zumrovou (neurolozka z FN Motol).
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Rodi¢ ¢. 5 — uvadi, ze specifické informace by byly na vydani
knihy — jako odstrasujici pfiklad pro rodic¢e, jehoz dité bylo zbaveno
svépravnosti a rodi¢ je pouze pecujici osobou, kterd nema Zzadna
prava a opatrovnikem byl ustanoven nékdo jiny — soudné¢ a nemate
nikde zadné odvoléani. Jste jen v moci ,,zvule® opatrovnika a soudu.
Prdvni f4d neznd pojem ,,matka®“ u osoby nad 18 let.

Rodi¢ ¢. 6 — strach z budoucnosti o dalsi péc¢i o dceru,

az se rodice nebudou moci o dceru starat.

3.3. ZAVERY SETRENI

Rodic¢ ¢. 1.
Rodi¢ ¢. 1. je zena ve véku 36 - ti let, dcefi je 8 let a je ve IV.
stupni zavislosti (dle pobirani ptrispévku na péci). Rodi¢ o dceru

pecuje od narozeni.

I. Oblast dotazniku - socialni postaveni jedince a jeho vztahy
K druhym lidem:

Na otazky, zda dcera vyhledavéa fyzicky kontakt a kontakt
s vrstevniky, rodi¢ <¢. 1. odpovédél, ze kontakt vyhledava
a projevuje ho opirdnim se o druhé, obCasnym pladcnutim rukou,
hlavou. Kontakt s vrstevniky nevyhledava. Rodi¢ také wuvedl,
ze nepozoruje rozdily v komunikaci s nim a se S§irS§im socidlnim
okolim.

Dalsi otazka se tykala komunikace. Rodi¢ uvedl, ze s dcerou
komunikuje 1 jinymi zplUsoby neZ pouze mluvenou fec¢i. Ona s nim
komunikuje pouze o¢nim kontaktem, ,,je velmi omezend*.

U otédzek tykajici se wvzdélavani a vyuzZivani podplrnych
terapii, se autorka dozvédéla, Zze dcera navsStévuje zakladni Skolu
specidlni, kde je pfitomny asistent pedagoga. V podplrnych
terapiich vyuzivaji muzikoterapii, prvky bazdlni terapie, pokus

nacviku vybérid ze dvou moznosti.
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Nasledujici otdzky v dotazniku se tykaly socidlnich sluzeb
a obcanského sdruzeni Rett - Community. Rodi¢ ¢. 1. napsal,
ze vyuzivaji osobni asistence i aktivit a nabidek sdruzeni.

Posledni otazka dané oblasti zjiStovala, zda jsou rodicCe
v kontaktu s jinou rodinou, ktera ma dceru se stejnym onemocnénim.
Odpovéd byla ano, kontakt je potftebny ve vyméné zkuSenosti

a ve sdileni.

II. Oblast dotazniku - psychicka pohoda:

Autorka se zde ptala, jestli jejich dcera umi dat najevo radost
a pocit Stésti/smutek a pocit strachu a jakym zpisobem. Odpoved
znéla ano. Radost projevuje tsmévem, radostnym kifikem, zrychlenim
pohybu a strach placem ¢i télesnym tfesem.

Otazka c¢islo deset zjiStovala, jestli dcera umi fict, ze ji néco
boli. Pokud ne, tak jakym jinym zplGsobem na to upozorni. Rodi¢
napsal, ze fici to neumi, ale v takové situaci place, je neklidna,
projevuji se zmény chovani- pfiznaky unavy, teplota, ospalost.

Ve druhé oblasti se objevily otazky, kde se autorka ptala,
zda a jak rodic¢e déavaji dcefi najevo, Ze se ji néco podafilo ¢i naopak
nepovedlo. A otdzky, jak na to dcera reaguje. Rodi¢ odpovédél,
ze ji chvali asmévem, slovni pochvalou, objetim a reakci dcery je
usmév, a ze se nechd obejmout. Vyjadieni nesouhlasu rodi¢ projevi
zvySenim hlasu, jeho zabarvenim stejnymi slovnimi obraty ,ne*,
»stij“ apod. a fyzickym kontaktem- napf. zastavenim. Na to dcera

reaguje kiikem, placem, télesnym odporem.

II1. Oblast dotazniku - fyzicka pohoda:

Prvni otdzka této oblasti se tykala stravovdni. Rodi¢ uvedl,
ze dcera neumi jist sama bez dopomoci, nemusi mit mixovanou
stravu, nemda sondu do Zaludku a muaZe jist vSechny potraviny.

Nasledujici otdzka byla cilend na zubni hygienu. Dcera si zuby
sama nevycisti, délaji to za ni rodice. ZkuSenosti se zubnim lékatfem

maji doposud dobré.
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Déale byly polozeny otdzky na myti téla a uUkony spojené
S vymésSovanim. Zde rodi¢ napsal, Ze dcera se neumi umyt sama,
ale nepouzivaji ani zZadné kompenzacni pomucky. Dcera pouziva
pleny, nebot si neni schopna dojit na toaletu.

K fyzické pohodé¢ se vztahuji i otdzky zaméiené na spanek,
epileptické zachvaty, spasticitu, hypotonii, hypertonii, rigiditu
a na chiazi dcery. Dcera nemd problémy s poruchou spanku
a ani nemiva epileptické zachvaty. Objevuje se u ni spasticita,
hypotonie a hypertonie, rigidita nikoliv. Dcera zvladne chodit sama
bez dopomoci.

Na otazku, kde se poprvé dozvédéli o Rettové syndromu, rodi¢
odpovédél, Ze z internetu.

Predposledni otdzka zjiStovala ndslednou spolupraci s dalSimi
lékati pfi pécCi o dceru. Rodi¢ s dcerou chodi na pravidelné kontroly
k détskému lékati, zubafi, neurologovi a psychologovi.

Posledni otdzka dédvala rodi¢im prostor, vyjadiit se k jakékoliv
oblasti, o které by se chtéli zminit v souvislosti s péc¢i o dceru.
Rodi¢ uvedl: ,,Nefunk¢ni ruce- nasledkem silné apraxie—zpusobuje

frustraci (nemtze si sama hrédt, manipulovat s pfedméty..).“

Piipadova studie

Jméno: A.

Vék: 8 let

Rodinnda anamnéza:

Matka 1976, zdrava, matka matky - angina pectoris, otec matky
- stp. cévni mozkové piihodé v 38letech, otec 1974, zdrav, matka
otce - vys$s8i cholesterol, otec otce — zemiel (aneurysma CNS) ve 48
letech, bratr 2002 — zdrav, sestra 2007 - defekt septa sini komor,
sestra 2008 — zdrava.

Osobni anamnéza:

Ze 2. gravidity, fyziologického priabéhu, porod spontanni,
v terminu, zdhlavim, porodni hmotnost 39509, porodni délka 50cm,

nektiSena, silny novorozenecky ikterus, dalsi poporodni adaptace
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v norm¢. Kojena I1mésicl, od 6. mésice pfechod na umélou stravu,
bez obtizi, prospivala. Stolice pravidelna. Kyc¢le v potradku.

Nemocnost: celkova nemocnost spiSe niz$i, antibiotika vzacné.

Détské infekéni nemoci: plané neStovice v roce 2006.

Ockovani: do 11.mésice tadné, dle kalendate, pozdéji specidlni
pfistup, nyni vSe.

Operace a urazy: nemé¢la.

Hospitalizace: 03/05 — Détské oddéleni nemocnice v Chrudimi
- akutni gastroenteritis, lehkd elevace jaternich testl, kratka
porucha védomi s cyandézou rti a protocenim bulbt, bez kieci.

11/05 - D¢étska klinika Fakultni nemocnice
v Hradci Krdlové - pro vyssi alkalickou fosfatdzu, uzavieno jako
tranzitorni hyperfosfatémie, rachitické zmény nezjistény.

Je sledovana neurologem, psychologem, pfechodné¢ logopedem,
jedenkrat vySetfena na foniatrii.

Psychomotoricky vyvoj:

Sed 6-7. mésic, kolem 10. mésice se zacala stavét,
pak ptfechodné stagnace. Od 16. mésice rehabilitace dle Vojty a pak
samostatnd chiize od 18. mésice. Po 2. roce se zhorSuje cilené¢
pouzivani rukou — apraxie.

Zrakem fixovala od 2. mésice, socialni kontakt do 11. mésice
dobry, objevila se 1 slivka. Déle regres - omezeni oc¢niho kontaktu,
sklon k automutilaci (bouchani hlavou o sklo apod.), afekty pied
usnutim, po 24. mésici se zlepSuje socidlni kontakt — otoci se na
zavolani. Nosi pleny ve dne 1 v noci.

Rodina uplna, bydli v rodinném dom¢, maji psa, nekufaci.

Neurologicky nalez:

Motoricky neklid - popochdzeni po mistnosti, ,myci“
stereotypie rukou, pokyvovani hlavou ze strany na stranu,
na osloveni nereaguje, omezeny socialni kontakt, ke konci vySetieni
pak kratce navazZe zrakovy kontakt a zafixuje 1 sleduje, o nabizené
pfedméty se nezajiméa, pozoruje jiné, nemluvi, skfipe zuby,
ale dokaze se i zcela zklidnit. Na svétlo a zvuk je reakce minimalni.

Spontanni hybnost bez paréz, patrny jemny tremor a instabilita.
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Autistické rysy chovéani, poruchy koncentrace a pozornosti,
opozdény vyvoj feci, mentalni deficit, dystroficky habitus
s relativni mikrocefalii (vztazeno vaha-vysSka), diskrétni
konkomitatni konvergentni strabismus, lehky cerebeldrni syndrom
(pfevaha paleoslozky), Slachosvalova hyperreflexie s maximem
na dolnich koncetinéch.

Z provedenych vySetFeni:

MRI CNS 2005- normalni nalez véetné angioprogramu.

EEG 2005 - bez specifickych GE, abnormalni zdznam spanku.

