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ABSTRAKT

Diplomova prace se zaobira rodinou ditéte s Kabuki syndromem. Prvni kapitola se vénuje
samotnym syndromem, diagnézou, klinickymi ptiznaky a kognitivnimi funkcemi. Druha
kapitola popisuje rodinu se vzdcnym onemocnénim, rodinu v kontextu historie a jakymi
fazemi rodina ditéte se vzacnym onemocnénim prochdzi. Dalsi kapitola pojedndva o podpotie
rodiny se vzacnym onemocnénim, také obsahuje pojem neziskové organizace a spolku.
Prakticka ¢ast zkouma rodinu jedince s Kabuki syndromem, obsahuje rozhovor s ¢lenem

rodiny. Vyzkumna ¢ast je doplnéna ptipadovou studii.
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ABSTRACT

The thesis is about a family of a child with Kabuki syndrome. The first chapter deals with
the syndrome itself, diagnosis, clinical symptoms and cognitive functions. The second
chapter describes the family with the rare condition, the family in the context of the history
and what stages the family of the child with the rare condition goes through. The next
chapter discusses support for the family with a rare disease, and also includes the concept
of a non-profit organization and an association. The practical section explores the family of
an individual with Kabuki syndrome, and includes an interview with a family member. The

research section is supplemented with a case study.
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Uvod

Na svéte existuje pres 7000 vzacnych onemocnéni a v dne$ni dobé, kdy se medicina neustale
posouva vpied, se stale vice uptfednostiuje vyzkum a 1écba béZznych onemocnéni. Avsak,
existuje znacna skupina nemocnych, jejichZz postaveni v léCebném procesu je mnohdy
opomijeno — pacienti s vzacnymi onemocnénimi. Tato prace se zamétuje na identifikaci a
pochopeni zvlastnosti a vyzev, kterym c¢eli rodiny, jejichz ¢len trpi vzicnym onemocnénim.

Jednou z kliCovych obtizi, s nimiz se tyto rodiny potykaji, je nedostatek adekvatni 1€katske

péce a podpory.

V této praci budeme zkoumat, jak vzacna onemocnéni postihuji kazdodenni zivot rodin, a to
nejen v kontextu fyzickych vyzev, ale také v psychosocidlnim a ekonomickém ohledu.
Nedostatek povédomi o téchto onemocnénich, zejména mezi zdravotnickym personalem,
mize byt jednim z hlavnich diivodii pro nespravedlivy piistup k diagnostice a 1é¢bé. Z tohoto
davodu je nezbytné, aby lékati a zdravotnici ziskali dostate¢né vzdélani a informace o

vzacnych onemocnénich, coz by mohlo vést k rychlejsi diagnostice a efektivnéjsi péci.

Cil prace je objasnit a osvétlit specifické vzacné onemocnéni, a to Kabuki syndrom a jaké je

pro rodinu se starat o jedince s Kabuki syndromem.



,Bez rodiny
se C¢lovék
chvéje zimou
v nekonecném
vesmiru“ -
André Maurois

1 Kabuki syndrom

Kabuki syndrom jako vzacné onemocnéni je charakteristické dysmorfickymi rysy obliceje,
mentalnim postizenim konkrétné mirné¢ az stfedné tézké padsmo mentalni retardace a
opozdénim vyvoje. Syndrom doprovazeji rizné organové abnormality v systémech, které
zptisobuji zdravotni komplikace po cely zivot jedince. Zdravotni komplikace jsou vsak
individudlni a u kazdého jedince s Kabuki syndromem se mize objevit rizné zdravotni
problémy. Jelikoz na svéte je znam maly pocet lidi s Kabuki syndromem, v soucasné dobé
neni znama pramérna délka Zivota. Portdl pro vzacné onemocnéni Orphanet uvadi, ze
Cestnost jedincit s KS z roku 2020 je 1-9:100 000, Fakultni nemocnice v Motole uvadi
prevalenci kolem 1:32000. Pojem Kabuki syndrom miizeme nalézt na portalu ICD-11
(International Classification od Diseases 11th, v ¢estiné Mezinarodni klasifikace nemoci -
MKN) od Svétové zdravotnické organizace neboli WHO pod koédem LD2F.1Y, tento koéd
nese nazev: ,,Other specified syndromes with multiple structural anomalies, not of
enviromental origin‘‘ a je uvedeny pod kdédem LD2F.1 s ndzvem: ,,Syndromes with multiple
structural anomalies, not of enviromental origin® Nazvy kodl poukazuji na skutecnost, Ze
Kabuki syndrom je syndrom s mnohopocetnymi strukturalnimi anomaliemi, které nebyly
zpusobené vlivem prostfedi. (ICD-11 for Mortality and Mordibity Statistics Version:
01/2023, online, cit 2023-5-25) V Ceské verzi MKN-10' se Kabuki syndrom nachazi pod
koédem Q87.0: ,,Vrozené malformacni syndromy postihujici ptevazné vzhled obliceje®.
Neexistuje Zadny lék na Kabuki syndrom, 1é¢ba je multidisciplinarni zalezitosti ke zlepSeni
kvality zivota a celkového fungovani jedince. K 1é€b¢é rtiznych zdravotnich komplikaci
spolupracuji ergoterapeut, fyzioterapeut, gastroenterolog, neurolog, foniatr, pediatr,
prakticky 1ékat, chirurg. V oblasti vzdélavani a vychovy spolupracuji specidlni pedagog,
psycholog, logoped a rizné neziskové organizace a socidlni sluzby pro podporu rodin

postizeného ditéte. (Barry, 2022)

! Dle Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky CR je ve Ceské republice stale platny MKN-10 (tizip,
online)



1.1 Kabuki syndrom v kontextu historie

Kabuki syndrom nebo také Kabuki make-up syndrom byl popsén v roce 1981 japonskym
lékatfem Norio Niikawa a nezavisle na sebe 1 japonsky lékat Yoshikazu Kuroki, podle téchto
dvou I€karti se také syndrom nazyva Niikawa-Kuroki syndom. Oba I€kafi vypsali stejné rysy
syndromu jako charakteristické dysmorfické rysy obli¢eje, mentalni postiZzeni a prenatalni
dwarfismus. Predpokladalo se, Ze tento syndrom se objevuje pouze v Japonsku, ale po
popsani syndromu I€kati Norio Nitkawa a Yoshikazu Kuroki, byly nahlaSeny 1 dalsi piipady
z jinych zemi na uzemi Evropy a Jizni Ameriky. Pravdépodobné prvni piipad Kabuki

syndromu se objevil v Indii v roce 1967. (Kulkarni, 2004)

1.2 Diagnostika Kabuki syndromu

Védecké vyzkumy provadéné v poslednich 20 letech, naznacuji, ze Kabuki syndrom je
zplsobené de-novo’ mutacemi v genech KMT2D a KDM6A. U diagnostiky Kabuki
syndromu je pro pediatry dilezité mit v podvédomi o tomto vzacném onemocnéni, protoze
jedinci s KS mohou mit rysy podobné, ale vyrazné¢ odlisny klinicky obraz. Vcasna
diagnostika odhaluje zédkladni syndrom, ale i presné€jsi podtyp. Pti diagnostice je tézZ zasadni
véasné odhalit zdravotni komplikace, které se bézn¢ vyskytuji i u zdravych pacientii pro
prevenci a zlepSeni pacientova stavu. Diagnostika se provadi molekularnim genetickym
testovanim, ale jelikoz tato metoda neni po celém svété dostupnd a v nékterych ptipadech
nespolehlivd z divodu neznamych geni, které syndrom vyvolava, odbornici se shoduji, Ze
tento typ vzacného onemocnéni se taky mize konstatovat v jakémkoliv v€ku pacienta s KS,
ktery v lékafské anamnéze ma zaznamenanou kojeneckou hypotonii®, mentalni postiZeni,
opozdéni psychomotorického vyvoje nebo varianta jiz zminénych gent KMT2D a KDM6A
a pacient ma alespon dva znaky, které jsou typické pro Kabuki syndrom. (Wang, 2019)

Mutace genu KMT2D

Diive byla tato mutace oznacovana jako MLL2. Tento typ mutace se objevuje u pacientil
s KS nejcastéji, jedna se o prvni typ Kabuki syndromu - KS1. Jedinci s touto variaci maji

vétSinou normalni rist a vyvoj, rysy obliceje jsou vice charakteristické pro KS, v anamnéze

2 Mutace, ktera vzniké ve vajiku ¢i spermii, ale ani jeden z rodi¢i neni pienase¢. (Simard, s. 14)
3 Hypotonie — snizeny svalovy tonus (nzip, online, 2023-5-25)



se Castéji vyskytuji hypotonie v kojeneckém véku, vrozené srde¢ni vady. Samotny gen
KMT2D ovliviiuje vyvoj nervového systému, metabolismu a déleni bun€k, avSak mutace
tohoto typu genu je bézna u pacientli s rakovinou zaludku, lymfomu a meduloblastomu a jiz
bylo nahlaseno, ze n€¢kolik pacientti s KS ma nadory, prvni piipad, kdy pacientovi s KS byl
zjistén nador byl nahlasen v roce 2015. Divky s touto formou mutace se vétSinou vyviji
normalng, ale ob¢é pohlavi vétSinou doprovazi t€z8i poruchy feci a oslabeni kognitivnich
funkci. Mutace genu je autozomaln¢ dominantné¢ zdédéna, to znamend, ze dit€¢ s KS zdédil

mutaci od jednoho z rodi¢li a nemoc se u n¢j projevila.
Mutace genu KDM6A

Mutace genu KDM6A se uvadi jako druhy typ Kabuki syndromu, je méné Casty. Mutace
byla zjisténa pouze u 5 % pacientl. V anamnéze u pacientll tohoto typu mutace genu je
Castéji zaznamenand hypoglykémie, problémy s polykdnim, postnatalni porucha ristu, kdy
pacienti v tomto piipadé jsou menSiho vzristu. Rysy obliCeje nejsou tak vizualné
abnormalni, a proto je diagnostika obtiznéjsi. Pro druhy typ KS — KS2 jsou charakteristické
zvétSené organy neboli hypertrofie a velké fezaky, tyto télesné abnormality mohou byt
diagnostickych voditkem pro urceni tohoto typu genetické mutace. Chlapci s mutaci genu
KDMO6A jsou nejcastéji diagnostikovani s mentalni retardaci sttedniho az t€zkého pasma a
divky mirného az sttedniho pasma. Dosud bylo zjisténo, ze chlapci tuto mutaci genu maji
zdédénou od matek a babicek. Oproti mutaci genu KMT2D se tato mutace prendsi prevazné

prostfednictvim chromozomu X. (Wang, 2019, s. 528-535)
Kabuki-like syndrom a dalsi pribuzné onemocnéni

Jedinci s Kabuki-like syndromem jsou diagnostikovani s Kabuki syndromem, ale bez mutaci
geni KMT2D nebo KDM6A, bylo objeveno az 30 % piipadi. Odbornici zkoumaji gen
Kabuki-like sydromu pro moznost objeveni dal$i mutace genu zapticinujici Kabuki
syndrom. Jedinci s Kabuki-like syndromem vykazuji stejné ptiznaky jako KS, napiiklad

mentalni retardace, oblicejové malformace a abnormalni vyvoj organd.

Vliv mutace genu KMT2D ma i1 na vzacné onemocnéni Wiedemann-Steineriv syndrom

(WSS). Typické znaky tohoto onemocnéni jsou chlupaté lokty, deformovany oblicej a
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celkové snizend intelektualni schopnost v pasmu mirné az t€zké mentalni retardace. Znaky

a doprovazejici zdravotni onemocnéni jsou dle autorti velice podobné Kabuki syndromu.

Dalsi ptibuzné onemocnéni je syndrom Charge. Stejné jako u KS syndromu se diagnostikuje
genetickym testem a oba syndromy maji stejnou charakteristiku, naptiklad srde¢ni vady,

deformace usi a zpomaleny rust a vyvoj.

Odbornici také zjistili skutecnost, ze n¢které divky s Turnerovym syndromem maji stejné
charakteristické projevy KS-like syndromu, konkrétné oblicejové rysy. Dosud se ale

skutec¢nost stale zkouma.

V poslednich vyzkumech bylo také nahlaSeno, Zze v n€kterych ptipadech jsou piidruzené

postizeni 1 poruchy autistického spektra. (Wang, 2019)

1.3 Charakteristické znaky Kabuki syndromu

Kabuki syndrom je kvili specifickému vzhledu obli¢eje pojmenovany po tradicnim
japonském divadle Kabuki, kdy herci jsou naliceni, proto ma Kabuki syndrom také
pojmenovani Kabuki make-up syndrom. Pravé liceni herci Kabuki divadla pfipomina rysy
Kabukiho syndromu. Mezi rysy obli¢eje Kabuki syndromu se uvadi mirné vychyleni dolniho
vnéjsiho koutu oka a obloukovité obo¢i, celkoveé o¢i maji dlouhy sikmy sklon. U jedinci se
objevuje ptdza neboli pokles vicka. Mezi dalsi specifické rysy patii kratky nos se zplostélou
Spickou nosu, vyrazné velké usi i deformované usi. Obli¢ejové abnormality jsou nejvice
patrné mezi 3 az 12 rokem zivota. Jedinci s Kabuki syndromem mohou mit i oralni
abnormality, napfiklad odchylka horniho patra v tGstech nebo abnormalit chrupu, dochézi i k
rozstépu patra. U jedinci se vyskytuji rizné poruchy skeletu, vétSinou se jedna o zkracenou
sttedni kost v patém prstu dolni koncetiny, zkraceny paty prst u horni koncetiny, nebo 1
hypermobilita kloubli a skolidza. Jedinci s Kabuki syndromem jsou vétSinou malého
vzrustu. Typické pro Kabuki syndrom jsou i abnormality papilarnich linii. (Chen, 2006)

Tabulka znazoriiuje ¢astost uvedenych rysi Kabuki syndromu.
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Tabulka 1: Charakteristicke znaky KS (Chen, 2006, s. 559)

Rysy Kabuki syndromu Priblizny pocet u pacientii v %

Dlouhy Sikmy sklon o¢i 99 %
Abnormality papildrnich linii 96 %
Kratky nos se zplostélou Spickou nosu 92 %
Poruchy skeletu 88 %
Deformované usi 87 %
Vyrazné velké usi 84 %
Zkracend stfedni kost v patém prstu dolni

koncetiny 507
Zkraceny paty prst horni koncetiny 79 %
Hypermobilita kloubti 74 %
Odchylka horniho patra 72 %
Abnormalita chrupu 68 %
Maly vzrist 55 %
Ptoza 50 %
Rozstép patra 40 %
Skolioza 35%

12




Obrazek 1: Vzhled ditéte s Kabuki syndromem v batolecim veku. Dlouhy Sikmy sklon oci a
kratky nos se zplostelou Spickou nosu. Prevzato All things Kabuki, online.

