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ABSTRAKT

Tato diplomova prace se vénuje problematice rodiny divky s Rettovym syndromem. Cilem
je popsat zkuSenosti, formy podpory a potieby rodiny divky s Rettovym syndromem.
Teoretickd ¢ast prace zahrnuje popis Rettova syndromu vcetné diagnostiky, terapie
a pridruzenych obtizi. Druhd cast teoretické Casti prace se zaméfuje na rodinu ditéte
s postizenim. Vyzkumné Setfeni popisuje interpretativni fenomenologickou analyzu rodiny
divky s Rettovym syndromem. Sbér dat byl realizovan pomoci epizodického vypravéni
a skupinového rozhovoru s matkou, otcem a sestrou divky s Rettovym syndromem.
Vypoveédi respondentli se zametovali na proces diagnostiky Rettova syndromu, pécio divku
s Rettovym syndromem a zkuSenosti se socidlnimi sluzbami. Vysledky vyzkumu zachycuji
pohled na zkuSenosti s péci a podporou o divku s Rettovym syndromem v domadcim

prostiedi z pohledu jedné rodiny. Vysledky vyzkumu jsou diskutovany v diskuzi.

KLICOVA SLOVA
Rettiv syndrom, rodina ditéte s postizenim, péce o dité s postizenim, interpretativni

fenomenologickéd analyza



ABSTRACT

This master thesis deals with the family of'a girl with Rett syndrome. The aim is to describe
the experiences, forms of support and needs of the family of a gl with Rett syndrome.
The theoretical part of the thesis includes a description of Rett syndrome including diagnosis,
treatment and associated difficulties. The second part of the theoretical part of the thesis
focuses on the family of a child with a disability. The research nvestigation describes
an interpretive phenomenological analysis of the family of a girl with Rett syndrome. Data
collection was conducted using episodic narrative, group interview and narrative interview
with the mother, father and sister of the girl with Rett syndrome. Respondents' accounts
focused on the process of diagnosis of Rett syndrome, care for a girl with Rett syndrome,
and experiences with social services. The results of the research capture the perspective
of one family's experience of caring for and supporting a girl with Rett syndrome in a home

setting. The research findings are discussed.

KEYWORDS
Rett syndrome, family of a chid with disabilities, care of a child with disabilities,

mterpretive phenomenological analysis
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Uvod

Vybér tématu prace Zivotni realita rodiny divky s Rettovym syndromem vychazi
z presvédCeni, ze pibe¢hy téchto rodin zasluhuji vetsi pozornost. Rettliv syndrom piedstavuje
neurovyvojovou poruchu, kterd vyznamné ovliviiuyje Zivot nejen samotné divky, ale celé jeji
rodiny. Rettiv syndrom neni v Ceském prostiedi piii§ publkovanym tématem, avSak
v cizojazy¢né odborné literatuie postupné ziskadva veétsi pozornost. Dosavadni studie se Casto
zaméfuyji na medicinské aspekty ¢i pohled na rodiCovstvi déti s postizenim, méné jiz
na komplexni prozitek rodiny v jejim kazdodennim Zzivoté. Tato prace se proto snazi piispét
k hlubs§imu porozuméni této problematiky prostiednictvim vypoveédi konkrétni rodiny, ktera

pecuje o divku s Rettovym syndromem.

Cilem této diplomové prace je popsat zkuSenosti, formy podpory a potfeby rodiny divky
s Rettovym syndromem. Prace vychdz z kvalitativniho vyzkumu, konkrétné z interpretativni

fenomenologické analyzy.

Véiime, Ze pomatky ziskané v této praci mohou byt inspiraci nejen pro odborniky v oblasti
specialni pedagogiky, socidlni prace ¢i zdravotnictvi, ale i pro dalsi rodiny, které se ocitaji
v podobné zivotni situaci. Zarovenl mohou slouzit jako podklad pro dalsi vyzkum v oblasti

rozvoje podpory pro pecuyjici rodiny.



1 Rettiv syndrom

., Rettitv syndrom je neurovyvojovd porucha zpiisobenda mutaci v genu vdzaném
na chromozom X, ktery koduje methyl-CpG-vazajici protein 2 (MECPZ2)““ (Fabia et al., 2019,
str. 21).

Rettiv syndrom (RTT) je wvyvojovda porucha mozku s negativnim dopadem
na somatické, motorické a psychické funkce. Jednd se o komplexni neurovyvojovou poruchu

s Sirokym spektrem pfidruzenych poruch (Thorova, 2016; Kaufimann, 2017).

Fabia et al. nahlizi na RTT jako na vzicnou patologii, kterd je typickd pro Zzenské
pohlavi. Mez jeji charakteristické piiznaky ftadi specifické stereotypni chovani, jako je
mavani rukama, tieni dlani o sebe, biti se do hrudniku, kousani prstd, nahlé vykiiky
a nezdjem o okoli, t€Zkou poruchu vyvoje intelektu, hypotonii, epilepsii, opozdény rist,
Spatny stav kosti, skoliozu a poruchy spanku (Fabia et al., 2019).

Retzlaff (2007) oznauyje RTT jako t€Zké postizeni. Vitkova (2006) popisuje tézké
postizeni jako komplex omezeni clovéka, jako celku ve vSech prozZitkovych sférach
a vyrazovych moznostech. Diiraz je kladen na komplexnost postizeni a celistvost cloveka.
TéZké postizeni omezuje schopnosti télesné, kognitivni, emocidlni, socidlni a komunika¢ni

(Vitkova, 2006 cit. podle Bartotiova, Vitkova, 2022, str. 8).

Cronk (2015) nahlizi na RTT je multisysttmové onemocnéni, které¢ mize postihovat

také srdce, plice, travici soustavu a imunitni systém (Cronk, 2015 cit. podle De Felice et al.,
2016).

Meznarodni klasifikace nemoci 10. revize tadi RTT do kapitoly pervazivnich
vyvojovych poruch. RTT s oznacenim diagndézy F84.2 je popisovan jako patologicky stav
vyskytujici se u Zenského pohlavi ve véku 7-24 mésicti, ve kterém dochazi k postupné ztraté
fe¢i a motoriky. Typickym projevem jsou kroutivé pohyby rukou, spontanni hyperventilace
a mentalni postizeni (Ustav zdravotnickych informaci a statistky CR, 2023).

V 11. revizi Mezindrodni klasifikace nemoci je diagnéza oznacena LD90.4 a bude
spadat do kapitoly stavll s poruchami intelektualniho vyvoje jako relevantniho klinického
rysu. RTT je definovan jako stav, pii které po zdanlivé normalnim raném vyvoji dojde k

Castecné nebo Uupné ztraté¢ feci, motorickych dovednosti a schopnosti pouzivat ruce, spolu



se zpomalenim ristu hlavy a poruchou vyvoje intelektu, piicemz ndstup téchto piiznaki se
obvykle objevuje mezi 7. a 24. mésicem véku (International Classification of Diseases 11th

Revision, 2024).

RTT postihyje piedevsim zenské pohlavi, s vyskytem piblizné 1 z 10 000—-15 000 zive
narozenych zen. U muzil je RTT velmi vzicny, coz dokazuje i fakt, Ze od roku 1999 bylo
na celém svét¢ diagnostikovano pouze pies 60 pifpadid. Tento rozdil je dan genetickou
podstatou onemocnéni, nebot’ gen MECP2, jehoz mutace RTT zplsobuje, se nachéazi
na chromozomu X. Zeny maji dva chromozomy X, coZ jim umoZiuje aste¢né kompenzovat
mutaci, zatimco muzi maji pouze jeden chromozom X zdédény od matky a chromozom Y
od otce. VétSina muzii s RTT umird jiz v kojeneckém v€ku, predev§sim kvili zavaznosti
mutace a absenci druhého chromozomu X, ktery by mohl cCastecné¢ vyrovnat jeji dopad.
Ptesto pokroky v genetickém testovani odhalily vzacné piipady muzii s RTT, ktefi dosahli
dospivani nebo dospélosti. Byly zaznamenany piipady muzii vykazujicich stejné symptomy
jako Zeny s RTT, coz potvrzuje, Ze se u nich mize onemocnéni také vyskytovat. Proto by
lékati nem¢li diagnézu RTT umuzii automaticky vyluCovat (Bricker, Vaughn, 2024; Chahil
et al., 2018; Wexler, 2025).

1.1 Genetika Rettova syndromu

Piblizné 90 % Zen s RTT ma mutaci genu MECP2, ktery je lokalizovan na dlouhém
raménku chromozomu X (Xq28). Tato mutace zpisobuje klasickou formu RTT, pfiniz gen
MECP2 koduje protein nezbytny pro funkci neuroni a regulaci dalSich gent. Mutace genu
MECP2 mize byt jak dédicna, tak nov€é vznikla, pficemz rizné formy mutaci maji pfimy
vliv na klinické projevy RTT a jejich zdvaZnost. Vzhledem k tomu, ze mnoho mutaci jiz
bylo identifkovano a dalsi mohou byt teprve objeveny, existuyje Sirokd variabilita

fenotypovych projevii syndromu (Thorova, 2016; Bricker, Vaughn, 2024; Kaufmann, 2017).

U mensi ¢asti pacienti mohou byt projevy RTT zplisobeny mutacemi v jinych genech,
jako jsou CDKLS nebo FOXG1, coz vede k fenotyplim piipominajicim RTT. Nicméné podle
Hagermana et al. (2010) vétSina jedincd s mutacemi téchto genli nevykazuje vSechny

charakteristické rysy RTT. S ohledem na pokracujici pokrok v oblasti genetického vyzkumu



lze ocekavat, Ze v budoucnu dojde k Gpravam diagnostickych kritérii a testovacich postupii
pro RTT (Hagerman et al., 2010 cit. podle Bricker, Vaughn, 2024; Bricker, Vaughn, 2024;
Kaufmann, 2017).

1.2 Diagnostika Rettova syndromu

Diagnoéza je stanovena na zaklad€ genetického vySetfeni a zhodnoceni klnick ych
piimakd. Podle diagnostickych kritérii byva diagnéza obvykle potvrzena ve véku 2-3 let.
Soucasnd kritéria povazuji za klicovy znak vyvojovy regres. Piiznaky RTT se vyskytuji
v rizné mite, a ne vSichni jedinci vykazuji vSechny charakteristické rysy syndromu
(Cosentmno et al., 2019; Kaufiann, 2017).

RTT lze rozdeélt na typicky (klasicky) RTT, ktery zahrnuje vSechny piiznaky
syndromu, a atypicky (variabilni) RTT, u nc¢hoZ nejsou piitomny vSechny klicové znaky.
Neul et al. (2010) vychazeji z diagnostickych kritérii Dr. Hagberga a zachovavaji koncept
kritérii, které umoziyji rozlSit formy RTT od jinych neurovyvojovych poruch (Neul et al,
2010 cit. podle Kaufmann, 2017).

Soucasna diagnosticka kritéria typického a atypického Rettova syndromu

Revidovana diagnosticka Kkritéria pro Rettiiv syndrom (Neul etal. 2010)
Diagnézu zvazte, pokud pozorujete postnatilni zpomaleni ristu hlavy.

Pozadovano pro typicky nebo klasicky Rettiiv syndrom

1. Obdobi regrese, po némz nasleduje zotaveni nebo stabilizace.
2. VSechna hlavni kritéria a vSechna vyluCovaci kritéria.

3. Podptrma kritéria nejsou vyzadovana, ikdyz jsou Casto pfitomna u typickych
RTT.

VyzZaduje se u atypického nebo variantniho Rettova syndromu

1. Obdobi regrese, po némz nasleduje zotaveni nebo stabilizace.
2. Alespont dvé ze Ctyf hlavnich kritérii.
3. Pét z jedenacti podpirnych kritérii.
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Hlavni kritéria

1. Castedna nebo tipna ztrata ziskanych G¢elnych dovednosti rukou.

2. Césteéna nebo plnd ztrata osvojené mluvené fedi (nejlépe osvojend mluvena
fe€, nikoli vyhradné osvojeni samostatnych slov nebo vySSich jazykovych
dovednosti).

3. Poruchy chiize: Sourava nebo chybé&jici schopnost.

4. Stereotypni pohyby rukou, jako je krouceni/mackani rukou,
tleskani/poklepavani a automatismy myti/otirani.

Kritéria vylouéeni pro typicky Retttiv syndrom

1. Poskozeni mozku sekundarné v duisledku traumatu (peri nebo postnataing),
neurometabolického onemocnéni nebo zdvazné infekce, které zplsobuje
neurologické problémy s jasnym dikazem (neurologické nebo oftalmolo gické
vySetieni a MRI/CT).

2. Abnormalni psychomotoricky vyvoj v prvnich 6 mésicich Zivota, kdy nejsou
spnény bézné miniky (otdCeni hlavy, polykani, rozvoj socidlniho usmévu).

Podpirna Kkritéria pro atypicky Rettiv syndrom (zapocitdava se, pokud jedinec
mad nebo nékdy mél néktery z uvedenych klinickych znakit)

. Poruchy dychani pii bdéni.
. Skiipani zubli v bdélém stavu.

. ZhorSeny spankovy rezim.

. Abnormalni svalové napéti.

. Periferni vazomotorické poruchy.
. Skoli6za/kyf6za.

. Zpomaleni rUstu.

NN || BN

8. Studené ruce a nohy malého vzristu.
9. Nekontrolovany smich/ kiik.
10. Snizend reakce na bolest.

11. Intenzivni o¢ni komunikace
Tabulka 1 - Soucasna diagnosticka kritéria (Kaufmann, 2017, str. 5)

1.2.1 Typicky/ klasicky Rettiiv syndrom
Typicky RTT je nejCastéji zptisoben mutaci genu MECP2 a svymi klinickymi projevy

presn¢ odpovida diagnostickym kritériim. Vyskytuyje se u piiblizné dvou téetin Zen, zatimco
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ve zbylych pifpadech se jednd o atypicky RTT. Jednim z charakteristickych znaki
klasického RTT je obdobi regrese, béhem kterého dochaz ke ztrat¢ jiz nabytych schopnosti
a dovednosti vCetné socidlntho kontaktu, verbalni komunikace, manualni zru¢nosti
a pohybovych schopnosti. Objevuji se také stereotypni projevy, jako je mnuti rukou,
hyperventilace a zadrzovani dechu (Kaufmann, 2017; Thorova, 2016).

., Diagnoza typicky RTT vyzaduje pritomnost vyvojového regresu a 4 hlavni kritéria.
(1) regrese ucelného pouzivani rukou,

(2) regrese mluvené reci,

(3) regrese chiize, abnormality chiize

(4) stereotypie rukou *“ (Neul et al., 2010 cit. podle Kaufimann, 2017, str. 4).

Dle Tarquinio etal (2012) se s piibyvajicimi poznatky o RTT ukézalo, Ze zpomaleni

ristu hlavy se nevyskytuje u vSech jedincii s RTT, ale jednd se o klinicky rys, ktery mtize
na diagnézu upozornit (Tarquinio etal., 2012 cit. podle Kaufmann, 2017).

1.2.2 Atypicky/ variantni Rettiv sydrom

Diagnostika atypického RTT je velmi slozitd. Neul et al (2010) upfesnili
a zjednodusili diagnostickd kritéria vychdzejici z kritérii pro typicky RTT. Pro stanoveni
diagnézy atypického RTT je zasadni piitomnost vyvojového regresu, dale spinéni dvou nebo
tii ze Ctyf hlavnich kritérii a alespon péti z jedendcti podpurnych kritérii. Atypicky RTT
predstavyje sice mirn¢j$i formu poruchy, kdy divky obvykle chodi, mluvi, nemaji mensi
obvod hlavy, ale neprosly obdobim fyziologického psychomotorického vyvoje (Thorova,
2016; Kaufmann, 2017; Neul et al., 2010 cit. podle Kaufiann, 2017).

Atypicky RTT lze rozdé€lit na 3 formy, a to na Zapellovu, Hanefeldovu a Rolandovu

variantu.
Zapellova varianta

Zapellova varianta, také nazyvand jako varianta se zachovanou feci, je ve vetS$iné
piipadlt spojena s mutaci genu MECP2. Mez 1. a 3. rokem Zivota dochazi k obdobi

vyvojového regresu, po némz nasleduje obnoveni feCovych schopnosti ZhorSeni
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manudlnich dovednosti je mirné, s lepSim zachovanim funkci hornich koncetin. Mentdlni
postizeni je lehké az stredné t¢Zké a miize byt doprovazeno autistickymi rysy. Epileptické
zachvaty se v této variant¢ vyskytuji jen vzacné. Skolioza byva mén€ vyraznd neZ u jinych
forem RTT. VétSina Zen s touto variantou ma normalni obvod hlavy, vySku i hmotnost

(Kaufmann, 2017).
Hanefeldova varianta

Hanefeldova  varianta, také zndma jako wvarianta Casného zichvatu, je
charakterizovana nastupem epileptickych zachvati a kieci pred 5. mésicem zvota. Typické
symptomy RTT jsou zde méné vyrazné. Mutace genu MECP2 se v této variant¢ vyskytuje
pouze zidka, a proto je obvykle doporuceno genetické testovani zaméfené na mutaci genu

CDKLS5 (Kaufimann, 2017).
Rolandova varianta

Rolandova varianta, zndma také jako vrozend varianta, se vyznacuje vzacnym
vyskytem mutace genu MECP2, pficemz je doporuceno genetické vySetfeni zaméfené
na mutaci genu FOXGI. Psychomotoricky vyvoj je opozdény a kolem 5. mésice veku
dochazi k vyvojovému regresu. Mikrocefalie se objevuje jiz pfed 4. mésicem Zivota.
Koncetmy byvaji menStho vzrGstu a Casto chladné. Dale se mohou vyskytnout poruchy

dychani a trhavé pohyby koncetin (Kaufmann, 2017).

1.3 Priibéh Rettova syndromu

Pro hlubsi pochopeni pribé¢hu RTT je dillezit¢ zaméiit se na jednotlivé faze vyvoje
tohoto onemocnéni. V této kapitole je predstaveno rozdéleni pribéhu RTT
podle riznych autord. Thorova (2016) popisuje Sest obdobi vyvoje syndromu, zatimco
Hagberg (2002) a Ricceri et al. (2008) identifikuji Ctyfi faze.

Thorova (2016) popisuje pribéh RTT rozd€lenim do Sesti specifickych obdobi, ktera
odrazeji rizné vyvojové faze syndromu a jejich dopad na chovani, motorické schopno sti

a dal8i aspekty Zivota.
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1. Obdobi normalniho vyvoje: 0—12mésicii

V tomto obdobi vyvoj ditéte probiha v souladu s bézmymi vyvojovymi miniky. Dité
reaguje na podnéty, uchopuje prfedmety, spontdnné se usmiva a zvatld. Mez 3. a 5. mésicem
zivota dochazi ke zpomaleni ristu hlavy, a miize se objevit svalova hypotonie. Dit¢ byva
velmi klidné a mize byt zvySené lekavé. Okolo 1. roku zivota se obvykle uci chodit
(Thorova, 2016).

2. Obdobi objeveni prvnich symptomt: 6-18 mésict

Rodice si obvykle mezi 6. a 18. mésicem zacinaji vSimat prvnich symptomd, jako je
zpomaleni motorického vyvoje, zhorSeny ocni kontakt a snizend schopnost soustfedéni.
Objevuji se také prvni stereotypni pohyby rukou, pfetrvavajici zijem o urCit¢ hracky a ties
(Thorova, 2016).

3. Obdobi vyvojového regresu: 1-4 roky

V tomto obdobi dochdzi ke zhorSeni neverbdlni komunikace, vymizeni diive
naucenych zvukil, slov a slabik. Dité postupné ztraci ziskané dovednosti a Uicené¢ pohyby
rukou jsou nahrazeny stereotypnimi pohyby, jako je mackani, mnuti, svirani, myci pohyby
rukou nebo jejich davani do ust. Schopnost tichopu se obvykle vytraci kolem 3. roku véku.
Chovéani ditéte se miize vyznaCovat nahlymi zachvaty place, smichu a kiiku bez zjevné
pfi¢iny. Zajem o socidlni interakci a hracky vyrazné klesd a pohybové schopnosti se zhorsuji,
véetné ztraty schopnosti chodit. Objevuji se také poruchy dychani a hyperventilace. Celkovée
je psychomotoricky vyvoj vyrazné opozdény. V tomto obdobi se mohou vyskytovat urcité
podobnosti v projevech ditéte, které piipominaji poruchu autistického spektra (Thorova,

2016).
4. Obdobi relativni stabilizace: 3-4 roky a Skolni vek

Dochazi ke stabilizaci symptomt RTT, kdy se zepsuje soustiedéni a schopnost
uchopu. ZvySuje se zijem o socidlni interakce, dit¢ se stava klidn€¢jSim a vyrovnanéjSim
v oblasti emoci. Vnimani okoli se zlepSuje. V tomto obdobi se vsak miize objevit skolioza

a zhorSeni chiize, stejné jako mozné epileptické zachvaty (Thorova, 2016).

5. Obdobi pozd¢€jstho zhorSeni motorickych funkci: mez 5. a 25. rokem
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V tomto obdobi dochdzi k v&tSimu ochabovani svalstva, zhorSeni skoliozy a kvality
chize (Thorova, 2016).

6. Obdobi: dospivani a dospélost

Dochazi ke zlepSeni oc¢niho kontaktu a socialni interakci. Chybi vykyvy nalad
a stereotypni pohyby rukou jsou méné vyrazné. Menstruace se objevuje v bémém véku

(Thorova, 2016).

Hagberg (2002) a Ricceri et al. (2008) nahlizi na klinicky pribéh RTT ve 4 fazich.
Prvni fize zahrnyje fyziologicky vyvoj v obdobi prenatdlnim, perinatdlnim a v obdobi
do 6-18 mesicii veku dit¢te, nasleduje regres. Ve druhé fazi dochdzi k zastaveni
psychomotorického  vyvoje, ztrat¢ zskanych dovednosti v oblasti motoriky rukou
a komunikace. Muize se objevit také mikrocefalie. Treti fazi je pseudostacionarni faze, ktera
probiha v predSkolnim a Skolnim véku. V této fazi se u osob s RTT projevuje Sirokad Skala
piizmaki typickych pro RTT. Ctvrtd fize probihd v obdobi dospélosti. V tomto obdobi
dochazi ke zhorSeni motorickych funkci (Hagberg, 2002, Ricceti et al., 2008 cit. podle
Cosentino et al., 2019).

1.4 Divkas Rettovym syndromem

Ptestoze jsou popisovany piiklady muzii s RTT (kapitola 1 Rettliv syndrom), postihuje
RTT ptedevsim Zenské pohlavi. Fabia et al. (2019) a Kaufiann (2017) ve svych publikacich
pouzivaji termin girl with RTT, z toho divodu je v nasledyjicich kapitolaich zvoleno slovni

spojeni divka s RTT.