EMG 2005- normalni nélez.

Kardiologické vySetifeni 2005 - ECHO normalninalez, EKG
normalni nalez.

UZ brficha 2005 — normalni nélez.

Psycholog 05/06, 12/06, 09/07 - nejprve stav hodnocen jako
typicky autismus, posledni zdvér: Rettiv syndrom ve stadiu regrese
manipulacnich/motorickych dovednosti pfi soufasném zlepSovani
komunikace a socialniho kontaktu. Celkova Groven aktudlné v padsmu
sttedné tézké mentalni retardace, v chovani TUbytek zé&djmu
o manipulaéni podnéty a hru, sklon k vyraznym a extrémné obtizn¢
zvladatelnym afektivnim rozladdm. Doporucena asistencni péce.

DNA analyza 2006 -  heterozygotni sekvencni zmény
c.820 823dupAGTG v MECP2 genu na Xq28, 99,5% téchto mutaci
vznikd "de novo", jsou spojovany s Rettovym syndromem,
autosomalné dominantni dédi¢nost. Rodi¢e nejsou nositeli této
mutace.

EEG: 2009 - vyznamné limitované hodnoceni pro artefakty,
monomorfni rytmicka thetaaktivita pfi zavienych ocich, skupina

ostrych vln frontoparietdlné nejasného plvodu.

Shrnuti:
Shoda ptfipadové studie a dotazniku ukdzala, ze divka socialni
kontakt vyhledava malo, kontakt s vrstevniky vibec. U blizkého

okoli ptevladd ptfevdzné ocni kontakt. U divky A. se objevuji
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typické rysy Rettova syndromu- ,myci® stereotypie, apraxie,

bruxismus, mentalni retardace.

Rodic¢ ¢. 2.
Rodi¢ ¢. 2. je muz ve véku 51 let, dcetfi je 21 let a je ve IV.
stupni zavislosti (dle pobirani ptrispévku na péci). Rodi¢ o dceru

pecuje 14 let, nebot 7 let pobyvala v zafizeni ustavniho typu.

I. Oblast dotazniku - socialni postaveni jedince a jeho vztahy
K druhym lidem:

Na otazky, zda dcera vyhledavéd fyzicky kontakt a kontakt
s vrstevniky, rodi¢ ¢. 2. odpovédél, Ze kontakt vyhleddva - hlazeni
a mazleni. Kontakt s vrstevniky nevyhledava.

Dalsi otazka se tykala komunikace. Rodi¢ uvedl, ze s dcerou
komunikuje verbdlné¢ a ona s nim rdznymi hrdelnimi zvuky. Rodi¢
také uvedl, ze nepozoruje rozdily v komunikaci s nim a se S§ir§im
socialnim okolim.

U otazek tykajici se vzdélavani a vyuzivani podplrnych
terapii, se autorka dozvédéla, Ze dcera nenavstévuje zdkladni Skolu
specialni, ale je v evidenci zakladni §koly praktické s individualnim
vzdélavacim planem. Podplrnych terapii nevyuZzivaji.

Nésledujici otazky v dotazniku se tykaly socidlnich sluzeb
a obcanského sdruzeni Rett - Community. Rodi¢ ¢. 1. napsal,
ze nevyuzivaji socialnich sluzeb, ale aktivit a nabidek sdruZeni ano.

Posledni otdzka dané oblasti zjiStovala, zda jsou rodice
v kontaktu s jinou rodinou, kterda ma dceru se stejnym onemocnénim.
Odpovéd byla: ,, Obcas ,pohliddme* par dni N.H., je chodici
s omezenou slovni zasobou.. je to zména v péci a pomoc jeji

mamince.*
Il. Oblast dotazniku - psychicka pohoda:

Autorka se zde ptala, jestli jejich dcera umi dat najevo radost

a pocit Stésti/smutek a pocit strachu a jakym zpisobem. Odpoved
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znéla ano. Radost projevuje usmévem, smichem, rychlymi pohyby
rukou a strach placem, kiikem, vztekem.

Otazka cislo deset zjiStovala, jestli dcera umi fict, Ze ji néco
boli. Pokud ne, tak jakym jinym zplusobem na to upozorni. Rodic
napsal, ze fici to neumi. Pfi bolesti krku, rymé ptrestava jist.
Pii bolesti v podbfiSku (zac¢atek menstruace) kope nohama.

Ve druhé oblasti se objevily otazky, kde se autorka ptala,
zda a jak rodic¢e davaji dcefi najevo, ze se ji néco podaiilo ¢i naopak
nepovedlo. A otazky, jak na to dcera reaguje. Rodi¢ odpovedél, ze ji
pochvali (ty jsi Sikovna, ty to umi$..) s usmévem, piipadné
pohlazenim a reakci dcery je, Ze ma radost — usmivd se, rizné Spuli
pusu a hazi hlavou. Vyjadieni nesouhlasu rodi¢ projevi dislednym
(i zvySenym hlasem) pokaranim. Na to dcera reaguje tak, Ze se
nékdy vzteka jesté vic, jindy zacne plakat, dokaze se

1 ,,nafouknout®.

IIl. Oblast dotazniku - fyzickd pohoda:

Prvni otdzka této oblasti se tykala stravovani. Rodi¢ uvedl,
ze dcera neumi jist sama bez dopomoci, nemusi mit mixovanou
stravu, nemé sondu do Zaludku a maze jist vSechny potraviny.

Nésledujici otazka byla cilend na zubni hygienu. Dcera si zuby
sama nevycisti. Rodi¢e pouzivaji klasicky kartacek, malo kvalitni
pasty, po vycisténi pouzivaji namoceny cip ruc¢niku na ,,vycucdvani®.
Ke zkuSenosti se zubnim Ilékatem rodiovo vyjadieni znélo,
ze dlouho ,hledali“ zubafe, ktery ,,umi“ provést prohlidku s jejich
asistenci (drZeni otevienych ust), zadkrok (plomba) pouze pfti
Luspani‘.

Déale byly polozeny otazky na myti téla a Ukony spojené
S vyméSovanim. Zde rodi¢ napsal, ze dcera se neumi umyt sama,
a ze k myti téla pouzZivaji kompenzac¢ni pomulcky- vozik, zvedak
(jetab s plachetkou), zveddk vanovy, elektrickou polohovaci postel.
Dcera pouZzivad pleny, nebot si neni schopna dojit na toaletu.

K fyzické pohodé se vztahuji i otdazky zaméfené na spanek,

epileptické zachvaty, spasticitu, hypotonii, hypertonii, rigiditu a na
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chizi dcery. Dcera nemé problémy s poruchou spanku. Epileptické
zachvaty se vyskytuji 1-2 x mési¢né (v noci). Spasticita se u ni
neobjevuje, ale hypotonie, hypertonie a rigidita ano. Dcera
nezvladdne chodit sama ani s dopomoci.

Na otdzku, kde se poprvé dozvédéli o Rettové syndromu, rodié
odpovédel, ze od Prof. MUDr. Véaclava Vojty.

Pfedposledni otdzka zjiStovala naslednou spolupraci s dalSimi
lé¢kati ptfi péci o dceru, kterda je dle rodice Spatna, ,,pouze o to co si
fekneme napiSou..“.

Posledni otdzka dédvala rodi¢im prostor, vyjadfit se k jakékoliv
oblasti, o které by se chtéli zminit v souvislosti s péc¢i o dceru.
Rodi¢ uvedl: ,Miluje vodu (koupéni) — pouze v 1été¢ v bazénu doma,
ma rada hudbu, zvitfata (psy), problematickd dostupnost terapii,

neexistujici péce o pecujici.”

Piipadova studie

Jméno: B.

Vék: 21 let

Rodinna anamnéza:

Otec 1961, =zdrav, matka nar. 1963, tragicky =zemiela, jeji
bratranec m¢l epilepsii, bratr 25 let, zdrav

Osobni anamnéza:

Z 2. fyziologické gravidity, porod v terminu, zahlavim,
spontanni, porodni hmotnost 3700 gr., porodni délka 52 cm,
adaptace dobrd, nekfiSena, bez Zloutenky. Z porodnice v terminu
domt. ZjiSténa kyc€elni dysplédzie - navrZzeny Pavlikovy tfmeny, asi 3
meésice, poté se stav upravil.

Nemocnost: interné mala.
Operace: 0.

Hospitalizace: 1994 détské oddéleni pro podezieni
na epileptické zachvaty, 1996 détské oddéleni pro ptechodnou
dehydrataci. 2005 détska neurologicka klinika

Oc¢kovani: specialni ockovaci plan, postupné ale vSe.
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Pravidelné rehabilituje, kazdy rok lazenské pobyty, kde ma
rada vodni procedury. Cvi¢i na mic¢i, posilovaci cviky. M4 sedaci
ortézu a dalSi ortopedické pomicky. Nema snahu o vertikalizaci.
V r. 2002 u aplikace Botulotoxinu, ale snaSela ji velmi S§patné,
nezlepSena, dalsi aplikace jiz neprobéhla.

V r. 1992 1x suspektni epilepticky zachvat - bez kteci, snad
strnula, tehdy v ,ustavu socialni péce*“, otec pifesny popis nezna.
Byla 1é¢ena nejprve Clonazepamem, od r. 1996 valproatem.
V r. 2000 na zadost rodict 1ék vysazen - bez Zaddného negativniho
disledku.

Psychomotoricky vyvoj:

Pocate¢ni v normé€, motorika 1 socialni kontakt, do roku véku
lezla, stoupala si, slabikovala. Okolo roku véku zjisténo prvni
opozdéni - sama nechodila, ale to pfi¢itano tfiminkim. V cca 18 m¢és.
véku regres - prestala 1ézt, typické automatizmy hornich koncetin,
nékdy si okusovala prsty, pifestala slabikovat. Motoricky vyvoj dale
nepostupoval, celd 1éta stav stejny - s pomoci se dostane
do vzptimeného kleku, ptfetaci se z bficha na zada, ale ne ze zad
na bficho (polohu na bfiSe nema rada), na bfiSe hlavu zvedne,
neplazi se. Udrzi se v sedu. Socidlni kontakt: cileny usmév, ma rada
zpév, rozeznava zndmé osoby od cizich, aktivni fe¢ 0, jen hrdelni
zvuky. Hra: ma rada hracky, které vyluzuji zvuky, konstruktivni hra
0.