Obrazek 2: Vyvoj oblicejovych rysit divky v 6 mésicich (A), 12 mesicich (B), 3 letech (C), 5 letech (D), 10 letech (E) a 19
letech (F). Prevzato Berry a kol. (2022)
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2 Klinické priznaky Kabuki syndromu
Vrozené srdecni vady

Vrozené srdecni vady se uvadi jako jeden z nejcastéjSich zdravotnich komplikaci u pacientt
s Kabuki syndromem, v 28-80 % ptipadd. VétSina vad je jiz diagnostikovana prenatdlné
nebo vraném veéku. Nejb&€zngj$i hlasené vrozené srdeni vady u pacinetli s Kabuku
syndromem jsou defekty komorového septa, koarktace aorty, defekt siiového septa,
bikuspidalni aortalni chlopeni, patentni ductus arteriosis a syndrom hypoplastického levého
srdce. Vys$i pravdépodobnost kardiovaskularnich onemocnéni jsou jedinci s Kabuki

syndromem druhého typu — KS2.
Imunitni deficity a autoimunitni poruchy

Poruchy a deficity imunity se projevuji u 60-73 % pacientd s KS. 58 % jedinci ma
nedostatek protilatek a aZ 80% nedostatek imunoglobulinu, ktery ma funkci identifikovat a
dolnich dychacich cest. Pacienti v détském véku opakované onemocnéji zanétem sttedniho
ucha, disledkem muaze vyustit v hluchotu. Dle Wanga je u pacienti castéji hlaSeno
autonomni onemocnéni, konkrétné¢ rozklad cervenych krvinek, sniZzeni poctu krevnich
desti¢ek, nebo zanéty §titné zlazy. (Wang, 2019, s. 528-535) Prevalence infekci je vyssi

v détském veku a autoimunitni poruchy pievazné v pozdejsim veéku, kolem 13 roku.
Neurologické poruchy

Nejcastéji jsou hlaseny vrozené malformace CNS a funk¢ni neurologické abnormality. 51-
98 % pripadit ma svalovou hypotonii, kter¢é mohou vést k dlouhodobym nasledkim, a to
opozdéni vyvoje a oromotorické dysfunkce. Méng Casté jsou dysartrie (10-26 %) a epilepsie
(17 %), které by se neméli podcenovat. Epilepsie se zpravidla objevuje v détstvi a dospivani,
ale postupem veéku zachvaty ubyvaji. Na strukturdlni anomalie CNS miize mit vliv i etnicky
puvod, naptiklad kortikalni dysplazie byla nahlaSena pfevazné u jedincii kavkazského

plvodu, tato teorie se dosud nebyla potvrzena a stale se zkouma.
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Endokrinni poruchy

Postnatalni ristova restrikce se vyskytuje u 35-85 % pacientl. Nedavné studie se zaméfili i
hyperinzulinemickou hyperglykémii*, ktera byva nedostate¢né diagnostikovdna a miZe u
pacientli s KS dojit k opozdéni vyvoje a trvalému neurologickému poskozeni. PHHI souvisi
s deficitem hormont hypofyzi, deficitu riistového hormonu a nedostatek funkce nadledvin.

Rustové deficity jsou Castéjsi u pacientli s KS druhého typu — KS2.
Anomalie mocovych a pohlavnich organi

30-40 % pacientll s KS maji genitourindrni anomalie, nejCastéji podkovovité ledviny a
hypoplazie ledvin, u muz konkrétné¢ kryptorchismus a hypospadie. Ve vét§ing piipadu se
tako objevuji sekundarni vrozené dysplazie ledvin, anomalie ledvin mohou zvySovat
nachylnost k infekcim mocovych cest. Pacienti s druhym typem Kabuki syndromu mohou
mit vys$si prevalenci anomalii mo¢opohlavniho Ustroji nez pacienti s prvnim typem KS, ale

niz$i Castost anomalii ledvin a ledvinovych cest.

mocovody
normalni podkovovita
ledviny ledvina S

Obrazek 3: Rozdil mezi klasickou a podkovovitou ledvinou. Prevzato Stefajir.cz, online

4 Hormonalni porucha, symptomem je nedostatek glukézy v CNS (WikiSkripta, online, cit 2023-06-16)
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Oftalmologické abnormality
Zrakové deficity se vyskytuji u 38-72 % pacientd s KS, nejcastéji jsou hladseny refrakéni
vady, zejména astigmatismus (90 %). U 11 % pacientit s druhym typem KS bylo nahlaSen

nystagmus.

Gastrointestinalni postiZeni
U jedincti s KS jsou velice bézné potize s krmenim a reflux, avSak vrozené gastrointestinalni

anomalie jsou vzacné (5 %). Castéjsi byvaji jaterni onemocnéni, incidence mezi 2—-21 %.

Plodnost
Informace o plodnosti u pacientli s Kabuki syndromem jsou nedostate¢né. Odbornici se
domnivaji, Ze endokrinni poruchy mohou mit vliv na plodnost, ale v sou¢asnosti neni tato

skute¢nost dostatecné probadana.

Prenatalni a perinatalni anamnéze
Informace o prenatalnich a perinatalnich komplikaci jsou nedostatecné z dlivodu malého

mnozstvi vyzkumu a studii.

Vyvoj a rust

Jedinci s KS byvaji malého vzristu (31-81 %). Po narozeni jsou parametry novorozené s KS
normalni, ale jiz v kojeneckém véku se muize projevit neprospivani a ristova restrikce
v dasledku problému s krmenim. U kojencii je obvyklé Spatné koordinované sani a polykani
a ve vétSina pripadech musi byt zavedené sondy nebo gastrostomie. Vyzkumem bylo
zjisténo, ze muzské pohlavi a zenské pohlavi u druhého typu KS maji rozdilné rtstove
parametry, chlapci po narozeni mivaji krat$i porodni délku. Odbornici zkoumaji vliv
podavani ristového hormonu, dosud se ukazalo, Ze podavani rh-GH ma pozitivni dopad a
neovliviiuje kardiovaskularni zdravi. Bez 1é¢by riistovym hormonem muze byt vyska u
jedinct s KS pod priimérem a mit tak vliv na celkové zdravi a prospivani. Az 50 % pacientii
s KS trpi nadvahou nebo obezitou v pozdnim détstvi a dospivani. Studie zjistila skutecnost,
ze 75 % pacientl s nadvahou ¢i obezitou starSich 5 let v kojeneckém vE&ku neprospivali.

(Barry, 2022)
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Tabulka 2: Prevalence zdravotnich postizeni dle Berry (2022)

Klinické priznaky Priblizny pocet pacientii v %
Vrozené srde¢ni vady 28-80 %
Imunitni deficity a autoimunitni poruchy 60-73 %
Neurologické poruchy
1. 51-98 %

1. svalova hypotonie 2 10-26 %

2. dysartrie 3 17%

3. epilepsie
Endokrinni poruchy 35-85 %

Anomalie mocovych a pohlavnich organtt | 30.40 %

Oftalmologické abnormality 38-72 %

Maly vriist a neprospivani 31-81 %

BéZna onemocnéni u pacientii s KS

Osoby s KS dasledkem zdravotnich potiZzi popsané vySe casto onemocnéji riznymi
chorobami. Bézné se u jedinci vyskytuji vrozené srdecni vady a vrozené vady
gastrointestinalniho traktu, v détském veéku pupecni kyla, v dospélém véku ttiselna kyla.
Jedinci s Kabuki syndromem maji vétsi dispozici k infekcim, jedna se o opakované zancty
sttedniho ucha a casté jsou také opakované zanéty hornich dychacich cest. Pfi¢ina Castych
infekci je imunitni dysfunkce, kterd je u jedinc s Kabuki syndromem béznd. Dalsi
komplikace vyskytujici se u jedinct s Kabuki syndrome je ztrata sluchu, novorozenecka

zloutenka a obezita. (Chen, 2006) Tabulka znazornuje ¢astost uvedenych chorob:
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Tabulka 3: Bezna onemocnéni u pacientii KS dle Chen (Chen, 2006, 5.560)

Klinické priznaky Kabuki syndromu

PribliZzny pocet pacientii v %

Infekce 63 %
Vrozené srdecni vady — defekty
komorového septa, koarktace aorty, defekt

sinového septa, bikuspidalni aortalni 42 %

chlopen, patentni ductus arteriosis a

syndrom hypoplastického levého srdce.

Ztréta sluchu 27 %
Novorozenecka zloutenka 20 %
Pupecni kyla 9%
Ttiselna kyla 7%

Zanéty sttedniho ucha

Zanéty hornich dychacich cest

Obezita

Mezi nej€astéjSimi chirurgickymi zakroky u jedinct s KS je korekce strabismu, rozstépu
patra nebo rtu, oboustrannému prodéraveni usnich bubinkti z diivodu zanétu stiedniho ucha,
korekce zubii, kosmetické operace usi, korekce skolidzy, 1écba vychylené kycle, feSeni
srdeCnich vad, brani¢ni kyly, zavedeni gastrostomie, operace jicnu, korekce ziizeného nebo

nevyvinutého télniho otvoru a fixace varlete u muzt. (OrphanAnesthesia, online, cit 2023-5-

25)
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2.1 Kognitivni funkce u jedincti s Kabuki syndromem

Psychomotoricky vyvoj osob s Kabuki syndromem

Provazejici zdravotni onemocnéni od narozeni jedincti s KS jako je hypotonie, anomalie
opozdéni ve vyvoji jazyka, krmeni a polykéni, hrubou a jemnou motoriku a sebeobsluhy.

Dosud neni sestaven vzorec psychomotorického vyvoje osob s KS, avSak vyzkumy zjistili

N 24

typu — KS2.
Kognitivni funkce

Jednim z hlavnich znakl KS je mentalni postiZeni, diagnostikovano v 90 % piipadech. Byli
nahlaSeny ptipady osob s KS s mentalnim postiZzeni v rozmezi IQ 25-109, coz je v pasmu od
tézké MR po primérnou inteligenci. Ve vétSin€ piipadu jsou jedinci s KS diagnostikovani
s lehkou az stiedné tézkou mentalni retardaci (IQ 50-60). Dle studie 92 % piipadd ma 1Q

pod IQ 80. Tézké az hluboké pasmo mentalni retardace je u jedinct s KS vzacné.

Jedinci s KS maji obvykle silné verbalni mySleni a mechanickou pamét, dokazi si
dlouhodobé zapamatovat tvare, hudbu, texty, uddlosti a data. Dle Cervenkové dalsi
kognitivni funkce jako je vile, ptehled o Case a socialni dovednosti nejsou zdznamy, protoze
dosud se tyto funkce stale zkoumaji (Cervenkova, 2023, s. 2) Dle studie rodi¢e déti s KS
nahlasuji dal$i opozdéni a to ve ¢teni mapy, porucha orientace ve exteriéru a feSeni

matematickych uloh.

Re¢

Oromotorické, feCové a jazykové funkce jsou opozdéné v disledku neurologickych,
orofacialnich, sluchovych a kognitivnich postizeni. Opozdéni v receptivni a expresivni feci
se projevuje ve vice jazykovych oblastech, nej¢astéji v sémantice, syntaxi, morfologii a
pragmatice, opozdénd mize byt i artikulace a rezonance. Nejbéznéjsi logopedické postizeni
u osob s KS se uvadi dysartrie, konkrétné zpomalenym tempem fec€i, srozumitelnost feci a

drsnym hlasem. Nékteré studie uvadéji zlepsSeni feci a jazykovych funkci s vékem, ale jiné
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studie dochazeji k opaénému nazoru a mize dochazet i ke zhorSeni. U vétSiny jedincti vSak

fecové deficity pietrvavaji do dospivani.
Chovani

Nov¢jsi studie uvadi chovani jedincti s KS spojené s nékterymi znaky chovani autismu.
Osoby mohou mit také hyperaktivni a impulzivni chovani. Objevili se ptipady, kdy jedinci
s KS se sebeposkozuji, maji mnohocetné fobie, nizkou seberegulace, adaptaci na prostiedi,
a 1 uzkostné poruchy. V socidlni oblasti ve vétSin€ piipadech osoby s KS nevyhledéavaji
kontakt s vrstevniky a nenavazuji o¢ni kontakt. Zavazné poruchy chovani jako je agrese
nebo vznétlivé chovani se u osob s KS objevuji vzacné a vyskytuji se pouze u jedincii
s tézkym kognitivnim opozdénim.