Tato kapitola se zamétuje na popis divek s RTT, zahrnujici charakteristiku jejich
osobnosti, chovani a projevi. RTT ovliviluje fadu aspektii zvota, vCetn¢ pozornosti,
komunikace, motorickych schopnosti, intelektudlniho vyvoje a socidlni interakce. Kapitola
také popisuje projevy spojené s vnéjSimi podnéty, naladovost a pridruzené obtize, jako jsou

poruchy spanku, problémy s pifjmem potravy ¢i epileptické zachvaty.

U jednotlivych divek s RTT se zidvaznost piiznakii a priibéh onemocnéni LSi. Vznika

tak skupina divek s riznou trovni motorickych a kognitivnich funkci (Fonzo et al., 2020).
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Nervovy systétm divek s RTT vykazuje zvySenou citlivost, coz mid za nasledek
nestabilni Uroven pozornosti Schopnost soustiedéni je u téchto divek ovlivnéna mirou
unavy, intenzitou podnétl z okoli a jejich aktudlnim zdravotnim stavem. Reakce na podnéty
nastava se zpozdénim, které mize trvat nékolk minut, béhem nichZz je pozornost snadno
naruSena jinymi podnéty. Udrzeni pozornosti je pro divky s RTT narocné, a pokusy
o koncentraci mohou vyvolavat nezidouci projevy, jako je tfes, psychomotoricky neklid,
hyperventilace a zvySend Cetnost stereotypnich pohybid, coz mize byt kontraproduktivni.
Divky s RTT se také snadno unavi. Nejlepsi schopnost soustiedit se projevuji po odpocinku
nebo pii uvolnéném stavu, napiiklad béhem relaxacnich aktivit, jako jsou maséze ¢i koupel

(Thorova, 2016).

U nékterych divek s RTT se vyskytuje zvySend citlivost na sluneni zifeni, hluk,
bolest, teplotni vykyvy a dalsi vnéjsi podnéty, zatimco jiné mohou mit snizené vnimani

bolesti (Thorova, 2016).

Z hlediska mtelektudlniho vyvoje jsou divky s RTT fazeny podle Thorové (2016)
do pasma stfedné téZkého az hlubokého mentdlniho postizeni, pificemz hodnoceni jejich
mtelektovych schopnosti je velmi obtizné vzhledem ke komunikaénim a motorickym

omezenim spojenym se syndromem.

Divky s RTT maji rady spolecnost a byvaji spokojeny v piitomnosti dospélych i déti.
Navazuji o¢ni kontakt a na socidlni interakce reaguyii tsmévem. Jsou schopné rozliSovat
osoby ve svém okoli, rozpoznaji blizké 1 cizi lidi a projevuji sympatie ¢i antipatie.
V situacich samoty ¢i nudy mohou protestovat, vyzaduji pozornost a preferuji spole¢né

aktivity se svym okolim (Thorova, 2016).

U divek s RTT se vyskytyji obdobi emocni lability, které se projevuji plactivosti,
kiikem, Spatnou naladou, strachem az panikou nebo vztekem, né¢kdy i s agresivnimi projevy.
Emocni labilita je vyraznym rysem, kdy dochazi k rychlym a Castym zméndm nalad
v kratkych casovych mtervalech. S v€kem vSak divky obvykle vykazuyji veétSi emocni
stabilitu, coz se projevuje adekvatn¢jSimi reakcemi na rizné podnéty, jako jsou nelibost,

radost, litost, smutek ¢i hnév (Thorova, 2016).
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U divek s RTT lze pozorovat projevy piipominajici projevy poruchy autistického
spektra, které mohou pietrvavat po cely Zivot nebo se po fazi vyvojového regresu zmirnit.
(Kaufmann, 2017).

VétSna divek s RTT komunikuje na pted jazykové trovni, pfiemz vyuzivaji mimiku,
pohyby rukou a téla, nediferencovanou vokalizaci a v nékterych pifpadech
1 hyperventilaci. Divky nejsou schopny pouzivat znaky, ukazovat ani plynule mluvit, coz
jeste vice limituje jejich komunikaéni moznosti. Navzdory t€émto omezenim chipou obvykle
vice, nez jsou schopné verbaln¢ sdelit. UrCeni rozsahu jejich porozuméni je vSak obtizné,
protoze maji snizenou schopnost poskytnout zpétnou vazbu komunika¢nimu partnerovi

(Kaufmann, 2017; Thorova, 2016).

Podle vyzkumi Lee a Urbanowicze si vétSina divek s RTT osvoji pouze jednotliva
slova, zatimco piiblizn¢ kazdéa patd divka si osvoji fraze, které vSak pouziva jen sporadicky.
Tyto jazykové dovednosti jsou tedy omezené a nepfispivaji k efektivni komunikaci,
coz vyzaduje piizplisobené piistupy v komunikaci a intervenci u divek s RTT (Lee et al
2013 a Urbanowicz et al. 2015 cit. podle Kaufmann, 2017; Thorova, 2016).

1.4.1 Stereotypni pohyby a motorika

Stereotypni pohyby rukou jsou u RTT charakteristickym projevem, pficemz se typicky
vyskytuji ve stfedni linii téla, pfed oblicejem nebo pied te€lem. Tyto pohyby mohou mit riizné
formy, napiiklad spojovani a mnuti rukou, tleskani, svirani, mavani ¢i drzeni rukou
za krkem. U nékterych divek se objevuje také kousani do prsti nebo rukou, které miize vést
az k sebeposkozovani. Tyto pohyby jsou pro divky fyzicky naroné a vyCerpavajici. Proto
je vhodné jejich redukci podpofit napiiklad polohovanim rukou, coz napomaha ke zlepSeni
soustfedéni na tkoly a efektivnéjSimu vnimani okoli (Kaufmann, 2017; Thorova, 2016).

Vétsina divek s RTT se v détstvi nauci chodit. Pokud schopnost chiize pretrvava
1 po obdobi vyvojového regresu, byva obvykle nejistd, po Spickach, s Siroce rozkrocenymi
nohami a bez koordinace pohybti hornich koncetin. S vékem dochazi ke zvySeni svalového

napéti, coz zhorSuje schopnost udrzet vzpiimeny postoj a vede k rozvoji skoliozy a dalSich
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deformit. ZvySeni svalového napéti koncetn mize rovnéZz zplsobit deformity kloubt

a zvysit rizko vzniku degenerativni artritidy (Kaufmann, 2017).

Thorova (2016) rozd¢luyje motoriku divek s RTT, a to na divky s vice a mirnéji
postizenou motorikou. Vyvojové lze piejit z jedné kategorie do druhé. Chiize divek s vice
postizenou motorikou je vratkd s Sirokou baz, piicemz ujdou jen nekolik krokl. Pfi chiizi
potfebuji oporu, a ¢asto se u nich objevuje imobilita, kterd vyzaduje pouzti polohovacich
sedacek ¢i vozikd. Chize divek s mirn€ji postizenou motorikou je samostatna s CastéjSimi
pady. Ne¢které divky zvladaji chiizi do schodt s piidrzovanim a v omezené miie jsou schopny
1 kratkého beéhu (Thorova, 2016).

Jemnad motorika divek s vice postizenou motorikou je bez cilenych pohybt. Jejich
motorické projevy jsou omezeny na stereotypni pohyby, které mohou vést
az k sebeposkozovani. Manipulace s pfedméty odpovidd Grovni dvoumésicniho ditéte, kdy
seviou predmét, ale nejsou schopny ho aktivné pustit. Divky s mirnéji postizenou motorikou
vyuzivat pinzetovy uchop, ktery vSak mnohdy pouzivaji jen pii potieb€ vzt jidlo. Jemna
motorika zahrnuje jednoduché tukony, jako je manipulace s kostkami, navliékani velkych
koralkti ¢i samostatné jedeni s pouzitim lzice (Thorova, 2016).

Grafomotorika divek s vice postizenou motorikou je zcela zavisld na vedeni ruky
jinou osobou. Naproti tomu divky s mirn€ji postizenou motorikou dokazou spontdnné ¢marat
a jejich grafické projevy zahrnuji jednoduché prvky, jako jsou kruhy, teCky ¢i vodorovné
asvislé tahy (Thorova, 2016).

1.4.2 Pridruzené obtize u Rettova syndromu
V této podkapitole jsou popsany vybrané pridruzené obtize u RTT, mezi které patii
poruchy spanku, potize s piijmem potravy, epileptické zachvaty a skolioza.

Spankové poruchy jsou u osob s poruchou vyvoje intelektu casté, predstavuji zatéz
nejen pro samotné osoby, ale ipro jejich pecujici. U divek s RTT se Casto vyskytuji obtize
s usindnim, problémy s udrzenim spanku, no¢ni smich nebo kiik, ¢asté probouzeni,

neutéSitelny pla¢, spankové désy a mluveni béhem spanku. Poruchy spanku maji negativni
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dopad na kognitivni funkce, chovani a kvalitu Zivota divek s RTT (Tascini et al, 2022;
Kaufmann, 2017).

Divky s RTT casto Celi znaénym obtizim pfi pifjmu potravy, coz je spojeno
s motorickymi poruchami v oblasti Ustni dutiny a hitanu. Ackoli maji ¢asto vybornou chut’
kjidlu, samotny proces stravovani pro n¢ byva stresujici a nepifjemny. Mezi bézné problémy
spojené s krmenim patii duSeni, potize s polykanim, zadrzovani dechu ¢i tendence jidlo
vyplivivat nebo shazovat na zem. Proces pifjmu potravy je obvykle zavisly pomoci
pecujicich osob a mize trvat az hodinu. Neékteré divky s RTT maji nepiiméteny davivy
reflex, ktery je vyvolavdn snadnéji, a to tlakem a hmotnosti potravy v ustech,
nebo piiborem (Kaufmann, 2017; Lotan, Zysman 2006).

Zacpa se vyskytne alespon jednou za zZivot az u 85 % divek s RTT. Hlavnimi faktory
piispivajicimi  k tomuto problému jsou sedavy zplisob zvota, podavani medikace,
nedostate¢ny pifjem tekutin, nizkd fyzickd aktivita a svalova slabost. Zacpa se casto
projevuje jiz v détstvi (Saavedra, 1997 cit. podle Lotan, Zysman, 2006).

Dle Nissenkorn et al., (2010) ma piiblizné¢ 80 % divek s RTT epileptické zachvaty,
které zazivaji po cely Zivot. Obvykle se projevuji kolem tietho az ctvrtého roku Zivota.
Lécba obvykle zahrnuje antiepileptika piizpisobend konkrétnim typim zachvati, miize byt
ovSsem narocnd, z diivodu Ikové rezistentnosti. Divky s CasnéjSim ndstupem epilepsie maji
obvykle t&€z81 pribch zichvati (Nissenkorn et al, 2010 cit. podle Bricker, Vaughn, 2024;
Bricker, Vaughn, 2024).

Skolibzu u RTT Iz oznacit za neuromuskuldrni, jelikoz jeji vznik souvisi
s neurovyvojovou poruchou. Neuromuskuldrni skolioza se typicky objevuje jiz v raném
veku, pficemz u nekterych divek s RTT milize byt zaznamenana jiz ve 4 letech. Prognoza je
hor$i, pokud skoli6za vznikne pted patym rokem Zivota nebo pokud divka neni schopna
samostatné chodit. Dosavadni pfistupy k 1&cbé skoliozy u RTT zahruji fyzioterapii,
hydroterapii, noSeni korzetu a v n€kterych piipadech také chirurgicky zikrok, ktery muze
efektivné zastavit dalsi progresi zakiiveni patefe. Vysledky studie Natural History Study
z roku 2010 ukazaly, ze skoliéza postihovala vice nez 85 % divek s RTT ve veku 16 let
(Lotan et al., 2005; Killian et al., 2017).
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1.5 Terapie a 1é¢ba Rettova syndromu

Péce o divku s RTT je obvykle multidisciplinarni. Multidisciplindrni tym zahrnuje
odborniky z oblasti mediciny, mez které fadime pediatry, neurology, psychiatry, ortopedy
a dal§i profese jako mez které fadime logopedy, fyzioterapeuty, ergoterapeuty a specialni
pedagogy. Rodice a pecCujici hledaji terapie a metody, které by napomohly zlepSit stav
a kvalitu zivota divky s RTT (Fonzo et al., 2020; Lotan, 2007).

1.5.1 Terapie Rettova syndromu

V této kapitole jsou popsany vybrané terapie, které¢ napomahaji divkam s RTT. Jednou
zterapii je fyzioterapie. Fyzioterapie predstavuje disciplinu rehabilitace zaméfenou
na udrzeni, zlepSeni ¢i obnovu pohybovych a télesnych funkci, které byly naruseny
¢i ohroZeny nemoci, Grazem nebo postizenim, a to prostfednictvim terapeutického cviceni.
Jde o kliCovou metodu pii lé€be nervosvalovych onemocnéni a genetickych poruch, ktera je
povazovana za vysoce ucinnou terapeutickou formu. Larson et al. (2001) zdlraziiyje rozvoj
dolich koncetin, ktery mize napomoci chlizi a stani divek s RTT. Lotan et al. (2012) ve své
kazuistice popisuji divku s RTT, ktera diky tfilet¢ tenzivni fyzioterapii opét ziskala
schopnost chodit, a to po péti letech pouzivani mnvalidniho voziku. Program zahrnoval denni
aktivity s pecovateli, jako polohovani a trénink chiize, a dvakrat tydné fyzioterapii
zam¢fenou na mobilitu kloubli, rovnovahu a nacvik chiize. Lotan et al. (2005) se zabyval
také popisem lé¢by skoliozy udivek s RTT, kdy fyzioterapie zahrnovala pouzivini pomiicek
jako napiiklad polohovaci sedak, polstafe pro polohovani a stojici rdm v kombinaci
s vodolécbou (Fonzo et al, 2020; Larson et al, 2001 cit. podle Fonzo et al, 2020; Lotan
et al., 2012 cit. podle Fonzo et al., 2020; Lotan et al., 2005 cit. podle Fonzo et al., 2020).

Dalsim druhem terapie je hydroterapie neboli vodolécba, kterda ma za cil podporu
relaxace, stimulaci krevntho obéhu, zlepSeni pohybovych schopnosti, posileni svalstva
a zkvalitnéni koordmnacnich dovednosti. Tato terapie pro divky s RTT ma nejen terapeuticky
ucinek, ale také pfinasi pozitivni zaZtky pfi absolvovani terapie. Gonca et al. (2003) popsal
ucinky vodolécby na divku s RTT, kterd po dobu 2 mesici navstévovala tuto terapii.
Bezprostiedné¢ po hydroterapii doSlo u divky s RTT ke snizeni stereotypnich pohybil,
ustoupily uzkosti a zlepSila se rovnovaha a mterakce s okolim (Gonca et al., 2003).
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Akupunktura a akupresura vychdzi z ¢inské mediciny. Jedna se o jednu z moznosti
terapie divek s RTT. Akupunktura a akupresura vyuzivaji stejné¢ body na téle. Akupunktura
pouziva jehly, které se zavadi do bodtina téle, zatimco akupresura pouzivd jemny, ale pevny
tlak. Mezi piinosy akupunktury a akupresury patii tleva od bolesti, udrzeni dobrého zdravi,
snizeni napé€ti, zvySeni prokrveni a relaxace (Lotan, 2007).

Synergicka reflexni terapie u divek s RTT ptedstavuje podplrny pfistup, pii kterém je
divka pasivni a terapeut mobilizyje rizné Casti t€la. Synergickd reflexni terapie zahrnuje
prvky z akupresury, masaz akorekce drzeni t€la a konCetin. Tato metoda pomaha zmirnio vat
a predchazet kontrakturdm a piinad$i fadu pozitivnich efektll, jako je lepsi stabilita péatefte,
ZlepSeni hrubé a jemné motoriky 1 spanku. ZlepSuje motoriku ust, cozma vliv na kousani,
polykdni a mluveni. Terapie rovnéZz podporuje rovnovahu, a pifindSi poztivni zmény
v oblasti dychactho systtmu a traveni (Kolektiv  autord, 2005; Adamus
et al, 2015; Opatrilova, 2016).

Jednou z moznych forem podpory pro divky s RTT je logopedie. U divek s RTT se
logopedie se zaméfuje na poskytnuti podpory v oblasti komunikace, piijmu potravy
a polykani. Logoped pracuje na zZlepseni a rozvoji komunikace, v pifpadé¢ RTT obvykle
na jiném komunika¢nim systému, nez je mluvend tec (Fabia et al., 2019).

Mezi dalsi vhodnou terapii lze zatadit ergoterapii, kterd se zamétuje na udrzeni, rozvoj
nebo obnoveni schopnosti osob se zdravotnim postizenim, piicemz klade diiraz na podporu
sobéstacnosti, rozvoj postizenych oblasti a na posileni duSevni pohody. Terapie je
koncipovana individualné a pfizptisobuje se potiebam konkrétni divky s RTT, pfiCemz se
Casto vyuwzivd hry jako prostfedku k ufeni U divek s RTT se ergoterapie zaméiuje
na pouzivani rukou a omezeni stereotypnich pohybl rukou. Soucasti terapie je 1 Uzka
spoluprace s fyzioterapeutem, coz je dilezit¢ predevSim pii vybéru pracovnich poloh
vzhledem k moznému riziku skoliozy (Kolektiv autor, 2005; Fabia et al., 2019).

Jednou z vhodnych zooterapii vhodnych pro divky s RTT je canisterapie neboli terapie
za pomoci psa, pii které byly prokdzany poztivni G¢inky na divky s RTT. Psi pfedstavuji
vyrazny motivaéni prvek. Pfi fyzioterapeutickych sezenich, kde divku s RTT doprovéazel

v v
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nez obvykle. Psi jsou rovnéz vyuzivani ke snizovani stereotypnich pohybl rukou, nebot

piitomnost psa motivovala divky s RTT k interakci formou hlazeni (Lotan, 2007).

Dalsim vhodnym druhem =zooterapie je hipoterapie. Hipoterapie je komplexni
terapeuticka metoda, kterd propojuje fyzioterapii a prvky psychoterapie. Divka s RTT je
na hibetu koné, at’ uz v sedu ¢i v lehu. Kin funguje jako ,, pohybliva rehabilitacni plocha, *
na niz divka reaguje na rytmické pohyby, které aktivuji svaly na tcle, coz vede k tpravée
svalového napéti, zlepSeni motoriky asvalové koordmaci. Dilezitd je rovnéz psychosocialni
sloZka terapie, kde kin poztivné ovliviluje emocni stav divky, usnadiuje komunikaci
amotivuje kaktivité. Divka s RTT se tak miize piirozen¢ zapojit do interakce skoném, skrze

dotyky, hlazeni nebo podavani pamiski (Kolektiv autord, 2005).

Z oblasti zooterapie je pro divky s RTT vhodna také delfinoterapie neboli terapie
s delfiny. Delfini stimuluji pozornost, a navic kombinace prostiedi, pohybu vody, struktury
delfini kize a celkového zazitku je natolk poutava, Ze se zvySuje schopnost ditéte
komunikovat a ucit se. Rodiny divek s RTT sd€luji, Ze se jednd o jedinecny a mimotadné

pozitivni zazitek. Jednou z nevyhod je skuteCnost, ze se jednd o velmi nakladnou terapii

s nutnosti absolvovani cesty za touto terapii (Lotan, 2007).

Hudba tvoii nedilnou soucast Zivota mmoha divek s RTT, pficemZ pisobi nejen jako
zdroj radosti, ale také jako prostfedek pro rozvoj uceni. V rdmci muzikoterapie ma hudba
pozitivni vliv na emocionalni prozivani, podporuje koncentraci a schopnost produkce zvuk.
Hlavnim cilem muzikoterapie je rozvijet a zdokonalovat dovednosti u divek s RTT.
Pfi vyuziti riznych hudebnich nastrojii mize muzikoterapie pfispet k doCasnému omezeni
stereotypnich pohybd. Yasuharaa,a Sugiyamab (2001) ve svém vyzkumu prokézali zlepSeni
mtelektudInich 1 fyzickych schopnosti divek s RTT. Sledovali i¢inek muzkoterapie po dobu
40 tydnd. Muzikoterapie probihala jeden krat za tyden. Aktivita, kterd divky nejvice zaujala,
byla moznost samostatn¢ hrat na hudebni nastroje. Tato ¢innost vedla ke Zlepseni funkéniho

vyuziti rukou (Yasuharaa, Sugiyamab, 2001; Kolektiv autorti, 2005).

Dalsi z moznosti podpory pro divky s RTT je multismyslova relaxacni mistnost
Snoezelen, kterd poskytuje jedineény zazitek okamzitého prozitku "tadya ted” v upraveném
a bezpecném prostredi. Cilem stimulace je nalezeni rovnovahy mez relaxaci a aktivitou,

pricemz Snoezelen klade diraz na mezilidsky kontakt, volbu individudlnich podnéti,
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relaxaci a smyslové proZitky. Mistnost obvykle zahrnuje vybaveni, jako jsou lehatka,
relaxacni vaky, deky, polStafe, masdzni koberecky, hmatové desky, vin€, reproduktory
pro piehravani hudby, svételné efekty, svételna vidkna a lampy. Tento pfistup ma poztivni
vliv na relaxaci u divek s RTT, pficemz stimulace hmatu podporuje rozvoj jemné motoriky
ruky a béhem obdobi vyvojového regresu udrzuje zijem o aktivitu. Vzhledem k riziku
epileptickych zachvath je vSak dulezit¢ se vyvarovat blikajicim svételnym podnétim

(Opatrilova, 2016; Lotan, 2006).

1.5.2 Lécba Rettova syndromu
Na RTT zatim neexistuje Zadny bézn¢ dostupny I€k a lécba je zaméfena na konkrétni

symptomy u dané divky, ovSem péce a podpora jsou nutné po cely Zivot (Fabia et al., 2019).

Ve Spojenych statech americkych schvalil dne 10. biezna 2023 FDA, Americky urad
pro kontrolu potravin a lé¢iv, lék Trofinetid. Tento 1€k byl vyvinut s cllem zmirnit nékteré
neurologické a kognitivni obtize spojené s RTT. Aplikace 1éku probihd peroralné¢ a jeho
ucinnost 1 bezpecnost budou naddle sledovany v dlouhodobych studiich. Klinické studie
ukazaly, ze Trofinetid mize zlepsSit kvalitu zivota pacientek, i kdyz neodstrafiuje genetickou
mutaci v genu MECP2. Schvaleni Americkym uwfadem pro kontrolu potravin a l¢iv
predstavuje vyznamny milnik ve vyvoji 1écby RTT (Mughal et al., 2024).