Objektivni neurologicky nalez:

Divka pfi védomi, lezici, trvale charakteristické automatizmy
HK - mnuti rukou, lze jen krdtce zastavit. Zrakovy kontakt kratce
navaze, schopna sledovat pfedméty. Cileny utsmév. Na nabizenou
hracku nereaguje, do rukou nevezme. Za zvukem se otoCi, Gsmévem
reaguje na poslech hudby. Trvale spiSe hypoaktivni. Refovy projev
nema. Cistotu neudrzuje.

Hlava: mesocefalicka, obvod hlavy 54 cm, mozkové nervy

bez napadnéjsi patologie.
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Horni koncetiny s distalni stereotypie trvale, jinak tvar,
konfigurace, tonus normdalni, hybnost aktivni chuda, Slachosvalové
reflexy symetrické, zivé, pyramidové jevy iritacni negativni

Vyrazna deformita nohou bilateralné - pedesequinovari,
déle i vyznamné kontraktury flexort kolen a adduktort, tonus vyssi
ve smyslu spasticity, hybnost aktivni chuda, Slachosvalové reflexy
vysoké s rozSifenou zo6énou pyramidové jevy iritacni extencni
pozitivni.

Lehka rota¢ni skoliosa v oblasti hrudni a bederni patefte.

Ze zad na bticho se nepfetoci, z bficha na zdda ano. Na bfiSe
zvedne hlavu, do vysokého vzporu se nedostane, nemd tendenci 1ézt
nebo se plazit. S pomoci otce se dostane do kleku na Cctyftech,
také pak neleze. Stoj a chize nelze pro deformity DKK.

Zaveér neurologického vySetieni: tézka mentalni retardace, PMV
na urovni II. trimenonu, typické stereotypie pfi Rettové syndromu,
spastickd diparézadolnich koncetin s vyraznymi kontrakturami
a equinovarozni deformitou nohou, lehkad skoliéza hrudni a bederni
patefe.

Z provedenych vySetfeni:

Video EEG monitorace 2005: Souhrn: 15-hodinova monitorace
bdéni a spadnku. Ve bdéni je zdkladni aktivita vzhledem k vé&ku
pomalejSi, néapadné chudd a madalo diferencovana, s tendenci
k synchronizaci frontdlné. Spankova struktura je v zéasadé
zachovand. V NREM 2-3 stadiich se oboustranné centrdlné stranove
nezavisle objevuji nizkovoltaZzni hroty bez tendence ke generalizaci.
Zastizen byl jeden vyboj generalizovanych mnohoc¢etnych hrott.
Terapie nenasazena, protoze divka je klinicky bez zachvata,
pfi  manifestaci zdchvatového onemocnéni doporucen rektdlni
Diazepam.

DNA analyza 31. 5. 2001 potvrdila T158M (473C/T) mutaci

MECP2 genu, zodpovédnou za vznik Rettova syndromu.
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Shrnuti:

Shoda ptipadové studie a dotazniku ukédzala, ze divka B. je ve
stadiu regrese, ma skoliozu hrudni a bederni patefe, je v pasmu
tézké mentdlni retardace, typické u ni jsou automatismy horni
koncetiny. Epileptické zachvaty se obcas vyskytuji. Divce B. jsou
ptijemné vodni procedury (v ldznich i doma v bazénu), velmi réda

posloucha hudbu a rada se sm¢je.

Rodi¢ €. 3.
Rodi¢ ¢. 3. je zena ve véku 36 - ti let, dcefi je 13 let a je ve
IV. stupni zavislosti (dle pobirani ptispévku na péci). Rodi¢ o dceru

pecuje od narozeni.

I. Oblast dotazniku - socialni postaveni jedince a jeho vztahy
K druhym lidem:

Na otazky, zda dcera vyhleddva fyzicky kontakt a kontakt
s vrstevniky, rodi¢ ¢. 3. odpovédél, ze kontakt vyhleddava - mazleni,
objimani, oCichdvani. Kontakt s vrstevniky také vyhledava.

Dalsi otazka se tykala komunikace. Rodi¢ uvedl, Ze s dcerou
komunikuje 1 jinymi zpisoby neZ jen mluvenou feci, a to ,gesty
obli¢ceje, rukou (ne znakovani)“. Rodi¢ také uvedl, Ze pozoruje
rozdily v komunikaci s nim a se S§ir§im socialnim okolim.
»Je dilezité porozuméni, reaguje na nacvicené vzory napi. pfi
umyvani, ¢iSténi zubu, jidlo, sebeobsluha.*

U otazek tykajici se wvzdélavani a vyuzZivani podpirnych
terapii, se autorka dozvédéla, Ze dcera navs§tévuje zakladni Skolu
specialni, kde je pritomny asistent pedagoga. Podplirnych terapii
vyuzivaji- hipoterapie, canisterapie, dcera miluje vSechna zvifata
(chlupatd), muzikoterapie.

Néasledujici otazky v dotazniku se tykaly socidlnich sluzeb
a obcanského sdruzeni Rett - Community. Rodi¢ ¢. 1. napsal,
ze nevyuzivaji socialnich sluzeb, ale aktivit a nabidek sdruzZeni ano.

Posledni otdzka dané oblasti zjistovala, zda jsou rodice

v kontaktu s jinou rodinou, kterda ma dceru se stejnym onemocnénim.
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Odpovéd byla: ,,Ano, jsem v kontaktu, s maminkou holc¢icky
s Rettem, schazime se 1x tydné a poviddme si o holkéch,
ale i o vSem mozném. Je to dulezité védét, Ze v tom nejste sami
a taky si sdélujeme razné rady a typy, co se holek tykad i béZného

zivota.“

II. Oblast dotazniku - psychicka pohoda:

Autorka se zde ptala, jestli jejich dcera umi dat najevo radost
a pocit Stésti/smutek a pocit strachu a jakym zpiasobem. Odpoved
zn¢la ano. Radost projevuje smichem, specifickymi pohyby téla
(teteleni, vinéni) a strach placem, kfikem.

Otéazka ¢islo deset zjisStovala, jestli dcera umi fict, ze ji néco
boli. Pokud ne, tak jakym jinym zpisobem na to upozorni. Rodi¢
napsal, ze fici to neumi. ,,VétSinou zjistim, ze ji néco boli az, kdyz
je problém viditelny (puchyife na paté). Bolest projevuje placem
nebo kiikem.“

Ve druhé oblasti se objevily otazky, kde se autorka ptala,
zda a jak rodic¢e davaji dcefi najevo, Ze se ji néco podatilo ¢i naopak
nepovedlo. A otdzky, jak na to dcera reaguje. Rodi¢ odpovéedél,
ze ji slovné pochvali, tleskd, odméni ji (sladkost) a reakci dcery je,
ze je spokojend a ma radost. Sama poznda, Ze se ji né€co povedlo.
Vyjéddteni nesouhlasu rodi¢ projevi domluvou, jinym ténem hlasu

(ne kfik). Na to dcera reaguje kifikem, bouchédnim do hlavy, pldcem.

II1. Oblast dotazniku - fyzicka pohoda:

Prvni otdzka této oblasti se tykala stravovani. Rodi¢ uvedl,
ze dcera neumi jist sama bez dopomoci, nemusi mit mixovanou
stravu, nemd sondu do zaludku a muZze jist vSechny potraviny.

Nasledujici otdzka byla cilend na zubni hygienu. Dcera si zuby
sama nevycisti. Rodic¢e CcCisti zuby elektrickym kartdackem, dcera
vydrzi cca jednu minutu, celkem se to rodicim dati, ale dcera
si zvykala postupné. Ke zkuSenosti se zubnim Ilékatem rodicovo
vyjadieni znélo, ze maji velice ochotnou a trpélivou stomatolozku

cca 3 km od mista bydlisté, zvladli i vrtani skoro bez problémt.
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Déale byly polozeny otdzky na myti téla a uUkony spojené
s vymésSovanim. Zde rodi¢ napsal, Ze dcera se neumi umyt sama
a nepouzivaji ani zddné kompenzacéni pomucky. Dcera pouziva pleny
a je i schopna si s dopomoci dojit na toaletu.

K fyzické pohodé¢ se vztahuji i otdzky zaméiené na spanek,
epileptické zachvaty, spasticitu, hypotonii, hypertonii, rigiditu a na
chtzi dcery. Dcera nema problémy s poruchou spanku a nevyskytuji
se ani epileptické zachvaty. Spasticita, hypotonie, hypertonie
a rigidita se u ni neprojevuje. Dcera zvladdne chodit sama.

Na otdzku, kde se poprvé dozvédéli o Rettové syndromu, rodié
odpovédél, ze od neurolozky.

Piedposledni otdzka zjiStovala ndslednou spolupraci s dalSimi
lékati pfi péci o dceru. Dle rodice , vétSina lékatd si musi nejprve
o Rettoveé syndromu néco zjistit.*

Posledni otdzka dévala rodi¢im prostor, vyjadiit se k jakékoliv
oblasti, o které by se chtéli zminit v souvislosti s péc¢i o dceru.
Rodi¢ uvedl: ,,V soucasné dobé chybi v naSem regionu (Zlinsky kraj)
zatizeni denni staciondf po ukoncéeni Skolni dochazky, opravdu
nemame moznost umisténi naSich holek. Chybi také mimoSkolni

¢innost a volnocasové ¢innost (krouzky), odlehcovaci sluzby.“

Piipadova studie

Jméno: C.