Dle vyzkumu se déti s KS chovaji dle ocekavani vzhledem k chronologickému véku, ve

vétSing pripadech jsou spolecenské, upovidané, laskavé s privétivou povahou. (Barry, 2022)

Sebeobsluha

V roce 2021 se uskute¢nil vyzkum v oblasti sebeobsluhy. Autofi zkoumaly Zivoty osob s KS
a jejich pecovatelé v kazdodennich zatézich. Vyzkumu se tcastnilo 68 osob — 57 peCovatelt
a 11 adolescenti ze Spojenych staitu Americkych a Kanady. Pro prizkum byly vytvofeny
dva dotazniky, prvni byl uren pro pecovatele, ktery se tykal zkuSenosti s ditétem s Kabuki
syndromem a druhy dotaznik vypliovaly dospivajici. Dle vyplnénych dotazniku od
pecovateli maji osoby s KS nejvic obtizi v oblasti motorickych dovednosti, ve kterych bylo
zahrnuto myti vlast, €isténi zubl a oblékani. Polovina dotazovanych pecovateli uvedla, ze
se svymi détmi navstévuji fyzioterapeuta, ergoterapeuta a logopeda. Dospivajici v dotazniku
uvedly, Ze maji nejvétsi potize s mytim vlast a koupani, ale naopak nemaji potize s Cisténim
zubt a ¢esanim vlasi. Nasledujici graf zndzornuje v procentech trovei obtiznosti uvedenych

kazdodennich tkonii podle peCovatel. (Oklota, 2022)
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Washing hair  [INISBIGINIOS/INIA0%N  17.5%

Bathing |NEOINNNIASIN1015% 26.3%
Brushing hair  INENENZSENNNNNEBENNI7S% N 15.8%
19.3%
Gettingdressed |NIZSZINNNISSGNN 29.8% 12.3%

m Not at all difficult m A little difficult m Somewhat difficult = Very difficult m Extremely difficult
Obrdzek 4: Uroveri obtiznosti kazdodennich tikonii dle hodnoceni pecovatelii. Prevzato Oklota (2021)

Brushing teeth

3 Rodina ditéte se vzicnym onemocnénim

Rodina je spoleCenska skupina osob, ktefi maji pokrevni vazby, pravni svazky, napiiklad
manzelstvi nebo adopce, a spole¢nou domacnost. Rodice hraji velkou roli ve vychové ditéte.

Autofi uvadi zékladni funkce rodiny:

e Biologicko-reproduk¢ni funkce — rodina je hlavnim zakladem k plozeni vlastnich
potomki

e Ekonomicko-zabezpecovaci funkce — rodina poskytuje svym ¢lenlim zivotni jistoty

e Emocionalni funkce — je potifebnd pro stabilitu rodiny, ktera podporuje pocity
uspokojeni a zivotni naplnéni

e Socializa¢né-vychovna funkce — ditéti je poskytovana péce, vychova a jsou

uspokojeny jeho potiteby a pozadavky (Biirgerova, 2013, s. 25-26)
Dali definice rodiny

Obornd literatura uvadi spoustu definic rodiny, které¢ se 1iSi, ale maji stejnou podstatu.
Naptiklad Blessing v roce 2014 popsal rodinu jako primarni socialni skupinu, kterd se
obvykle sklada z jednoho ¢i dvou rodi¢t a jejich déti. Nejcastéjsi forma rodiny tvoii otec,
matka a déti.. Svétoveé uznavany Cesky psycholog Zdenék Matéjcek v roce 1992 uvedl, ze
rodina je zapojena do SirSiho Clenstvi, spadd do ni ptibuzenstvo, sousedé a pratelé a do jesté
SirStho systému socialnich vztah jako je Skola, zaméstnani, sluzby. Matéj¢ek o dva roky
popsal rodinu z pohledu ditéte. Dité chape rodi¢e jako osoby, ke kterému se chovaji

.....

Rodina je prvnim prostiedim, které dit€¢ poznava po narozeni.
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Klime$ v roce 2014 uvedl skupiny rodin, které maji charakter rodiny z hlediska biologicko
— reprodukéni funkce, jsou to homosexudlni pary vychovavajici dité, péstounské rodiny,
prarodice starajici se o svych vnoucat misto rodict. Skupiny nespliujici charakter rodiny,
ale s reprodukéni funkci jsou bezdétné nebo neplodné pary ¢i manzelé a také do této skupiny
spada biologicka otec, ktery se nesetkdva se svym ditétem a nestard se o néj. (Kunhartova,

str. 9-10, )
Rodina v kontextu historie

Dle Matuska se rodina objevuje od po¢atku existence lidstva. V Recku bylo zvyklosti, ze
manzelstvi se uzaviraly z finan¢nich diivod a manzelé méli za cil zplodit syna, pokud cil
byl dosaZen, manzelé se mohli rozvést. Ve starobylém Redku i Rim& mél dominantni
postaveni muz, které bylo nafizen¢ zdkonem. Otec také mél roli ucitele svych déti. Z divodu
nartistajicich rozvodt, od 2. stoleti naseho letopodtu Rim zavedl otcovskou povinnost
zaopatfit déti. Prava matek ve stejné dob& neexistovala, v pfipad€ rozvodu se otec staral o
sveé déti.

Ve stiedoveku manzelstvi a jejich uzavirani bylo kontrolovano cirkvi, ptistupna byla pouze
monogamie a soudrznost rodiny byla velice silnd. I vtomto obdobi mél dominantni
postaveni muz. S nastupem renesance a vznikem meéstské tiidy byly v disledku rozsifovani
mést a novou intelektualni zvidavosti ukotveny zéklady pro malou rodinu, tato forma byla

pro toto obdobi pokrokova. Opét hlava rodiny byl muz, ale péce o déti presla na matku.

V novovéku se role otce a matky nezmeénila, matka se starala o déti a otec pracoval s cilem

zivit rodinu. Poprvé se objevuji vyhoteni otce, které podkopavalo autoritu.

Pohled na rodinu se zménil v obdobi dvou svétovych valek. V dasledku dlouhodobych valek
spoustu déti ptislo o své rodiny, v nejcastéjSim ptipade otce. Z ditvodu neptitomnosti otcit
v domécnosti zodpovédnost za déti prebird matka. V tomto obdobi se zacalo usuzovat, ze
matka dokdze I€pe rozeznat potieby svych déti. Hlava rodiny byl stéle otec, ale vychova

pripadlo matce.

V soucasné dobé neni neobvyklé, aby otec zlstal doma na rodiCovské dovolené a matka
pracovala. Otcové se do vychovy ditéte téZ angazuji, ale role matky a otce jsou vyrovnané.

(Kunhartova, str. 10-12)
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Materstvi

Cesky pravni ¥ad uréuje matku jako Zenu, kterd porodila dité a ze socidlniho hlediska je to
Zena, ktera o dit¢ peCuje a vychovava bez ohledu pokrevni ptibuznosti. Lékafi a
psychologové doporucuji matkam, aby dit€ kojily po dostate¢né dlouhou dobu, toto tvrzeni
predurcuje rozdéleni roli, které je v dneSni dobé nejobvyklejsi. Matka zhstavda doma
s ditétem, o které pecuje, to ji uklada roli pecovatelky ditéte i domacnosti, otec chodi do
zaméstnani. V oblasti vychovy matky maji vétSi tendenci pfehnané ochranovat své déti,
povoluji mélo volnosti. Matky jsou i vice spjaty se svym ditétem nez otec, proto je snadnéjsi
pro né rozeznat potieby ditéte. Hry byvaji klidnéjSi a maji za cil ditéti stabilizovat emoce.
Komunikace probihd jiz od prenatidlniho obdobi, nékteré studie uvadi, ze novorozenci

dokéazou rozeznat hlas matky chvili po narozeni, hlas otce nerozezna.
Otcovstvi

Otcem je dle Ceského pravniho fddu muz, jehoz manZelka porodila dit¢ v dobé trvani
manzelstvi nebo do 300 dni jeho zaniku. Otcem se mlZe stat muz, kterého matka uvede
s jeho souhlasnym prohlasenim nebo pokud neni mozné urcit otce na zakladé¢ dvou
pfedeslych moZnosti, otcovstvi ur¢i soud na ndvrh otce, matky 1 ditéte. Ze socialniho
hlediska je otcem muz, ktery pievzal roli otce bez ohledu na pokrevni ptibuznost. Otec mize
mit odliSné¢ vychovné styly, komunikaci s ditétem, zplsoby hry, v rozvijeni stranek
osobnosti ditéte. Oproti vychové matky, otec Castéji vede svého potomka k nezavislosti a
dit¢ zkoumat a riskovat. Otcové jsou v oblasti komunikace upiimnéjsi a oteviené¢jsi. Détem
neodstranuje piekazky, nechdva je, aby dany problém vyfeSily samy. Dé&ti vnimaji vztah

s otcem jako kamaradsky.

Rodina ditéte se zdravotnim postizenim je vystavend dlouhodobé emocni zatézi. Velky vliv
na zatéz rodiny ma stupen postizeni, zdravotni komplikace a problémy chovani ditcte,

naptiklad agrese, sebeposkozovani, nevhodné sexudlni chovani atd.

Clenové rodiny se musi po narozeni novorozence s ZP naucit novym dovednostem,

naptiklad poskytovani oSetfovatelské péce, monitorovani zivotnich funkci, poskytovani
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podpory své dité se ZP, ale 1 dalsim ¢lentim rodiny, ¢asté navstévovani 1ékari, terapeutli a

odbornikti. Rodina si musi zvyknout na jiné podminky a odliSny Zivotni styl.

Rodina ditéte s vyS$si prevalenci postiZzeni, naptiklad Downtlv syndrom ma vyssi podporu od
I€katti ¢1 odbornikii z divodu obsahlejSich védomosti o daném postizeni. Rodina se mize
dozveédét spoustu informaci o diagndze, vyvoji a organizacich pecujici o déti a rodiny.
V pfipad¢ vzacnych onemocnéni je podpora rodin slozitéj$i. Diagnostika, informace o
postizeni a lécba vzacnych onemocnéni se ftes$i jako jednotlivé piipady z divodu
nezavedenych standartu 1é¢by a nedostatek vyzkumu a studii o daném postizeni.

[ 4

Nejcastéjsich stresové problémy v rodiné ditéte s postizenim byva ztrata oCekavani, ztrata
znamych, v nékterych ptipadech i ztrata partnera. Stresovym faktorem je i ztrata zaméstnani
z diivodu celodenni péce o dité, Casté je 1 pfeména vztahli v rodin€. U rodicl s postizenim
ditétem je vys$i ohrozeni syndromu vyhoteni. V piipad¢ rodiny ditéte se vzacnym
onemocnéni zazivaji nejistotu v oblasti v nedostateéné identifikaci onemocnéni, pozdni a
chybna diagnostika, kterd mize zapfic¢iflovat nevratné poskozeni zdravi ¢i imrti, omezeny
vybér léku, nedostate¢na kvalita sluzeb pro podporu rodin a celkové nedostatecné povédomi

o onemocnéni u odbornikt i u $irsi spole¢nosti.

Nejobvyklejsim stresovym faktorem je i financni z4téz rodiny. Rodina miize ocekévat
neoCekavané vydaje. Pozornost rodiny nejvice pripadd na dit¢ se ZP, to miize vést

k vyznamnému rozvoji ditéte, ale rodina poté nema tolik ¢asu na vlastni sebepéci a zajmy.

Faze vyrovnani rodiny ditéte se zdravotnim postiZenim

Rodice jsou nejcastéji prvnimi pozorovateli toho, Ze jejich dité se nevyviji, tak jak by mélo.

Po stanoveni diagnézy byva reakce rodicii riznd. Odborna literatura popisuje vice modela.

Cerna popsala ve své knize nejéastéj§i piistup rodi¢t dle Vagnerové zroku 2001 a

Krej¢ifové z roku 1997.

Dle Vagnerové:
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1. Faze popreni a Soku — Je prvni reakci po stanoveni diagnozy. Kazda rodina ocekava
narozeni zdravého ditéte, které¢ho si idealizuji a které naplni jejich seberealizaci
v oblasti rodicovské roli. Jedna se o velmi stresovy prozitek az deprivace.

2. Postupna akceptace reality, vyrovnani se s problémem — Druhd fize ma u
kazdého rtiznou délku a reakci. Casto to nebyvéa obdobi, kdy se rodina s diagnézou
svého ditéte smifi. MiiZze zde dojit ke vzniku psychickych obran, ale timto si rodice
drzi psychickou rovnovédhu na udrzitelné mife. Reakce byva bud’ unikova nebo
bojovnd, zalezi na temperamentu a dalSich vlastni osoby.

3. Realisticky postoj — V této fazi u rodicti dochazi k akceptaci diagnozy svého ditéte
a dusledky postizeni. Stava se, ze néktefi rodice této faze nedosahne.

Dle Krejéirové:

1. Sok — Je faze, kdy rodi¢e prozivaji silné emoéni vypéti a reaguji neadekvatng

2. Popreni nebo také faze utéku — RodiCe nejsou schopni pochopit, Ze se jim
nenarodilo zdravé dit¢ a kladou si otazku, pro¢ se to zrovna stalo jim. V této fazi
dochazi k tzv. vytésnéni, kdy rodice si nepamatuji diagnézu svého ditéte sdélenou
lIékafem a poté mohou i tvrdit, Ze postizeni nebyli informovéani.

3. Smutek, zlost, uzkost, pocit viny — V této fazi prozivaji nejcastéji vztek a hledaji
vinika, objevuji se 1 pocity viny ¢i smutek.

4. Stadium rovnovahy — Je faze, kdy rodiCe se zacinaji smifovat s postizenim svého
ditéte a hledaji zptsoby, jak svému ditéti pomoc.

5. Stadium reorganizace — Konecné obdobi, kdy rodice své dité ptijimaji takového,

jaky je.

Existuji i dal$i modely a faze, zalezi na typu postizeni ditéte. Naptiklad u rodiny ditéte
s mentalnim postizenim mohou mit prozitek odlisny nez u rodiny ditéte s kombinovanym
postizenim. ZaleZzi i v jakém Casovém obdobi se stanovila diagndza, reakce rodiny ditéte na
stanoveni diagnozy po narozeni muze byt jind nez u rodin ditéte, kdy se stanovila diagndza
po letech Zivota ditéte. Odbornici uvadéji, Zze rodi¢e nemusi prochazet fazemi postupné, ale
miizou nékolika fazemi projit opakované, vracet se do predchozich fazi nebo néckteré

vynechat. Individuélni je i délka prozivani riiznych fazi. (Cerna, 2015)
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Zména zivotni situace mize mit vliv na vztahy v rodiné, nejcastéji dochazi k naruSeni

partnerského vztahu a sexuality, pfijeti stalé role — péce o dit¢ prebird matka, otec zajiStuje

finan¢ni prostfedky a rodinu zabezpecuje, nepfijeti postizeného ditéte prarodici a SirSi

rodiny, nevyrovnané uspokojeni potfeb sourozencii atd.