Aktualn¢ vSak probihaji vyzkumy genové terapie, které se snazi zastavit postup
onemocneni, odstranit genetickou mutaci a zlepSit stav pacienti (Fabia et al., 2019).

Vzhledem k multidisciplinarni a komplexni podpote se vétSina divek s RTT dozije
dospclosti. Smrt divek s RTT nastdva v rozdilném véku. Pfiblizn€ u jedné Ctvrtiny divek

s RTT dochazi k ndhlé smrti zpiisobené nekontrolovanymi zichvaty, srde¢nim selhanim

a potizemi s dychanim (Cosentino et al, 2019; Negi, 2023).

1.6 Organizace podporujici Rettliv syndrom

Rett Community, z s. je ¢esky spolek rodict a pratel divek s RTT zalozeny roku

2004. Cilem Rett Community je vzajemna podpora, sdileni zkuSenosti a osvéta. Spolek
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pravideln€ potada odlehCovaci pobyty pro rodiny divek s RTT, kde maji rodi¢e prostor sdilet
své zkuSenosti. Déle spolek poradd seminafe, poskytuje poradenstvi rodicim divek s RTT
a spolupracuje s odborniky 1 dalSimi organizacemi, jako napiiklad s Rett Syndrome Europe,
jehoz je ¢lenem (RETT COMMUNITY, 2025).

Organizace Rett Syndrome Europe byla zaloZzena roku 1994 s cilem sdilet informace
0 péCi, terapi a zlepSit komunikaci mezi rodmami pecyjicimi o divky s RTT v Evropé.
Aktudlné Rett Syndrome Europe podporuje vyzkum 1écby RTT (Rett Syndrome Europe,
2021).

The International Rett Syndrome Foundation je mezmdrodni nadace pro RTT. Jedna se
o neziskovou organizaci zam¢fujici se na vyzkum lécby RTT a propojovani rodin s RTT.
Tato nadace je tvofena védci, I¢kafi a rodici (International Rett Syndrome Foundation,

2024).

1.7 Historické milniky Rettova syndromu

Prvnim, kdo se zacal zabyvat RTT byl vidensky pediatr a détsky psychiatr Dr. Andreas
Rett, ktery roku 1954 pozoroval dvé divky se stejnymi pohyby rukou. Po nastudovéani jejich
anamnézy mezi nimi zjistii podobnosti a naSel dalSich Sest divek s podobnymi piiznaky.
Nasledné se vydal na cestu po Evropé, aby vyhledal dalsi divky s podobnymi ptiznaky.
Dr. Rett se zam¢toval 1na rodnou anamnézu, kdy si vSiml, Ze matky divek s RTT mély
vy$$i pocet potratli a narozenych mrtvych déti pred a po narozeni divky s RTT. Roku 1966
publikoval Dr. Andreas Rett sva zjiSténi o 21 divkach s identickymi symptomy v Iékaiskych
Casopisech. (International Rett Syndrome Foundation, 2004; Kolektiv autorti, 2005; Lopes
et al., 2024; Thorova, 2016)

Dalsim, kdo se zabyval piiaky RTT byl Dr. Bengt Hagberg, ktery publikoval
ave spolupraci odbornikii z Francie, Portugalska a Svédska ptedstavil popis 35 divek s RTT.
Syndrom se tak dostal roku 1983 do podvédomi odborné spole¢nosti. Za klicové symptomy
byly oznaCeny ztrata kognitivnich schopnosti, porucha koordinace a ztrata schopnosti
pohybovat cilen¢ rukama. Hagberg sestavil roku 1985 diagnosticka kritéria a roku 1992 byl

syndrom zafazen do Meznarodni klasifikace nemoci. Syndrom zistal pojmenovan na pocest
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Dr. Andrease Retta jako Rettlv (International Rett Syndrome Foundation, 2004; Thorova,
2016).

Roku 1999 tym Hudy Zoghbiové objevil gen MECP2, jehoz mutace zplsobuje RTT.
Objev tohoto genu nachazejiciho se na chromozomu X prokazal, ze RTT je dominantni

porucha vazana na chromozom X, coz vysvétluyje jeho vyskyt pievazné u divek (International

Rett Syndrome Foundation, 2004; Thorova, 2016).

Na Rettovo zjisténi ohledné¢ vyskytu potrath a narozeni mrtvych déti v rodindch
sdivkou s RTT navazal Fyfe et al. (1999), ktery zaznamenal dvojnasobek narozenych
mrtvych déti a potrath v rodindch, kde se narodily divky s RTT (Fyfe et al, 1999 cit.
podle Lopes et al., 2024).

Od roku 2001 se RTT v Ceské republice diagnostikuje na zikladd genetického
vySetieni. Gen MECP2 ma mnoho mutaci, jejichz rtznorodost se podili na riznorodosti

projevii RTT (Thorova, 2016).

Obrazek 1 - Historick¢é milnikky Rettova syndromu, vlastni zpracovani

diagnostika na zakladg
Publikovani zjisténi Zafazeni do Mezinarodni genetickeho vysetfeni
Dr. Andrease Retta Elasifikace nemoci V Ceskeé republice

| | l

1966 1983 1992 1999 2001

| l

Publikovani zjisténi Objeveni genu
Dr. Bengta Hagberga MECP2
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2 Rodina déti s postiZenim

V této kapitole se zaméfujeme na rodiny, které vychovavaji dit¢ s postizenim,

ana zmény, které tato situace pimnasi do jejich zivota.

, Rodina je spolecenska skupina spojena manzelstvim nebo pokrevnimi vztahy,

odpovédnosti a vzajemnou pomoci “ (Hartl, 2004, str. 230).

., Rodina ditéte s postizenim je stdle povazovana za jeden z nejdiilezitejsich segmenti
ovliviiujicich vyvoj ditéte v kontextu rozvoje potrebnych kompetenci smerem k integraci

do spolecnosti v dospélosti* (Dokoupilova et al., 2017, str. 30).

Rodina, jenz vychovava dit€ s postizenim, ziskava specifickou socidlni identitu, kterd
ji odlisuje od ostatnich rodin. Dit¢ s postizenim nebo zavaznym onemocnénim vyrazné
ovlivitlyie celou rodinu. OdlSnost je Casto vnimana vSemi cCleny rodiny veetné rodich
i sourozenci negativné (Dokoupilova et al, 2017; Zacharova, Rimovsk4, 2014; Halberg,
Klingberg, 2023).

Ptitomnost ditéte s postizenim zisadné ovliviluje Zzivotni styl rodiny, ktera se musi
adaptovat na jeho schopnosti a potfeby. Méni se Zivotni styl rodiny, pozice Clenii a zplsob
komunikace s okolim. Tento proces vede ke zmén€¢ chovani Cleni rodiny, rodinnd situace
mize rodinu stmelit, ale mize také zpUsobit jeji rozpad. Situace je pro rodinu velmi narocna
jak v dob€ ziSténi diagndzy, v Case, kdy dité vyrista, tak 1 v jeho dospélosti (Dokoupilova
et al, 2017; Zacharova, Rimovska, 2014; Hallberg, Klingberg, 2023).

Nemoc nebo postizeni ditéte pifndsi nejen neobvyklé zkuSenosti  spojené
s nepifemnymi prozitky a omezenim béznych Zvotnich zkuSenosti, ale také zisadné
ovlivitluyje vztahy v rodin€ ijeji socidlni okoli. Zatéz a vyCerpani organismu, které tato situace
vyvolava, se mohou projevit zvySenou podrazdénosti a emo¢ni nestabilitou nejen u ditéte,

ale 1u jeho nejblizSich (Zacharova, Rimovska, 2014; Kunhartova et al., 2017).

Clenové rodiny mohou v disledku obrannych reakci jednat a reagovat jinak nez dfive,
coz ovlivituje jejich vzijemnou komunikaci i1 kontakt s okolim. Rodi¢e a pibuzi ditéte
s postizenim Casto Celi nevhodnym pozndmkdm, vtiravému zijmu a ptredsudkim ohledné
postizeni, coZ jejich situaci jesté vice komplikuje. Cim vice nemoc & postizeni narusi Zivot

ditéte a rodiny, tim intenzivngj$i byva jejich reakce na tuto zatdZ (Zacharova, Rimovska,
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2014; Kunhartova et al, 2017; Hallberg, Klingberg, 2023; Viagnerova et al, 2009;
Vagnerova, 2004; Viton, 2015).

V nékterych piipadech se miize stit, Ze rodina a pratelé nejsou schopni, nebo nejsou
dostateéné vybaveni k tomu, aby potiebnou podporu svym blizkym poskytli. Sir§i rodina
nemusi pifjmout diagnézu. Také mize nastat situace, kdy dochdzi k pfipisovani viny
jednomu z rodicl. Nejcastéji tomu, ktery s nimi neni v piibuzenském vztahu. Pratelé se
mohou v piftomnosti ditéte s postizenim citit nepifjemné, a v disledku toho se mohou
mterakcim s rodinou vyhybat. Pro rodiCe ditéte s postizenim mize byt emocné obtizné videét
zdravé déti svych piatel. Clenové rodiny mohou vykazovat odli§né chovani nejen v roding,
ale 1 ve vztahu k pratelim, mohou se uchylovat k socialni izolaci (Tint, Weiss, 2016 cit.
podle Zajicek-Farber, 2019).

Dle Tinta a Weisse (2016) je pro rodinnou pohodu zisadni podpora jak rodinna, tak
pratel. Rodiny, které maji siné mezilidské vztahy, jsou schopny pe Celit vyzvam se kterymi
se setkavaji. Matgjcek (1992) popisuyje dilezitost klidu a vyrovndni u rodi¢ii a pecyjicich
o dité¢ s postizenim. Za dllezit¢ rovnéz povazuje bézny zpiisob zivota a radost ze zivota (Tint,

Weiss, 2016 cit. podle Zajicek-Farber, 2019; Mat¢jcek 1992).

ProZivani, podminky, péce a dopady na rodinu jsou obvykle odlisné v kazdé roding,
protoze kazdy Clen miize na situaci reagovat podle svého individualniho pohledu, zkuSenosti
a schopnosti vyrovnat se s novymi vyzvami. Prozivani cCleni rodmy zavisi na jejich
pfedchozich zivotnich zkuSenostech, nabozenstvi, kultuie a véku ditéte. Mez dalsi faktory,
které mohou ovlivnit reakce Clenti rodmny, patifi minéni rodinnych piisliSnikt o osobach
s postizenim, vnimavost k pifijimani pomoci od odbornikli, pratel a dalkich Cleni rodiny

(Vagnerova, 2012; Zajicek-Farber, 2019; Michalik, 2011).

2.1 Rodice détis postiZenim

Rodicovstvi pfinasi nové role. Roli partnerskou aroli rodi€ovskou. V pifpadé narozeni
ditéte s postizenim ustupuje role partnerskd do pozadi ve VEtSi mife nez pii narozeni
zdravého ditéte. Vzhledem k velké psychické zatézi mize byt partnersky vztah negativné

ovlivilovan amiize v nékterych piipadech vést ik jeho rozpadu. Pro zachovani partnerského
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vztahu je dilezité travit cas jako partnefi Pokud to situace dovoli bez ditéte s postizenim.
Také je dilezit¢ sdilet poztivni 1 negativni proztky, vzajemné se podporovat v rdmci

partnerského vztahu, nezanedbavat své zajmy amit Cask relaxaci (Dokoupilova etal., 2017).

Pokud partnefi, kteti jsou zaroven 1rodi¢i dokéaz pres veskeré stresujici situace kvalitu
vztahu zachovat, mize byt dit¢ s postizenim impulzem, ktery poztivné ovlivni rodice
v ramci prehodnoceni hodnotového ZebfiCku a postojl, posileni vztahii a v hledani zplisobt
feSeni problémi. Dle Véagnerové a kol (2009) se rodice déti s postizenim navzdory svym
ZkuSenostem zménili k lepsSimu. Citi se empatiCtejSi, trpélivéjsi a siln€j$i (Dokoupilo va
et al, 2017; Vagnerova et al., 2009 cit. podle Dokoupilova et al., 2017).

Narozeni ditéte s postizenim nebo pozd€jsi potvrzeni diagnézy piinasi do rodiny
macnou psychickou zat¢z a mnohé zmény, na které se rodice nemohou doptfedu plné
piipravit. Zatimco n¢ktera postizeni jsou rozpoznatelna ihned po narozeni, jind Ize
diagnostikovat az v pozd¢jsim veku ditéte, coz mize vést k neCekanému zjiSténi, které je
o to bolestngjsi v kontrastu s pfedchoz radosti z narozeni ditéte povazovan¢ho za zdravé.
Rodice ditéte s postizenim se nasledné musi vyrovnavat s fadou specifickych situaci
odlisnych od zkuSenosti rodicti zdravych déti Casto Geli $oku z diagndzy, traumatickym
zazitkim spojenym s nejistotou ohledné budoucnosti ditéte a prehodnocenim idealt
a oc¢ekavani. Tyto situace mohou zahrnovat zmény v rodinném zplsobu Zivota, zvySené
naroky na péci a podporu ditéte, ale také potfebu piizpisobit se nové realité¢, kterda mnohdy

zmamena opusténi pivodnich pfedstav a plani (Viton, 2015).

Rodice mohou pocitovat tlevu, kdyz ,, konecné“ obdrzi odpovédi a potfebnou pomoc
pro své dit€. Zaroven vSak mohou prozivat opozdény hnév vici t€m, ktefi je ditve ujistovali,
ze jejich dit€ z "toho vyroste" . Reakce rodicii na skutecnost, Ze jejich dit¢ ma postizeni, zavisi
na nckolika faktorech, vCetné¢ zdvaznosti postizeni, pfipousténi si moznosti mit dité
s postizenim, znalosti o dan¢ diagnoéze, ptredchozich zkuSenostech a také zptsobu, jakym jim

byla tato informace sd€lena (Seligman, Darling, 2007 cit. podle Zajicek-Farber, 2019).

Veskera energie a pozornost rodice jako pecujici osoby je obvykle vynalozena na péci
a vychovu ditéte s postizenim. Rodie obvykle omezi vztahy s okolim a jsou ohrozeni
socialni izolaci. K udrzeni funkce rodiny je dillezité udrzovat socialni vazby s okolim. Zde

je dilezitd role otce, ktery miize napomoci prekondni strachu ze socidlnitho kontaktu
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s okolim, a to diky svym kolegim v zaméstnani. Otec je v kontaktu s €leny jinych rodin,
ktefi maji zdravé potomky. Otec tak neni v socialni izolaci a mize napomoci celé roding se
do spole¢nosti jinych rodin zapojit. Tim, kdo navazuje vztahy s dalsimi rodinami s dit¢tem
s postizenim je obvykle matka, kterd se setkdva s rodinami se stejnym osudem napiiklad

v nemocnicich, laznich a skupindch na nternetu (Zacharova, Rimovska, 2014; Kunhartova
et al, 2017).

Rodina je zasazena obvykle také naristem vydaji na péci o dit€. U téchto rodin hrozi
zvysené riziko chudoby. U rodici dochdzi ke zméné ¢i ztraté zaméstnani. Otcové obvykle
meéni zamestnani z diivodu potfeby vyssiho finanéniho ohodnoceni a potieby tolerance jeho
rodinné situace. Matky obvykle pecCuji o dit€ s postizenim a vzdaji se svého zaméstnani,

nebo pracyji v mens$i mife (Kunhartova et al, 2017; Hallberg, Klingberg 2023).

2.1.1 Stres rodica déti s postizenim
., Stres je nadmeérna zatez neunikového druhu“ (Hartl 2004, s. 263).

Z4t€z vznikd v disledku naro¢né situace, kterd mize byt vnimdna bud’ jako vyzva,
nebo jako hrozba spojena s pocity ohrozeni. Pokud tato zit€z ptesahuje schopnosti jedince
ji zvladnout, oznacuje se jako stres. Stres vyvolava psychické i fyziologické reakce, které
mohou negativné ovlivnit zdravi. Jeho pribeh lze rozdélit do tii fazi. Prvni faze, nazyvana
Sok, se mnohdy projevuje zvySenou produkci adrenalinu, zrychlenim srde¢ni ¢innosti,
problémy se spankem ¢i oslabenim mmunitniho  systému.  Organismus reaguje
., poplachovou “ reakci na stresor, kterym miize byt naptiklad sdéleni vazné diagnozy. Druha
faze, faze rezistence, je charakterizovana mobilizaci sil k pfekonani zat¢zové situace. Pokud
vSak stres pretrvava dlouhodobé a jedinec vycerpd své zdroje k jeho zvladnuti, dochazi k
tieti fazi, ato k vyCerpani (Helus, 2018).

Jednou z moznych reakci na stresovou situaci je Unikova reakce, ktera umoziuje

distancovani se od nidrocné situace a zdroje stresu. Jedna se napiiklad o popirani, rozptyleni,

unik k navykové latce nebo k zaméstnani (Kunhartova et al., 2017).
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Stresové Zivotni situace, jako je péce o dit€ s postizenim, mohou mit vyznamny dopad
na zdravi rodicd, vCetné¢ zvySeného rizka zdravotnich problémi, depresivnich stavi
a snizeni celkového sebevédomi (Hallberg, Klingberg, 2023).

Pokud je diagnostika zdravotniho stavu ditéte slozita nebo odbornici sd€lyji diagnozu
nejasné Ci tézkopadné, tak se stres rodicli vyrazn¢ zvySuje. Vzhledem ke slozitosti
zdravotniho stavu ditéte se rodice nékdy setkavaji s fadou chybnych diagnéz, dokud nedojde
ke stanoveni spravné diagndzy. Absence konkrétni ¢i dobfe srozumitelné diagnodzy je
povazovana za mimoiadné stresujici obdobi rodi¢i. Nektefi rodiCe odmitaji pfijmout
diagnézu svého ditéte a vyhledavaji rizné odbornky s nadéji, ze alternativni ndzor pfinese

optimistictéjsi diagnézu ¢i prognéozu (Zajicek-Farber, 2019).

Stres spojeny s pé¢i o dit¢ s postizenim miize u rodiCl eskalovat do zavaznéjSich
emocCnich obtizi, vCetné depresivnich stavii. Dlouhodoba zitéz je rovnéz spojena
s patologickou unavou, ktera vyplyva z chronického vyCerpani zpisobeného neustdlou
fyzickou 1 psychickou namahou. Rodife, zejména matky, jsou vystaveni zvySenému riziku
deprese, zvlast¢ pokud se potykaji s dlouhodobym fyzickym a psychickym vyCerpanim
zpusobenym opakovanymi navstévami Iékaii a naro¢nou péci o dit¢. Dle Stewart et al.,
(2017) mohou konflkty mez partnery ohledné diagnodzy, prognézy nebo zplisobu péce
pfispét k rozvoji depresivnich stavli (Stewart et al, 2017 cit. podle Zajicek-Farber, 2019;
Zajicek-Farber, 2019).

Resilience, jako dynamicky proces pozitivni adaptace na stres a narocné situace, hraje
kli¢ovou roli ve zvladani dlouhodobé psychické a fyzické zatéze, které rodiCe ditéte
s postizenim c¢eli. Jeji mira je ovlivnéna osobnostnimi charakteristikami jedince a miize
piispét k lepSimu vyrovnavani se s nepfiznivymi okolostmi. Pfestoze stres Casto vede
k negativnim dusledkim, jako jsou deprese €i chronickd Unava, miize byt zaroven podnétem
k osobnostnimu ristu. Silnd stresova zkuSenost mize u nékterych jedinci vést ke zvySeni
sebevédomi, prekonani vlastnich Lmitih ¢i zméné postoji a hodnot. Tento proces,
oznacovany jako posttraumaticky rist, pfedstavuje poztivni proménu osobnosti vyvolanou

mtenzivnim stresem (Paulikk, 2010; Kunhartova etal., 2017).

Vnimani stresu se u rodict mize lSit. U matek souvisi primarn€é s naroCnosti péce

o dité, jeho chovanim as mnozstvim informaci, které ma rodina o postizeni k dispozici. Cim
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narocnéjsi je péce o dite, tim vyssi uroven stresu matky pocit'yji, pfiCemz jednim znejvétSich
stresortl je pro n¢ nespavost a nechutenstvi ditéte. Otcové naopak vnimaji stres predevSim
v souvislosti s tim, jak okoli reaguje na postizeni jejich ditcte. Navic za nejvice stresujici
povazuji chovani ditéte na vefejnosti. Zatimco podpora ze strany okoli miize vyrazn¢ snizit
stres matek, u otcl je pro zmirnéni stresu klicové navazani blizkého vztahu s ditétem
(Hallberg, Klingberg, 2023).

Vyzkum provedeny Yanem et al (2022) se zaméfil na souvislost mezi vnimanym
stresem rodicil a vékem ditéte s postizenim. Bylo zjiSténo, Ze rodice malych déti s postizenim
prozivaji vyssi miru stresu, coZ je zpusobeno nedostatkem zkuSenosti a nutnosti ptizplisob it
se nove situaci. S pfibyvajicim vékem ditéte miize potieba intenzivni péce klesat, coz Casto
vede k ulevé a snizeni stresu. Pokud vSak péce zistdva narocnd i v pozdéjsim veku ditéte,
uroven stresu rodicll zistava stejné vysoka jako na zaCatku. Vysoce stresujici je pro rodice
také premysleni o budoucnosti jejich ditéte. Rodice provazi obavy, kdo se o dit€¢ postard, az
oni nebudou moci. Vyznamnou roli v mife stresu rodi¢ti hraje také podpora ze strany rodiny,

okoli a odbornikdi (Yan et al, 2022 cit. podle Hallberg, Klingberg, 2023).

Efektivni zvladani stresu zavisi na spravném vyuzivani strategii, které pomahaji stres
piekonat. Poztivni pfistup k rodinné situaci, napiiklad aktivni feSeni problémli a zapojeni
daSich ¢leni rodiny ¢i odbornki do péce o dit€, miZze vyznamné pfispét k udrZeni
dusevniho 1 fyzického =zdravi rodicl. Zvladani zatéze je vzdy individudlni a zvisi
na osobnostnich faktorech rodi¢t (Hallberg, Klingberg, 2023; Paulk, 2010).