Vék: 13 let

Rodinnda anamnéza:

Matka, 1976, l1écena pro leukémii 1979-1983. Onemocnéni
Stitné Zzlazy. Otec, 1976, zvySeny nitroo¢ni tlak, jeho otec je
barvoslepy, sestienice méla leukémii, jeji syn poruchu vyvoje
vV ¢asném détstvi, nyni v potfadku. Jeji dcera ma hemangiomy. Mlad§i
sestra Anna, 2002, zdrava.

Osobni anamnéza:

Narozena z 1. gravidity, Vv poloviné¢ téhotenstvi matka
prodélala virézu bez teplot. UzZivala jen Paralen. Porod v terminu,

spontanni, zahlavim, obrédcena rotace.
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Porodni hmotnost 3440 gramu, porodni délka 53 cm, Apgarové
skore 10 — 10 — 10. NektiSena, adaptace dobra.

Psychomotoricky vyvoj:

V roce véku diagnostikovana psychomotorickd retardace,
tfepani rukou, tiky v obliceji. Chlize samostatnd od 14 mésict. Slova
dtfive, ale nespojovala je. Nebyl regres ve vyvoji, ale nové véci se
uc¢i velmi pomalu. Dle rodi¢l je nesoustifedénd. Misto kresleni je
¢ara, nejista chize po schodech. Miva zachvaty vzteku, tiky.
Nezvlada koordinaci pohybi, naptfiklad nezvladne jizdu na kole.

Epileptické zachvaty nemé. Postupné se od 5 let zacina
zlepSovat o¢ni kontakt, 1épe se uci béasnicky, rada si prohlizi
obrazky, hraje si s plySdky, sama se naji 1zici. Rozumi dobfte.

Cistotu udrzuje, je-li vysazena, sama si nefekne. Problémy
S agresivitou viaci sestie a ostatnim détem.

Prodélala: 1x zapal plic, zjiStén astigmatismus.

Objektivni nalez:

Pruhovité pigmentace na zaddech a krku, hemangiom v bederni
oblasti a na htbetu levé horni koncetiny. Chize atakticka, o S§irsi
bazi, nedokonaly doSlap na obé paty. Stereotypni pohyby rukou
(tfepe roztaZzenymi prsty, krouti zapéstim). O¢ni kontakt navazuje,
vydava houkavé 1 hrdelni zvuky, hovofi 1 Zargonem.

Z provedenych vySetieni:

CT mozku — normalni nalez.

MRI mozku X/03 — intrakranialni nalez normalni.

EEG - X/03 - na pozadi odpovidajicim normé pro dany véku
specificka epileptoformni abnormita vpravo temporookcipitalné.

Psychologické vySetfeni X/03 - vyvoj pokracuje, funkéni
vyuziti rukou (i pfes cetné stereotypni pohyby) zachovdna. Pomérné
bohat4d verbalizace pfi echoldliich. Problémem je zkreslené vnimani,
nepfiméienost emoci. Pozitivni zdjem o vizudlni podnéty, z kterého
bude tézit strukturované vyucovani v dalSich letech.

Screening metabolickych poruch — normalni nalez.

DNA analyza: Karyotyp normélni, potvrzen Rettiv syndrom,

mutace delece G v pozici 806 MECP2 genu.806delG.
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Shrnuti:

Shoda ptfipadové studie a dotazniku ukazala, ze divka C. je
schopna samostatné chtize, navazuje o¢ni kontakt a vyhleddva ho jak
mezi blizkymi, tak u vrstevnikl. Netrpi epileptickymi zachvaty,
stereotypni pohyby rukou jsou pfitomny. Rozdil v pfipadové studii
a dotazniku byl u stravovéani, kdy rodi¢ uvedl, Ze neni schopna
se najist bez dopomoci. Autorka to vysvétluje regresi ve vyvoji,

ktera je pro Rettiv syndrom typicka.

Rodi¢ €. 4.
Rodi¢ ¢. 4. je Zena ve véku 61 let, dcefi je 23 let a je ve IV.
stupni zavislosti (dle pobirani pfispévku na péci). Rodi¢ o dceru

pecuje od narozeni.

I. Oblast dotazniku - socialni postaveni jedince a jeho vztahy
K druhym lidem:

Na otazky, zda dcera vyhledava fyzicky kontakt a kontakt
s vrstevniky, rodi¢ <¢. 3. odpovédél, ze kontakt vyhledava
a projevuje ho ptfitulenim se. Kontakt s vrstevniky nevyhledava.

Dalsi otazka se tykala komunikace. Rodi¢ uvedl, ze s dcerou
komunikuje pouze mluvenou ftec¢i, a Ze pozoruje rozdily
v komunikaci s nim a se S§ir§im socialnim okolim. ,Samoziejmé¢,
ze se citi 1épe doma, mezi svymi nejbliz§imi. Cizi prostfedi ji spiSe
deprimuje.*

U otazek tykajici se wvzdélavani a vyuzZivani podpirnych
terapii, se autorka dozvédéla, ze dcera nenavs§tévuje zakladni Skolu
specialni, ani nevyuzivaji podpurnych terapii.

Nasledujici otdzky v dotazniku se tykaly socialnich sluzeb
a obcanského sdruzeni Rett - Community. Rodi¢ ¢. 1. napsal,
ze dcera navsStévuje denni stacionaf. Aktivit a nabidek sdruzeni
nevyuzivaji.

Posledni otdzka dané oblasti zjiStovala, zda jsou rodice

v kontaktu s jinou rodinou, ktera ma dceru se stejnym onemocnénim.
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Odpovéd byla: ,Nejsme v kontaktu s Zadnou rodinou, ktera pecuje

0 dceru s Rettovym syndromem.*

II. Oblast dotazniku - psychicka pohoda:

Autorka se zde ptala, jestli jejich dcera umi dat najevo radost
a pocit Stésti/smutek a pocit strachu a jakym zpiasobem. Odpoved
znéla ano. Dovede se srde¢né¢ smat, nebo se jenom usmiva. Je klidna,
posloucha hudbu. Najevo dava spiSe pocity strachu nez smutek.
Je neklidnd, tfese se. M4 jiny vyraz v obliceji, jiny pohled o¢i.

Otédzka c¢islo deset zjiStovala, jestli dcera umi fict, Ze ji néco
boli. Pokud ne, tak jakym jinym zplGsobem na to upozorni. Rodi¢
napsal: .Ze ji néco boli, najevo dat neumi. Sami se snaZzime
rozpoznat, co ji je.“

Ve druhé oblasti se objevily otazky, kde se autorka ptala,
zda a jak rodic¢e davaji dcefi najevo, Ze se ji néco podafilo ¢i naopak
nepovedlo. A otazky, jak na to dcera reaguje. Rodi¢ odpovedél, ze ji
chvali a zase chvali. Rozdil mezi chvéalenim a vytykdnim velice
dobtfe rozpozna. Na pochvalu reaguje usmivanim se, chce se objimat
a pusinkovat. Vyjadieni nesouhlasu rodi¢ projevi zvySenym hlasem

a opakovanim, Ze se to nesmi. To se dcefi nelibi, mraci se.

III. Oblast dotazniku - fyzickd pohoda:

Prvni otdzka této oblasti se tykala stravovani. Rodi¢ uvedl,
ze dcera neumi jist sama bez dopomoci, nemusi mit mixovanou
stravu, nemd sondu do zaludku a muZze jist vSechny potraviny.

Nésledujici otazka byla cilend na zubni hygienu. Dcera si zuby
sama nevycisti. Rodi¢e ¢isti zuby elektrickym kartackem.
Ke zkuSenosti se zubnim Ilékatem rodicovo vyjadieni znélo,
ze vzhledem k tomu, Ze neotevie UGsta, je nutnd anestezie pfi oSetieni
chrupu.

Dale byly poloZzeny otdzky na myti téla a ukony spojené
s vymeéSovanim. Zde rodi¢ napsal, Ze dcera se neumi umyt sama
a nepouzivaji ani zaddné kompenzacni pomulcky. Dcera nepouziva

pleny a je schopna si s dopomoci dojit na toaletu.

95



K fyzické pohodé¢ se vztahuji i otdzky zaméiené na spanek,
epileptické zachvaty, spasticitu, hypotonii, hypertonii, rigiditu a na
chtzi dcery. Dcera nema problémy s poruchou spanku a nevyskytuji
se ani epileptické zadchvaty. Spasticita se objevuje, ale hypotonie,
hypertonie a rigidita nikoliv. Dcera zvladne chodit sama.

Na otdzku, kde se poprvé dozvédéli o Rettové syndromu, rodic
odpovédél, ze ve véku 3. let dcery, od 1ékaiky neurolozky v Brné¢.

Ptedposledni otdzka zjiStovala naslednou spolupraci s dalSimi
lékati pfi péci o dceru. Rodice s dcerou pravidelné navstévuji
neurologii (EEG, odbéry krve apod.) v Brné¢.

Posledni otdzka dédvala rodi¢im prostor, vyjadiit se k jakékoliv
oblasti, o které by se chtéli zminit v souvislosti s péc¢i o dceru.
Rodi¢ uvedl: ,,Pfevaznéd vétSina neurologl o Rettové syn. nic nevi.
Neurolozka, kterou dcera navstévuje, pouze predepisuje léky. Pokud
nastane néjaky problém, musime kontaktovat pani doktorku

Zumrovou.*

Piipadova studie

Jméno: D.

Vék: 23 let

Rodinna anamnéza:

Matka 61 let - thyreoidektomie ve 20 letech, cholecystektomie,
thrombocytopenie, otec 58 let - zdrav. D. nema sourozence. V §irsi
rodin¢é se Zadné zdvazné onemocnéni nevyskytuje.