Vyrovnat se s zivotni situaci ovliviluje rodinu se zdravotnim postizenim fada faktora:

1.

6.

Legislativa a politika — Rodinu ovlivituje legislativa a politika dané¢ho statu, jak
ptistupuje k lidem se specidlnimi potiebami. Do této kategorie patii i vliv médii,
ktera odrazi politiku statu a pristup spolecnosti k lidem s SP.

Instituce — Znameni instituce, které rodina nejCastéji prijde do styku, napiiklad
Skola, zdravotni zafizeni atd. Do této kategorie spada i samotna spolecnost.
Podrobnéjsi vztahy v institucich — Ve Skolach to mlze byt vliv vedeni $koly na
rodic¢e nebo vzdélani odborniku, které spolupracuji s ditétem.

Rodiny — Na vyrovnani se Zivotni situaci ma vliv charakteristické vlastnosti rodicii
a vztahy mezi ¢leny rodiny

Stres — V1iv maji i rizné stresové faktory, naptiklad zdravotni onemocnéni ditéte,
socialni prosttedi atd.

Socioekonomické pozadi rodiny

Je dilezité, aby rodi¢e podporovali dit¢ k nejvétsi mife samostatnosti, a to v oblasti

sebeobsluhy a socialnich interakci. Nejcastéjsi chyba rodict je jejich pirehnana péce, dle

Cerné i dité se zdravotnim postizenim by mélo pochopit, Ze ma také vlastni povinnosti. Pro

nauceni konkrétni dovednosti miize pomoc rozdélit ukol na malé kroky a po splnéni téchto

ukoli dit¢ odménit. Velkou podporou pro rodi¢e mohou byt kontakty s jinou rodinou

s podobnou Zivotni situaci. (Cerna, 2015)

4 Podpora rodin ditéte s Kabuki syndromem

Dle odborné literatury a poradenstvi fadime podporu do sedmi skupin.

1.
2.
3.

Legislativni podpora
Finan¢ni podpora

Operativni podpora
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4. Poradenska podpora
5. Vzdélavaci podpora
6. Informacni podpora
7

Svépomocna podpora

Legislativni podpora pojedndva vSechny zédkony, vyhlasky a také metodické pokyny, které
upravuji vzdélani pro déti s ZP a v pozd€jSim v€ku 1 moZnost zaméstnani. Rodi¢e by méli

znat moznosti uplatnéni zakonta a vyhlasek pro prosazeni svych prav a svého ditéte.

Finan¢ni podpora zahrnuje socialni ptispévky a davky pro podporu rodict a jejich déti.
Operativni podpora je podpora ve formé kompenzac¢nich pomicek ¢i osobni asistence pro

snadnéjsi pribeh ve Skolnich zafizenich, a 1 v pracovnim uplatnéni.

Poradenskou podporu zajistuji tii typy poradenskych sluzeb, a to zdravotni a 1ékarska,
psychologickd a pedagogickd. Pro rodiny ditéte s ZP zajiStuje podporu a pomoc
pedagogicko-psychologické poradny neboli PPP a specidlné pedagogickd centra — SPC.
Toto odvétvi je specidlné pedagogické. Psychologické sluzby mohou pomoc rodindm
v oblastech vyvojové a anticipacni poradenstvi, které fesi napiiklad budouci zaméstnani
nebo 1 na piipravu reakce na okoli, tako doporucuje specidlni terapie pro dité. Poskytuje
sluzby pro samotné rodi¢e ve form¢ individualni psychoterapie a stejné sluzby poskytuje 1

sourozencim. Samotni pedagogové a Skolni poradci poskytuji pedagogické poradenstvi.

Vzdélavaci podpora je prostfedkovana uciteli v béznych 1 specidlnich skolnich zatizenich
a poradenskymi institucemi jako je SPC a PPP. Do vzdélavaci podpory nalezi i tvorba

individualniho vzdé€lavaciho planu, na ktery se mohou podilet i rodice.

Informacni podporu zastieSuji zdroje informaci o daném zdravotnim postizenim, naptiklad
rysy a moznostech préace s ditétem. Odborné informace poskytuji poradny ¢i pedagogové
nebo odborné knihy a ¢lanky ¢i internetové zdroje. Informace o vychové a vzdélani
zdravotné postizenych mohou také sd€lovat rodiny, které maji stejnou nebo podobnou
zivotni situaci. Svépomocné poradenstvi jsou rizna sdruzeni a kluby rodin se stejnou nebo
podobnou zivotni situaci. Jedna se o vzajemnou podporu rodin a snahu o spole¢né hledani
nejucinnéjs$i podpory a pomoci. Tyto organizace také poméhaji podpofit osvétit spole¢nost

a ménit legislativu pro lepsi uroven vzdélavani déti s ZP.

27



Mezi moznosti, jak podpofit rodiny ditéte s ZP je osvéta spoleCnost a mizeme zaradit i
samotnou osvetu rodict prosttednictvim napsani odbornych vyzkumi a ¢lankt. Podstatné je
1 osvéta pedagog, jak stavajicich, tak i1 budoucich. Pravé pedagogové jsou v dobé povinné
Skolni dochazky nejcastéji ve styku s jedinci se zdravotnim. V ramci spole¢ného vzdélavani
je 1 dulezité pripravit budouci pedagogy pro potencialni edukaci zakti s ZP. K tomu mohou
piispét zatazeni specidlné pedagogickych pfedméti do vyuky na vysokych Skolach nebo
specidlné-pedagogické kurzy. V ramci povinné skolni dochazky je i dilezita osvéta déti pro
sniZzeni potencialni Sikany a posméchli. Pro zlepsSeni kvality zivota jedincl s postizenim je
adekvatni spoluprace rodict a odbornikti. Stale v dnesni dobé se setkavame s ptipady, kdy
kvili vzdjemnému nerespektu zaostavd komunikace, dochazi k nedorozuméni a
konfliktim obou stran. Rodice i odbornici chtéji pro dit¢ s ZP kvalitni zivot, k tomuto cili
piispiva vzajemny respekt a komunikace. Rodice také kromé prav stanoveny zdkonem maji
pravo na litost a smutek, byt informovani o stavu svého ditéte, rozhodovat za sebe a své dité
a pravo na to, aby je nikdo nevinil za jejich chyby. Naopak odbornici maji také pravo na
respekt jako odbornici, védét pravdu o ditéti a nevinit je z netspéchil ditéte ve Skole a poruch

chovani. (Cerna, 2015)

4.1 Socialni sluzby
Sluzby, jejichZ cilem je zajistit zakladni Zivotni potfeby v socialnich situaci, podpofit
v samostatnosti jedince, zaopatfit Zivotni prostfedi, které je pro jedince s postizenim vhodné

a snaha o zapojeni postizené osoby do spolecnosti. (Bickova, 2011)
Do socialnich sluzeb spada:

e Socialni poradenstvi — poskytuji zdkladni poradenské sluzby, naptiklad manzelské
poradny, obCansko-pravni poradny, poradny pro osoby se zdravotnim postizenim
atd.

e Sluzby socialni péée — do socialni péCe patii osobni asistent, pecovatelska sluzba,
chranéné bydleni, domov pro seniory atd.

e Sluzby socialni prevence — socidlni prevenci zajistuji sluzby rané péce, krizova

pomoc, nizkoprahova centra pro déti, které jsou socialn¢ znevyhodnéné

Socidlni sluzby dale délime dle mista poskytovani sluzeb:
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e Terénni sluzby — jsou poskytovany v pfirozeném prostiedi klienta, naptiklad
domov, $kola nebo zaméstnani
e Ambulantni sluzby — klienti do zatizeni dochazi, ale nebydli

e Pobytové sluzby — poskytuji sluzby jako ambulantni sluzby, s pobytem

Socialni sluzby mohou byt placené, pIné€ i ¢aste¢né nebo neplacené. Bezplatné sluzby jsou
dle paragrafu 72 ze zdkona o socidlnich sluzbach 108/2006 Sb. socialni poradenské sluzby,
krizova pomoc, rand péce a nizkoprahova zafizeni. Ostatni sluzby jsou placené klienty dle
smlouvy o poskytovani sluzeb se zafizenim. Maximalni sazby za jednotlivé sluzby stanovuje

vyhlaska 505/2006 Sb. (Bendova, 2011, s. 352-355)

Socialni sluzby pro rodiny ditéte s Kabuki syndromem v Ceské republice

V soucasnosti neexistuji socidlni sluzby uréené pro rodiny ditéte s Kabuki syndromem
v Ceské republice. Rodiny mohou vyuzit sluzby neziskovych organizaci a spolkii zabyvajici
se vzacnym onemocnénim a mentalni postizenim. Sluzby doporucuji rodinam lékafi, ucitelé

1 rodiny s podobnou Zivotni zkuSenosti.

4.2 Nestatni neziskové organizace

Nestatni neziskové organizace mohou zfizovat soukromé subjekty a jsou upravovany jinymi
pravnimi pfedpisy. NNO finan¢né odleh¢uji statnimu sektoru, protoze poskytuji sluzby,
které jsou v zajmu vetejnosti. Podstatnym finanénim zdrojem je samofinancovani nebo také
fundraising. U nestatnich neziskovych organizaci muze dojit k ziskani dotaci a jinych forem
pfijma z vefejnych rozpocti, ale podpora ztéchto rozpocti neni narokova a vétSinou
financovani zajistuje soukromé subjekty. Pravni piedpisy obsahuji vznik, zanik, zptisoby
fizeni a organy NNO, ale dle nového obcanské zadkonikl nejsou sjednoceny. Aktudlni pravni
piedpisy povazuji za nestatni neziskové organizace spolky, fundace, ustavy, politické strany
a politickda hnuti, zdjmova sdruZeni pravnickych osob, registrované cirkve a naboZenske
spole¢nosti, Skolské pravnické osoby, vetejné vyzkumné instituce, honebni spoleCenstva a

odborové organizace.

4.2.1 Nestatni neziskové organizace pro rodiny ditéte s Kabuki syndromem v CR

Ceské asociace pro vzacna onemocnéni z.s.
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Nejvétsi organizace pro podporu rodin ditéte se vzacnym onemocnénim je spolek Ceska
asociace pro vzacna onemocnéni. CAVO sdruzuje organizace pacientll se vzacnymi
onemocnénimi, zastupuje jejich zajmy a usiluje o osvétu informaci o vzacnych onemocnéni
a specifické problémy $ir$i vetejnosti, statni i mezinarodni instituce a odborniky v 1ékafstvi.
Spolek byl zalozen vroce 2012 a v soucasnosti se podili na napliiovani strategickych
dokumenti jako jsou strategie pro vzacna onemocnéni 2030, ndrodni akéni plany pro vzacna
onemocnéni atd. Je soucasti Pacientské rady 1 pracovnich skupindch ministerstva
zdravotnictvi a ministerstva prace a socidlnich véci. Spolupracuje s obdobné zamétrenymi
organizacemi v Ceské republice i v Evropé. Spolek nabizi i sluzby, provozuje help linku,
uskuteciiuje projekt vcasné diagnostiky VO, zajistuje koordinaéni sluzby a podporuje
za¢inajici spolky, které jsou zaméfené na jednotlivé vzacné diagnozy. CAVO se vénuje i
vzdélavani odbornikt a pacientt, je prispévatelem vyuky medik, 1€kati 1 Siroké vetejnosti
podili se i realizuje vlastni prednasky i seminafe. Soucasnym a hlavnim cilem je ustanoveni
edukaéni centra pro vzacna onemocnéni. CAVO také realizuje vlastni vyzkumy zaméfené
na znalost VO mezi odborniky. Clenové spolku je vic jak 45 organizaci a 140 individualnich
¢leni. Clenské organizace jsou ATOS — Tourettetiv syndrom, Asociace muskularnich
dystrofikti v CR, Klub cystické fibrozy, Spole¢nost Parkinson, Lymfon help, Paleéek atd.

Clenem organizace je i spolek Kabuki syndrom CZ, z.s. (CAVO, online, cit 2023-10-29)

Kabuki syndrom CZ, z.s.
Kabuki syndrom CZ je spolek urceny pro rodiny ditéte s Kabuki syndromem, byl zalozen
v roce 2021 a v soucasnosti je jedinym spolkem v Ceské republice zabyvajici se rodinami

ditéte s Kabuki syndromem. Spolek v soucasnosti nema webové stranky.

Kabuki syndromu se také intenzivné vénuje Fakultni nemocnice v Motole, a to konkrétné

Ustav biologie a 1ékatské genetiky 2. LF UK. (FN Motol, online, cit 2023-10-29)

4.2.2 Nestatni neziskové organizace pro rodiny ditéte s Kabuki syndromem
v zahranici

Eurodis — Rare Diseases Europe

30



Evropska aliance zabyvajici se pacientii se vzdcnym onemocnénim. Soucasti aliance je 74
zemi, &lenem je i spolek Ceské asociace pro vzacné onemocnéni, do které spada i spolek
Kabuki syndrom CZ, z.s. Poslanim Eurodisu je zlepSit kvalitu vSech lidi se vzacnym
onemocnénim. Aliance je vyznamnou soucasti politiky pro vzidcnd onemocnéni,
spolupracuje na narodnich planech a strategii v evropskych zemich. Snazi se zvysit
povédomi o VO mezi zdravotniky a Sirokou vefejnosti a podporuje rozvoj diagnostiky a
1écbu, zlepsuje tak uroven kvalitn€j$i diagnostiky a pfistup ke sluzbam pro osoby se
vzacnym onemocnénim. Eurodis podporuje mezinarodni spoluprace na vyzkumech a studii,
ptispiva k vyvoji novych a kvalitngjSich diagnostickych testli a snazi se usnadnit zapojeni
pacienti do vyzkumu o vzacnych onemocnéni. V oblasti socidlnich sluzbach prosazuje
kvalitni socialni péci v organizacich pro jedince s KS a rodiny. Podporuje pravo na podporu
a péciosob se vzacnym onemocnénim a prava osob se zdravotnim postizenim, které zahrnuje
i pracovni pravo. Organizace se snazi zlepSit pfistup lékti pro osoby s VO, ovlivnit
legislativu, aby zohlednovala potteby pro lidi Zijici se vzdcnym onemocnénim ve vSech
evropskych zemi a zapojuje se do vyzkumu a vyvoje 1é¢ebnich metod.