Jednou z klicovych strategii zvladani stresu je coping, ktery zahrnuje rizné¢ zptsoby
vyrovnavani se s narocnymi nebo stresovymi situacemi. V procesu adaptace na skute¢nost,
ze rodice maji dit€¢ s postizenim, lze rozliSit dv€ zdkladni copingové strategie. Coping
zaméteny na problém je vyuzivan v situacich, kdy rodi¢ vnimd moznost aktivniho feSeni
problému, napiiklad ziskavanim a vyuzivanim informaci ¢i vyhledanim podpory u druhych.
Naopak coping zaméfeny na emoce se uplatiyje tehdy, pokud rodi€ usoudi, ze situaci
nelze zménit, a proto se soustfedi na regulaci emoci, vyhybani se negativnim mySlenkam
¢i zméné postoji. Podle Hastingse a Becka (2004) zahrnuje coping zaméfeny na problém
také planovani, poztivni reinterpretaci situace a schopnost efektivné feSit problémy.

Mezi strategie copingu zaméieného na emoce pak autofi fadi relaxaci, vyuzivani respitni
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péce, expresivni terapie, duSevni uvolnéni a odménovani se za vynalozené usili ¢i dosazeny
uspéch (Paulik, 2010; Kunhartova et al., 2017; Hastings, Beck, 2004 cit. podle Kunhartova
et al., 2017).

Mezi dalsi strategie zvladani stresu patii podle Vodackove et al. (2002) naptiklad
schopnost odreagovani se, sdileni, sdélovani, vyuzivani dostupnych mformaci, otevienost
k neobvyklym postuptim, vira, hledani smyslu, orientace v situaci, vnimavost k télesnym
a dusevnim potfebam a prace s nimi (Vodackova et al, 2002, cit. podle Kunhartova et al,
2017).

2.1.2 Prijeti détis postiZzenim

Proces piijeti ditéte s postizenim je proces, ktery se v pribc¢hu ¢asu méni. Prozivani
a chovani rodict lze rozdélit dle Vagnerové (2012) do péti typickych fazi vyrovnavani
se s dit€tem s postizenim.

Faze Soku a popfeni

,, To neni mozné, to nemiize byt pravda *“ (Vagnerova, 2012, str. 165).

Timto vyrokem Ilze charakterizovat prvni fazi. Jedna se o reakci na nepfijatelnou
skute¢nost rodicl, ze jejich dit¢ neni zdravé. RodiCe zaZivaji stavy strnuti a nejsou schopni
jakékoliv reakce. Psychika projevuje obranou reakci, ve formé popfeni informace
(Vagnerova, 2012).

V okamziku sdé€leni diagnd6zy mohou rodice vnimat Ikate jako vinika, protoze je to
praveé on, kdo jim piinasi zpravu, se kterou se zatim nedokazi vyrovnat. Rodice jesté nepiijali
skutecnost, Ze jejich dit€¢ ma postizeni, a v této fazi nejsou schopni se zaméfit na moznosti

péce a vychovy svého ditéte (Vagnerova, 2012).
Faze bezmocnosti

RodiCe si nejsou jisti, jak zvladnout situaci, ve které se ocith. Citi vinu a o¢ekavaji
pomoc, ale nemaji jasnou pfedstavu o tom, jakd forma pomoci by pro né byla nejvhodnéjsi

(Vagnerova, 2012).
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Faze postupné adaptace a vyrovnavani se s problémem
V této fdzi se rodiCe zaCinaji zajimat o dalsi mformace. Informuji se o vzniku
postizeni, progndézich a péci o své dité. Touto fazi se mohou prolinat také prozitky smutku,
uzkosti a strachu, ale i pocity hnévu. Emoce mohou branit raciondlnimu zpracovani

mformaci (Vagnerova, 2012).

Proces adaptace na postizeni je ovlivnén dle Corbma Strausse (1988) zdravotnimi
faktory, mez které tadi zavaznost stavu a prognézu postizeni a faktory dalsimi, jako je
rodinnd soudrznost, komunikace a zkuSenosti s postizenim a onemocnénim (Corbin Strauss

1988 cit. podle Retzlaff, 2007).

Féaze smlouvani

V této fazi rodiCe postupné piijimaji realitu, jaka je, ptesto si stale pieji zlepSeni stavu
svého ditéte, 1kdyz si uvédomuji, Ze jeho Gplné uzdraveni neni mozné (Vagnerova, 2012).

Faze realistick¢ého postoje

Rodice postupné zaCinaji své dit€ pijimat takové, jaké je, a jejich plany se stavaji
realistiCtéj$imi a dosaztelnéjSimi. VétSina rodi¢d se Casem s postizenim svého ditéte
vyrovnd. Znamky piieti zahrnuji uznani a proZiti emoci spojenych s diagnézou a stavem
ditéte. Reflexi zmén ve svych reakcich od chvile, kdy se o diagndze dozvédéh. Uvédoméni
si, Ze je tieba snaZit se naphit Zivot co nejvice. Schopnost pfesné popsat dovednosti
a schopnosti svého ditéte. Postoj rodict vSak neni vzdy staly a miize se ménit. V n€kterych

ptipadech ke smifeni se s zivotni situaci vilbec nedojde (Zajicek-Farber, 2019; Vagnerova,
2012).

Matéjcek (1992) se také vénoval procesu piieti a popsal zikonitost vyrovnavani
se s se stizivymi situacemi. Proces vyrovnavani dophil o zisady, které mohou pomoci

rodicm v tizivé Zivotni situaci, jako je vychova ditéte s mentdlnim postizenim.

Prvni obdobi je charakterizovano pocity uzkosti a beznadé€je pfi zjiSténi, ze dit€ ma
postizeni. RodiCe zrdci zvotni jistotu. Prvni obdobi trvd hodiny az mésice

(Matgjéek, 1992).
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Druhé obdobi vzbuzuje obranné tendence a mechanismy. U kazdého z rodicl trva
rizné dlouho a je rizné intenzivni. Rodice hledaji vinu, postizeni oznacuji za omyl a snazi
se, aby se jich situace netykala, odmitaji ji (Matéjcek, 1992).

Tteti obdobi je charakteristické procesem vyrovnavani se s postizenim ditéte a cilem

ptijeti dité¢te takového, jaké je a také sebe rodice jako rodie ditéte s postizenim

(Matgjcek, 1992).
Matéjcek (1992) uvadi deset zasad, které mohou pecyjicim usnadnit Zivotni situaci.
1. Rodie maji o svém ditéti co nejvice vedét
Rodi¢e by méli mit dostatek informaci o postizeni jejich ditéte, jen tak mu mohou pe

porozumét a rozvijet ho. Rodice maji rovnéZ k dispozici poradenské sluzby a mohou

vyuzivat socidlnich sluzeb a sdruzeni (Mat&jcek, 1992).

2. Ne stésti, ale ukol!

Prozivani neStésti sméfuje k uzavieni se a pasivit¢ v péci o dité. Pijjeti situace smcfuje
k aktivité. Za dulezité¢ je povazovano mobilizovani vlastnich sil a spoluprace v okruhu

nejblizSich osob (Matgjcek, 1992).
3. Ob¢tavost ano, ale ne ob&tovani!

Dit¢ s postizenim musi byt vychovné¢ vedeno, ufeno a napliovano pohodou a radosti.
Potfebuje porozumeéni, pomoc a oporu ze strany pecujicich. Pé&Ci o dité s postizenim je
dilezit¢ rozd€lt mez vSechny Cleny rodiny. Ostatni ¢lenové rodiny by méli umoznit
tomu, na kterém lezi hlavni péce prostor pro duSevni hygienu (Matéjcek, 1992).

4. Piymout pravdu — s vyhledem do budoucna!

Dilezity je realisticky postoj a piijeti vyvoje ditéte s postizenim dle jeho tempa. Diraz
je také kladen na sd€leni toho, co dit¢ umi a mize délat, ¢im déld svému okoli radost
anikoli na sdéleni toho, co dit¢ neumi a nemiize délat (Mat&jcek, 1992).

5. Dité netrpi samo!

Dit¢ s postizenim neproziva strddani a opozdény vyvoj, ale zije radostmi a starostmi,

které odpovidaji jeho dusevnimu vyvoji. Vice trpi blizci ditéte, ktefi si jsou védomi toho,
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jak by se mélo dit€¢ projevovat vzhledem k jeho v€ku. Sklouzavaji k vyrokim jako
napiiklad: ,, chudinka ma trapeni” a podobné wvyrazy, coz vede k ochranitelskeé
a rozmazlyjici vychové. Dilezité je vést radostny zivot a nikoli dit€¢ litovat (Matéjcek,
1992).

6. V pravy Cas a v nalezit¢ mife

Dle zakonitosti vyvoje ditéte je dllezity vhodny ¢as a vhodna mira v jeho rozvoji. Kazdy
krok ve vychové, cviCeni a podnécovani ma pfijit v pravy cas, ne diive ani pozdé&ji.
Rodi¢e mohou vynakladdat nadmémé finan¢ni prostiedky a energii ve snaze ,,aby uz neco

dité délalo®, coz miize mit ve vysledku negativni efekt (Matéjcek, 1992).
7. Nejsme sami!

Rodiny nejsou na situaci sami, mohou sdilet s rodinami, kter¢ maji dit¢ s podobnym
postizenim, nebo vyuzit rad odbornikl z fad Ilékatti, psychologl, specialnich pedagogl
(Matgjcek, 1992).

8. Nejsme ohrozeni!

RodiCe déti s postizenim byvaji zvySené citlivi na zvédavost druhych lidi a nevhodné
poznamky z jejich okoli (Maté&jcek, 1992).

9. Chrafime si manzelstvi a rodinu!

Manzelé si maji byt vzajemnou oporou, jsou ohroZeni zvySenym napétim, coz miiZe
negativné ovlivnit rodinné souziti. RodiCe ditéte s postizenim by méli respektovat jeden

druhého, protoze vyrovnavani se s citovou zatézi mize kazdy z nich proZivat rozdilng

(Matgjcek, 1992).
10. Mysleme na budoucnost!

Na zadnou z otazek, které si rodie kladou nelze stanovit obecnou odpovéd’. Dilezité je
predlozeni planti a moznosti prace s jejich ditétem. Radou k zvazeni je rovnéz genetické

testovani pro pifpad dalStho te€hotenstvi matky (Matéjcek, 1992).
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2.1.3 Pristupy rodi¢i k détem

Ptitomnost ditéte s postizenim v rodné mize vyrazné¢ ovlivnit postoj rodict k jejich
zdravym détem. RodiCe, ktefi se intenzivné vénuji péci o dit€ s postizenim, mohou mit
na zdravé dit¢ piili§ vysoké naroky, nebo mu nevénuji dostatek pozornosti Tento pfistup
miize negativné ovlivnit vztahy mez sourozenci Také mize ovlivnit, jak zdravé dit€ vnima

samo sebe a svou roli v rodiné (Vagnerova, 2012).

Jednim z pfistupt je koncentrace pozornosti a zajmu na dit€ s postizenim. Rodice jsou
zaneprazdnéni péci a potiebami o dit¢ s postizenim a nemaji dostatek Casu a energie, ktery
by vénovali zdravému ditéti. Od zdravého ditéte je ocekdvano chovani, které neodpovida
jeho vyvojové urovni, je od n¢j ocekavana podpora a pomoc sourozenci s postizenim.
V ocich rodici je jejich zdravé dit€¢ nendroné a ochotné omezt své potieby ve prospéch
dité¢te s postizenim. Rodice mohou zdravé dit¢ stavét do role budouctho pecCovatele

(Vagnerova, 2012).

Zdravé dit¢ si v§imd nedostatku pozornosti ze strany rodicl, o kterou zac¢ina usilovat
svym chovanim, a to jak vhodnym, tak i nevhodnym. Zaroven nékteré déti piejimaji rodici
pfedur¢enou roli pecujiciho, coz jim doddva potiebu jistoty. V opacném pifpadé mize
zdravy sourozenec pocitovat nejistotu z pocitu viny, ze je zdravy anema takovou pozornost

jako jeho sourozenec s postizenim (Vagnerova, 2012).

Dalsim pfistupem je koncentrace pozornosti a zajmu na zdravé dit¢. Zdravé dit¢ se
se stava tim, kdo by mél rodi¢im kompenzovat neuspokojeni jejich predstav, které maji
vzhledem k ditéti s postizenim. Tento piistup lze povaZzovat za obrannou reakci, kdy rodice
jsou uklidiiovani Uspéchy zdravého ditéte. Na zdravé dit¢ jsou ze strany rodici kladeny
pozadavky, které nemusi byt schopni zvlddnout, coz milize vést k negativnimu vztahu

k sourozenci s postizenim (Vagnerova, 2012).

2.2 Sourozencidéti s postiZenim

6

Sourozenci ditéte se zdravotnim postizenim byli popsani jako , zapomenuté déti

(Ranbow, Trust, 2018 cit. podle Halberg, Klingberg 2023, str. 36).
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Vztah mezi sourozenci, a to i v pifpadé zdravotniho postizeni jednoho z nich, je
povazovan za jedinecny. Je to vztah dlouhodoby, dlouho trvajici a velice mntenzivni, ktery
jedinec v prib¢hu svého zivota zaziva (McHale et al, 2016 cit. podle Hallberg, Klingberg
2023).

Mit sestru nebo bratra s postizenim predstavuje pro zdravého sourozence zatéz.
Zdravy sourozenec si uvédomuje narocnost situace, meni se jeho postaveni v rodin€¢, mohou
byt ovlivnény jeho postoje a chovani jak v negativnim, tak i poztivnim sméru. Vztah
zdravych sourozencli s détmi s postizenim je komplexni a oboustranny. Pestoze pifinasi
macné vyzvy a rizika, mize také vést k poztivnimu osobnostnimu rozvoji. Zdravi
sourozenci se nauci empatii, toleranci a zodpovédnosti, avSak zaroven cCeli rizklim spojenym
sadaptaci na specifické rodinné podminky. Kli¢ovym faktorem je podpora rodicu.
Pfitomnost sourozence s postizenim vSak mtize vést ke specifickym problémim ve vztazich.
Zdravé dit¢ mlize vnimat zvySenou pozornost veénovanou postizenému sourozenci jako
nespravedlivou, coz vede k pocitiim Zarlivosti ¢i znevyhodnéni (Vagnerova, 2012; Halberg,
Klingberg, 2023).

Sourozenci déti s postizenim jsou v psychické pohodé, kdyz maji jejich rodice stabilni
a podporyjici vztah, o pocitech komunikuji oteviené, pln€¢ rozumi postizeni svého
sourozence a nejsou pretéZovani povinnostmi souvisejicimi s péci o néj. Dle Hodappa et al.
(2017) sourozenci déti s postizenim jsou vice vyspélé a zodpovédné. Jejich povolanim jsou
obvykle pomahajici profese (Hodapp et al, 2017 cit. podle Zajicek-Farber, 2019; Zajicek-
Farber, 2019).

O postizeni svych sourozenci by n¢li rodi¢e se svymi détmi miuvit jiz od raného veku,
aby jejich povédomi o sourozenci s postizenim vychdzelo z fakth a nikoli z mylnych
predstav. Jakmile sourozenci dosahnou dospivani, méli by byt rodiCe pfipraveni sdilet s nimi
mformace o genetickém poradenstvi a planovani péce o dit¢ s postizenim, jakmile jejich

rodice nebudou schopni zajistit potfebnou péci (Zajicek-Farber, 2019).
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2.3 Prarodice détis postiZzenim

Vztah ditéte a prarodi¢e je povazovan za velmi dllezity vztah, stojici hned na druhém
misté, za vztahem dit¢te a rodie. PrarodiCe obvykle poskytyi ditéti jiny typ stimulace
nez rodice. Hraji si s ditétem, plni roli radce, utéSovatele, jsou obvykle méné kriticti a déti
od nich pfebiraji rodinné tradice. Ve vztahu k rodiné mohou prarodie zmirfiovat konflikty,

nebo je naopak i vyvolat a zhorSit (Kunhartova et al., 2017).

Prarodie jsou do situace rodiny ditéte s postizenim vtazeni stejné, jako sourozenci.
Prarodice mohou byt v mnoha piipadech i ti, ktefi upozorni na to, Ze se dit¢ vyviji jinak,
nez je obvyklé. Pomoc prarodiCe lze oznacit za neformdlni podporu rodin€. Takova pomoc
snizuje stres rodicli, napomaha spokojenému manzelstvi, posiluje kompetence rodict ditéte
s postizenim. Prarodi¢e mohou byt vhodnou emociondalni oporou jak pro své déti,
tak 1 pro sva vnoucata. Rodife dit€te s postizenim povazuji za velmi cenné, pokud se

prarodie rozhodnou své vnouce hlidat (Kunhartova etal, 2017; Halberg, Klingberg, 2023).

Dle Trute (2003) je podpora ze strany prarodicu Castd, obzvlast pokud jsou v rodiné
siné vztahy, prarodie Zji blizko rodiny a prarodiCe maji vysokoSkolské vzdélani. Green
(2001) na podporu prarodici nahlizi jako na pomoc rodiné pfijmout dit€ s postizenim.
Podpora prarodici miZze byt znemoZnéna nevyieSenymi konflkty v rodin€, zdravotnim
stavem prarodicli a velkou vzdalenosti mez bydlisti (Trute, 2003, Green, 2001 cit. podle
Hallberg, Klingberg, 2023).

Matky déti s postizenim si nejvice ceni podpory od svych vlastnich rodicli, zejména
od sv¢ matky, kterd pfispivd k jejich lepsi psychické pohodé. Podobné otcové déti
s postizenim ziskavaji psychickou podporu predevsim od svych rodi¢i, coz jim také pomaha

zvladat naro¢nou situaci (Hallberg, Klingberg, 2023).

PrarodiCe prochazeji stejnymi fazemi vyrovnadvani se s postizenim jejich vnoucete,
které byly jiz popsany v kapitole 2.1.2. Pfijeti vnoucete s postizenim je rizn¢ dlouhy proces,
ve kterém prarodice stfidaji rizné role. Jednd se o role rodice, pracovnika, partnera,
kamarada a podporujici osoby. Prarodice mohou byt uzavieni, odmitajici setkdvani
se s dit¢ttem a jeho hlidani. Pfijeti vnoucete s postizenim je pro prarodice velmi stresujici
a zavisi na riznych faktorech, jako jsou vzhled a projevy dit¢te, rodinné vztahy, hodnoty,
osobnostni rysy prarodi€li a jejich piedchoz zkuSenosti (Kunhartova etal, 2017).
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2.4 Specifika péce

Pro rodice a pecujici je obvykle velmi ¢asové naro¢né najit zplsob, jak dité efektivné
rozvijet po strance fyzické, socialni 1 psychické. Rodice a pecujici potiebuji pomoc
a podporu odbornikil, aby své déti rozvijeli a porozuméli potfebam svych déti. Rozvoj ditéte
s postizenim, navstévovani odbornikli a terapeutll je nejen financné, ale také casové velmi

narocné (Hallberg, Klingberg, 2023).

PéCe o dit¢ s postizenim klade na rodice a pecCujici vysoké naroky, proto je nutné,
aby si osvojili nové dovednosti. Musi se piizplisobit specifickym potiebam ditéte, coz Casto
znamend zvySeni poctu povinnosti. Mezi nové dovednosti, které si rodi€e a peCujici musi
osvojit, patii napiiklad monitorovani Zivotnich funkci dit¢te nebo poskytovani
oSetfovatelské péce a podavani Iekti (Zacharova, Rimovska, 2014; Kunhartova et al, 2017;
Hallberg, Klingberg 2023; Vagnerova et al., 2009).

Péce poskytovand ditéti s postizenim rodinou a blizkymi spadd do kategorie
neformalni péde. Termin neformalni pecovatel neni legislativnd v Ceské republice ukotven.
V navrhu novely Zékona o socidlnich sluzbach by se mél objevit neformalni pecovatel jako

oficialni cilova skupina, na kterou budou zaméfeny vybrané socidlni sluzby (Horova et al,
2021).

Neformalni péce, tedy péfe poskytovand ditéti s postizenim rodinou a blizkymi,
zahrnuje péci osob bez specifického odborného vzdélani, bez finan¢niho ohodnoceni a mimo
pracovni pomer. Neformalni pecovatelstvi ma vyrazny genderovy aspekt, jelikoz péci
nejCastéji poskytuji zeny. Pecujici osoby jsou vystaveny znacné pecovatelské zatéz, kterd
zahrnuje fyzické, psychické, emocni, socidlni 1 financni problémy spojené s péci o zavislé ho
Clena rodiny. Tato zatéz prispiva k nejisté socidlné-ekonomické situaci pecujicich a mtize
vést k fyzickému 1 psychickému vyCerpani (Horova et al., 2021).

Nazaklad¢ piehledova studie Horové et al. (2021) byly identifikovany klicové oblasti
podpory neformalnich pecuyjicich. Jednou z nich je propojeni formalnich a neformdlnich
poskytovateli péce, coz miize zlepsit dostupnost a efektivitu shizeb. Dulezitd je také podpora
psychické aemocni pohody pecujicich, napiiklad prostfednictvim podptirnych skupin, které

umozityji sdileni zkuSenosti a pocitl. Neméné vyznamnou oblasti je fyzickd stranka
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pecuyjicich, kde miize pomoci vyuzivani odlehcovacich sluzeb ¢i osobni asistence (Horova

et al, 2021).

2.5 Podporarodin déti s postiZenim

Rodiny déti s postizenim celi nejen naro¢né péci, ale i procesu adaptace na novou
Zivotni situaci. Z tohoto divodu je jim nabizena a Casto samy vyhledavaji podporu odbornik
z riznych profesnich oblasti Pro rodinu ditéte s postizenim hraje klicovou roli védomi,
7e se mohou obratit na odborniky, instituce a organizace z oblasti socidlnich véci, Skolstvi
a zdravotnictvi. Obvykle se jednd o odborniky s dostateCnymi odbornymi znalostmi
a komunika¢nimi dovednostmi z fad pomahajicich profesi, pro které je typické zaméteni se
na potieby Cclovéka a rodiny. Prace obornikli je zaméfena na terapn a poradenstvi.
Mezi pomahajici profese lze zaradit Kkafe, socidlni pracovnky, specialni pedagogy
psychology a terapeuty (Dokoupilova et al., 2017).

2.5.1 Socialni sluzby
V této kapitole je uveden vybér socidlnich sluzeb, na které se rodiny divek s RTT
mohou obratit. Jedna se o ranou péci, osobni asistenci, odleh¢ovaci sluizby, denni a tydenni

stacionare.

V ramci socidlnich shizeb miize rodina ditéte s postizenim vyuzit shizeb terénnich,
ambulantnich nebo pobytovych. Kazdd ze sluzeb socidlni péce i sluzeb socidlni prevence
zahrnuje socialni poradenstvi (Cesko, 2006).