Osobni anamnéza:

Divka je ze 4. gravidity (/. gravidita fyziologicka - syn
tragicky zahynul. 2. gravidita UPT pro thyreopatii matky,
3. gravidita ukoncena spontannim potratem). T&hotenstvi ukonceno
sekci pro nepostupujici porod a alteraci ozev, vazila 3400 gramt,
meétila 53 cm. Skore dle Apgaroveé 7, 9, 10. Dosud vaznéji nestonala,
oCkovana dle kalendate, détské infekéni nemoci neprodélala, nebyla

operovana. M4 atopicky exém.
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Psychomotoricky vyvoj:

Do 6 mésici v norm¢. Poté pozvolné opozdovani - chize od 15.
mésice, prvni slovo v 1,5 roce, ve 2,5 letech 4 slova. Od 2,5 roku
vyraznéjSi regres, ztrata naucenych slov, autistické projevy, myci
pohyby rukou, hyperventilace. Klinické epileptické =zachvaty
nepozorovany. Od roku 1992 na 1é¢bé valproatem pro epilepticky
nalez na EEG. Rozezna rodi¢e od okoli, chvilemi v kontaktu,
projevuje radost, chodi sama - drobné kracky. Ji a pije sama. N¢kdy
vyhovi jednoduché vyzve.

Neurologicky nalez:

V neurologickém ndalezu jsou zvySené S§lachosvalové reflexy
bez vybavnych irita¢nich i zdnikovych pyramidovych jevl, intencni
tfes, porucha jemné motoriky, bradykinesa, ,myci“ automatismy
hornich koncetin. Té&zka porucha vyvoje fteci, slova ani slabiky
¢i zvuky ke komunikaci nepouziva, sluch orientacné v normé,
nékterym vyzvam nekonstantné vyhovi. Césteéné se dorozumi
ukazovanim. Hypersalivace. Mikrocefalie - obvod hlavy 51
centimetri. Planovalgosni postaveni nohou. Stoj s nachylenim vpted,
chuze samostatna, strnula, bez dynamiky pazi.

Z provedenych vySetfeni:

EEG: 1992 - v pribéhu povrchniho spéanku registrovan
status epilepticus, kontrolni zdznam bez epileptické aktivity.

V dalSich letech zdznamy bez specifické epileptické aktivity,
nekonstantné multifokalni ostré viny frontotemporalné oboustranné.

VideoEEG 2003 - 8,5 hodinova monitorace spanku a kratkého
useku bdéni. Ve bdéni je zakladni aktivita plochd a nediferencovana,
bez eileptiformnich grafoelementi. NREM spanek ma v EEG
obvyklou organizaci. Objevuji se 2 nezavisla aktivni loziska
epileptiformnich grafoelementd (ostrych vin a SW komplexl) -
frontotempordlné¢ vpravo a temporalné vlevo.

CT 1992 - bez loziskovych zmén.

MRI1 1995 - normalni ndlez bez degenerativnich zmén.
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VySetieni dédi¢nych metabolickych poruch 1998 -
nespecifické zmény ve spektru aminokyselin, mirna
hyperglycinémie.

Analyza DNA: 1999 - nepotvrzen Angelmantv syndrom.

2003 prokazana mutace R133C (397C>T) zodpovédna za
Rettiv syndrom

EMG+RV 2003: Rychlost vedeni motorickymi a senzitivnimi

vldkny periferniho nervu je normalni.

Shrnuti:

Vyvoj divky D. byl do 6. mésice vé€ku v normé, poté prichazel
postupny regres ve vyvoji. Shoda ptipadové studie a dotazniku
ukédzala, Zze divka vyhleddvad kontakt s okolim, chodi sama bez
dopomoci, epileptické zadchvaty se nevyskytuji. Rozdil byl (stejné¢
jako u divky C.) ve stravovani. Ptipadova studie uvadi, ze divka se
dokaze najist sama, ovSem rodi¢ ¢. 4. v dotazniku napsal, Ze jiZ jen

S dopomoci. Autorka to opét vysveétluje regresem ve vyvoji.

Rodi¢ ¢. 5.
Rodi¢ ¢. 5. je Zena ve véku 51 let, dcefi je 21 let a je ve IV.
stupni zdavislosti (dle pobirani ptfispévku na péci). Rodi¢ o dceru

pecuje od narozeni.

I. Oblast dotazniku - socialni postaveni jedince a jeho vztahy
K druhym lidem:

Na otazky, zda dcera vyhleddvd fyzicky kontakt a kontakt
s vrstevniky, rodi¢ ¢. 5. odpovédél, Ze kontakt vyhleddava a rodi¢ ho
projevuje hlazenim, mazlenim, pusou atd. Jsou ji velmi pfijemné
a ddava to najevo neverbdlné- usmévem. Sama si o to nedokédze fict,
je to tedy ,vyhledavani“ ze strany pecujici osoby. Kontakty
s vrstevniky vyhledava, ale nedokédZze se jich aktivné zucastnit.

Dalsi otazka se tykala komunikace. Rodi¢ uvedl, Ze s dcerou
komunikuje i jinymi zplsoby neZ jen mluvenou feci. ,Komunikace*

je spiSe ,odhadovani®“ toho, co si mysli pecujici osoba, co dcera
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potiebuje ¢i co chce. Rodi¢ nepozoruje rozdily v komunikaci s nim
a se SirSim socidlnim okolim.

U otazek tykajici se vzdélavani a vyuzivani podpurnych
terapii, se autorka dozvédéla, ze dcera navstévuje zédkladni Skolu
specidlni, kde je pfitomny asistent pedagoga. Podplrnych terapii
nevyuzivaji- k tomu rodi¢ uvedl: ,Nedomnivam se, Ze by napf. pfi
canisterapii mi byla dcera schopna ,sdé¢lit“ néco jiného nez pii
béznych ukonech. Podpirné terapie jsou jisté dobré, ale pro jejich
zpestfeni zivota, jsou jim pfijemné. Ale pfi komunikaci?*

Nésledujici otdzky v dotazniku se tykaly socialnich sluzeb
a obcanského sdruzeni Rett - Community. Rodi¢ ¢. 1. napsal,
ze dcera nevyuzivad zddnych socidlnich sluzeb, ale aktivit a nabidek
sdruzeni ano.

Posledni otdzka dané oblasti zjiStovala, zda jsou rodice
v kontaktu s jinou rodinou, ktera ma dceru se stejnym onemocnénim.
Odpovéd byla: ,Jsme v kontaktu s vice rodinami — prospiva
a prohlubuje naSe pratelstvi, pfeddvame si zkuSenosti, rady atd.
Pro nas je toto pratelstvi dulezité i z pohledu psychické podpory néas

pecujicich rodicu.“

Il. Oblast dotazniku - psychicka pohoda:

Autorka se zde ptala, jestli jejich dcera umi dat najevo radost
a pocit Stésti/smutek a pocit strachu a jakym zplsobem. Odpovéd
zné¢la ano. Dava to najevo UuUsmévem, mazlenim, pfi hudbé
se spokojené hybéd ze strany na stranu. KdyZ je smutnd, zacnou ji
téct slzy. Pfi strachu kiic¢i, nékdy dojde 1 k epileptickému zachvatu.

Otazka ¢islo deset zjiStovala, jestli dcera umi fict, Ze ji néco
boli. Pokud ne, tak jakym jinym zpisobem na to upozorni. Rodi¢
napsal: ,Mé& od narozeni snizeny prah bolestivosti, tedy pokud
uz dé& bolest najevo slzami ¢i1 kfikem, je to uz velka bolest.
Nedokaze ale nijak dat najevo, kde ji boli.*

Ve druhé oblasti se objevily otdazky, kde se autorka ptala,
zda a jak rodice déavaji dcefi najevo, Ze se ji néco podafilo ¢i naopak

nepovedlo. A otazky, jak na to dcera reaguje. Rodi¢ odpoveédél, ze ji
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chvali, pohladi a ona reaguje spokojenosti, usmévem. Vyjadfeni
nesouhlasu rodi¢ projevi zvySenim hlasu, né¢kdy placnutim ptes ruku,
pokud si ji soustavné kousSe. Dcera zvazni, ptivie oci, kdyz ji rodic
naznac¢i, zZze by ji mohl pldcnout a ona d& hned ruce z pusy ven,

zamrka.

I1I. Oblast dotazniku - fyzickd pohoda:

Prvni otdzka této oblasti se tykala stravovadni. Rodi¢ uvedl,
ze dcera neumi jist sama bez dopomoci, nemusi mit mixovanou
stravu, nemé sondu do zaludku a muaze jist v§echny potraviny.

Nasledujici otazka byla cilend na zubni hygienu. Dcera si zuby
sama nevycisti. Jak tedy feSi UuUstni hygienu, rodi¢ odpovédél:
,Cistim ji zuby 2x denné nad umyvadlem — zajedeme vozikem aZ pod
umyvadlo, vyplach pusy po vycisténi délam tak, Ze svoji naplnénou
dlani vodou ji to cdkdm do pusy.*

Dale byly poloZzeny otdzky na myti téla a ukony spojené
s vymésSovanim. Zde rodi¢ napsal, Ze dcera se neumi umyt sama
a nepouzivaji ani zddné kompenzacni pomucky. Dcera pouziva pleny.

K fyzické pohodé se vztahuji 1 otdzky zaméfené na spanek,
epileptické zachvaty, spasticitu, hypotonii, hypertonii, rigiditu a na
chizi dcery. Dcera ma problémy s poruchou spanku a vyskytuji
se 1 epileptické zadchvaty. VE&tSinou v noci, ¢etnost je 1-3x za 10 dni.
Cetnost je ovlivnéna psychickym vypé&tim ¢&i zménami v Zivotg,
prostfedim, uplikem a menstruaci. Spasticita se objevuje,
ale hypotonie, hypertonie a rigidita nikoliv. Dcera zvlddne chodit
s dopomoci.

Na otazku, kde se poprvé dozvédéli o Rettové syndromu, rodic
odpovédél, ze ve 3 letech v Thomayerové nemocnici v Kréi- primaf
détského neurologického oddéleni tuto domnénku poprvé vyiknul
dle jejich projevi rukama. Z genetického vySetifeni to bylo rodicim
potvrzeno v 10 letech véku divky.