Jednotlivé organizace vénujici se rodinam ditéte s Kabuki syndromem nejsou v Evropé
rozsahlé. Spolky pro rodiny jsou spiSe soucasti vétSich organizaci, které se vénuji vzacnému

onemocnéni.

Spojené staty Americké

V USA se nachazi dv€ neziskové organizace pro rodiny ditéte s Kabuki syndrom
s celosvétovou pusobnosti.

Kabuki syndrom Foundation

Organizace sidli ve stat€ Illinois a byla zalozena v roce 2018. Podporuje vyzkum Kabuki
syndromu a 1é¢bu, spolupracuje s Medical & Scientific Advisory Board, kterd je slozena
z ptednich svétovych lékaii a odbornikli vénujici se Kabuki syndromu. KSF realizovala

vvvvv

rodiny, vyzkum ptispél k rozvoji 1écby a péci o osoby s KS.

All Things Kabuki
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Americkd neziskova organizace s celosvétovou plisobnosti sidli na Aljasce a byla zaloZena
v roce 2013. Poslanim ATK je osvéta SirSi spolecnosti, pomaha rodindm déti s Kabuki
syndromem a podporuje vyzkum. Organizace nabizi rizné programy, do kterych se mohou
zapojit rodiny déti s KS po celém svété. Naptiiklad program ,Birthday club“ zasila
personalizované ptfani k narozenindm pro zaregistrované cleny. Organizace se také vénuje
jednotlivé sourozenctiim, matkam i otclim a nabizi komunitni skupiny, kde mohou sdilet své
zkusenosti, problémy nebo myslenky a navzajem se podpofit.

Australie

Supporting Aussie Kids with Kabuki syndrom

Neziskova organizace sidlici v Australii byla zaloZena v roce 2019. Organizace podporuje
rodiny ditéte s Kabuki syndromem. Pro rodiny nabizi informace, odkazuji na rizné vyzkumy
a odbornou pomoc. Nabizi kontakty na dalsi rodiny ditéte s Kabuki syndromem vcasnou
intervenci a vzdélani. Potédaji rodinné akce a programy, pobytové akce s rodinami,
vzdélavaci seminafe a Clenstvi. SAKKS ma v soucasnosti pies dvé sté Clenii ze vSech koutl

svéta.

5 Prakticka Cast

5.1 Cil vyzkumného Setieni
Hlavnim cilem vyzkumného Setieni je zpracovani souhrnnych informaci o roding s ditétem
s Kabuki syndromem a zjistit informace o fungovani rodiny v oblasti vychovy, o podpofe

rodiny a zkuSenostech se Skolnim systémem.
Vyzkum ma stanovené dil¢i cile:

e Popsat charakter vyzkumného vzorku a to jedince s Kabuki syndromem pomoci
pripadové studie
e Ziskat odpovédi na vyzkumné otdzky pomoci polostrukturovaného rozhovoru s

rodinou
Hlavni vyzkumna otdzka:
e Jaké jsou primarni problémy rodiny ditéte s Kabuki syndromem?

Vedlejsi vyzkumné otazky:
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- Jaky méla matka pribéh téhotenstvi?

- Co rodina prozivala pti kone¢né diagndze svého ditéte?

- Je vychova ditéte s Kabuki syndromem specificka?

- Vyuzivala nebo stale vyuziva rodina ditéte s Kabuki syndromem podporu socidlnich
sluzeb?

- Kde mohou rodiny ditéte s Kabuki syndromem najit pomoc a podporu?

Vyzkum se zabyva rozhovorem rodiny ditéte s Kabuki syndrom. Rozhovor je doplnén
ptipadovou studii, kterd predstavi ¢lena rodiny s Kabuki syndromem. Ptipadova studie
obsahuje rodinnou anamnézu, osobni anamnézou a Skolni anamnézou, ktera se zabyva
historii vSech Skolnich zatfizeni, kam jedinec s Kabuki syndromem dochazel. Rozhovor se
vénuje zivotu rodiny s jedincem s KB a je zprostfedkovana s maminkou jedince s Kabuki
syndromem. Rozhovor se vénuje prenatdlnimu obdobi, perinatdlnimu obdobi a
postnatalnimu obdobi, konkrétn€ stanoveni diagnézy, zdravotni a psychicky stav matky a
jaké zdravotni komplikace nasledovaly u syna s Kabuki syndromem. Dale se zabyva
vychovou tohoto vzadcného onemocnéni v rodin€. Dozvime se, jak matka pfistupuje ve
syndromem specifické. Tato Cast se také vénuje skolni dochézce ditéte s KB, naptiklad podle
jakych kritérii matka vybirala Skoly, s jakymi negativnimi a pozitivnimi pfistupy ucitelll a
zaku se setkala ke svému synovi. Rozhovor také zjist'uje, jestli maminka vyuzivala podporu
socidlnich sluzeb a jestli dodnes vyuziva a jestli existuji organizace, které se vénuji jedincim
s Kabuki syndromem a jejich rodinam v Ceské republice, a také se zaméfuje na vzajemnou
pomoc a podporu rodin. Vyzkumné Setfeni osvéti rodice, u kterych se téz narodilo dité
s Kabuki syndromem. S jakymi obtizemi v zivoté se mohou setkat pii vychové, v oblasti

Skolni dochdzky a kde mohou najit podporu.

5.2 Metodologie vyzkumné Seti‘eni

Pro vyse uvedené Setieni jsme zvolili kvalitativni formu pfistupu, a to rozhovor doplnénou
ptipadovou studii, které je téz kvalitativni forma pfistupu. Pfipadova studie zkouma
dospélého jedince s Kabuki syndromem, ktery jiz proSel povinnou $kolni dochazkou a
dvouletou praktickou Skolou. Ptipadova studie zkoumd jedincovo rodinné prostiedi,

obsahuje osobni anamnézu a Skolni anamnézu, kde si usporadame celou Skolni dochazku az
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do soucasnosti. Ptipadova studie je sepsana na zédkladé rozhovoru s maminkou. Hlavni forma
vyzkumného Setfeni je rozhovor s maminkou o vychové jedince s Kabuki syndromem.
Otazky se zamétuji na prozivani ptedporodniho, porodniho a poporodniho obdobi maminky.
Rozhovor zjistuje vychovny piistup a sjakymi problémy rodina s ditétem s Kabuki
syndromem se pfi vychové mtize setkat. Rozhovor slouzi k osvétu rodin ditéte s Kabuki
syndromem, co mohou pfi vychové svého ditéte o¢ekavat v oblasti zdravotnich komplikaci,

Skolni dochédzky a kdo je mize podpofit a pomoct.

5.3 Pripadova studie

Pripadova studie shromazd’'uje a usporadava vSechna znama fakta. Pfi pfipadové studii se
vyzkumnik setkavéa s praxi, utvaii si diagnostické dovednosti bez piipadného poskozeni
jedince, rozviji dovednost vytvareni hypotézy, kdy poté poradce, pedagogicky pracovnik
nebo psycholog hledd v nashroméazdénych materidlech potvrzeni a podporuje uc¢inné formy
intervence. Pfipadova studie slouzi 1 pro studijni ucely, kdy vyzkumnik popiSe ptipad, ktery
je mu znam, mize jit o jakykoliv ptipad, napiiklad problémové chovani, postizeny jedinec
atd. Pfi pfipadové studii je mozné, Ze vSechny informace se neziskaji, divod mize byt
naptiiklad zamlceni informaci, které nechce rodina ¢i Skola sdélit ¢i rodi¢ si nepamatuje
nekteré udaje jako je naptiklad ndstup feci atd. Pii shromazd’ovéani informaci od rodiny
musime dbat na to, Zze odpovédi mohou byt emociondlné zabarvené, protoze rodi¢e mohou
vnimat situaci jinak. Informace pro piipadovou studii ziskdvame prostiednictvim
diagnostickych metody. K doplnéni informaci mtze pomoc ptedchozi vysetieni ditéte nebo
zdznamy ze Skolni dokumentace. Obsah pifipadové studie se dé€li na pét ¢asti. Prvni ¢ast —
uvod popisuje obtize, které provazi dité, ale neuvadime citlivd osobni data jako je pfijmeni
nebo bydlisté, pti ptipadové studii staci uvést pohlavi a vek a v n€kterych ptipadech i typ
Skoly a ro¢nik. V dal§im bod¢ se uvadi anamnéza, coz je souhrn informaci, které poskytli
naptiklad rodice. Anamnéza sleduje vyvoj ditéte v rodinném a Skolnim prostiedi. O rodiné
zjisStujeme charakteristiku, jak rodice k ditéti vychovné ptistupuji a také zkouma, jak rodina
komunikuje se Skolou, do které¢ dité dochazi. V osobni anamnéze ditéte zjistujeme vyvoj a
jeho obtize, charakteristiku osobnosti, naptiklad jaky ma vztah ke Skole a socidlnimu
prostiedi dané skoly, jaky vztah ma ke vzdélani, jakou méd motivaci atd. Dalsi ¢asti se vénuji

problémtim, které dit€¢ ma, analyze pfipadu a v poslednim bodé vyzkumnik navrhuje
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opatieni. Anamnéza se nejcastéji zjiStuje pomoci rozhovoru s rodici ditéte. (HadjMoussova,

Z.: Ptipadova studie — Kazuistika, online, cit. 2023-6-8) — pfepsat, vice autoril

5.4 Rozhovor

Rozhovor umoziuje ziskat fakta, ale i motiv a postoje respondentli. V rozhovoru se mohou
pouzit otdzky oteviené, uzaviené i polouzaviené. Pii rozhovoru se spiSe pouzivaji oteviené
otazky, které¢ davaji respondentovi moznost se voln¢ vyjadrit. Vyzkumnik miize béhem
rozhovoru otazky pireformulovat, pokud se mu zda, Ze respondent otazce nerozumél nebo se
dodatecné zeptat pii nedostatecné odpoveédi. Rozhovor volime tehdy, pokud chceme do
vyzkumného Setieni zafadit osobni a dvérné odpovédi. U rozhovoru je vzorek respondentti
mensi nez u dotazniku, ale ziskava divérn¢j$i a hlubsi odpovédi. Rozhovor také slouzi
k vysvétlovani problematiky, se kterou autor nemd zkuSenosti nebo neni obsazena
v literatufe.  Rozhovory dé&lime na  strukturalizované, nestrukturalizované a
polostrukturalizované. Strukturalizovany rozhovor ma pevné dané otdzky a odpovédi,
miizeme jej piirovnat k tstnimu dotazniku. Nestrukturalizovany rozhovor umoziiuje volné
odpovédét, ale udaje se narocnéji vyhodnocuji, polostrukturalizovany rozhovor nabizi
predpiipravené odpovédi, ale respondent ma moZnost svou odpovéd’ odiivodnit. Vstupni cast
ma respondenta motivovat a zaujmout, vyzkumnik vysvétli i zamér rozhovoru. Vyzkumnik
se k respondentovi chova pratelsky, ale i profesionalng. Otazky by mély byt sefazeny do
obsahovych celktli, kdy po zodpovézeni jednoho celku se presouva k dalsSimu, tudiz obsah
musi byt promysleny. Vyzkumnik mize pouzit prostfedky, které respondenta pii rozhovoru
motivuje a zpestfuje odpovédi, naptiklad kratké vyrazy, které davaji najevo porozumeéni -
,»Aha, chapu/rozumim*‘, dodate¢né informace, které¢ jsou neutraln¢ ladéné - ,,Chtél/a bych o
vaSem nazoru veédét vice**, opakovat slova respondenta - ,,V praci se mi dafi‘‘, ,,Dafi se
vam?*‘, Zadost o vysvétleni nebo vyzkumnik zopakuje svou otdzku. Odpovédi se mohou
nahravat nebo zapisovat, s nahravanim musi ale respondent souhlasit. (Gavora, 2000, s.110-

114) - vice autorti

5.5 Vyzkumny soubor a oblast Setieni
Pro vyzkumné Setfeni byla vybréna rodina ditéte s Kabuki syndromem. Vyzkumnym
vzorkem je mlady dospély muz s Kabuki syndromem ve véku 19 let u kterého byl

diagnostikovan Kabuki syndrom jako prvni v Ceské republice. Vyzkumnym vzorkem je také
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jeho rodina, konkrétné maminka, se kterou zije. Biologicky otec s rodinou nekomunikuje,
sestra a pfitel maminky Ziji ve vlastnich domdcnostech. Setkdni bylo domluveno
s maminkou telefonicky a rozhovor se uskute¢nil v domacnosti rodiny. Matka jedince
ochotné spolupracovala a odpovidala na otazky, do diplomové prace prispéla velice cennymi
informacemi o jejim zivoté s ditétem s Kabuki syndromem. Matka isyn s KB byli seznameni
se zamérem diplomové prace a s rozhovorem oba souhlasily. Oba téZ byli upozornéni na

moznost nemuset odpovidat na otazky, které by byly neptijemné nebo osobngé;jsi.