Jednou ze sluzeb je rana péce. Rand péce je sluzba socidlni prevence poskytujici
podporu rodin€¢ a dit€ti s postizenim do 7 let véku. Tato sluzba je poskytovana obvykle
terénni formou, doplhénou o ambulantni slizby. Dalsi sluzbou je osobni asistence. Osobni
asistence je terénni socidlni sluzba urCena osobdm se snizenou sobéstacnosti v disledku
zdravotniho postizeni, chronického onemocnéni nebo veku, které potfebuji podporu jiné
osoby pfi zvlddani kazdodennich ¢mnosti. Tato sluzba je poskytovana bez Casového omezeni
a probiha v pfirozeném socidlnim prostiedi klienta. Dalsi sluzbou jsou odlehcovaci sluzby,

které jsou urCeny osobam se snizenou sobéstaCnosti v disledku zdravotniho postizeni
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chronického onemocnéni nebo veéku, o které je bézné¢ peCovano v jejich domacim prostredi.
Hlavnim cilem odlehovaci sluzby je poskytnout pecujicim osobam nezbytny odpocnek
adocasné prevzit péci o klienta. Tyto sluzby mohou mit terénni, ambulantni nebo pobytovou
formu. Mez dalsi sluzby patii denni a tydenni stacionafe, které nabizi socidlni sluzbu
uréenou osobam se snizenou sobé&stacnosti v disledku zdravotniho postizeni, chronického
duSevniho onemocnéni nebo veku, které potfebuji pravidelnou pomoc jiné osoby. Denni
stacionafe poskytuji ambulantni péci, kdy klienti travi Cast dne v zafizeni a nasledné se
vraceji do svého domova. Oproti tomu tydenni stacionafe nabizeji pobytové sluzby s
moznosti navratu domi na vikendy. Mez zakladni Cinnosti téchto sluzeb patii pomoc pii
péci o vlastni osobu, osobni hygiené, zajiSténi stravy, vzd€lavaci a aktivizaCni Cinnosti,

podpora socidlnich kontaktd a socialné terapeutické ¢nnosti (Cesko, 2006).

2.5.2 Specialné pedagogické poradenstvi

Jednou z oblasti komplexni péce o dit¢ s postizenim v oblasti Skolstvi je specialné
pedagogické poradenstvi, které poskytuji Skolskd poradenskd zafizeni orientovand
na podporu vychovn¢ vzdélavaciho procesu déti a zakl se specidlnimi vzdélavacimi
potiebami. Pojem specialni potieby zahrnuje nasledky zdravotniho postizeni, zdravotniho a
socialntho znevyhodnéni. Na vzdélavani déti a zakt s autismem, kombinovanym
postizenim, mentdlnim postizenim, sluichovym postizenim, télesnym postizenim, vadami
fe¢i a zrakovym postizenim se zaméfuje specialnd pedagogické centrum (Cesko, 2005;

Dokoupilova etal, 2017).

Specialn¢ pedagogické centrum tvofi tym z fad specidlnich pedagogl, psychologt
a socidlnich pracovnikd. Shizby centra jsou obvykle ambulantni. Centrum zaji§t'uje
diagnostiku, v ramci, které hodnoti Skolni pfipravenost a specialné vzdélavaci potreby zaku.
Vypracovava zpravy a doporuceni ke vzdélavani, které obsahuji podplirnd opatieni

(Dokoupilova et al., 2017).

., Podpiirnymi opatrenimi se rozumi nezbytné upravy ve vzdeélavani a Skolskych
sluzbach odpovidajici zdravotnimu stavu, kulturnimu prostiedi nebo jinym Zivotnim

podminkam ditéte, Zika nebo studenta* (Cesko, 2004).
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Diéle specialné pedagogické centrum poskytuje specialné pedagogickou péci Soucésti
¢mnosti  centra jsou také poradenské sluzby, vCetn¢ kariérového poradenstvi
a podpory pii feSeni vzd€lavacich, psychickych a socidlnich problémi. Centrum rovnéz
poskytuje metodickou a konzultacni podporu Skolam, pedagogim a zdkonnym zastupctim
pii vzdélavani ik se specialnimi potiebami (Cesko, 2005; Dokoupilova et al., 2017).

2.5.3 Zdravotni péce
Poskytovani zdravotnich sluzeb je zalozeno na zdravotni péci, kterd sméfuje ke
ZlepSeni  zdravotnitho stavu nebo ke zmiméni neZidoucich projevii onemocnéni.

(Dokoupilova et al., 2017).

Osoby se zdravotnim postizenim nebo zivaznym onemocnénim mohou v rdmci
zdravotnickych sluzeb vyuzivat odborné poradenstvi zaméfené na prevenci, diagnostiku
a lécbu. Tuto péci poskytuji I¢kati a zdravotnicky persondl v nemocnicich, ambulancich,
rehabilitacnich zafizenich a laznich. Péci o osobu se zdravotnim postizenim ¢ionemocnénim
zaji8tyji odbornici z riznych Ikkatskych obort, jako je neurologie, ortopedie, psychiatrie,
fyzioterapie, klinickd logopedie nebo klinicka psychologie, pficemz konkrétni specializace
se odviji od druhu postizeni a individudlnich potieb pacienta (Dokoupilova et al., 2017).

Zdravotni pécCe vychazi ze zdkona €. 372/2011 Sb., ktery déli zdravotni péci dle ucelu

poskytovani na:

- diagnostikou s cilem zjiSténi diagnozy

- dispenzarni, ktera sleduje pacienta snemoci nebo ohrozeného nemoci
v dlouhodobém horizontu

- lécebnou s cilem vyléceni, nebo zmirnéni dusledkti nemoci a zabranéni nvalidity

- léCebn¢ rehabilitacni s cilem obnoveni fyzickych, psychickych, smyslovych,
feCovych, pozndvacich funkci pacienta, zpomaleni ¢i zastaveni pribéhu nemoci
a stabilizace zdravotniho stavu, pokud jsou pii cbé vyuwZivany piirodni Civé
zdroje nebo piiznivé klimatické podminky, jednd se o lazenskou IéCebné

rehabilitaéni péci
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- lékdrenskou a klnickofarmaceutickou zabyvajici se zajiStovanim  éCiv
a zdravotnickych prostredki

- oSetfovatelkou s cilem zajiSténi, posileni a obnoveni zdravi, naplnéni biologick ych,
psychickych asocidlnich potieb nebo potieb vyvolanych zménou zdravotniho stavu

- paliativni, kterd je zaméfena na pacienty s nevyléCitelnym onemocnénim, s cilem
zachovani kvality Zivota a zmirnéni utrpeni

- posudkovd, kterd sleduje zdravotni stav pacienta v souvislosti s vykonem
a vykonem prace

- preventivni s cilem vyhleddvani symptomi souvisejicich s nemoci nebo zhorSenim

zdravotniho stavu (Dokoupilova et al., 2017; Cesko, 2011b).

2.5.4 Finan¢ni podpora
Finanéni podpora rodin déti s postizenim piedstavuje klicovy aspekt, jelikoz ovliviiuje

moznosti zajisténi odpovidajici péce a podpory ditéte s postizenim.

Jednou z forem financni podpory je piispévek na péci. Prispévek na péci je poskytovan
osobam od jednoho roku zivislym na pomoci jiné fyzické osoby. Narok na piispévek maji
osoby s dlouhodobé¢ nepiiznivym zdravotnim stavem, kterym pomoc poskytuje blizkd osoba,
asistent socidlni péce nebo registrovany poskytovatel socialnich sluizeb. Pfi posuzovani
zavislosti na péci se u ditéte do 18 let porovnava rozsah, intenzita a naroCnost péce potiebné
pro dit¢ se zdravotnim postizenim s péci bézné poskytovanou zdravému ditéti stejného veku.
Stupen zavislosti se neurcuje podle veéku a piirozeného vyvoje ditéte, ale podle skute¢né
potieby pomoci, ktera vyrazné piesahuje bézmou péci odpovidajici véku ditéte. MesiCni vySe
piispévku na pééi je dle stupné zavislosti od 3300 do 27000 korun &eskych (Cesko, 2006).

Osoba star$i jednoho roku s dlouhodob¢ nepfiznivym zdravotnim stavem, ktery
vyrazné omezuje jeji pohyblivost ¢i orientaci, véetné osob s poruchou autistického spektra,
ma narok na prilkaz osoby se zdravotnim postizenim. Prikaz ZTP je ur¢en pro osoby s
téZkym funkénim postizenim pohyblivosti ¢i orientace, zatimco prikaz ZTP/P pro osoby se
zvlast tézkym postizenim vyzadujici privodce. Drztelé téchto prikazi, kterym nejsou
poskytovany pobytové socidlni sluzby, maji narok na piispévek na mobilitu ve vysi 900

korun ¢eskych mésiéné (Cesko, 2011a).
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Osoba s t¢Zkou vadou pohybového ustroji, t¢Zkym funkénim postizenim pfii autistické
poruse nebo hlubokou mentdlni retardaci mize rovnéz ziskat ptispévek na zvlastni pomicku,
pokud tato pomicka umozni sebeobsluhu, pracovni uplatnéni, vzdélavani ¢i komunikaci
s okolim. VySe piispévku na zvlastni pomicku zavisi na cené¢ pomicky a pifjmu Zzadatele
(Cesko, 2011a).

Nedilnou sou¢éasti finanéni podpory rodin déti s postizenim jsou nadacni fondy
a podpora neziskovych organizaci zamefujicich se na urCity typ specifickych potieb osob

s postizenim (Vyhnalova et al., 2022).
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3 Prehled vyzkumi zabyvajicich se té matem rodina divky s Rettovym

syndromem

Cilem kvalitativni studie z Némecka z roku 2007 bylo prozkoumat zkuSenosti rodict
s procesem adaptace na Zivot s Rettovym syndromem na zikladn¢ narativnich rozhovort
v Sesti rodinach. Rodi¢e divek s RTT oznacovaly ve svém vypravéni za stresujici emocni
potize, kik, péci o dit€, nejistotu ohledn€¢ nemoci, oteviené¢ odmitani ze strany socidlniho
okoli, nedostupnost nebo nekompetentnost odbornikl. Proces adaptace byl ovlivnén
pevnymi rodimnymi vztahy, oporou v paru, nebo manzelstvi podporou pratel
a dostupnymi socidlnimi a materidlnimi zdroji. VSechny rodiny oznacily zmény rodinnych
hodnot a socidlni podporu a za klicové prvky podporujici adaptaci rodiny na novou zivotni
situaci. Autor vyzkumu rozdé€lil na zdklad¢é vypovédi rodiny na dva typy. Ptibéhy rodin typu
1 vystihuje véta ,, Nds Zivot je v poradku!”. Rodiny popisuji smifeni se situaci, aktivné celi
vyzvam a jsou odevzdani situaci ve které se nachazi. Orientuyji se na potéSeni z malickosti
v jejich Zivoté. Zatimco rodmy typu 2 vystihuje véta ,, Nas Zivot s Rettovym syndromem neni
jednoduchy!*. Rodiny typu 2 se se situaci vyrovnavaji obtiznéji, rodinnou situaci oznacuji
za stresujici a zat€zujici z diivodu nedostateéné podpory v rodiné a socidlnim okoli (Retzla ff,

2007).

Vyzkum provedeny ve Spojenych statech americkych zroku 2016 se zabyval
fungovanim rodiny a adaptaci na péci o divku s RTT. Kvantitativni studie zahrnovala
400 neformalnich pecujicich, prevazné rodict divek s RTT. Vysledky Setfeni ukazaly,
ze rodiCe divek s RTT zaZivaji stres, zvySené riziko depresi a mensi spokojenost v partnerské
roli. Fungovani rodiny a pevnost vztahli pozitivné ovliviluyje emoCni prozivani a adaptaci

pecovatele na nové vzniklou Zzvotni situaci (E Lamb et al., 2016).

Vyzkum z roku 2021 z Polska popisuyje fungovani rodin divek s RTT. Vyzkumného
Setfeni se zicastnilo celkem 23 rodi€h divek s RTT, jejichz primémy veék byl 7,22 let.
Primérmy vek stanoveni diagndézy RTT byl 3,5 roku. Cilem studie bylo zistit, jak RTT
ovliviluje kvalitu Zivota rodiny. Kvalita zivota byla hodnocena pomoci standardizovanych
dotazniki PedsQLTM 4.0, PedsQLTM Family Impact Module a dotaznik autorti studie.
Bylo 7ziSténo, ze RTT vyrazné snizuje kvalitu Zivota rodiny. Mezi vyznamné faktory

ovlivityjici rodinné fungovani v oblasti RTT patfila predevSim malnutrice, zatimco epilepsie
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¢i skolioza nemély vyrazny dopad na kvalitu Zvota. Dilezitym ziSt€énim bylo,
7ze rehabilitace méla pozitivni vliv na fyzick¢é fungovani divek s RTT, piicemz delsi
rehabilitaéni programy trvajici vice nez 10 hodin tydn¢ vedly ke zZlepSeni pohybovych
schopnosti. Nicméné vétSina rodiCli nebyla spokojena s vysledky rehabilitace. Studie rovnéz
zjistila, Zze pfistup ke zdravotni péci je nerovnomérny. Déti zijici ve méstech mely lepsi

moznosti diagnostiky a podpory nez déti z venkovskych oblasti (Rozensztrauch et al., 2021).

Dansky vyzkum zroku 2021 se zabyva kazdodennim Zivotem a zapojenim divek
s RTT do aktivit v rodin€. Vyzkumu se zuCastnilo celkem 23 rodin s divkou s RTT do 21
let. Sbér dat probéhl pomoci dotazniku Child Participation in Famiy Activities.
Respondenty byly rodi€e pecujici o divky s RTT. Vysledky vyzkumu ukdzaly, Ze divky
s RTT se obvykle zapojuji do rodinného Zivota pii nakupovani, stolovani a sledovani
televize. Vzhledem k povaze RTT se divky vzacné ucastnily venkovnich aktivit (Kruse
Gyldhof et al., 2022).

Dansky vyzkum roku 2023 se zabyva psychologickymi aspekty rodi€ovstvi détis RTT
scllem identifikovat a zmapovat existujici literaturu o psychologickych aspektech
rodiCovstvi déti s RTT. Do piehledu zahrnuli autoii celkem 18 studii. Na zakladé analyzy
studii bylo ziSt€no, Ze poztivni aspekty rodiCovstvi divek s RTT jako naptiklad posileni
rodinnych vztahl, osobnostni rist a zména hodnot jsou zmmovany mén€ v porovnani
s negativnimi aspekty jako stres, tzkost a depresivni stavy. Cim zivanéj$i jsou projevy
RTT, tim vyssi je psychicka zitéZ rodici. Matky zapojené do pracovntho procesu vykazuji
vyssi urovent duSevni pohody ve srovnani s témi, které svou profesni drahu prerusily a plné
se vénuji péci o dit€. Autofi studie ziroven popisuji vyznam rodiCovské role v kontextu
dlouhodobé péce, kterd se v piipadé RTT casto stava celozivotnim zdvazkem s dopadem

na psychické zdravi a celkovou kvalitu Zivota rodi€t (Lunding Larsen, etal, 2023).
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4 Vyzkumné Setfeni

., Vypraveni pribehii o obtizich a uspésich, o problémech a vyzvdch, které se podarilo
zvladnout, pomaha rodinam pochopit smysl Zivota s postizenim a konstruovat vlastni
socialni realitu“ (Corbin, Strauss, 1988; Fiese, Wamboldt, 2003; Hildenbrand, 1990; Penn,
Sheinberg, 1991 cit. podle Retzlaft 2007, s. 248).

Pro diplomovou praci byly zvoleny tfi cile vyzkumného Setient:
Cil 1: Popsat zkuSenosti rodiny divky s Rettovym syndromem.

Cil 2: Popsat formy podpory rodiny divky s Rettovym syndromem.
Cil 3: Popsat potreby rodiny divky s Rettovym syndromem.

Na ziklad¢ cili vyzkumu byly stanoveny dvé vyzkumné otazky:
Vyzkumna otazka 1: Jaké jsou zkuSenosti rodicll pii zajiStovani péce a podpory divky
s Rettovym syndromem?

Vyzkumné otazka 2: Jaky je kazdodenni Zivot rodiny divky s Rettovym syndromem?

4.1 Vyzkumna metoda
Na zaklad¢ tématu a cile prace byl zvolen kvalitativni vyzkum, po prostudovani metod
kvalitativniho vyzkumu (Hendl, 2005; Riha¢ek et al, 2013) byla zvolena jako vyzkumna

metoda interpretativni fenomenologickd analyza.

4.1.1 Kbvalitativni vyzkum

Kvalitativni vyzkum se orientuje na hlubsi pochopeni zkoumaného jevu. Cilem
vyzkumnika je vytvofit celistvy a podrobny obraz daného jevu na ziklad€ analyzy
riznorodych textovych materidll, zapojeni ndzorti respondenti a zkoumani jevu v jeho
piirozeném prostiedi. Proces sbéru a analyzy dat probihd po delsi ¢asové obdobi, aby bylo
mozné ziskat detailni popis a hlubsi porozuméni. Typickou metodou sbéru dat je rozhovor

(Hendl, 2023).
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4.1.2 Interpretativni fenomenologicka analyza

Interpretativni fenomenologicka analyza (IPA) byla formulovana ve Velké Britanii
v 90. letech 20. stoleti, nejprve byl tento pfistup pouzivin v oblasti psychologie. Aktudlné
se pouziva v oblasti nejen psychologie, ale i ve sportovni véd¢, humanitnich védach,
zdravotnictvi a pedagogice. Popisovana je analyza zkuSenosti druhé osoby ¢i druhych osob
(Etaugh, Smith, 2017)

LWnterpretativni fenomenologicka analyza se zabyva podrobnym zkoumanim osobni

prozité zkusenosti*“ (Etaugh, Smith, 2017 str. 1).

Teorie IPA vychdzi z teori fenomenologie, hermeneutiky a idiografie.
Fenomenologie je filosoficky pfistup, ktery popisuje konkrétni Zivotni zkuSenosti
a prozivani. Odprostuje predsudky. Ptistup klade diraz na pochopeni smyslu individudlnich
ZkuSenosti. Poskytuje zaklad pro kvalitativni vyzkum zaméfeny na lidskou existenci.
Hermeneutika je filosoficka disciplina zaméfena na interpretaci a porozuméni vyznamu.
Popisuje pfistup k porozuméni zkuSenostem. V kontextu IPA hermeneutika propojuje
fenomenologii s procesem interpretace. Idiografie popisuje hloubkové zkoumani Zivotni

zkuSenosti (Smith, 2010; Etaugh, Smith, 2017).

Vyzkumné otazky v IPA obvykle obsahuji slovo zkuSenost, ptaji se, jak urcita
skupina nebo jedinec vnimaji a prozivaji urCitou situaci a jeji vyznam (Koutnd Kostinkova
a Cermak, 2013).

Vzhledem k fenomenologii se IPA obvykle zaméfuje na mensi pocet respondentt,
popifpadé€ i pouze na jednoho respondenta, ktery reprezentuje zkoumany fenomén. Dulezité

je, aby vyzkumnik vybral vhodného nositele daného jevu. Pro IPA je typické, Ze vybér
respondenttl je zamémy (Koutni Kostinkova a Cermak, 2013).

Nejbeznéjsi metodou sbéru dat je polostrukturovany rozhovor, diky kterému
respondent jakoZto expert na svou zkuSenost milize o tématu mluvit volné, rozvijet své
mySlenky a reflektovat zkuSenost. Obvykle jsou rozhovory zaméfené na témata, ktera
vyzkumnik povazuje za dalezta k tématim, kterda vzniknou na zidkladé vypovédi
respondenta. Sbér lze také provést pomoci fokusni skupiny. Rozhovory jsou pied analyzou

nahravany a doslovné piepsany. Doporucuje se prepsat rozhovor s respondentem,
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jesteé pred tim, neZ s nim bude realizovat rozhovor dalsi (Smith, 2010; Koutnd Kostinkova
a Cermak, 2013).

4.1.3 Postup pri analyze dat
Analyzu dle IPA popsal Smith, Flowers a Larkin (2009) do sedmi fazi.

0. Féaze —Reflexe vyzkumnikovi zkuSenosti s tématem vyzkumu

Nultd faze popisuje, jaky ma vyzkumnik k tématu vztah. Reflexe, napomdha
vyzkumnikovi uvédomit si interpretativni roli a zajistit validitu analyzy (Smith, Flowers,
Larkin, 2009 cit. podle Koutnd Kostinkova a Cermak, 2013).

1. Féaze — Cteni a opakované Cteni

Vyzkumnik piepisuyje a opakované poslouchd nahravku, coz mu pomahd kpe
porozumét vypoveédi respondenta a ponofit se do jeho piibéhu. Soucasné se vyzkumnik snazi
co nejlépe pochopit, jak respondent vnimd svét ze svého thlu pohledu (Smith, Flowers,
Larkin, 2009 cit. podle Koutna Kostinkova a Cermék, 2013).

2. Faze — Pocatecni poznamky a komentate
Cilem této faze je wvytvofit detaini komplexni pozndmky k ziskanym datim.
I ptes popisné poznamky je vyzkumnik neustdle blizko vidéni svéta o¢ima respondenta.

Vyzkumnik nezavrhuje Zzadné Casti pfepsaného rozhovoru a zabyva se detaily zkoumaného

fenoménu (Smith, Flowers, Larkin, 2009 cit. podle Koutna Kostinkova a Cermak, 2013).
3. Faze — Rozvijeni vznikajicich témat
Ve treti fizi dochaz k redukci objemu ziskanych dat a rodicich se témat. Vyzkumnik
pracuje vice s vlastnimi pozndmkami nez s piepisem vypoveédi respondenta. Data jsou
organizovana ainterpretovana vyzkumnikem. Cilem této faze je vytvofeni vystznych témat,
které zachycuji zkuSenost respondenta (Smith, Flowers, Larkin, 2009 cit. podle Koutna
Kostinkova a Cermak, 2013).
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4. Faze — Hledani informaci napfic tématy

V této fazi jsou témata vzajemné spojovana na zdklad¢é souvislosti. Nektera témata
se stanou tématy hlavnimi a nckterd se spoji v jedno téma. Cilem této fiaze je vytvoieni
seznamu témat s podtématy, kterd se vztahuyji k danému tématu (Smith, Flowers, Larkin,

2009 cit. podle Koutna Kostinkova a Cermak, 2013).
5. Féaze — Analyza dalstho pifpadu

Analyza vypovédi dalstho respondenta, opakovani faze 1-4 (Smith, Flowers, Larkin,
2009 cit. podle Koutna Kostinkova a Cermak, 2013).

6. Faze — Hledani vzorci napfic piipady

Tento krok propojuje jednotlivé analyzy a vytvari souvislosti mez respondenty.
Vysledkem této faze je zndzornéni vztahi mezi tématy a ilustrovani témat kazdého

respondenta (Smith, Flowers, Larkin, 2009 cit. podle Koutnd Kostinkova a Cermak, 2013).