Pifedposledni otdzka zjistovala nédslednou spoluprdci s dal§imi

lékati pfi péci o dceru. Rodi¢ pisSe: ,,S neurolozkou v misté bydlisté
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udésna, s ostatnimi lékarti dobra - S ortopedem, oCnim,
gynekologem, zubnim."

Posledni otazka déavala rodi¢tim prostor, vyjadtit se k jakékoliv
oblasti, o které by se chtéli zminit v souvislosti s péc¢i o dceru.
Rodi¢ wuvedl: ,Ano, ale to by bylo na vydani knihy - jako
odstrasujici priklad pro rodic¢e, jehoz dité bylo zbaveno svépravnosti
a rodi¢ je pouze pecujici osoba, kterd nema zaddna prava
a opatrovnikem byl ustaven nékdo jiny — soudné¢ a nemadate nikde
zadné odvolani. Jste jen v moci ,,zvile®“ opatrovnika a soudu. Pravni

fad neznéd pojem ,,matka“ u osoby nad 18 let.*

Piipadova studie

Jméno: E.

Vék: 21 let

Rodinna anamnéza:

Matka 1961, zdrava; otec 1960, zdrav; sestry 1986, 1989,
zdravy.

Osobni anamnéza:

Z 3. fyziologické gravidity, porod ve 38. tydnu =zahlavim,
bez komplikaci, nekfiSena. Porodni hmotnost 35009, porodni délka
50 cm, poporodni adaptace fyziologicka, jen hufe pila, propusSténa
paty den. Prospivala dobfte.

Nemocnost nizké; kycle v pofadku.

Oc¢kovani dle oc¢kovaciho kalendaie do 3 let, bez reakce,
pak nebylo oc¢kovani doporuceno.

Psychomotoricky vyvoj:

Usmév a socialni kontakt v 6 tydnech, saha po hraéce ve 4.
- 5.m¢sici, dlanovy uchop 5.-6. mésic, pasla koni¢ky ve 3mésicich,
pfetoc¢eni na bok 4.-5.mésic, na brfisko 5.-6.mésic, sed pouze
s oporou Vv 6 mésicich, dale psychomotoricky vyvoj nepokracoval,
fe¢ nikdy nenastala, na blizké osoby reaguje usmévem, na negativni
udalosti kfikem, ¢istotu neudrZuje.

Stav divky je dlouhodobé staciondrni. Od 8 mésict véku

sledovana pro opozdéni psychomotorického vyvoje. Od 11 mésici
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rehabilitovala Vojtovou metodou. Poprvé byla neurologicky
vySetfena v roce 1992. Néasledné opakované hospitalizace na rliznych
pracovistich.

V roce 2000 potvrzena diagndéza Rettova syndromu.

Rozvoj zachvatového onemocnéni:

V 06/1995 1. stav se zahledénim, promodranim, hypotonicka,
hypersalivace, slzeni, ,,vytifes§téné oci“, trvani asi 2 minuty. Nasazen
Diazepam na 2 mésice, zachvaty ustaly.

V 05/00 novy charakter zachvatd - zaklon trupu, slinéni,
zastava dechu, cyandza, nasledné zvraceni.

EEG: stfedné abnormdalni zdznam s vyraznym zpomalenim
rytmické aktivity okcipitalné. Nasazen byl Valproat, pozdéji
Rivotril. Zachvaty pretrvavaly s niz§i frekvenci. Pro vyraznou
spavost v roce 2003 nahrazen Rivotril Topamaxem. Matka popisuje 2
typy zachvatu:

- mlaskdni, zrychlené dychédni, deviace oci, slinéni, mrkani,
zaklon hlavy a tonicko-klonickad generalizace, nasledné
cyandza obli¢eje a koneckl prsta.

- celkova ochablost, ,kaci se doleva“, neni slinéni,
nemlaska.

Pti nakupeni zdchvatl poddva matka Diazepam.

Objektivni neurologicky nalez:

Pti védomi, socialni kontakt nenavazuje, v prab&hu vySetieni
se necilené¢ brani, chvilemi se necilené usmiva. Chvilku fixuje
svétlo. Bez vokalizace. Jednoduchym vyzvam nevyhovi. Cetné
stereotypie hornich koncetin - pfevazné pokréené, pohyby mavavé,
nikoliv mnuti rukou. Casto si vklada ruce do ust.

Eutroficka, vyrazna skolioza patefe.V priubéhu celého vySetieni
usta mirné pooteviena. Vyraznd psychomotorickd retardace na urovni
1. trimenonu, skolioza hrudni a bederni patefe, suspektni subluxace
pravého kycelniho kloubu, fleké¢ni kontraktury na hornich i dolnich
koncetinach.

Centrdlni spasticka kvadruparéza s pfevahou levé strany,

axialni hypotonie.
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Spinabifidaocculta se zmnoZenim tukové tkani v oblasti
ktizové kosti.

Z provedenych vySetfeni:

CT mozku 1992: v nalezem cavumseptipellucidi et vargae.

MRI mozeku 1995: nalez cavumseptipellucidi, bez loziskovych
odchylek.

MRI michy 2000- spina bifidaaculta v oblasti S1-S3
a zmnozeni tukové tkané podkozi sakralni oblasti.

Metabolické vySetieni 1995: s fyziologickym nélezem.

EEG vySetfeni 2010: Abnormdlni zdznam s celkové chudsi,
monomorfni, zpomalenou zadkladni aktivitou.

Genetické vySetfeni: 46 XX, 21 + (varianta), FRA X
negativni, Angelmanuv syndrom negativni, potvrzen Rettiv
syndrom (mutace R207X/808 C/T/).

Shrnuti:

Vyvoj divky E. byl do 6. mésice véku v normé, poté prichazel
postupny regres ve vyvoji. Objevuji se u ni stereotypni pohyby
hornich koncetin, diagnostikovdna mentdlni retardace a skolidoza.
Shoda ptipadové studie a dotazniku wukazala, Ze divka E. ma
epileptické zachvaty a fe¢ se u ni nikdy nerozvinula. Rozdil byl
v oblasti kontaktu s okolim, kdy pfipadova studie uvadi, ze divka E.
kontakt nevyhledéava, ale rodi¢ ¢. 5. napsal, Ze s okolim komunikuje
a vyhledava 1 kontakt s vrstevniky, ovSem nedokaze se ho aktivné

ucastnit.

Rodi¢ €. 6.
Rodi¢ ¢. 6. je zena ve véku 58 let, dcefi je 32 let a je ve IV.
stupni zavislosti (dle pobirdni pfispévku na péci). Rodi¢ o dceru

pecuje od narozeni.
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I. Oblast dotazniku - socialni postaveni jedince a jeho vztahy
K druhym lidem:

Na otazky, zda dcera vyhledava fyzicky kontakt a kontakt
s vrstevniky, rodi¢ ¢. 5. odpovédél, Zze dcera oba kontakty
vyhledava.

Dalsi otazka se tykala komunikace. Rodi¢ uvedl, ze se s dcerou
nedorozumiva pouze mluvenou feci, ale Zadné dalSi podrobnosti
neuvedl.

U otazek tykajici se vzdélavani a vyuzivdni podpurnych
terapii, se autorka dozvédéla, ze dcera nenavstévuje zdkladni Skolu
specidlni a nevyuzivaji ani zadnych podpirnych terapii.

Nasledujici otazky v dotazniku se tykaly socidlnich sluzeb
a obcanského sdruzeni Rett - Community. Rodi¢ ¢. 1. napsal,
ze dcera vyuziva jednou tydné osobni asistenci v rozsahu péti hodin.
Aktivit a nabidek sdruzeni nevyuzivaji.

Posledni otdzka dané oblasti zjiStovala, zda jsou rodice
v kontaktu s jinou rodinou, kterd ma dceru se stejnym onemocnénim.

Odpovéd byla ne.

Il. Oblast dotazniku - psychicka pohoda:

Autorka se zde ptala, jestli jejich dcera umi dat najevo radost
a pocit stésti/smutek a pocit strachu a jakym zpusobem. Odpovéd
zné¢la ano. Radost a pocit Stésti ddva najevo tak, ze se sm¢je.
Smutek a pocit strachu ddva najevo mimikou.

Otazka ¢islo deset zjiStovala, jestli dcera umi fict, Ze ji néco
boli. Pokud ne, tak jakym jinym zplsobem na to upozorni. Rodi¢
uvedl, Zze to dcera fici neumi, podrobnéjsi informace nenapsal.

Ve druhé oblasti se objevily otdazky, kde se autorka ptala,
zda a jak rodice déavaji dcefi najevo, Ze se ji néco podafilo ¢i naopak
nepovedlo. A otdzky, jak na to dcera reaguje. Rodi¢ odpoveédél,

ze uspéch oceni pohlazenim, tsmévem, dcera na to nijak nereaguje.

Vyjadieni nesouhlasu rodi¢ neprojevi zaddnym zpisobem.
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II1. Oblast dotazniku - fyzickd pohoda:

Prvni otdzka této oblasti se tykala stravovani. Rodi¢ uvedl,
ze dcera neumi jist sama bez dopomoci, musi mit mixovanou stravu,
nemda sondu do zaludku a mtze jist vSechny potraviny.

Nésledujici otdzka byla cilend na zubni hygienu. Dcera si zuby
sama nevycCisti. Jak tedy feSi uUstni hygienu, rodi¢ odpovédél:
,Cistime ji zuby sami.“ Na otazku, jaké zkuSenosti maji se zubnim
lé¢katem, rodi¢ uvedl: ,,Pouze placend zubni klinika ji vzala do své
pece. ™

Déale byly polozeny otdzky na myti téla a ukony spojené
S vyméSovanim. Zde rodi¢ napsal, Ze dcera se neumi umyt sama
a nepouzivaji ani Z4dné kompenzacni pomticky. Dcera pouziva pleny,
ale je schopna si s dopomoci dojit na toaletu.