6 Vlastni Setireni

6.1 Pripadova studie

Vlastni Setfeni probihalo od kvétna 2023 do zari 2023. Byla vypracovana jedna ptipadova
studie, kterd byla zpracovdna na zdklad¢ polostrukturovaného rozhovoru s matkou jedince
s KB. Praktickd ¢ast popisuje anamnézu chlapce s Kabuki syndromem. Anamnéza dle
Fremutha je soubor vSech informaci a udaji zdravotniho stavu vySetfovaného jedince od

narozeni do soucasnosti, a to 1 jeho rodiny. (Fremuth a kol., s. 10)

Rodinna anamnéza

Chlapec Zije v netiplné rodiné a ma jednu sestru, ktera jiz zZije samostatne. S matkou chlapec
bydli v byté na kraji Prahy — vychod. Rodinu navs§tévuje matcin pfitel, ktery matce
s vychovou a s chodem domécnosti poméha a s chlapcem ma p&kny vztah. Biologicky otec

se s rodinou nestyka od chlapcova jednoho roku. V rodiné chlapce se Zadné postizeni nebo

vzacné onemocnéni nevyskytuje.

Matka se narodila v roce 1973, zdravotni stav je dobry a s ni¢im se nelécila. Byla zdravotni
sestrou a v soucCasnosti se stard o svého syna a pfilezitostné si pfivydélava brigddami

v oblasti péce.
Otec se na vychové nepodili, s chlapcem se nestyka od jednoho roku narozeni.

Sestra se narodila vroce 1994, pracuje na Ufadu prace. Zije ve vlastnim zazemi, ale

s rodinou pravideln¢ komunikuje a setkava.

Pritel se narodil v roce 1979, pracuje jako projektovy manazer v oboru stavebnictvi. Ma

s rodinou hezky vztah, o chlapce se staré jako o vlastniho syna.
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Osobni anamnéza

Jméno: D.

Pohlavi: Muz

Vek: 19

Diagndza: Kabuki syndrom, sttedn¢ tézky autismus, stfedné tézka mentalni retardace
Skola: Lyceum Rooseveltova prakticka

Ttida: 2. ro¢nik

Kognitivni funkce

D. ma pamét’ mechanickou, u¢ivo a obsah latky se uc¢i nazpamét'. Po pozorovani dané situace
¢1 prostifedi umi detailné popsat a konstatovat skutecnosti. Texty pisni nebo basné si umi
rychle zapamatovat, ale po dlouhodobé ¢asové prodlevé zapomina. Z televize si zapamatuje
1 dlouh¢ dialogy hercii 1 hlasky, které stale interpretuje. Pfi ¢teni zapomind obsah. V oblasti
mysleni zaostava logika, nespoji si, ze 3x4 a 4x3 je to samé. Chybi pfedstavivost, nedokaze
fabulovat a lhat. Dlouhodobé udrzuje pozornost, neodchazi od nedokonceného tikolu. Matka
uvedla, Ze u prepisovani textl z internetu vydrzi hodiny. Ukoly plni bez vyhrad, vile je téz
oslabena, dle matky neumi si fikat co chce a co nechce. Pti nelibosti pouze vokalizuje.

Ret

Na doporuceni 1ékaiti v diisledku hypotonie dochazel od prvniho roku na logopedicka
cviceni, kde s nim odbornici procvicovali orofacialni cviceni. V mlad$im Skolnim véku
prevazné patlal a Sislal, ale mél rozvinutou slovni zasobu. Rad napodobuje zvuky zvitat,
které dlouhodobé¢ opakuje a umi imitovat seridlové a filmové postavy a zménit barvy hlasu.
Oslabena morfologicka rovina. Anglicky jazyk se uci mechanicky, nechiape gramatiku,

naptiklad ¢asovani. D. nevyhledava o¢ni kontakt, navazuje pouze s matkou pro ujisténi se,

ze ho posloucha.

Sebeobsluha
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Velmi na nizké trovni, pottebuje dopomoc jiného ¢lovéka. Nezapne si knofliky a nezavaze
tkani¢ky. Pti béZnych tkonech jako je myti, Cesani, ¢iSténi zubi, holeni fousl potiebuje

dopomoc dospélého i v soucasné dobé.
Chovani

D. ma klidnou povahu bez vykyv nélad, nebreci, nevztekava se a dle matky nema piedstavu
o0 b&zném praktickém Zivoté. D. nedokézZe rozlisit dobro a zlo.. Spatné reaguje na zmény, dle
matky potiebuje své ritualy, které dodrzuje. Potfebuje si utvrzovat naplanované akce a

neustale kontroluje sviij kalendar.
Socialni oblast

Nezajima se o vrstevniky, spiSe vyhledava spole¢nost dospélého, na kterého ulpiva. Socidlni
interakce je téz na nizké urovni. D. ma rad kontakt se zvitaty, dobie na né reaguje, neboji se
jich. Pfi navstévé neznamého prostiedi, naptiklad u lékate, spolupracuje, odpovidd na

otazky, ale o okoli se nezajima. Vnima prostiedi, ale nereaguje na né;.
Hrub4 motorika

D. mél od détstvi opozdény vyvoj. V batolecim véku se pouze plazil, nelezl jako ostatni
déti. Chodit se naucil az ve tfech letech a v sou€asnosti chodi kolébavym stylem. Neumi
béhat a prekroCit piekazku. Pohybuje se chizi o Siroké bdzi a projevuji se obtize
v koordinovaném pohybu. Nenaucil se jezdit na kole, kolobézce, ale nedavno se naucil

plavat. Celkové D. nevyhledava sportovni ¢innosti, napiiklad nekopne do mice, ignoruje ho.
Jemna motorika

Dle rozhovoru méa D. s jemnou motorikou obtize a od détstvi dochazi na ergoterapii, kde
zejména chlapec nacviCuje tchop, D. ma oslabené koordinované pohyby, konkrétné
vizuomotoriku. V sesité neumél ctit fadky a velikost pisma, v soucasnosti diky ergoterapii
je uroven psani lepsi. Dokéaze ptepisovat dlouhé texty. Umi slozit lego a puzzle bez

dopomoci.
Kresba a grafomotorika

D. v oblasti kresby je na urovni piedskolniho ditéte. Do 4. tfidy kreslil hlavonozce.

Mechanicky se naucil respektovat fadky, avsak v sesit¢ bez fadki pise sklonem doli. D. rad
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piSe dopisy a maluje obrazky, dle matky nejcasté¢ji kresli penize s vysokou hodnotou a poté

je rozdava. D. ma obtize v predméetu geometrie, potiebuje dopomoc dospélého.
Cteni

D. se dle matky naucil ¢ist mechanicky — umi ¢ist sam, ale Spatn€ vnima obsah. S maminkou
v soucasnosti cvici porozuméni obsahu kontrolnimi otdzkami. Vydrzi ¢ist knihu po delsi
dobu, ale nepamatuje si obsah piibéhu. Maminka uvedla, ze pfi spolecném cteni, kdy

procvicuji porozuméni obsahu, D. by chtél d€j proZivat.
Zrakova diferenciace

Na vyborné trovni, dokdze vypozorovat a rozeznat vjemy, predméty, figury v pozadi atd.
Dle matky ma v této oblasti lepSi prehled nez zdravi vrstevnici. V détstvi mél D. poruchu
3D vidéni, pti sestupu po schodech nerozlisil jednotlivé schody a ¢asto padal, v soucasnosti
obtiZe neptfevladaji.

Sluchova diferenciace

Dle matky také na vyborné urovni, zvlada rozeznat rizné hloubky zvukt a odkud pochazeji.

D. nasledkem castych infekci je nedoslychavy.
Zajmy
D. rad stavi lego, sleduje seridly, nejcastéji fantasy zanra a scifi a hraje hry na telefonu.

Baviho 1 lukostielba, ale kvili obtizim s koordinaci pohybu se netrefi. Jeho z4jmy jsou

dlouhodobé a jednostranné.
Skolni anamnéza

D. dochézel do Specialni matefské $koly Stibrova s dal§imi 6-7 détmi, ve tiidé pomahal i
asistent a dle rozhovoru zde byla matka spokojena. Matka chtéla piihlasit svého syna na
specialni zakladni Skolu, ale v t¢ dobé mél D. diagnostikované lehké mentalni postizeni a na
specialni Skolu nemohl dochézet, protoze nabirali pouze zaky minimalné se sttedné tézce
mentalnim postizenim. D. dochédzel na Zakladni Skolu LOPES, kde chyb¢l individualni
ptristup od uciteli a D. byl od zakd Sikanovan. V soucasnosti navstévuje Lyceum Pod

Marjankou Rooseveltova praktickou, kde bude studovat do 26 let. Dle rozhovoru s D. je ve

39



ttideé 8 zaki s riznou diagnostikou. Ve skole se mu velice libi, povazuje ji za povinnou, pani

ucitelka a asistentka jsou na né¢ho hodné.
Lékarska anamnéza

Matka v rozhovoru uvedla, ze b&hem tchotenstvi neméla Zadné véazng&j$i zdravotni
komplikace, ale castéji zvracela. Matce kvili prvnimu tehotenstvi, kdy star$i dcera se
narodila s multicystickou fibrézou, bylo doporuceno dochdzet na genetické vySetteni pii
kterych se nezjistily zddné vyrazné abnormality a matka se domnivala, ze porodi zdravé dité.
D. se narodil v 38. tydnu, porod byl protrahovany a v déloze bylo nadmérné mnozstvi
plodové vody. D. vazil 2,5 kila a mél po narozeni Apgar skére 9-9-9, protoze byl otekly a
cyanoticky neboli nafialovély. Po narozeni byl diagnostikovan s mikrocefdlii® a

trigonocefalii®.

Anesteziolozka Virginie Apgarova navrhla tuto tabulku v roce 1952 pro posouzeni porodni
adaptace novorozené. Tabulka se uziva dodnes. Body se scitaji po 1., 5., a 10. minuté po

narozeni. Pro posouzeni uvadime tabulku zde:

Tabulka 4: Skore dle Apgarove

Body 0 1 2
Ozvy pod Ozvy nad
Srde¢ni frekvence Chybi ‘ ‘
100tepti/minutu 100tepti/minutu
Dychaci pohyby Nedycha Slaby kiik Jasny plac

o Pouze modré
Barva kiize a sliznic | Modra nebo bleda ' Ruzova
koncetiny

> Mikrocefalie — mensi obvod hlavy, vétSinou zplisobena genetickou poruchou (Nérodni zdravotnicky
informacni portal, online, cit 2023-10-27)

¢ Trigonocefalie — Piedasny srlist ¢elového $vu, pii pohledu shora ma hlava trojihelnikovy tvar (Fakultni
nemocnice Ostrava, online, cit 2023-10-27)
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Svalovy tonus Chaby Snizeny Aktivni pohyby

Odpovéd na 5 Vyrazna reakce s
Zadna Naznacena

podrazdéni ktikem

D. diagnostikovali Kabuki syndrom v 6 letech v roce 2010 a byl prvni diagnostikovany
s timto vzacnym onemocnénim. D. byl také diagnostikovan se stfedné téZkym autismem a
stfedn¢ tézkym mentalnim postizenim. Po narozeni Iékati D. zjistili Selest na srdci a po tomto
zjisténi byla matka s D. posléna na kardiologii, kde byla objeven defekt komorového septa.
Od narozeni ¢asto onemocnél na infekce dolnich a hornich dychacich cest, zanéty sttedniho
ucha, D. mél v détstvi celkové snizenou imunitu. V kojeneckém obdobi D. provazeli rlizné
zdravotni komplikace a problémy, dle matky Spatné pil, protoze nesal, Spatn¢ spal. Chlapci
Casto vypadavaly kolena a kycle a byl diagnostikovan s dysplazii treti stupné a
hyperlakcicitou Ve 12 letech zacali sekundarni epilepsie. D. ma neustale problémy se
zazivanim, pfijimanim a vylu¢ovanim potravy. Od détstvi mél atopicky ekzém, ktery jiz
vymizel, ale od 14 let se neustale objevuji furunkly v oblasti hyzdi, tfisel a andlu, které se
musi fesit chirurgicky. V soucasné dob¢ piijde D. na operaci kviili vytvorenému pistélu. D.
ma i o¢ni vadu a je nedoslychavy na 15 %. D. od predskolniho véku dochézel na rtizné
terapie a rehabilitace, naptiklad Vojtova metoda, hipoterapie, canisteterapie, Snoezelen a

bazalni stimulace pro vylepSeni psychomotorického vyvoje.

6.2 Polostrukturovany rozhovor

Setkani s rodinou probihalo v pratelské atmosféte v ptfirozeném prostiedi. Méla jsem
moznost nahlednou do D. zivota a jeho maminky. Rozhovor byl veden s matkou, protoze
biologicky otec s rodinou nezije a ptitel a matcina starSi dcera s rodinou ve spolecné
domacnosti neziji. Matka méla moZnost odmitnout jakékoliv odpovédi na otazky, které by
byly pro ni nepfijemné. Oba souhlasili se zdznamem rozhovorii na diktafon a jejich

nasledovného pouziti pii zpracovani diplomové prace.

Rozhovor je rozdélen do tii ¢asti. Prvni ¢ast se vénuje prenatalnimu obdobi matky, porodu,

postnatalnimu obdobi, zdravotni komplikace Kabuki syndromu a diagnoza. Druha ¢ast se
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zabyvé vychovou a rodinny vztahy a zkuSenosti matky a D. ve Skolnich zatizeni. Tteti ast

je o socialnich sluzbéach, které se zamétuji na jedince s Kabuki syndromem.

Prvni otdzka zné¢la: ,Méla jste béhem t&hotenstvi zdravotni komplikace?* Maminka
odpovédéla: ,, Ne, tehotenstvi probihalo normalne, byly tam spis castéjsi nauzea a zvraceni,
ale nepovazovala jsem to za dulezité a hlavné jeho (syn s Kabuki syndromem) sestra se
narodila s multicystickou ledvinou - hodné cyst v ledviné, a pak vlastné byla asi ve dvou
mésicich na nefrektomii, takze ja jsem chodila na genetiku a viastné mé cely tehotenstvi
sledovali a nebyli tam Zadné patrné morfologické zmeny, takZe ja jsem vlastné byla
presvédcend, ze mam zdravé dité a ze pujdu k fyziologickému porodu. “ V druhé otazce nas
zajimala Iékaiska pécCe: ,Byla jste tedy spokojend s gynekologickou péci? Odpoved’:
,, V§echno v poradku, prosté samoziejmé jak rikam, bylo mi furt Spatné, zvracela jsem, ale
svym zpusobem vSechny matky s tady tim Kabuki syndromem (mysleno tehotenstvi s ditétem,
které ma Kabuki syndrom) maji téhotenstvi takovy jakoby témér normalni, takze ani po

3

odbeéru plodové vody by se ta diagnoza nezjistila. ‘

Z prvnich dvou odpovédi jsme se dozvéd€li, ze matka méla prenatalni obdobi bez vaznéjsich
zdravotnich komplikaci, pouze nadmérné zvracela a kvili starsi dcefi, ktera se narodila
s multicystickou fibrézou, matka dochazela na genetické vySetfeni, kde ale nezjistili zadné
patrné morfologické zmény. Matka si celé prenatalni obdobi domnivala, ze porodi zdravé
dite.