Vysledky IPA studie jsou prezentovany jako vypravéni z pohledu jednotlivych
respondentll. Interpretace se zaméfuje na témata, kterd odrazeji jejich jedinecné zkuSenosti
a pohledy na zkoumany fenomén. Pii prezentaci je dllezit¢ jasné oddélit piimé citace
respondentl od mterpretaci vyzkumnika a strukturovat vysledky podle hlavnich témat
nebo jednotlivych piipadi (Koutnid Kostinkova a Cermak, 2013).

4.2 Etika vyzkumu

Vyzkum mize byt realizovan pouze s osobami, které poskytl mformovany souhlas,
ktery informuje o cili a povaze vyzkumu, moznosti odmitnuti a ukonceni vyzkumu
a zachovani anonymity. Vyzkumnikem musi byt dodrzena ochrana osobnich udaji
neboli informaci, které se tykaji daného respondenta. O osobni uUdaje se nejedna, jsou-li
udaje anonymizovany. Etickou podminkou vyzkumu je zachovani soukromi respondentd.
Béhem vyzkumu nesmi dojit k hmotné, dusevni ¢i jiné Wymé Ucastnikt. Hendl (2023) jako
jednu z oblasti etiky vyzkumu udava také emocni bezpeci, pro rozhovory zabyvajicimi

se narocnymi tématy. Povazuje za dulezit¢ klast otdzky s pifpravou na né. Rozhovory na
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narocna témata sebou nesou riziko pfilisného otevieni se. Vyzkumnik by v tomto piipadé

m¢l nechat respondenta popsat své pocity a uvohit se (Hendl, 2023; Miovsky, 2006).

Pfed zacadtkem vyzkumu respondenti podepsali informovany souhlas, ve kterém
vyjadiuji souhlas s délkou a pribéhem rozhovoru, moznosti odmitnuti odpovédi na otazku,
nahravanim rozhovoru a jeho zpracovanim, anonymizaci osob, naklddanim se zvukovou
nahravkou a piepsanym rozhovorem. Ukazka mformovaného souhlasu je soucasti piilohy

jako Piiloha ¢. 1.

Respondenti byli vzdy dopfedu obeznameni s tématy rozhovoru. Béhem sdélovani
naro¢nych situaci méli k dispozici dostatek tekutin, papirové kapesniky a moznost zménit
polohu, projit se po pokoji. V ramci ochrany osobnich udaji neni doslovny ptepis rozhovorii

soucasti prilohy prace, protoze obsahuje jména respondentli a ndzvy mist a socidlnich shizeb.

4.3 Charakteristika vyzkumného vzorku

V ramci zachovani osobnich udajii je misto anonymizovano ajména respondentli jsou
nahrazena jmény jinymi Vyzkumnym vzorkem této prace je rodina Svobodovych.
Vyzkumny vzorek byl vybran cilené. Podminkou pfi vybéru vyzkumného vzorku byla

rodina s dcerou s RTT.

Svobodovi maji dvé dcery, starS$i Michaelu a mlad$i Natali, kterd ma RTT. Matka
Alena se stara o Natali vdomacim prostredi. Otec Tomas pracuje v mist¢ bydlisté. Michaela
studuje vysokou Skolu a bydli v byt¢ v mist¢ studii, vzdaleného 40 km. Rodinu pravideln¢

navStévuje o vikendech a ve volném case.

Svobodovi zji rodinném domé, ktery je rozdélen na dvé domacnosti. Jednu domacnost
tvofi Natélie, Alena a TomaS. Druhou doméacnost tvoii rodie od Tomase. Mistem bydliste
je mésto s piblizn¢ 1300 obyvatel. Ve mésté jsou obchody s potravinami, matetfska

a zakladni Skola a prakticky I€kat. V mist¢ bydlist€¢ nejsou zadné socialni shuzby.

Respondenty této prace jsou matka Alena, otec TomaS a jejich dcera Michaela.
Na Obrazku €. 2 je zobrazeno grafick¢é schéma vyzkumného vzorku, které zahrnuje
respondenty a osoby, které nejsou respondenty prace, ale respondenti Alena, Tomas

a Michaela se na n¢ v rdmci rodinnych vazeb odkazyji
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Obrazek 2 - Grafické schéma vyzkumného vzorku, vlastni zpracovani

4 b

Tomadiv otec, 80 let

Tomaiova matka, 77 let

N

Alena, 52 let Tomas, 53 let

L—A
Natalie, 20 let Michaela, 22 let

Vzdalenost 40 km

4.4 Sbér dat

Pro sbér dat se sestrou divky s RTT byl pouzit epizodicky rozhovor. S rodi¢i divky
s RTT byl pouzt epizodicky rozhovor vramci skupinového vypravéni. Skupinové
vypravéni rozsifuje vypravéni jednoho respondenta. Obvykle se pouziva pii studii rodin, kdy
rodina spole¢né vypravi o prozivané zkuSenosti Vypoveéd respondenti by mcla byt bez

zasahovani vyzkumnika (Hendl, 2023).
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Epizodicky rozhovor je veden vypravénim respondenta. Vychaz z ptedpokladu,
ze respondent uchovava své prozitky v jednotlivych Zivotnich epizodach. Tento zplsob
rozhovoru spojuje narativni rozhovor a rozhovor s pomoci navodu. Rozhovor je veden
vypravénim na pfedem stanovenou oblast zkuSenosti respondenta. Vyzkumnik se b&hem

rozhovoru mize dotazovat na doplijici otdzky k dané oblasti (Hendl, 2023).

Pro kazdé setkéni s respondenty byla stanovena témata s otdzkami. Vzhledem
k povaze sbéru dat vyzkumnik reagoval na vypovédi respondentli shrnutim vypovédi
respondenti a dalSimi otevienymi otazkami. Rozhovory probihaly vzdy v domacim
prostiedi rodiny Svobodovych. Respondenti byli vedeni k volnému vypraveéni, které bylo
vzdy navozeno tématem a otizkou k tématu. Rozhovory byly nahravany
na diktafon mobilniho telefonu ve formatu MP3. Celkovy ¢as nahravek s respondenty ¢inil
7 hodin 15 minut a 48 sekund. V Tabulce 2 jsou shrnuta jednotlivd témata rozhovort

s otazkami navozujici vypravéni.

datum | pFitomni téma otazky k navozeni vypravéni

Jak to celé s Natali zac¢alo?

obdobi?

Jak u Vs probihalo ptedskolni

26.10. |matka Alena, otec Tomas | Natalino détstvi
Jak u Vas probihalo Skolni

obdobi?
Poilsow .Jake forr,ny ,podpv(,)r},/ — formalni
1 neformalni vyuzivate?
Vziahy Jak mate thahy v rodin¢ a
ve svém okoli?
8.11. |matka Alena, otec Tomas Natalie Jaké obtize Natalii trapi?
Co déla Natali radost?
Jak vnimate budoucnost
Budoucnost vzhledem k Vasi rodinné
situaci?
15.11. |matka Alena, otec Tomas | Sebepéce Mate zajmy, koniCky?
P Jak vzpomindte na spolecné
Spole¢né détstvi detstv?

7.12. Michaela

Jak vnimate vzijemnou

oo podporu v rodin€?
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Co byste si vzhledem k Vasi
rodinné situaci piéala?

Jak jste v détstvi vnimala
rodinné vztahy?

Vil Jak jste v détstvi vnimala

vztahy s vrstevniky?

Tabulka 2 - Témata a otazky, vlastni zpracovani

4.5 Triangulace dat

Triangulace dat ve vyzkumu znamend vyuziti vice metod nebo zdroji dat ke zZkoumani
jednoho jevu, ¢imz je usilovano o komplexné€j$i pochopeni zkoumaného jevu. Smith (1996)
triangulaci dat v kvalitativnim vyzkumu popisuje jako nastroj k posileni analyzy dat,
a nikoliv k zisku ptesnéjSich informaci. Silverman (1993) triangulaci vnima jako moznost
nahlizet na zkoumany jev z rtznych uhli pohledu, které obohacuji porozuméni tématu
anevedou k jednomu definitivnimu zavéru (Silverman, 1993, Smith 1996, cit. podle Braun,
Clarke 2013; Braun, Clarke 2013).

Triangulace dat byla v této praci vyuzita k zvySeni komplexnosti anebyla vyuzita jako
prostiedek k dosazeni presnéjSich informaci, ale spiSe jako zplsob, jak nahlizet na zZkoumany
jev z jiného Uhlu pohledu. V rdmci vyzkumného Setfeni byla ziskdna data od matky, otce
a sestry divky s RTT v podobé MP3 nahravky. Rodice Natilie poskyth vyzkumnici
k nahlédnuti Iékatské zpravy Natdlie a Natdlino fotoalbum, které ji matka od détstvi tvofi.

Triangulace dat podpofila analyzu dat v ramci interpretativni fenomenologické analyzy.
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4.6 Analyza dat

Vlastni analyza dat dle Smith, Flowers a Larkin (2009) cit. podle Koutna Kostinkova
a Cermak, 2013:

0. Faze — Reflexe vyzkumnikovi zkuSenosti s tématem vyzkumu

V ramci nult¢ faze se vyzkumnice zamyslela nad zivotni realitou rodmy divky s RTT
pomoci mySlenkové mapy, reflektovala vztah k tématu a uvédomila si pozici vyzkumnika

jako osoby, kterd interpretuje ziskana data a nema Zzivotni zkuSenosti s RTT.
1. Faze — Cteni a opakované &teni

Nahravky rozhovorti byly ptepsany, opakované poustény a Cteny. Realizace rozhovort
v domacim prostiedi a opakované Cteni napomohlo ponofeni se do piibéhu

a vnimani proztku a thlu pohledu respondenta.
2. Féaze — PocateCni poznamky a komentare

Text byl rliznymi barvami oznacovan a byly pfipisovany komentafe a poznamky.
Zadna Gast textu nebyla opomenuta.
3. Féze — Rozvijeni vznikajicich témat
Komentafe a poznamky textu byly roziazeny do témat, které vychdzi ze zkuSenosti
respondentl. Vznikla témata: aktudlnosti, budoucnost, emoce, komunita, litost, negativni
ZkuSenost, poztivni zkuSenost, obavy, odbornici, péce, pomoc, pfani, pred diagnézou,
radost, Rettiv syndrom, skola, socidlni sluzby, snahy, uleva, vztahy v roding, vztahy v okoli,
volny Cas a zdravotni problémy. Ukazka 3. faze je soucasti piilohy, jako Piiloha ¢. 2.
4. Faze — Hledani informaci napfic tématy
Na zaklad¢ analyzy textu a vzniklych témat byl vytvofen seznam témat a podtémat.
Témata byla rozsftena a zptesnéna. Hlavnimi tématy jsou obdobi pied stanovenim diagnézy
a zivot s RTT. Na jednotlivd témata se vazi podtémata: obdobi vyvojového regresu,
diagnostika, pomoc a podpora, piidruzené zdravotni potize, péCe o Natali, péce
o své dusevni zdravi, vztahy, sourozenecké vztahy, komunita, aktudlni situace abudoucnost.
Téma pomoc a podpora dile dé€lime na socialni sluzby, Skolni zafizeni, financni pomoc

a zdravotni péce. Jednotlivd témata a podtémata graficky zobrazuje Obrazek 3.
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Obrazek 3 - Grafické zobrazeni témat a podtémat, vlastni zpracovani

Obdobi vyvojového regresu
Obdobi pfed stanovenim diagnizy {
Diagnostika

—  Sociilni sluzby

- Pomoc a podpora Skolni zaFizeni
Finanéni pomoc
— PFidruZené zdravotni potiZe
po Zdravotni péce
Zivot s Rettovym syndromem — Péce o Natilii
—  Péce o své duSevni zdravi
— Vztahy

- Sourozenecké vztahy

- Komunita

— Aktualni situace

| Budoucnost

5. Féze — Analyza dalstho pifpadu
Analyzovany byly vypovédi respondentii rodiny Svobodovych, jako jednoho piipadu.
6. Faze — Hledani vzorcii napfic piipady

Z divodu zkoumani jedné rodiny, jako piipadu nebyly analyzovany vztahy
mezi tématy u dalSich ptipadi.
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4.7 Interpretace dat
Data jsou strukturovana podle témat a podtémat, kterd se vznikla na zikladé IPA.
Struktura této kapitoly reflektuje témata obrazku 3. Piimé citace respondenti jsou oddéleny

od interpretace vyzkumnika kurzivou.

4.7.1 Obdobi pied stanovenim diagnozy

Natalie se narodila v 36. tydnu téhotenstvi. Matka sd¢lla: ,.Lezla pozdeji, v 19
meésicich chodila, vse bylo prisuzovano predcasnému narozeni a zZe to dozZene. Taky hlavicku
zvedala ve 4 mésicich. Pak se zdalo, Ze vSe dohnala. Prohlizela si knizky, vozila kocarek
a jezdila i na odrazedle u nas pred domem.“ Natalin psychomotoricky vyvoj nebyl
od narozeni fyziologicky, odbornici vSe pfisuzovali predCasnému narozeni. Prvni slova
Jnama, tata* zacala Natdlie fikat v jednom a ptl roce. Ve dvou letech fikala slovni spojeni
ja& chei a odpovidala na otazky typu: kdo je to, co je to? Dle slov otce byla velmi veseld

a zvidava.

Prvni indicii, Ze Natdlie neni v pofadku bylo zhorSeni chiize po druhém roce Zivota.
Natédlie kulhala a méla otoky kloubll. Ve 3 letech ji byla diagnostikovana juvenilni
revmatoidni artritida. Matka dodala: ,, Revma nesouviselo s Rettem, ale projevy Rettu

¢

prisuzovali revmatu.

Obdobi vyvojového regresu
Otec sdélil: ,, Na roce a piil toho uméla Natalka vice nez o rok pozdeéji. “ Matka dodala:
,Mam to i natocené, co vse déelala a uméla, ale nemohu se na to koukat, boli mé z toho

‘

u srdce...byla normalni dité a pak se stalo tohle... byl to Sok, pro nds i pro jejitélo... "

Natalina fe¢ zacala ve 2,5 letech stagnovat. Doslo také ke zméné Natalina chovani.
Byla plactivd, nelibost projevovala kitkem a agresi U jemné motoriky doSlo rovnéz
ke zménam. Natalie pfestala uchopovat piedméty do rukou. Ruce si zacala mnout.
Drifve oblibené aktivity odmitala. Matka sdélila: ,, Oblibené knizky trhala, odrazedlo
odhazovala, chvilemi chodila po Spickach, fakt jen kricela, plakala... U panenek ji zajimaly
jenvlasky, mnula je. Hodné si mnula ruce. Ten krik a plac byl zoufaly, bylo to opravdu nase

nejhorsi obdobi, vse, co uméla jakoby, vysumélo.
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Otec reagoval: ,, Noo hodné doktorii to chovani prisuzovalo tomu revma, boji ji to, tak
proto je takova. “ V tomto obdobi preferovala Natalie houpdni na houpacce, mnuti tkanicek,
niti a provazkl. V nekterych situacich jako napiiklad zastaveni pfi jizd€ autem projevovala
strach a kiik. Po 3. roce bylo veSkeré chovani pfisuzovano juvenilni revmatoidni artritide.
Rodice fesili zménu Natdlina chovani a ztratu naucenych schopnosti, snazili se ji pomoci
vyhledanim odbornika.

Diagnostika

Rodi¢e navstivili détskou psychiatricku v okresnim mésté. V t¢ dobé Natalie
nenavazovala oc€ni kontakt, nemluvila a dfive nauCené dovednosti nedé€lala. Na zikladé
pozorovani Natdlie a rozhovoru s rodi¢i psychiatricka sdé¢lila, Ze se jedna o autismus. Otec
situaci pospal slovy: ,, No ta psychiatricka s nama mluvila, koukla na Natalku a 7ika, je to
autismus, objednejte se tady — predala kontakt, zavolejte si tam, doba objednani je rok.
Matka dodava: |, Jesté rekla, podivejte se na internet. My neméli v té dobé doma ani
pocitac... Pristup byl hrozny. Vysli jsme, breceli jsme oba, obavali jsme se, co budeme

delat. “

Natalina revmatolozka odkazala rodice na détského psychiatra v Praze, ktery
autismus vyvratil, ale diagnézu nestanovil Pfedepsal Natali léky na zlepSeni pozornosti.
Natalie m¢la nezddouci U¢inky Iékt, velmi zhubla, trpéla nechutenstvim a nevolnostmi.
Dle slov rodi¢ti byla velmi utlumena.

Natalin pediatr nevéd¢l, jakou diagnébzu by Natalie mohla mit. VSe pfisuzoval
juvenilni revmatoidni artritidé¢ a matka musela byt aktivni v hledani moznosti a absolvovani
navstév odbornikii. Matka sdélila: ,, Chytali jsme se opravdu vseho. “ Otec reagoval: ,, Ano
vSeho, Alena chtéla zkusit Samanku. Ja tomu nevéril, ale prosté zkusili jsme to. “ Matka
odvétila: ,, Tome ale jako my nevédeli co Natdlce je, neméli jsme diagnozu, lékari neveédeéli...
tonouci se stébla chyta... chces ditéti pomoc, nevis jak tak zkousis fakt vse... Je to tak

¢

opravdu jsme jezdili k lécitelce.

Kdyz bylo Natali 4,5 roku absolvovala na doporuceni pediatra pobyt na détské
neurologii a psychiatrii, kde podstoupila komplexni vySetieni. Jeden z Iékafil si v§iml mnuti
rukou u Natalie a provedl genetické vysetteni na RTT. V5 letech méla Natalie
diagnostikovany klasicky RTT.
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Matka sdélila: ,, Rett je vzacny, tézko nekoho soudit a obvinovat, ani lékari specialisti
zprvu nevedeli, co to miize byt... S diagnozou prisly obavy, ale zaroven se nam ulevilo,
uz jsme nemuseli patrat... byla to uileva a obavy zarover... “ Otec reagoval: ,, Nejhorsi je,
Ze nebyla vcéasna diagnoza a my nic nevédeli, dnes maji rodice vyhodu, hodné si zjisti

3

na internetu.

4.7.2 Zivot s Rettovym syndromem

Rodina Natalie zacala s diagnézou zit v Natdlinych 5 letech. Matka k tomu uvedla:
, Chytli jsme se toho, Ze mame holcicku s Rettem a budeme s ni pracovat...” RodiCe
zdraznuji, Ze ji berou takovou, jaka je. Otec dodal: ,, Diilezity je, Ze my ji bereme takovou,
jaka je.“ Michaela si piné uvédomuje naroCnost této situace a dodava: ,,Mit v rodiné tak

trosku jiného clena rodiny je dar vykoupeny za obrovskou bolest. “

Navzdory poc¢ate¢nim obavam rodie Natali neizoluji od spolecnosti. Matka popsala
pristup rodiny: ,, Bereme ji vSude, na vylety, kulturni akce, jako by byla zdrava, museli jsme
k tomu ale dojit, nebylo to hned... v regresu s ni nékam jit to neslo... bylo to pro mé
stresujici...“ Otec dophil: ,,Jd se s ni nikam chodit nebojim, kdyz se néco stane, tak se to

stane. Preci abych se bal nekam jit, jestli nebude mit naladu, tak bych nikdy nikam nesel... *

Postupem casu doSlo ke zméné Natalina stavu, zejména od jejich deseti let, kdy se
jeji nalady stabilizovaly. Matka k tomu poznamenala: ,,Jako by byla smirenéjsi, jeji télo by
bylo uz zvyklé na ten stav. “ Piesto jeji zdravotni stav i nalada nadale ovliviiuji kazdodenni
zivot rodiny. Matka zdlraznila duleZitost pfizpisobeni se jejim potfebam: ,,Jde o fo,

«

Jji na vse poskytnout ¢as a vystihnout naladu, ktera ovliviiuje cely den.

Pomoc a podpora
Rodina méla a ma k dispozici spektrum pomoci a podpory, kterd zahrnuje socialni
sluzby, zdravotnickou péci, podporu Skolskych zafizeni 1 finanni piispévky od statu

a nadacl.
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Socialni sluzby

Otec sdelil: ,,Fakt prvni pomoci pro nds byla rand péce.* Rodinu na moznost
vyuziti této socialni sluzby odkazal pediatr v dobé&, kdy Natalie méla diagnostikovany
RTT. Rodice si sluzby rané péce velmi pochvalovali, pocitovali velkou podporu.
Matka sdélila: ,,Rand péce pro nds prisla pozde, ale i tak jsme
za ni vdecni!* Poradkyné rané péce podpofily rodinu ve vybéru pomicek a her
pro Natali. Nacvicovaly s Natalii také komunikaci pomoci obrazkli. Matka dodava:
., Prvni co, Natalka vzala karticku do ruky, sup s ni do pusy a bylo po karticce, ani se
na ni nepodivala. “ Otec reagoval: ,, Karticky jsme méli, dali jsme tomu cas, ale fakt
to nefungovalo, vim, ze nékteré rodiny to ale pouzivaji. “ Ptispévek na péci, o ktery

jim poradkyné doporucila zazadat, m¢la v t& dobé€ rodina vz vyfizeny.

V dobé, kdy rodina znala diagndézu, vyuzivala sluzeb rané péce zacala
vywzivat také sluzeb denntho stacionafe, vzdaleného 30 km od mista bydListe.
Doporu¢eni na denni stacionaf dostali rodiCe od Natdlina pediatra. Natalie
navstévovala denni stacionaf nejprve dvakrat tydn¢ a pozdéji ictyikrat tydné. Matka
sdélila: ,,7rvalo dlouho, nez si Natalka zvykla na néjaky rezim... ale nakonec tam
Jjezdila rada.” Rodice si pochvalyji praci jedné z ucitelek, kterd s Natali pracovala.
Veskeré dovednosti rodice oznacuji jako ,,béh na dlouhou trat,* z divodu bolesti

kloubtl, ktera ovliviiovala jeji ndladu. Matka dodala: ,, Chtélo to opravdu trpélivost,

Natalka nékdy neméla naladu. Nic nechtéla a jen kousala a kricela. *

Zatizeni, které poskytovalo denni stacionaf, poskytovalo 1 dalsi sluzby.
Z diivodu dodrZzeni anonymity bude zafizeni oznacovano jako komplex sluzeb.
Komplex sluzeb nabizel z oblasti socidlnich slizeb denni a tydenni stacionaf
a odlehCovaci sluzby. Zaroven byla soufasti komplexu sluzeb ambulance pediatra
a dv¢ ambulance pro rehabilitaci, kterou vyuzivali i klienti denntho a tydenniho
staciondfe. Soucésti byla také zdkladni Skola specidlni Dle slov rodici méla byt
soucasti také logopedickd péce, kterd ale neprobihala. Matka sd¢lila: ,.Bylo skvéle,
Ze tam mela rehabilitaci, trikrat tydne, chodili i do virivky a jezdili také na hipoterapii

3

a kazdy tyden meli canisterapii.** Otec dodava: ,, Jeste chodili na plavani, do bazénu. *
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Dle slov rodicl se nasledné vedeni komplexu sluizeb neshodlo na financo vani
zatizeni. Matka sdé€lila: ,, Byli jsme velmi prekvapeni a zklamani co se tam délo...co
vylezlo na povrch... bylo to velmi nefér viici v§em détem ... vse je ale o lidech, mohlo
to byt skvélé misto, kdyby to fungovalo... Byla tam skola, rehabilitace, stacionar,
zahrada a fajn ucitelky...