K fyzické pohodé se vztahuji 1 otdzky zaméfené na spanek,
epileptické zachvaty, spasticitu, hypotonii, hypertonii, rigiditu a na
chtzi dcery. Dcera neméd problémy s poruchou spéanku. Epileptické
zachvaty se vyskytuji, 10-15 =zachvatd mésié¢né. Spasticita
a hypertonie se objevuje, hypotonie a rigidita nikoliv. Dcera zvladne
chodit s dopomoci.

Na otdzku, kde se poprvé dozvédéli o Rettové syndromu, rodi¢
odpovédél, Zze od MUDr. Proskové z FN Motol- Praha.

Ptedposledni otdzka zjiStovala naslednou spolupraci s dalSimi
lékati pfi péci o dceru. Rodi¢ odpovédeél, Ze spoluprdce je dobra.

Posledni otdzka dédvala rodi¢im prostor, vyjadfit se k jakékoliv
oblasti, o které by se chtéli zminit v souvislosti s péc¢i o dceru.
Rodi¢ uvedl: ,,V budoucnu dalsi péce o dceru, aZz nebudeme moci

se starat.*

Piipadova studie
Jméno: F.

Vék: 32 let
Rodinnd anamnéza:

V rodin¢ se zadné zadvazné onemocnéni nevyskytuje.
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Osobni anamnéza:

Porod v terminu, spontdnné, zdhlavim, ikterus ani Z4dné jiné
komplikace nebyly. Prospivala dobfte.

Psychomotoricky vyvoj:

Od 7. mésice podezieni na opozdéni motorického vyvoje.
Sedéla v 8 mésicich, ve 12 mésicich dobte lezla a chodila s oporou,
ve 14 mésicich prvni samostatné kriucky a slivka. V 17 mésicich
nahly regres ve vyvoji, pfestala chodit a pouzivat nékolik slov,
kterd jiz predtim uméla, objevily se u ni stereotypni pohyby,
zmoulani prstd na rukou, bouchala hlavickou do zdi.

Byla vySetifena na foniatrii, kde neprokazana sluchova vada.
Postupné se opét zlepSovala, zacala mit vétSi zdjem o okoli, chodit,
ale nemluvila a nehrédla si s hrackami, navic u ni byly pozorovany
zachvaty hyperventilace. Poprvé hospitalizovana na Klinice détské
neurologie UK 2. a FN Motol ve tfech letech (1982) se zavérem
centralni hypotonicky syndrom, psychickd retardace v padsmu
oligofrenie, etiologie nejasna. V IV/83 CT mozku s nalezem
kortikalni atrofie, jiné patologické zmény neprokazany. EMG
- v mezich normy. Na o¢nim pozadi lehce svétlej§i papily
s pigmentovym lemem tempordlné, ale jesSté v normé. VySetieni
metabolickych poruch s norméalnim nélezem, nebyla potvrzena Z4dna
z neurodegenerativnich chorob. Vzhledem k fenotypu pomySleno i1 na
moz7nost stfddavého onemocnéni, avSak to dostupnymi metodami
nepotvrzeno. Endokrinologické vySetfeni provedeno vzhledem
K malému vzrastu, nalez byl normalni.

Na urovni analyzy DNA potvrzeno onemocnéni Rettiv syndrom.

Doporucena zvySena vychovna péce, vitaminova terapie a kira
Encefabolu.

V 7 letech (1986) pti dalsim kontrolnim pobytu v nemocnici
pozorovany néapadné stereotypie na HK, chize o Siroké bazi,
somaticky: astenicka, vadné drzeni téla, sklesld ramena v anteverzi,
soudkovity hrudnik, S$§ir§i nos, pedesplani, genuavalga, zvySena

flexibiita a exkursibilita kloubni.
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V dalSich letech k zZaddnym vyraznéjSim zméndm nedoSlo,
az ve 12 letech (VIII/1991) se objevily kratké (cca 1,5 min) stavy
zahledéni se, staceni bulbt 1 téla k pravé strané, oralni
automatismy, cyanosa a apnoické pauzy. Hospitalizovdna pro
suspektni epilepticky zachvat. V objektivnim neurologickém nalezu
topornd chize se stac¢enim Spickami zevné, stoj o Siroké bazi, obcCas
hyperventilace, axidlni hypotonie. Na elektroencefalogramu stfedn¢
abnormalni zdznam s chudou aktivitou, a suspekci na epileptické
specifické vyboje. Elektrokardiogram v normé¢. Provedené vySetfeni
mozku magnetickou rezonanci bez zndmek vyrazné mozkové atrofie,
pouze nepatrné v oblasti insuly vpravo.

Nasazena terapie Diazepamem, po kterém doSlo k pfechodné
kompenzaci na dva mésice, pak ale méla znovu 4 zachvaty trvajici
cca 2min s generalizovanymi zaSkuby a tonickym napétim pfevazné
na HK. Nasazena terapie Diazepamem, poté pro dalSi stavy zahledéni
i S padem pfidan vaproat s negativnim efektem — zvySeni bfrekvence
zachvati s maximem po probuzeni. Pozorovany rtizné typy zachvati-
jednak  kratké, generalizované s hyperventilaci, cyandzou,
opistotonem a padem na zéda, jednak strnuti, skfipani zubi, stoceni
téla ke strané. ZlepSeni po zvySeni davky Phenobarbitalumaximu.
V lednu 1993 dochédzi opét dekompenzace zachvati (az 4 denné),
hyperventilace ndsledovana apnoickou pauzou, postupné zhorSovani
chize aZz k Uplnému odmitani chodit, vyrazna hypotrofie koncetin-
vice HK, ale 1 DK pfedevSim akrdln€, zhorSeni cerebeldrni
symptomatikya periferni neuropatie. Na EEG stfedné abnormalni
zaznam s monorytmickoutheta aktivitou a ojedinélymi vyboji
s ostrymi 1 pomalymi vinami. Zména terapie na Everiden a Majsolin,
poté zlepSeni stavu, opét zacala sama chodit a vice vokalizovat.

V dalSich letech frekvence zachvati zhruba 1 - 2 za den,
paroxysmy jsou pfevazné tonické, bez ktfeci, deviace bulbi vzhiru,
stav trva asi 2 minuty. Neni cyanotickd, po zdchvatu usinad. Zachvaty

hyperventilace v ramci zakladniho onemocnéni trvaji.
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Objektivni nalez:

Kontakt nenavédze, nékterym posunkim vyhovi. Mne si ruce,
chvilemi hyperventiluje. OH 53cm, zornice isokorické, bulby voln¢
pohyblivé, hypomimie, tonus svalovy zvySen, reflexy Slachové
symetricky vybavné, pyramidové jevy iritacni negativni, zdnikové
orienta¢né negativni. Stoj a chize o S§irS§i bazi, kolébava. Nékdy
napadné vzedmuté a tuhé biiSko, po chvili se uvolni a je dobfie

prohmatné.

Shrnuti:

Ptipadova studie a dotaznik potvrdily shodu v nésledujicich
oblastech: divka F. neni schopna samostatné chlze, objevuji
se epileptické zachvaty a zvySeny svalovy tonus. Potvrdily se
i nékteré charakteristiky Rettova syndromu: regres ve vyvoji (u
divky F. od 17. mésice véku), bruxismus, hyperventilace a mnuti

rukou.

Celkové shrnuti Setifeni:

Jedna z vyzkumnych otazek se tykala spoluprace s odborniky.
Autorka zjistila, Ze Rettiv syndrom je zatim mélo zndmy pojem,
o kterém v ¢eském jazyce Clovék moc informaci nenajde. Je potfeba
zvyS§it informovanost o tomto vzadcném onemocnéni jak u laické tak
odborné vefejnosti, nebot jeden respondent v dotazniku wuvedl,
ze lékat nevédél, co Rettliv syndrom je.

Lepsi informovanost se dotyka i oblasti diagnostiky a vyskytu
Rettova syndromu. Dle prevalence by v Ceské republice mélo byt
mnohem vice osob s Rettovym syndromem nez je diagnostikovano.
Jednou z pfi¢in muze byt zatazeni pod §patnou diagndzu.

- ptf.: Rodi¢ ¢. 5. v dotazniku wuvedl, ze u jeho dcery
se objevilo podezfeni na Rettlv syndrom ve tfech letech

véku divky, ovSem potvrzen byl az o sedm let pozd¢ji.

Rodice si také stéZuji na celkové Spatnou spolupraci s lékafti.

Autorka od rodic¢id z obcanského sdruzeni Rett — Community vi,
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ze velkym problémem je sehnat napf. zubatfe. Proto se v dotazniku
objevila otdzka zaméifend na ustni hygienu. Potvrdilo se, Ze najit
chapajiciho, vstificného a schopného zubate neni lehké. Pokud ma
jejich  dcera zdravotni problémy (nesouvisejici s Rettovym
syndromem), ¢asto rodi¢e nevédi, na koho se obratit.

V teoretické céasti autorka popisuje etiologii a symptomatologii
Rettova syndromu. Geneticka ptfi¢ina Rettova syndromu se potvrdila
u vsSech divek (A-F), stejn¢ tak regres ve vyvoji a stereotypie
pohybid hornich koncetin. Epileptické zdchvaty méa polovina divek.
U divek A. a E. rodice uvedli, ze jejich dcera trpi poruchou spanku.
U nékolika divek se objevila apraxie. Celkovy zdravotni stav kazdé
divky je samozfejmé jiny, z divodu rizného stupné ve vyvoji
a riznych prfidruzenych onemocnéni.

Na pomezi zdravotniho stavu a komunikace stoji téma
,bolesti“. Komunikaéni schopnost divek je omezend, vSech Sest
rodic¢l uvedlo, Ze jejich dcera neumi verbalné popsat, co a kde ji
boli, nejcastéji to davaji najevo kfikem ¢i placem. Neékteré divky
maji snizeny prah bolestivosti, pokud se pfijde na to, Ze jim neni
dobte, bolest uz je vétSinou hodné velkéd. Rodice spisSe ,,odhaduji*,
snazi se sami rozpoznat, ze ma dcera bolesti.