Dalsi otazka se tykala porodu: ,,M¢€la jste pii porodu komplikace?‘ Matka uvedla: ,,70 je
prave, Ze ty deti s tady tim syndromem maji vsichni stejné komplikace — protrahovany porod,
vice plodové vody, dlouhodoba tehotenska zloutenka a hned celkové neprospivani a on (syn
s Kabuki syndromem) se vlastné narodil a mel apgar skore 9-9-9 a byl cyanoticky a otekly.
Ty deéti prosté maji vsichni probléemy bud’ to s tim prijimanim potravy, s vahou nebo také se
rodi i predcasné. Syn se narodil v 38. tydnu, a maji i nizké porodni viahy (narozené déti
s Kabuki syndromem), a on (syn) mél teda asi 2,5 kila, takze to nebylo zas tak hrozny, ale
narodil se teda cyanoticky a otekly a mél vlastné trigonocefalii a celo do Spicky, takze i

mikrocefali“

V této odpovédi jsme ziskali od matky zajimavou informaci, ze matky, které ¢ekaji dité

s Kabuki syndromem maji stejné komplikace u porodu jako je protrahovany porod,
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nadmérné mnozstvi plodové vody a onemocni dlouhodobou téhotenskou Zloutenkou.
Narozené déti s KB se rodi piedCasné, s nizkou vahou a po narozeni maji problémy

s pfijimanim potravy. D. se narodil v 38. tydnu, vazil 2,5 kila a Apgar skére mél 9-9-9.

Nasledujici otazkou jsme se zajimali o diagnostice Kabuki syndromu: ,Jak a kdy lékari
diagnostikovali u syna Kabuki syndrom?* Maminka odpovédéla: ,,Kdyz se syn narodil, tak
akorat poznali Selest na srdci a oni tieba néktery ty syndromy se daji poznat podle obliceje,
a syn nemel anomdlie na téle, jo, Ze to nebylo videt. Nektery ty Kabuki déti maji odstaty usi,
maji malinky hlavicky, jsou hubenoucky nebo maji rozstepy, pistéle nebo treba zarostly
rektum, Ze se jim treba musi vymodelovat a on (syn) vlastné, kdyz jsem se na néj podivala,
tak az na tu hlavu byl fyzicky normalni, az vlastne po tom porodu, kdy mu doktor zjistil selest
na srdci, tak jsme $li na kardiologii a tam zjistili defekt komorového septa, viastné dira
v prepazce mezi pravou a levou polovinou toho srdce, kdyz to reknu takhle laicky. A viastné
na konecnou diagnozu se prislo az v Sesti letech, protoze svym zpusobem do toho roku 2010,
on je (syn) rocnik 2004, se to nedalo sérologicky vySetrovat, takze viastné syn je tady prvni
v republice, koho vysSetrili na ten Kabuki syndrom a vySel pozitivni, jinak do té doby se
viastné ty genetici vzdycky jenom domnivali na téch priznacich, takzZe on viastnée do tech Sesti
let Zadnou diagnozu nemél, ale samoziejmé byl jiny. Mél spousta (diagnoz) v tom
kojeneckém véku a viastné postupem véku, u kazdého syndromu, to dité, vidycky se pridavaji
anebo se objevuji nové priznaky v ramci urcitého veku. V néjakym véku tieba néco zanikne
anebo néco nového prijde, takze viastne v tom kojeneckém veku (syn) neprospival, spatné
pil, nesal, Spatné spal, a to maji vsechny déti tam. My mame vyhodu, Ze treba ty ostatni déti
meély sondy, peka, Ze viastné neprospivaly, jeden chlapecek ma jicen vietenovitého tvaru,
takze nemuize jist, nemiize pit poradné, takze vsechno do sondy a syn nemél vlastné polykaci
reflex, nebo teda meél polykaci reflex a nesal, takze ja jsem mu to jidlo vzdycky stréila do
pusy nebo to mliko a on jakoby instinktivné polkl, tim padem jsem vlastné ani nevédela, ze

Jjsme unikli Zaludecni sonde.

Dle odpovédi se neda diagnostikovat Kabuki syndrom dle vzhledu, ikdyz déti narozené
s timto vzacnym onemocnénim maji specifické rysy, jako jsou odstaty usi, mensi rozmér
hlav, celkové jsou nevyzivené a Casto se rodi s rozstépy, pistély nebo i se zarostlym rektem,

ktery je tieba operativné¢ vymodelovat. D. zjistili po narozeni Selest na srdci a po navstéve
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kardiologie 1€kati objevili, Ze md defekt komorového septa. Maminka sdélila, ze D. byl
Kabuki syndrom diagnostikovan v jeho 6 letech v roce 2010 a je prvnim diagnostikovanym
s timto vzadcnym onemocnénim. Jedince s Kabuki syndromem provazi od narozeni rtizné
zdravotni komplikace, které se v riznych vékovych obdobi objevuji, vymizeji nebo stale
pretrvavaji, jde prevazné o travici Ustroji. Matka uvedla priklad chlapce, ktery ma jicen
vietenovitého tvaru a spousta déti maji zavedené sondy na krmeni. D. v novorozeneckém a

kojeneckém obdobi dle matky Spatné sal a pil a nespal.

Déle nés zajimalo, jak probihalo sdéleni diagndzy a jestli matka slySela nékdy o Kabuki
syndromu: ,,SlysSela jste nékdy o pojmu Kabuki syndrom?*“ Maminka uvedla zajimavé
informace, jak feSila zdravotni komplikace svého syna jako prvné diagnostikovaného
s Kabuki syndromem v Ceské republice: ,,Absolutné ne. Jé jsem viibec nevédéla, ze néco
takové existuje. Svym zpusobem, ktery rodic by védel, Ze existuje 7000 vzacnych
onemocneni? 7000 druhu, takze vitbec. Do dneSka se s tim setkavam, kdyz nekam prijdu,
Kabuki syndrom — co to je? TakzZe spis ja edukuji zdravotniky, nez zdravotnici by edukovali
mé. Ja mam vyhodu, Ze jsem piivodné zdravotni sestra, takzZe jsem si to vSechno vlastné
postupné zjistovala a nachazela, a jakmile prisel néjaky priznak, tak jsem ho hned resila,
treba epilepticky zdachvat, tak jsem se objednala na neurologii, nebo furunkly, takZe chirurgii

nebo kozni. Nékdo se mé zepta:
—,,Kdo vam to doporucil?
—,,Jd jsem si to doporucila.

Protoze ja chapu, Ze ten prakticky lékar prosté nemad s tim zkusSenosti s tadytim vzdcnym
onemocneénim, tak taky tape, takze ja jsem vidycky rekla — ,,Dobry den, je mu to a to,
potiebovala bych poukaz nebo Zadanku na tadyto a tadyto vysetieni, aby se to potvrdilo nebo
potrebuji tadyten a tadyten lék*‘ a ten doktor 7ekl —,, Dobre . Ale jsou proste rodice, ktery
tomu nerozumi a my jsme vlastné do jeho patnacti let neznali nikoho, kdo by mél Kabuki

‘

syndrom.

Maminka v odpovédi zminila, ze pracovala jako zdravotni sestra a dokézala si spoustu
zdravotnim onemocnéni syna diagnostikovat sama a Casto se setkdvala se situacemi, kdy

vzdélavala o Kabuki syndromu lékafe, nez aby Iékafi vzdélavali ji o tomto vzacném
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onemocnéni. Z odpovédi vyplyva, ze pojem Kabuki syndrom nebyl mezi ceskymi
zdravotniky zndm, ani matka jako byvald zdravotni sestra neznala tento pojem. Dale matka
v odpovédi uvedla, ze do synovych 15 let nevédéli o zadné dalsi roding s ditétem s Kabuki

syndromem.

Z ptedchozi odpovédi jsme se dozvédéli, ze l€kati neznali vzacné onemocnéni Kabuki
syndrom, proto nds zajimalo, jak je to v soucasnosti: ,,Maji 1ékafi v soucasnosti vice
védomosti o Kabuki syndromu?* Dle matky: ,,7ady v Praze se na tom pracuje, Ze je treba
v planu motolska genetickda ambulance, maji v planu vytvorit takovy stiedisko, kdy ten clovek
prijde s tim ditétem a oni mu poradi, kam by mohli zajit, jaky jsou moznosti, ktery lékar, co
by mohli ocekavat, ale je to jeste v plenkach. Tohle to v Evropé uz existuje, oni (v Motolské
nemocnici) uz o tom mluvi nékolik let, Ze by to chtéli, ale myslim si, Ze to bude trvat jeste

«

dlouho, jestli to vitbec prijde.

V Ceské republice se planuje vytvofit stiedisko pro rodiny, ktefi nevédi, kam a za jakym

odbornikem zajit. Dle matky v zahranici takové stiedisko jiz existuje.

Nasledujici otazka byla osobnéjsi: ,,Co Vas pii sdéleni diagnézy piekvapilo? Popsala byste,
co jste prozivala?* Odpovéd maminky: ,,Vzhledem k tomu, Ze do jeho Sesti let jsem doufala,
Ze vSechny jeho priznaky typu mentdlni retardace, kozini problémy, gastrointestindlni
probléemy, pak mu zacali vypadavat jeste kolena, protoze on ma viastné hyperlakcicitu, takze
koleno mu vypadlo, kycle, ma dysplasii, to jsme zjistili potom, tak jsem si myslela, Ze
postupné vSechno ty priznaky vylécime nebo to ustalime. A ja jsem si myslela, Ze do prvni
tridy piijde normalné jako do prvni tridy, Ze jsem si myslela, Ze do téch jeho Sesti let z neho
udeélam v uvozovkach normalniho cloveka, a v téch Sesti letech mi viastné zavolala, to
vzdycky to bylo zajimavy na téch prednaskach, jak délaji pohled toho rodice a pohled toho
specialisty.: ,,Pani K! Pani K! Uz mame tu diagnozu, je to potvrzeny! Ano, je to prosté
Kabuki!* A ja: (maminka predvedla zvuky uzZasu). Absolutni zklamani, uplné se mi zhroutil
svet, jo, ze jsem vlastné porad doufala, Ze ani jsem si nepripoustéla, ze to bude navzdy a
Jjelikoz geneticky postizeni se rovna nevylécitelny a ma prosté mutaci MLL 2 genu, takze
prosté ta mutace genti se proste nevyléci, takzZe do teéch jeho Sesti let se mi zhroutil svet. Jenze
zase vyhoda, kdyz ten clovek vi tu diagnozu, tak to Fikam vzidycky, tak aspon ten rodic vi,

s ¢im muiZe pocitat, jaky priznaky prijdou, jaky jsou hranice moznosti a schopnosti toho
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Cloveka a taky jako jak je zarazenej, nejak i v ramci té socialni sféry, protoze kdyz mu
posudkovy lékar precte dle zpravy lehkd mentalni retardace, epilepsie, autismus, tak rekne:
., Tak tomu dame prispévek jednicku na péci, prvni stupen zavislosti. Je tam ale Kabuki
syndrom, aha Kabuki syndrom genetickd vada, ano dobre je tam lehka mentdlka, je tam
tohle, ale je to Kabuki syndrom — za ti. **,, A stal se zazrak pred péti lety syn dostal ctvrtou
skupinu, tu nevyssi, ten ctvrty stupen zavislosti. Ano, on je zavislej se mnou, jakozZe délam
mu vSechno, ono to takhle u tadytoho stolu tak nevypada, ale je to prosté z toho socialniho

hlediska pro toho rodice diilezity, Ze je viastné to dité v uvozovkach v téch tabulkach. “

Pied sdélenim kone¢né diagnézy se matka domnivala, Ze se synovi zdravotni komplikace
ustali nebo vyléci. V 6 letech byl D. diagnostikovan Kabuki syndrom. Matka v odpovédi
uvedla, Ze byla naprosto zklamana, protoZe véfila, Ze syn v 6 letech piijde do prvni tfidy jako
7ak bez zdravotnich postizeni. Matka ale téZ uvedla, Ze se znalosti diagnézy muize rodi¢
predvidat s ¢im muze pocitat, jaké zdravotni komplikace mohou nastat a kde mohou byt
hranice u vzacného onemocnéni. Maminka odpovéd’ doplnila téma stupen péce a zavislosti.
Dle odpovédi by D. mél prvni stupeni zavislosti, ale kviili genetické vady neboli vzacnému
onemocnéni patii do kategorie nejvyssi stupné zavislosti. Maminka i vyzdvihla dtlezitost ze

socidlniho hlediska pro rodinu, aby dité bylo zatazené v tabulkach stupné¢ zavislosti.