Skolni zafizeni

Zékladni Skola specidlni se od komplexu sluzeb odd¢lila. Natdlie nadale
navstévovala tfidu zdkladni Skoly specialni. Rodice si nebyl jisti, kdy doslo k vyse
zminénym neshoddm. Natdlie dle jejich slov néjakou dobu — piiblizn¢ dva roky
navstévovala Skolu, kterd byla soucasti komplexu sluzeb. Matka sdélila:

¢

,»Do komplexu dochazeli ze Skoly na rehabilitaci, nez doslo k neshodam... "

Po odd¢leni Skoly od komplexu sluzeb si rodi¢e Skolu velmi pochvalovali.
Matka sdélila: ,, Byli tam skveéli ucitelé i asistenti, délali s ni, co dovede. Cvicili, méli
vytvarku, hudebku... neuvéritelny co v tak malé tridicce dokazali... méli také
vystoupeni, a to klobouk doli co ty ucitelky dokadzaly, my jako maminky jsme tam

brecely pak, bylo to krasny!*

Rodi¢e prodlouzili Natali Skolni dochdzku do 19 let. Otec sdéll: , Jak
dojizdela do stacionare, pak do Skoly tak to méla rezim, rano se vstalo a jelo a méla

3

program. *
Finan¢ni pomoc

Rodina Svobodovych nepocitovala a aktualné nepocituje financni tisen. Otec
k tomu dodéava: ,,My nutné nepotiebujeme lécebny procedury ani extra pomiicky...
ale ty rodiny, co shani penize tieba na lécbu, tak maji financni problém a musi se vic
obracet na charitu... “ Prvni financni podporou, o kterou rodina Zzadala, byl piispévek
na péci. Zpocatku s jeho ziskanim mela potize, nebot’ ji nebyl pfiznan, dokud Natalie
neméla diagnostikovany RTT. Matka dodala: ,,1 tak jsme se ale pak museli odvolat,

protoze posudkovy lékar Rettuv syndrom neznal...

V dobé¢, kdy Natdlie navstévovala zikladni Skolu specialni, se rodi¢e snazili

ziskat Tobii o¢ni komunikdtor. Navzdory opakovanym odvolinim jim vSak Zadost
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nebyla schvélena. Otec k tomu poznamenava: ,, No jsou holky, co jsou na tom stejné

jak Natka a dosdhli na to..., zdlezi, jak moc je ten posudkovy lékar prisny..."

Jelkoz Natdli matka vozila do 30 km vzdaleného denntho stacionate
a pozd¢ji do zdkladni Skoly specidlni ziskala Natalie piispévek na zvlaStni pomicku

na pofizeni motorového vozidla.

Rodina nema aktudlné vydaje za socialni sluzbu a dopravu do ni. Alena pobira
ptispévek na Natdlinu péci, zatimco Natdlie dostava invalidni dichod a ptispevek

na mobilitu.

Rodina Natdlie zskala také podporu nadacnich fondd. Otec sdélil:
LWNevyzivame se v tom néjak extra... obvykle nas oslovili, jen asi dvakrat jsme primo
nadaci zadali. “ V mist¢ bydlisté¢ rodiny se tfikrat konala beneficni akce, jejiz vytézek
byl rozdélen mezi déti s postizenim v obci Svobodovi také zskali finan¢ni dar
z vano¢niho vecirku jednoho z mistnich podnikti. Matka doplwje: ,, Ted’ aktualne
jsem zddala nadaci XY o financni prispévek na elektricky vozik. “ RodiCe si nejvice
pochvalyji jednu nadaci, ktera kazdy mésic pravidelné piispiva stejnou Castkou vSem
rodindim. Matka ocetiyje jeji pfistup: ,, To je fakt nejvic, ty vipresnée, na co toty rodiny
potrebuji, nema narocné vypliovani, jednou za piil rokuposlete formular s lékarskym
potvrzenim, a dokonce miiZete napsat i vzkaz pro darce.” Na tuto pomoc byli

odkazani Rett komunitou a revmatoloZzkou.

Zdravotni péce

Rodice Natalie zazili s Iékati jak poztivni, tak negativni zkuSenosti. Velmi si
chvali pfistup revmatoloZky, ktera jim dle slov otce ,, hodné pomohla hlavné na
zacatku, kdyz nevedeli,” a pristupuyje k Natali komplexné. Matka doplige: ,, Ten
pristup v Praze je jiny, resi Natalku komplexné, pomiize nam sehnat a odkazat nds

na dalsi odborniky...

Naopak s mistnim pediatrem méli spiSe negativni zkuSenost. Matka sdélila:
,Daval najevo, Ze oni jsou ti, co nas budou 7idit, mnohdy mi nadaval

a nerespektoval me. “ Napiiklad pii podezieni na skoliozu pediatr tvrdil, Ze jde jen
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o tukovy val, aZ rentgen ukdzal, Ze matka méla pravdu. I pies negativni zkuSenosti
doporu€il rodi€im ranou péci a denni stacionaf, ktery rodina vyuzivala.

Pii doporuceni operativni 1écby skoliozy rodice vnimali, Ze I¢kafi nehledéli
na RTT a jen se snazili stanovit termin operace. Otec k tomu sd¢€lil: ,, Vitbec se s nami
nebavili, chteli operovat a nerespektovali nazor rodicu. “ Nakonec se rodice rozhodli
operaci Natalie nepodstoupit, coz podpofil ijeden z kaiti na konzliu, ktery jim dal

najevo, 7e rozhodnuti je na nich.

V soucasnosti rodi¢e spokojeni s praktickym Iékafem i neurologem. Bézné
Natdlii na vySetfeni doprovazi oba rodi¢e. Matka sdélila: ,, V jednom to fakt mnohdy
nejde, mluvi na tebe doktor, do toho si tam néco krici Natka, a tak vzdy s ni pak

«

Tomas ceka venku, kdyz potiebuji mluvit s doktorem.

Obavy rodiCe maji ze zubaiského oSetieni, které Natadlie podstupuje
v narkéze, protoze, jak matka tika: ,, Trénovali jsme to, ale Natka neotevie pusu

na povel. “

PridruZené zdravotni potize

Vyvoj divek s Rettovym syndromem se liSi podle genetické mutace, kterou maji.
Otec k tomu sdélil: ,,Jsou na tom ty holky riizné, zalezi na genetice a Cisle mutace, maminky
Jjinych mladsich holek se nas ptaji na cislo, aby asi tak védeli, jak na tojejich holky budou...
Zdravotni stav Natdlie je dale komplikovan téZkou skoliozou, kterd nebyla vc€as odhalena
ani v ramci rehabilitace ve stacionafi, coz pro matku bylo obrovskym zklamanim, protoze
skolioza jiz dosahla stadia, kdy by ani korzet nepomohl. Okolo patnactého roku se u Natalie
objevila epilepsie, ktera se projevuje strnulym pohledem. Dalsi Natalinou zitéz je juvenilni
revmatoidni artritida, ktera vyrazné ovliviiuje jeji psychickou pohodu a pohyb. Matka
popisuje: ,, Kdyz ji klouby boli, hodné krici a fakt ji to ovliviiuje...“ V souCasnosti Natalie
wiva injekéni 1écbu na zmirnéni piiznakt revmatoidni artritidy. K dalsim zdravotnim

komplikacim Natélie patii také diabetes.
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Péce o Natalii

Matka pecuje o Natali od narozeni apéci povazuje za velmi naro¢nou jak fyzicky, tak
psychicky. Nejvétsi vyzvou je nepredvidatelnost Natdliny nalady, kterou ovliviiuje
napiiklad menstruace, obdobi Gpliku nemoc nebo bolest kloubll. Pii emoéné vypjatych
situacich nebo menstruaci zadrzuje dech a v obdobi upliku si Casto motd vlasy. Péce o

Natalinu psychickou pohodu je pro matku klicova.

Otec si pln€¢ uvédomuje narocnost péce a vnima, jak je matka neustdle v ziptahu.
Presto se s vékem dle rodict Natalino chovani a naro¢nost péce o ni v nékterych smeérech
Zlepsuje. Natalie je klidnéj$i, vice rozumi a jeji chovani je vice ritualizované.

Michaela ohledné¢ péce o sestru sdélila: .,...snazim se nejvice jak miizu, i kdyz bych
nékdy urcitée mohla vic. Péce o Natalku je samoziejmosti pro celou rodinu, vcetné babicky

‘

a dedy. V urcitych citlivych zaleZitostech Natdlka respektuje pouze mamku. *

Natalie ma diagnostikované t€Zké mentdlni postizeni a je plné odkdzand na pomoc
blizkych v oblasti hygieny, oblékani, pifjmu potravy, ovladani vozku, chize ze schodl
a do schodli. Sama se napije, dokéaze jist nakrajené ovoce, ale ptiborem se sama nenaji. Po
byté se pohybuje samostatné. Pro matku je péce o Natali velmi naro¢nd také z divodu jeji
vahy. Matka sdélila ,, Ted s Natalkou nemuzu jit ani na prochdazku, uz ji neuvezu... Brzy ale

madme mit novy vozik, elektricky, tak jsem zvédava a tésim se na prochdzky. *

RodiCe se snazi Natali denné aktivizovat — pouzivaji iPad, knihy, fotografie. Natalie
ma velmi rada hudbu, rodie ji doma pousti pisnicky na YouTube avyhleddvaji akce, kde je

hudebni vystoupeni. Natalie si také uzivd pobyt ve vode v bazénu a ve vifivce.

Natalie je citivda na urcit¢ zvuky, napitklad na détsky pla¢ nebo aku sekacku. Zvuk
zdimajici pracky ji uklidiiyje. Spi bez vétSich problémd, ale pii bolestech revmatoidni
artritidy se jeji spanek narusuje.

Diive Natalie navStévovala denni stacionatr a Skolu, kam ji matka Ctyfikrat tydné vozila
autem. Matka sd¢€lila: ,, V zime, nebo kdyz byli semafory trvala cesta i 50 minut... Rano jsem

dala Natalce leky, oblékla ji, a jeli jsme... snidala az veskole... a jatam pak cekala, Sla jsem

se projit, nebo na nakup, nekdy jsme se sesly s jinyma maminkama a v piil jedné po obéde
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jsem Natku vyzvedla ajeli jsme domii. Maminky, které nemuseli cekat a meély to domii 13 km

to mely skvéle, ale ja, kdybych jezdila domii, tak kazdy den najedu 120 km... "

Covid-19 pak prinesl zasadni zménu, kdy Natilie ze dne na den zistala doma
a ztratila svij obvykly rezim, cozZ se na ur¢itou dobu negativné odrazilo na jejim chovani.

vewr

zejména pohyb do schodli v rodinném domé. Matka sdélila: ,, Do schodii ji musime hodné
pomdhat, kolikrat uplné tahat... ma bolavy klouby a je to fakt narocné.* Otec dodava:
,,Alespon ma Natalka pohyb no..., ty schody jsou otevieny a prijde mi, Ze kdyz nema naladu,
tak se i trochu boji, boli ji treba ty klouby tak se boji Slapnout. *

Pé¢i o Natdli rodictim usnadiiuji nékteré pomticky, jako je stabilizacni polStar, zvedak
do vany a mechanicky vozik.

S péci pomahaji také otcovi rodice. Otec sdélye: ,, VZdy je to kratkodobad vypomoc,
spise dohled, nikdy tonebylo tak, ze by jivzali na vylet bez ndas nebo hlidali sami o vikendu.
Matka reaguje: ,,Jsou to uz stary lidi, nechci jim podsouvat péci o Natadlku, chodi k nim rdda,
dohlédnou na ni a treba ji i nakrmi.” Michaela je rada, ze babicka s dédou jsou schopni
rodicm s Natali pomahat. Oba rodice maji totiz obavy, Ze pomoc ze strany prarodicil

nebude navzdy a nebudou mit nikoho, kdo v piipad¢ potfeby na Natali dohlédne.

Matka konzultuje s Iékafi Natalin stav, medikaci a dopliky stravy. Vyuziva bylinné
dopliky na spanek a traveni. Matka dodava: ,,Na pobytu jsme méli Ilékarku,
co se zabyva bylinkami, tak to Natce davame, ale zda to pomaha ci ne, tezko rict. Ve ale

vzdy konzultujeme, aby se to netlouklo s néjakymi leky..

Péce o své duSevni zdravi

Natéliiny rodice vnimaji dlleZitost péce o pecujici osoby. Otec sd€lil: ,, Na pecujici se
zapomind...Péce o pecujici je duleZitda, aby si odpocinuli, byli vyvétrany, to je potieba
a to se v Cesku neresi... Starejme se o lidi s postizenim, fajn, prispévek na péci taky super,
ale o ty, co se staraji, se nikdo nezajima, a ti, co se staraji fakt dlouho, potiebuji pomoc!
Zrelaxovat a nacerpat sily!* Matka se vSak odpo¢inku od péce o Natdli vénuje minimaIné,
coz potvrzuje 1 otec: ,, Alena vitbec nema prostor pro sebe... je s Natalkou... za poslednich

pét let byla se svou rodinou asi deset dni bez Natdlky... Ve Spanélsku.” Sama matka
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pfiznava, Ze ikdyZ si uvédomuje, jak duilezité je mit Cas pro sebe, odlouceni od Natilie je
pro ni velmi naro¢né. Matka sdélila: ,,Nez jsem do Spanélska jela, mdlem jsem se zhroutila,
zda to zvladnu odjet ... Vim, Ze by o sebe mél clovék pecovat, nabije se, miize fungovat dal...

I3

nevyhori... je to prevence... ja jsem stale doma, jako pecujici o Natdlku. *

Matka se opakované ve svém vypravéni vraci k péci o sebe, relaxaci a odreagovani se
od povinnosti. Uveédomuje si, Ze ¢as pro sebe je nezbytny, aby piedesla vyhoteni, které uz
jednou zazla. Matka sdélila: ,, Clovék musi mit i cas pro sebe... jednou jsem néco zazila,
a to uz nechci nikdy zazit znova... tyden jsem jen lezela... a pritom mé lékari upozornovali,
mate psychologa? Musite myslet i na sebe, mit sviij zivot... a pak jsem pochopila, ze ze dne
na den se da vyhoret... to jsem neméla tuseni, jakéto je... ted citim, ze se musim vénovat

i sama sobé, po novém roce planuji zkusit jogu. *

Matka povazuje za formu relaxu i praci, které se diive vénovala. Matka sdélila: ,, Rada
jsem chodila uklizet do apartmanii a do jednoho hotelu vypomdahat na vecere... Bylo to
skvely, meéli jsme tam srandu a byla jsem mezi lidma, bylo to za malo penéz a chodila jsem

tam rada, mohla jsem vzdycky uplné vypnout..." Aktudlné vz Zadnou formu prace nema.

Vv

Otec pifiznava, ze nékdy Aleniny problémy zehCuje: ,, Dokud se vse da zviddnout
s Natalkou a financné, tak zZadny probléem nevidim. Aleny problémy obcas zlehcuji, to bych
nemél, ale v hodné vecech jsem flegmatickej.“ Michaela wvnima dullezitost odreagovani,
1kdyZ sama péci o Natali nevnima jako zatéz: ,,Ja vypnu hlavu vZdycky behem sportu, musim
ale podotknout, Ze se mé Zadné tézké situace nedotkly, a navic vétsinu casu béhem tydne
nejsem doma, takze to ma urcité také viliv na tenhle aspekt.” Péfe o sebe je tak
pro kazdého cClena rodiny jmak dilezitd a jinak ji vnimand, pfiCemz pro matku predstavuje
zasadni, avSak aktudln¢ slozit¢ dosaztelnou soucast jejtho Zivota.
Otec je ochotny Alené poskytnout prostor k odpocinku. Otec sdé€lil: ,,Ja si od Natalky
odpocnu, nepotiebuji zviastni relax. Chodim do prace, zajdu na nohejbal... kdyby ale Alena

chtéla, tak muze kamkoliv, o Natdlku se postaram, klidne i pres vikend, ale Alena ma

presvédceni, Ze se to bez ni nezvladne, ale zvladne proste!*
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Vztahy

Matka se do mista bydlsté pristthovala za partnerem a nemad zde rodinné vazby
ze své strany ani blizké pratele, zatimco otec udrzuje své socidlni vazby v praci, a vénuje se
fotbalu a nohejbalu. Matka se mnohdy citi osamocena: ,, Nikoho blizkého tady nemam,
rodinu mam 150 km daleko... " Zaroven vSak diky Natilinu syndromu navazali piatelstvi
s rodinou v podobné situaci. Matka sdé€lila: ,, Pravidelné si s jednou maminkou volam,

a i se jako rodiny navstévujeme. “

Matka se ve vypravéni zamgcfila na izolaci rodin pecujicich o dit¢ s postizenim na
wesnici.” Matka sdélila: ,, Hlavné kdyz nejsi z mésta, jsi daleko a nemas informace, nemds
moznost se stykat, tak ve vetsim mésté napriklad jsou vic rodiny déti s postizenim

v kontaktu, ale tady u nas ne...

V mensi komunit¢ obcanii se vSak setkala i s negativnimi reakcemi spoluobcanti.
Na jedné akci matetské Skoly ji oslovila jind matka. Alena sdélila: ,, No vy jste teda divny,
co md ta vase holka, ona je postizend, Ze... vy jste zvlastni rodina... chtélo se mi brecet a
vzdy kdyz ji vidim, tak si na to vzpomenu... " Podobna situace nastala i v béZzném dennim
zivoté¢, kdy matka parkovala pobliz ordinace pediatra. Matka sd¢lila: ,, Pan YY na me vola,
no kriplové parkuji, kde nemaji... “ Ptesto matka zachovala nadhled a dodala: ,, Nelze ty lidi
odsuzovat za Spatny postoj, kdyz s tim nemaji zkuSenost. “ Rodina se i navzdory negativnim
zkusenostem s postojem okoli Ucastni mistnich akei pravidelng.

Rodina funguyje v mezigeneraCnim souziti s prarodi€i, ktefi Natali piijali

«

aneodmitali. Otec uvedl: ,, Nasi Natalku prijimaji dobre.

I pies pevné rodinné vazby se vsak mezi rodiCi obcas objevuji neshody v péci o Natalii,
napiiklad v otdzce jeji stravy. Matka sdélila: ,,Je tézké ji to sladké nedat, nelze ji vysvetlit,
Ze to treba nesmi, krici pak hodne, kdyz nedostane, co chce.” Otec na to reagoval: ,, Obcas

mame na néco jiny nazor, ale toje asi normalni vztah, ja bych ji to sladké tolik nedaval. “

Matka vnimd dopad postizeni dcery i na partnersky vztah: ,, Poznamenalo to nejen mé,
ale i nas vztah. Tomas to tak nevnima, ale ja ano. Musela jsem se srovnat s tim,

pro¢ my..." Ocenila vSak, Ze 1 pfes prozti nelehkych chvil zistal otec soucasti rodiny.
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Matka sdélila: ,,Rikd se, Ze chlapi to neunesou a utecou, ja jsem rada, Ze to neni nds pripad,

Ze je tata v rodiné.

Sourozenecké vztahy

Sourozenecky vztah mezi Michaelou a Natali je formovan od détstvi a postupné se
vyvijel s tim, jak Michaela dospivala. Rodi¢e Michaclu od tutlého veéku seznamovali
s informacemi o Natalin¢ stavu. Michaela uvedla: ,, Byla jsem pomérné v obraze, co se
s Natkou déje. Rodice a prarodice mé vzdy dobre informovalia jato uz jako pomérné malé
dité chapala. * Presto ptiznava, ze piné uvédomeéni piiSlo az pozdéji: ,, Vse jsem si zacala
plne uvédomovat az behem puberty, kdy jsem zacala dospivat. Az zpétné jsem si zacala

3

uvedomovat, jak tézké to bylo. *

Podle matky je sourozeneckd problematika v rodin€ spie neprobiranym tématem,
presto se s ni rodice setkali na odbornych pfednaskach v ramci komunity setkali. Michaela
k Natalii citi siné pouto, obavy o jeji budoucnost a zaroven odpov€dnost. Matka k tomu
dodava: ,,Kdyz tohle téma s Misou otevieme, tak vika, Ze se o Natdlku postara, Ze ji nikam

nechce dat, Ze ji zajisti péci, jakou bude potrebovat, i za cenu toho, Ze to bude neco stat. *

Michaela zje samostatné, studuje a pracuje, ale pravideln¢ rodinu navstévuje
o vikendech. Moznost jeji pomoci pii péci o sestru rodi¢e vnimaji jako vyznamnou podporu.
Matka uvedla: ,, S Misou vim, Ze by byla v poradku, kdyby Natalku obcas vzala nékam, tireba
na hodinu, tak to by mi hodné pomohlo. Otec dophil: , Kdyz bychom chtéli, tak Misa
Natalku pohlida... "

Michaela se béhem détstvi setkavala s nepochopenim okoli, coz matka reflektovala:
,,Déti ve skolnim véku se ji smaly, Ze ma postizenou ségru. Ve mésté to nikdo neresi, ale tady
u nas jo...” Navzdory t€émto zkuSenostem Michaela nikdy nepochybovala o svém vztahu
k sestie. Michaela sdélila: Natka mi dava velkou motivaci pri kazdodenni praci, studii
a vsech cinnosti co delam. Veédet, ze jsem zdrava a muzu dokdzat co chci, je opravdovy

Zivotni dar, ktery nemuze mit kdokoliv.

Michaela si zarovenn pin€é uvédomuje svou budouci roli. Michaela sdélila: ,, Behem
dospivani jsem si zacala uvédomovat, ze se jednou budu muset o svého jediného sourozence

starat. “
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Michaela neciti vii€i rodi€im Zadnou zast' za to, Ze se ji v détstvi nemohli vénovat
napho. Michaela sd¢lila. ,, Samoziejmé se nekterym mym problémiim rodice vénovali méne,

¢

ale nemam jim to za zlé... sama bych tuhle tézkou situaci viibec nezviadla.