Divky s Rettovym syndromem ke své komunikaci pouZzivaji
pfevazné oc¢ni kontakt, rizné hrdelni zvuky, asmév €1 kiik a plac.
Pro nékteré jejich rodi¢e je velmi dulezity kontakt s jinymi
rodinami, které maji dceru se stejnym onemocnénim, a s obanskym
sdruzenim Rett — Community. Jde hlavné o vyménu zkuSenosti,
ptfedavani informaci, rad a typd, jak zlepSit péc¢i o svou dceru.
Podstatny je také pocit, Zze ,,v tom rodic¢e nejsou sami."

Oblasti vzdélavani, potazmo komunikace, se tyka problematika
dostupnosti rtznych terapii. Chybi 1 mimoSkolni volnocCasové
aktivity a odlehcovaci sluzby.

Jeden rodi¢ uvedl, ze vlastné v Ceské republice neexistuje péce

o pecujici, coz autorka povazuje za velmi podstatné.
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ZAVER

Autorku tato prdce velmi obohatila. PfedevSim v rozSifeni
teoretickych znalosti a objasnéni neznamych pojmu byla velkym
pfinosem. Uvédomila si, Ze 1 kdyz téma zni Kvalita zivota dé&ti
S Rettovym syndromem, tyka se v podstaté i samotné pecujici osoby.
Zabyvat se touto problematikou znamenda dotknout se velmi citlivého
a Casto opomijeného tématu péce o tézce nemocné dité, které se tzce
poji s tématem péce o pecujici osobu. Dle autorky spolu tuzce
souvisi praveé ona zminovanad péce o pecujici a kvalita Zivota dé&ti
s jakymkoli onemocnénim ¢i postizenim. Poznala, ze v pfistupu
odborniku, hlavné lékatu, k rodinam s divkou s Rettovym
syndromem jsou jeSté velké mezery. Aby mohla mit divka kvalitni
Zivot, je potfeba aby také méla kvalitni oSetfeni a kvalitni pfistup
ze vSech stran (pecujici osoba, 1ékat, pedagog, socidlni pracovnici
1 Siroka vefejnost...).

Tato prace je pfinosem i pro samotné sdruzeni Rett-community
— text podava ucelené informace o onemocnéni, ¢imz se fadi mezi
prvni v Ceské republice. Zaroven muaze slouzit jako studijni material
pro studenty specidlni pedagogiky i jednotlivych lékatskych obori.
Tato domnénka je postavena na zdkladé malé informovanosti mezi
touto populaci o samotném onemocnéni.

Zivérem patfi podékovani vSem zucastnénym za ochotu

a pomoc pfi vypracovani tohoto vyzkumu.
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Piiloha ¢. 1

Dobry den,

jmenuji se Pavlina Dupalova a jsem studentka navazujiciho magisterského studia
Specialni pedagogiky — dramaterapie. Zaroven puisobim v obCanském sdruzeni Rett —
Community jako koordinatorka sdruzeni. Kvalita zivota déti s Rettovym syndromem je
hlavnim tématem mé diplomové prace. Tento vyzkum se zamétuje zejména na otazky, které
mohou zmapovat jednotlivé oblasti kvality zivota. Prosim Vas tedy o spolupraci a vyplnéni
tohoto dotazniku, ktery je anonymni a ¥idi se zakonem ¢. 101/ 2000 Sb. ,,O ochran¢ osobnich
udaju®.

Dékuji Vam za Vs Cas a pieji hodné energie do bliZicich se ,,jarnich® dnt. ©

ZAKLADNI UDAJE

Pohlavi respondenta: zena Muz

Vék respondenta: 20-30 let | 31-40 let 41-50 let | 51 avice let

Vék dcery, o kterou
respondent pecuje:

Kolik let respondent
pecuje o dceru:

Stupen postiZeni
dcery s Rettovym
syndromem (dle L. stupen I1. stupeni I1. stupen IV. stupen
pobirani prispévku na
péci):

I.OBLAST-SOCIALNI POSTAVENI JEDINCE A JEHO VZTAHY
K DRUHYM LIDEM

1. FYZICKY KONTAKT

Vyhledava VaSe dcera fyzicky kontakt? | ano* ne

*Pokud ano, jaky?

2. KONTAKT S VRSTEVNIKY

Ma Vase dcera zajem o kontakt s vrstevniky

(kolektivni aktivity, hry ve skupiné apod.)? ano ne

117




3. KOMUNIKACE

Dorozumite se s VVasi dcerou pouze mluvenou

Feti? ano ne
Komunikujete s Vasi dcerou nebo ona s Vami ano* ne
jinymi zptisoby neZ mluvenou ie¢i?
Pozorujete rozdily v komunikaci Vasi dcery
sVami a v komunikaci Vasi dcery s SirSim ano** ne
socialnim okolim?
*Pokud ano, jakymi?
**Pokud ano, jaké?

4. VZDELAVANI
Navstévuje Vase dcera zakladni Skolu
specialni, zakladni Skolu praktickou nebo je ano ne*
integrovana do bézné zakladni Skoly?
Je ve vzdélavacim procesu pritomny asistent ano ne
pedagoga, popiipadé osobni asistent?
Vyuzivate néjakych podplrnych terapii
(napf.terapie se zvifaty, muzikoterapie, ANo** ne

arteterapie apod.) pri komunikaci s Vasi
dcerou?

*Pokud ne, z jakého divodu?

**Pokud ano, jakych?

5. SOCIALNI SLUZBY

Vyuziva VasSe dcera
nékterych socialnich ano*
sluzeb?

ne
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*Pokud ano, jakych?

6. OBCANSKE SDRUZENI RETT-COMMUNITY

Vyuziva Vase dcera
nékterych aktivit a nabidek
sluzeb Rett-Community,
0.5.?

ano ne

7. Jste v kontaktu s jinou rodinou, ktera ma dceru se stejnym onemocnénim? Pokud
ano, pokuste se napsat, v ¢em spocliva Vas kontakt (jeho klady, zapory, potiebnost,
nutnost, zda je viibec diilezity apod.).

Il.OBLAST- PSYCHICKA POHODA

8. RADOST A POCIT STESTI

Umi VaSe dcera dat najevo radost ¢i pocit
Stésti?

ano* ne

* Pokud ano, jakym zptsobem to dava najevo?

9. SMUTEK A POCIT STRACHU

Umi VaSe dcera dat najevo smutek ¢i pocit

ano* ne
strachu?

* Pokud ano, jakym zpiisobem to diava najevo?
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10. BOLEST

Umi VasSe dcera Fict, Ze ji néco boli? ano ne*

* Pokud ne, jakym zptusobem dava najevo, Ze ji néco boli?

11. Jakym zptusobem davate najevo vasi dceri, Ze se ji néco povedlo?

12. Jak na to reaguje?

13. Jakym zpiisobem davate najevo vas nesouhlas s projevy a reakcemi vasi dcery?

14. Jak na to reaguje?

I1l. OBLAST - FYZICKA POHODA

15. STRAVOVANI

Umi se VaSe dcera najist sama bez dopomoci? ano ne
Musi mit VaSe dcera mixovanou stravu? ano ne
Ma Vase dcera zavedenou sondu do Zaludku? ano ne
Jsou néjaké potraviny, které Vase dcera -

rer ano ne
nesmi jist?

*Pokud ano, pro¢ ? (napr. Alergie, dieta,..)
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16. ZUBNI HYGIENA

Cisti si Vase dcera zuby sama? | ano | ne*

* Pokud si vaSe dcera neclisti zuby sama, jakym zptsobem FeSite istni hygienu?

17. Jaké zkuSenosti mate se zubnim lékafem? (dostupnost, péce, nasledna péce)

18. MYTI TELA

Zvladne se VaSe dcera umyt sama? ano ne

Pouziva / te néjaké kompenzacéni pomiicky?
ano* ne

*Pokud ano, jaké?

19. UKONY SPOJENE S VYMESOVANIM

Nosi vaSe dcera pleny? ano ne
M’ . o7 ‘) - -
Je vaSe dcera schopna si dojit na toaletu? ano,‘!e schopna si ano, ale pouze s
dojit na toaletu donomoci
Sama p
20. SPANEK
Mai vaSe dcera problémy s poruchou spanku? | ano \ ne
21. EPILEPTICKE ZACHVATY
Ma Vase dcera epileptické zachvaty? | ano* | ne

*Pokud ano, jak ¢asto?
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22. SPASTICITA, HYPOTONIE, HYPERTONIE, RIGIDITA

Objevuje se u Vasi dcery spasticita

. - w7z : ;2 v ano ne
(nepravidelné a bezdécné svalové napinani)?
Objevuje se u Vasi dcery hypotonie (sniZzené ano ne
svalové napéti)?
Objevuje se u Vasi dcery hypertonie (zvySené ano ne
svalové napéti)?
Je VasSe dcera ve fazi rigidity (svalové

. ano ne
ztuhlosti)?

23. CHUZE

Zvladne Yase dcera chodit sama bez ano ne
dopomoci?
Zvladne Vase dcera chodit s dopomoci? ano ne

24. Od koho jste se poprvé dozvédéli o Rettové syndromu?

25. Jaka je nasledna spoluprace s dalSimi 1ékari pri péci o Vasi dceru?

26. Existuje jeSté néjaka specificka oblast, o které byste se chtéli zminit v souvislosti
S péci o Vasi dceru?

Pokud mate jakékoli pfipominky k dotazniku nebo k tématu, uvitdm Vase rady ¢i naméty na
mém e-mailu: pavlina.dupalova@rett-cz.com nebo na telefonnim ¢isle 739 300 808.

Dé&kuji za Vas Cas a vyplnéni dotazniku.
Pokud mate zajem o zaslani vysledki této prace, mizete zde uvést kontaktni e-mail. Veskera
osobni data podléhaji zakonu ¢. 101/2000 Sb. ,,0 ochrané osobnich udaji‘“ a nebudou pouzity
za jinymi ucely.
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