Komunita

Rodina Svobodovych vnima komunitu jako kliCovou soucast svého zivota a béhem
rozhovori se k ni Casto vracela. K Rett Community se pfipojili, kdyz bylo Natali 11 let,
a od t¢ doby se stala dilezitym zdrojem podpory. Otec k tomu uvedl: ,,Byla to dalsi velka
podpora.“ Matka zdlraznila vyznam komunity slovy: ,, Komunita je nejvic, neni tam nic
tabu, resime tam problémy, mame tam kamarady a znamé, s kterymi sdilime, fakt se tam resi
vse! Je to lepsi jak dovolend.“ Setkdni s komunitou vnimd jako misto, kde mohou rodiCe
nejen sdilet své zkuSenosti, ale také si odpocmout. Matka uvedla: ,, Nékdo té vyslechne, jsou
tam asistentky, pohlidaji, jdou ven a my se vénujeme relaxu a prednaskam, mame tam i kruh
sdileni.“ Rett Community organizuje pravideiné pobyty, kde rodiCe nejen Cerpaji nové
mformace od odbornikii, ale maji také prostor pro relaxaci a sdileni. Otec popsal jejich
zkusenost: ,,Jsme tam v kontaktu s rodici a odpocnemesi... aktudlné uz pro nas to vzdelavani
se moc neni, ale Alené se néktera témata libi. “ Matka dodéava: ,,Obcas jsem prekvapena,
co jeted a za nas nebylo... treba homesharing... “ Rodice se shoduji, ze béhem pobytl travi

Cas diskusemi jak s odborniky, tak i sdilenim s dalsimi rodici.

Prvni, kdo rodinu na komunitu odkazal, byla neurolozka z prazské nemocnice. Otec
zpocatku vahal sucasti na pobytech, ale matka se o komunit¢ dozvédéla vice prostiednictvim
sousedky, jejiz prbuzmad pro komunitu pracovala. Matka uvedla: ,, Kdyz jsem vidéla fotky
z téch pobyti, jak maji déti karneval, jak jsou vSichni Stastni... tak jsme na né par let jen
koukali, nez jsme se spojili...“ Od t¢ doby se stali pravidelnymi tcastniky komunitnich

setkani.
Rodina je také aktivni ve skupiné rodici na WhatsAppu, kde si vyméiuji rady
a zkuSenosti. Matka ocetuje tento kontakt slovy: ,, Nejsme na to sami, a to je nejvic!*
Michaela sdili stejny nazor, jako rodice. Komunita ma obrovsky vyznam pro jeji
rodice 1 pro dalsi rodiny. Michaela sdé¢lila: ,, Myslim si, Ze tohle je pro rodice velice vyznamné
a ostatnim to pomaha urcité taky stejné. Sama Michaela se také uGcastnila pobytl a byla

v kontaktu se sourozenci divek s Rettovym syndromem. Michaela sdélila: |, Spise to byl
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program doprovodny, videla jsem se s dalSimi sourozenci, nepamatuji si ale Zdadné
psychologické aktivity na tohle téma... " Pfesto vnima komunitu jako dilezitou soucast

zivota rodiny a podpory pro vSechny jeji Cleny.

Aktualni situace

Rodina jiz rok a pual pecuje o Natali v domacim prostfedi a aktudln¢ hleda denni
stacionaf, ktery by Natali umoznil byt mezi vrstevniky a matce poskytl ¢as na odpocinek.
Matka sdé€lila: ,, Rok a piil jsme uz doma... doufame, Ze nam vyjde ten novy stacionar. Natka
ma rada kolektiv, vrstevnici ji nyni chybi.” Otec vnima stacionaf jako moznost nejen
pro Alenu, ale i pro samotnou Natdli, aby si zvykla na nové osoby a vystoupila ze
stereotypu: ,, Natdlie by byla s nékym jinym nez s nama, méla by socialni kontakt. “ Takeé jeji
sestra Michaela si pfeje, aby Natdlie mohla travit Cas mezi vrstevniky, a upozornuje
na nedostateCnou sit’ kvalitnich dennich stacionait: ,, Osobne si myslim, Ze situace u nas

‘

v kraji, stejné jako v celé republice, je tristni.*

Rodice nepreferyjii podporu od osobniho asistenta, ktery by dochdzel domt, ale
preferuji misto, kde by byla Natdlie v kolektivu: ,, Nechceme asistenta, ktery prijede k nam

domui, ale néco, kde bude mezi vrstevniky.

Otec je mirn¢ znepokojen tim, ze Natalie nyni nema pevny rezim dne: ,, No ted’ Natdlka
spi klidne i do 11, pak je obéd a den zacina az odpoledne.” 1 kdyz se postupné
na domaci prostfedi adaptovala a je nyni klidnéj$i, matka si uvédomuje, Ze jejich dny jsou
velmi podobné. Matka sdélila: ,, Vi, Ze jsme doma, Ze ji ctu, povidame si, ucime se, jsme

na zahrade... ale kazdy den je téemer jako pres kopirak.

Rodina Zije v oblasti s omezenou nabidkou socidlnich slizeb, coz jim neumoziiuje
vybér dle vlastnich priorit. Otec vnima, Ze Alena je dlouhodobé v roli pecujici osoby

a potiebyje impulz ke zméné. Otec sd€lil: ,, Alena potiebuje néco, co by ji nastartovalo. “

Vedle nedostatku socidlnich slizeb v kraji rodi€e postradaji také centrdlni péci

o divky s RTT, pfesn&ji jednoho zastfesujiciho neurologa pro celou Ceskou republiku.
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Budoucnost

Rodice Natalie maji velké obavy z budoucnosti, coz matka vnimd jako sdilené¢ téma
mezi rodi€i déti s postizenim. Matka sd¢lila: ,, No a obavy, co jednou bude, to mame veliké,
teda aspon ja ano.” V horizontu péti let planuje rodina rekonstrukci rodinného domu
apfesun z druhého patra do ptizemi, cozby podle otce vyznamné usnadnilo péci. Otec sdélil:

I3

., Bydlet dole a predélat to tam by nam pomohlo, hlavné Alené a Natdlce.

Matka si uvédomuje, Zze v budoucnu se budou muset vice odkazovat na pomoc
socialnich sluizeb. Matka sd¢€lila: ,, Do budoucna si myslim, Ze budeme odkazani na socialni

¢

sluzby... starneme, sily ubyvaji..."

V ramci rodiCovskych diskusi na téma Rettova syndromu se Casto objevuje otdzka
genové terapie. Matka piipousti, ze by méla obavy, kdyby se tato moznost naskytla. Matka
vypovédéla: ,, Nevim, co bychom udélali, kdyby zavolali a nabidli nam to, méla bych strach...
uz je dlouho v takovém stavu a jak by na to télo reagovalo, zda by byla néjaka zména... to

nikdo nevi...

PtestoZze Michaela svou sestru ma rada, rodiCe ji nechtéji stavét do role pecovatelky.
Rodice sdélili: ,Natdalka ma sestru, ale nechceme ji stavit do roli...“ Sama Michaela vnima
jako kli¢ovy problém nedostatek kvalitnich dennich stacionaitt v Cesku a ptala by si, aby
Natalie mohla byt v budoucnu vice se svymi vrstevniky. Michaela sdélila: ,, Osobne bych
rekla, Ze prispevky od statuna péci jsou asi vyssi nez v jinych zemich, ale ten zaklad, zarizeni
tu tolik nejsou. I s neomezenymi financemi bychom urcité nechtéli, aby Natka byla neustale

«

doma. "’
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4.8 Vyzkumna zjiSténi

Kapitola vysledky dat odpovidd na vyzkumné otdzky a navazuje na kapitolu 4.7
Interpretace dat.
Odpovéd’ na vyzkumnou otazku 1: Jaké jsou zkuSenosti rodi¢i pii zajiStovani péce
a podpory divky s Rettovym syndromem?

Zkusenosti rodiny s péci o dceru Natali s RTT jsou jak pozitivni, tak i negativni.
Proces stanoveni diagnézy byl pro rodie velmi stresujici Opakované se setkavali s
pripisovanim pfiznakii RTT k nasledkim ptedCasného narozeni nebo projeviim juvenilni
revmatoidni artritidy. ZvIast¢ stresyjici byla situace, kdy psychiatricka rychle a bez empatie
stanovila diagnézu autismu a odkézala rodice na dalsi odborniky s ro¢ni ¢ekaci dobou.
Pozitivni zkuSenost maji rodice s revmatolozkou, kterd k Natili pfistupuje komplexné
a v piipadé potieby odkaze rodice na dalsi odborniky. Samotné stanoveni diagnézy RTT

piineslo smiSené pocity. Ulevu z ukonéeni nejistoty, ale i strach z budoucnosti.

RodiCe vnimali jako velkou pomoc sluzby rané péce, prestoze ji zaCali vyuzivat
az po stanoveni diagndzy v Natdlinych péti letech. Poradkyné rané péce pomohly rodi¢iim
s vybérem pomticek pro Natdlii a snazly se podpofit komunikaci s Natali pomoci obrazki.
Rodi¢e poztivné hodnoti také denni stacionaf, kam Natilie jezdila nékolikrat tydné,
a pozd¢ji zadkladni Skolu specidlni. Stieth se vSak 1 s negativni zkuSenosti, kdy kvuli
neshoddm v zafizeni doSlo k rozdéleni na denni stacionaf, zakladni Skolu specidlni
a rehabilitacni ambulanci.

Pfestoze rodina netrpi aktudln¢ finanéni nouz, setkala se s obtizemi pfi piiznani
nékterych piispévkl. Zpocatku jim nebyl piiznan piispevek na péci z diivodu neznalosti RTT
u posudkového Ikkate. Opakovan¢ jim byla zamitnuta Zzidost o Tobii ocni komunikator.
Naopak pozitivni zkuSenost maji s ptispévkem na zvlastni pomicku v podobé motorového
vozidla a pravidelnou pomoci jedné konkrétni nadace, ktera ptispiva kazdy mésic stejnou
¢astkou vSem rodinam, které splni pozadavky a o pomoc pozadaji. Rodina se ziCastnila

benefiCnich akci ve mést¢ a ziskala také finan¢ni dar od firmy v mist¢ bydliste.
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Obrovskou oporou se stala Rett Community, ke které se rodina pfipojila v Natalinych
jedenacti letech. Utast na pobytech a pravidelné sdileni zkuSenosti s ostatnimi rodi¢i

a odborniky pomaha rodiné, a to piesnéji matce a otci pfedevsim psychicky.

Odpovéd’ na vyzkumnou otazku 2: Jaky je kaZzdodenni Zivot rodiny divky s Rettovym

syndromem?

Rodina aktudlné celi situaci, kdy probihd péce o Natali v plné¢ domacim prostiedi bez
jakékoliv socidlni sluzby. Matka Alena o Natdli pecuje v domacim prostfedi, zatimco otec
Tomas$ pracuje v mist¢ bydlisté¢ a pomaha Alen¢ s péci o Natilii, atozejména béhem vikenda
a ve vSednich dnech v odpolednich hodinach. Do péce o Natdli jsou také zapojeni jeji

prarodice a sestra Michaela.

Kazdodenni Zivot ovliviiuji nejen poruchy kognitivnich a motorickych funkci Natélie,

ale 1jeji vykyvy ndlad, bolest kloubi a menstruace.

Po probuzeni zajiStuje matka hygienu a podava Natili stravu. Nasledn€ se ji snazi
aktivizovat prostfednictvim riznych c¢innosti. Po obéd¢€, ktery ji podava matka, obvykle
nasleduje relaxace a odpocinek. V odpolednich hodindch, v zivislosti na pocasi, travi Cas
Natalie spolu s matkou venku na zahrad€. V soucasnosti rodina ocekava dodani nového
elektrického vozku, ktery umoZni matce a Natali chodit na prochdzky. Aktudlné¢ ma totiz

matka s manipulaci s Natdli z divodu jeji vahy potize.

Po navratu domi travi obvykle Natilie ¢as se svymi prarodi€i, u nichz casto také

veCeil. Velerni rezim zahruje hygienu a pifpravu ke spanku.

Rodice aktivné vyhledavaji aktivity, které odpovidaji Natalin¢ libosti Pravidelné s ni
navstévyji venkovni kulturni akce, zejména hudebni vystoupeni. Rodi¢e Natéli aktivizuji

hudbou, prohlizenim fotografii, vylety, iPadem a navs§tévou bazénu a viiivky.

V dobé¢, kdy Natalie dochazela do dennitho stacionafe a zakladni Skoly specidlni, ji
matka kazdodenn¢ vozila do zafizeni vzdaleného 30 km. Tento rezim vyzadoval brzké ranni
vstavani a dodrzovani pevné denni struktury. Rodina, véetné rodicu a sestry Natdlie, veii,
7e v blizké budoucnosti bude mit Natdlie moznost opét navStévovat denni stacionai nebo

jny typ ambulantni socidlni sluzby. Tato forma socialniho zaclenéni by ji umoznila kontakt
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s vrstevniky a piispéla k obnoveni pravidelného denntho rezimu, veétSsi miru aktivizace

a opusténi kazdodenniho stereotypu.
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Diskuze

Thorova (2016) popisuje vyvoj v prvnim roce zivota jako fyziologicky. Vzhledem
k pfed¢asnému narozeni Natalie nebyl psychomotoricky vyvoj od narozeni fyziologicky.
Dle Kaufmanna (2017) byva diagnéza obvykle potvrzena ve véku dvou az tii let. Lékafi
ale Natali stanovili diagnézu klasicky Rettiv syndrom az v péti letech. Jeji zmény v chovani
prisuzovali Ikaii bolestivosti kloubti vztahujici se k juvenilni revmatoidni artritid€.
Dle De Felice et al. (2016) se u nekterych pacienti s RTT mohou vyskytovat autoimunitni
onemocnéni, tedy i juvenilni revmatoidni artritida. Rodife po sd€leni diagnoézy pocitovali

ulevu, tak pocit po ziSténi diagndzy popisuji také Seligman a Darling, (2007).

Kaufmann (2017) popisuje, ze projevy RTT pifipominaji projevy poruchy
autistického spektra. Rodice se setkali s chybnou diagnézou ze strany détské psychiatricky,
kterd zprvu jejich dceru oznadila za autistu. Thorova (2016) a Kaufimann (2017) popisuji
stereotypni pohyby rukou v podobé mycich pohybli amnuti rukou. Natdlina mnuti rukou si
v§iml jeden z I€kaiti, ktery ji odeslal na genetické testovani na RTT. V obdobi vyvojového
regresu, které dle Thorové (2016) probihd mezi prvnim a Ctvrtym rokem byly stereotypni
pohyby rukou jeji oblibenou ¢mnosti. Dle slov matky rdda mnula tkaniCky a vlasy u panenek.
Rodi¢e si zacaly u Natdlie v§imat velkych zmén v chovéni, fe€i, motorice a ztrat¢ nauceného

piblizné ve dvou a ptil letech.

Fonzo et al. (2020) popisyje divky s RTT jako riznorodou skupinu, ve které se
piidruzené potize, Grovent motorickych a kognitivnich funkci zna¢n€ LSi Rodice divek si

jsou védomi riznorodosti RTT a sdileji tak mezi sebou ¢isla mutaci jejich dcer.

I ptes schvaleni 1€ku Trofinetid ve Spojenych statech americkych nadale neexistuje
zadny Ik, ktery by odstranil genetickou mutaci (Mughal et al, 2024). Pfesto probihaji
vyzkumy genové terapie, které by genetickou mutaci odstranily a zlepsily stav divek s RTT.
Dle matky je t¢éma genové terapie mezi rodiCi diskutovano. Sama ona ma vSak obavy, jak by

moznosti I&cby Natalino t¢lo na lé¢bu reagovalo a k jaké zméné by doslo.

Michaela popisuje to, ze je sourozenec jako Natalie dar. Svou sestru bere jako velkou
motivaci Rodi¢lim nevyC¢itd to, Ze se ji v nékterych chvilich vénovali méné. Dle Hallberg,

Klingberg, (2023) Ize hovotit o ovlivnéni postojii a chovani v pozitivnim sméru. Jak popisuje
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Vagnerova (2012) je podpora ze strany rodi€l kli¢ova. Rodice Michaelu nestavi do pozice
pecovatele, davaji ji prostor pro jeji Zivot. V détstvi ji sd€lovali veSkeré informace ohledné

Nataliina stavu.

Jak popisyje Horova et al (2021) jsou pecujicimi castéji zeny, 1 v pifpadé
Svobodovych tomu tak je. Pecujici o Natalii je jeji matka Alena. Horova et al. (2021) rovnéz
popisuje problémy, které jsou spojené s péci o Clena rodiny. Natdlina matka si je védoma
fyzické, psychické i emocni zatéze pti péci o Natdli. RodiCe Natdlie vSak aktudlné vyvraci
mozné finanéni problémy.

Horova et al. (2021) popisuje neformalni pecovatelstvi jako skupinu osob, ktera neni
legislativné ukotvena. Otec Natdlie si je rovnéz védom nedostatecné vénované pozornosti
pecujicim osobam. Dle jeho slov se na tuto skupinu zapomind. Horova et al. (2021) povazuje
psychickou a fyzickou pohodu pecujicich za dilezitou. V ramci pobyti Rett Community,
které¢ jsou obvykle jednou ro¢né¢ mohou rodi¢e s ostatnimi rodiCi sdilet své zkuSenosti,
prozitky a rovnéZ mohou relaxovat napiiklad v podobé navstévy masdze. Této moznosti si
velmi ceni. Matka si je aktudlné védoma nutnosti najit si vice Casu pro vénovani se sama

sobé.

Lunding Larsen, et al. (2023) popisuji zapojeni matek do pracovniho procesu jako
pozitivni aspekt duSevni pohody. RovnéZ popisuji péci o dceru s RTT jako celoZivotni
zavazek s dopadem na kvalitu zZivota. Sama matka Natalie uvedla, Ze kdyz chodila do préace,
byla mimo rodinné déni a povazovala to za relax. Nikdy se vSak nevratila do prace na plny
uvazek a jeji naphni dnl je kazdodenni péce o Natali. Vzhledem k aktualni situaci, ve které

rodina je oznacuje matka jednotlivé dny za stereotyp.

Dle vyzkumu Kruse Gyldhof etal (2022) se divky vzacné ucCastni venkovnich aktivit.
Opakem je rodina Svobodovych, ktefi se snazi s Natali travit ¢as venku na zahradé
a aktualn¢ shani novy elektricky vozk, diky kterému by mohla sama matka jit s Natalii

na prochazku. Rodice Natdli rovnéZ berou na venkovni kulturni akce.

Na zaklad¢ studie Retzlaffa (2007) Ize rodinu Svobodovych zatadit do piibéhit rodin
typu 1, ktery charakterizuje véta ,, Nds Zivot je v poradku!". Coz lze dolozt tvrzenim rodict,

ze Natalii berou takovou, jaka je, snaz se s ni podnikat vylety a aktivizovat ji. Rodi¢e Natalie
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rovnéZ jako rodice z vyzkumu Retzlaffa (2007) popisuji 1 stresujici situace, jako napiiklad
obdobi Natdlina regresu, odmitdni a negativni narazky ze strany spole¢nosti

a nekompetentnost nékterych odborniki.

Doporuceni pro dal§i vyzkum

Prace se zabyva rodinou Svobodovych jako jednim pifpadem. Popisuje zkusSenost pii
zajistovani péce a podpory v kraji, kde je dle slov respondentii nedostatek socidlnich shizeb.
Pro lepsi zmapovani zkusSenosti, péce a podpory by bylo vhodné ud€lat analyzu s dalSimi
rodinami s divkou s RTT v daném kraji, nebo v celé Ceské republice. Vyzkum by rovnéz
mohl byt obohacen o vypovédi vSech, ktefi o divku pecuji. V pifpadé Svobodovych tedy
1 prarodicl.

Jelikoz respondenti popisuji nedostatek socidlnich sluzeb, a upozoriuji na nutnost
dojizdéni a omezeni moznych kontaktd s dalsimi rodinami s ditétem s postizenim by bylo
také vhodné zmapovat potieby a zkuSenosti rodicu pii zajistovani péce a podpory o dceru
s RTT v obci do 1200 obyvatel a nad 1200 obyvatel. Lze piredpokladat, ze dostupnost
socidlnich sluzeb, lékaiské péce, moznosti terapii a navazani kontaktu s dalsimi rodinami

s dité¢tem s postizenim bude odliSna.

Na zdklad¢ vypoveédi rodicl, kteti jsou 20 let pecujicimi o dceru s RTT by bylo
piinosné, aby byli pecujici osoby vice podporovani, aby tématika pecyjicich ,,na piny
uvazek *“ nebyla tématem, které byva opomijené. Neméné¢ dllezitd je také problematika
sourozencli déti s postizenim, kterou by aktudln€ mohl zviditelnit film vstupyjici do kin
Ta druha zroku 2024 od rezisérky Marie-Magdaleny Kochové. Tento snimek zachycuje
pibéh Johany, kterd se snazi vymanit ze stinu sv€é mladsi sestry s postizenim. (Ta druhd,
2025)
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Zavér
Cilem této diplomové prace bylo popsat zkuSenosti, potieby a formy podpory rodiny divky
s Rettovym syndromem. Na zidkladé¢ mterpretativni fenomenologické analyzy byl ziskan

hluboky vhled do kazdodenni reality této rodiny z pohledu matky, otce a sestry divky
s Rettovym syndromem.

Z odpovédi tcastniki vyzkumu vyplynulo, Zze péce o divku s Rettovym syndromem
ovliviluje kazdého clena rodiny odlisné. Péce o divku s Rettovym syndromem ovliviiuje
nejvice matku, kterd je vystavena vysoké naroCnosti péce jak ze stranky fyzické,
tak emociondlni. V rodin¢ se snazi aktivné vyhledat pomoc v ambulantni socidlni shizbé,
aby tak mohli naruSit kazdodenni rutinu a matka méla vice Casu pro seberealizaci

a odpocinek.

Vyzkumné otdzky byly v pribéhu prace zodpovézeny a vSechny cile prace splnény. Podafilo
se popsat nejen kazdodenni Zivot, zkuSenosti, potfeby, ale ijak rodina pecuje o sebe a vnima

budoucnost.

PiestoZe se jedna o interpretativni fenomenologickou analyzu vysledky vyzkumu mohou
piispét pro dalsi vyzkumy s tématikou rodin déti ¢i sourozenct s postizenim, jelikoz sejedna

o jedine¢ny vhled do rodiny divky s Rettovym syndromem.
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Vyjadreni k vyuZiti nastroji umélé inteligence

Nastroje umélé nteligence byly vywzity k sumarizaci cizojazyénych zdroji a jejich
piekladu.
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