V ptedchozich odpovédi jsme se dozveédéli o n€kolik D. zdravotnich onemocnéni, proto nas
v nasledujici otdzce zajima, jaké vlastné ma D. vSechny zdravotni komplikace: ,,Jaka je D.
lékai'ska anamnéza az do soucasnosti? Maminka sd€lila: ,, Ano, takze viastne na zacatku
byly casté infekce dolnich, hornich dychacich cest a ty prechazely do zanétu stiedniho ucha
a ty uz nejsou. Sem tam, kdyz je néjaky problém s tou zménou teploty, se skolou nékam jdou,
Skola v prirode, je to prosté banalni jednorazovka, tak onemocni, protoze jeho imunita je
hodné nizka, ale to vymizelo, takze uz nejsme castymi navstevniky ORL. Kolena mu pomalu
prestaly vypadavat, ikdyz dysplazie pretrvava, ma vlastné dysplazii tretiho stupné, tu
nejvyssi a i dysplazie kycli, ale to ma zatim vSechno v pohode. To mame ted' v klidu, ale ono
to tak vzdycky vypada, ze néco odezni nebo néco jakoby se zmrazi, a dalsi zase prichazeji
Jjako postupem véeku toho ditéte. Takze ve 12 letech sekundarni epilepsie, jinak ty problémy
s tim zazivanim, prijimanim a vylucovanim potravy stdle, to je jako porad. To nevim, do jaky

miry je to autismus, nebo jestli je to Kabuki syndrom. Pribyly viastné ty kozni projevy, kdyz

46



byl malej mél atopicky ekzéem, ale ted’ poslednich 5 let, takze asi od jeho 14 let trpi na
Sfurunkly. Furunkly v oblasti hyzdi, analni a trisla. Jednou ho mél i v podpazi. Takze jsme
Castymi navstevniky chirurgie, protoze driv jsme to teda resili mazanim néjakych téch
antibiotickych masti a sterilni prelepovani, ale uz to ma v takovém stadiu, Ze se to musi
prosté riznout, aby mu to jako vyteklo. Takze tady tedka pro nas je to nejvic ten furunkl,
protoze jeden mu skonci a ten trva treba mésic, dva, tri a vzapeti mu naskoci jinej, a tedka
mame treba takovou zdlezZitost, Ze na kostrci se mu z toho jednoho furunklu vytvorila pistel,
protoze ono mu strasné vSechno rychle vzrusta, takze vilastné jak mu to vyrizli, tak najednou
ta tkan se srostla a vytvorila se pistél a bude muset jit na operaci, kdy ma viastné pét krat tri
centimetrui (pistelu) a cely mu to budou muset vyriznout az na kost a nahradit to jinou tkadni.
Takze to jsou tedka takovyhle ty aktualni, Ze nam zmizely problémy s epilepsii, probléemy
s nastuzenim, néjaky to zvraceni, kdyz byl treba malinkej, tak casto zvracel, ty deti maji
spasticke zvraceni, to je to obloukovy zvraceni. Naji se blbe neceho a je to venku, takze to
oni maji normalneé. Treba to spasticky zvraceni zmizelo dejme tomu v téch sedmi, osmi letech.
Jednak ocni vada je porad stejna, usi, to asi bude vypadat, Ze to bude tak jako ma ted, to je
asi 15% nedoslychavosti, ale uz to neni tak vazny jako kdyz byl mensi no. Nevim, co nds jeste
Ceka, protoze vlastné z tech vsech priznakii, co syn ma, tak jich ma asi 85% co normalné ten
Kabuki syndrom obnasi, takze jeste nemame slinivku brisni, ledviny a jeste jatra, ale jako

‘

Jjak jsem rikala, nemusime mit vSechno tak doufejme Ze ..... anebo uvidime.

Z odpovédi se dozvidame, ze D. mél v riznych vékovych obdobich nékolik onemocnéni,
které vymizely nebo stale pretrvavaji. Jedinci s Kabuki syndromem v prib&hu zivota
onemocni Sirokou Skalou zdravotnich komplikaci, nejcastéji jde o problémy s travicim
ustrojim, snizena imunita, se kterou jsou spojené casté infekce, naptiklad dychacich cest
nebo stfedniho ucha, koZni problémy atd. Matka v odpovédi uvedla, Ze D. si z 85% jiz prosel
nebo stale prochdzi onemocnénimi, které jsou pro KS typické. Stale si mize v budoucnu

projit dalSimi zdravotnimi komplikacemi.

V nésledujici otdzce nas zajimalo, jestli v soucasnosti je vice dostupnych informaci o tomto
vzacném onemocnéni: ,,Je v soucasnosti vice dostupnych informaci o Kabuki syndromu?
Matka na zaklad¢ svych zkuSenosti odpovédéla: ,,0d toho roku 2010 samoziejmé je to

Jjednodussi, kdyz na internetu je vic informaci, protoze tady ten syndrom je znamy tak 30 let
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teprve jako ve svete, takze tady je vyhoda tech nové diagnostikovanych, Ze oni napisou
Kabuki syndrom a tam jim prosté vyjedou informace, a ja se teda nechci vytahovat, ale
zalozZila jsem spolek, Ze miij cil je davat dohromady ty nové diagnostikovany. Zatim jich je
v CR 32 déti a my uz jich mame 16, nebo jakoby ja jsem dala dohromady 16 déti a tedka
zarizujeme s kolegyni pobyt s téma Kabuki detma, takze z toho mam radost, jakoze se takhle
povedlo uz jsem o tom mluvila nékolik let. Takze tyhle novi rodice maji vyhodu, Ze viastné
da se to krevné vySetiit a mame i facebookovou stranku tam se jmenujeme ,,Ceské Kabuki
deti** a chci zalozit i jako webovky néjaky, ale na to fakt furt nemam cas. Takze vlastné, Ze
ty rodice, treba ted tam mdame pani a tri mésice je tomu ditéti, takze ona vlastné si s nama o
tom vSem povidd, my tam jako davame ty prispevky, jednou za rok se setkavame fyzicky.
Vzdycky to bylo tady v obyvaku, minuly rok uz jsme se museli sejit ve skole mého syna,
protoze uz se sem téch 20 lidi skoro neveslo, minuly rok uz jich bylo 40 celych rodin, takze
navzdjem si predavame ty informace a je to pro né jednodussi, protoze my 15 let o nikom
nevedeli, my nikoho neznali, nemohli jsme porovnat a nikdo nam neporadil. Bylo to
narocny. “

Maminka odpovédéla zajimavou osobni informaci a to, ze zaloZila spolek pro rodiny s détmi
s Kabuki sydromem. Spolek ma zatim stranku na Facebooku a v budoucnu se planuje zalozit
1 webovou stranku. Matka také uvedla, ze planuji s kolegyni zatidit pobyt pro rodiny s détmi
s KS. Na otazku, jestli je vice dostupnych informaci o KS, matka odpovédéla, ze od roku
2010 je jednodussi si informace o Kabuki syndromu vyhledat. Diky zalozenému spolku maji
moznost rodice si navzajem sdilet informace a je to pro n¢ téz jednodussi nez pro maminku

D., ktera byla pfed lety na vSe sama.

Dale jsme zjiStovali zkuSenosti s vychovou ditéte s Kabuki syndromem, o fungovani rodiny
a o Skolnich zafizeni.

vvvvv

se Fict, ze znam jeho hranice, jeho moznosti, Ze vim kam az dojit, kam nedojit, ale samozrejmeé
Ze mam k nému pristup jako k zdravéemu diteti, nic mu neodpustim, ale zase vim, co umi, co
neumi, zkouSime, ucime se samoziejmé. Je potreba neustald trpélivost, protoze v tom

autismu ty deéti neustdle mluvéj, opakujou dokola, dokud jim neodpovis, tak prosté kdyz byl
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malinkej, jedna otazka polozend padesatkrat, Sedesatkrat, schvalné jsem to pocitala, ty
odpovis a vzdpéti dalsi otazka a kdyz neodpovis, tak zase ,,A maminko.... A maminko ‘", takze
prosté tady ty ritudly a tady to opakovani, tak musis se hodné obrnit. Musela jsem se teda
hodné obrnit tou trpélivosti a prosté je to o tom, ja vim Ze to je takovy, mé se ten ani ten
vyraz nelibi, individuadlni pristup. Prosté musis tomu ditéti venovat se uplné jinak, nez treba
ty nasi dceri jo, to je uplné jinej pristup no, ale v té vychoveé se snazim, aby vedél, ze sice tu
diagnozu ma, ale neni to polehcujici okolnost. On jako vi, on treba rekne: ,, Maminko proc¢? “
tak reknu: ,, Protoze mdas ten Kabuki syndrom, mas autismus, kdybys nemél ten autismus, tak
treba by si mohl délat neco jinyho* a on to s klidem prijme, ale ja mu to vlastné vysvetlim,
takze on proto je i tireba v klidu, Ze ma dalo by se Fict vSechno osvétleny jo. Samoziejmé
ostatni treba cela nase rodina spousta spousta téch clenii té rodiny nechtéji akceptovat tu
skutecnost a odmitaji, takzZe treba miij otec dodneska nechape, Ze mu néco je, jeho viastni
otec dodneska tvrdi, zZe to je jenom Spatnym pristupem, Ze ho Spatné vychovavam, proto je
takovej, oni to prosté neakceptuji. Oni reknou, Ze doktori jsou idioti, ti prosté nic neumi,
nicemu nerozumej. No mé treba osobné rekl, Ze kdyz jsem byla tehotna a jsem piivodné
zdravotni sestra, tak jsem prece méla vycitit, Ze je néco Spatné, ze je to vlastné moje chyba,
takze takovyhle blbosti. Takze vlastné dalo by se Fict, ja i cely jeho (synitv) Zivot se potykam
v okoli i ve vlastni rodiné s tim, Ze jim musim vysvétlovat, proc to tak déla, proc¢ se tohleto
takhle déje, nebo proc¢ by mu to neméli rikat, takze ja je vlastné celozivotné edukuju, ale oni

I3

to néektery absolutné neakceptujou no. Takze to je takovej problém v tadytom. *

Pro maminku bylo ve vychové nejdulezitéjsi, ze znala diagnézu svého syna a tim znala i
jeho hranice, moznosti atd. Matka uvedla, Ze k synovi vychovné se snazi pfistupovat stejné
jako k ditéti bez zdravotniho postizeni, ale odpovéd’ doplnila, Ze je k tomu potieba spoustu
trpélivosti, protoze D. ma 1 pfidruzené postizeni a to autismus. Kvili pfidruzenym
postizenim matka vychovn¢ ptistupovala k D. jinak nez ke své starsi dcefi, ktera nema zadné
zdravotni postizeni. Odpovéd” maminky ndm vzapéti odpovidd na jednu z vedlejSich
vyzkumnych otdzek: ,,Je vychova ditéte s Kabuki syndromem specifickd?‘ Jelikoz D. ma
pridruzené postizeni autismus neda se v tomto piipadé jednoznacné urcit, jestli vychova
ditéte s Kabuki syndromem je specifickd nebo ne. Mezi symptomy Kabuki syndromu patii
mentalni postizeni nebo celkové opozdéni vyvoje, na zéklad¢ tohoto faktu se mizeme

domnivat, ze vychova déti s Kabuki syndromem bude odlisna, dalsim faktorem mtize byt i
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fakt, ze Kabuki syndrom je vzicné onemocnéni, které se prolind s dal$imi riznymi
zdravotnimi komplikacemi a u kazdého jedince s Kabuki syndromem miize byt vychova
naproto jedineCnd. Matka v odpovédi zminila 1 dalSi béZnou problematiku u rodiny
s postizenym ditétem a to nepochopeni ze strany rodiny. Naptiklad vlastni biologicky otec
D. si mysli, Ze matka svého syna Spatné¢ vychovala a Zadné postizeni nema. Podobny nazor
maji 1 dalsi ¢lenové rodiny jako je otec matky, D. dédecek. Matka uvadi, Ze dodnes musi

vzdélavat 1 vlastni rodinu o postizeni D., ale Ze rodina i ptes to postizeni neakceptuje.

V névaznosti na odpovéd’ o vychove jsme také chtéli zjistit, jestli méla matka ve vychove 1
obtize: ,M¢la jste pii vychové néjaké obtize, s ¢im jste si nevédéla rady? Maminka
odpovédéla: ,, Dalo by se Fict nejvétsi potiz je v tom, smiFit se s tou danou situaci a nauci se
s tim zacit pracovat, to je takovej nejveétsi problém, kdyz tam prosté vidis ty odchylky téch
ostatnich, ty ostatni déti prosté to délaly jinak, Ze jo, takze s timhletim to fakt jako to je
opravdu tri vykricniky. Smirit se s tim, protoze Zadnej rodic se nesmiri s diagnozou ditéte,

jenom se musim naucit s tim zit a pracovat.
Podle matky se kazdy rodi¢ musi s diagnézou svého ditéte naucit Zit a pracovat.

V oblasti vychovy nés také zajimala nasledujici otazka: ,,Co vy jako rodi¢ chcete svého syna
nejvice naucit? Odpoveéd maminky: ,, Tu sobéstacnost a vyrusit tu tézkou poruchu orientace
v exteriéru, kterou teda asi si myslim Ze nevymizime, protoZe tam jsou ty reakce typu jede
auto, rozhlidni se — jasné, jede auto vstoupim do vozovky, takze tady to bych chtéla do
budoucna a samoziejmé je to i v ty Skole, Ze oni mu to proste takhle tam jako tlucou do ty
hlavy v uvozovkach jo, ale na miij vkus az moc jo, ze tam jako po ném chtéji, aby tireba sam
Jjezdil tramvaji, z cehoz mam opravdu hodné vysokej tlak, kdyz to vzdycky slysim a ja jenom
k ty vychove tady je duleZity, my mame ve vsem ironii a sarkasmus. Kdybychom brali vsechno
vdzne, tak se zbldznime jo, takze my si z toho delame srandu. Prosté to musime, jinak by to
nebylo normalni jo, takZze my si vidycky prosté to nejak okomentuje na tu danou situaci a
jasny a todlencto. No takzZe ta samostatnost, ale u néj si clovek nemiize délat dlouhodoby
plany maximalné na rok na dva dopredu. Ja nevim, jak na tom bude, jako samoziejmeé vyvoj
je pozastaven uz vlastné ctyri roky uz neroste, to co jsme do néj viastné dostali védomosti a
tak dale, uz tam vic nepiijde, uz se nenauci jezdit na kole, naucil se plavat no, treba K.

(pracovnik v neziskové organizaci) vede ten vede plavecky krouzek, oni ho za rok a pul
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naucili plavat, dostali zlatou medaili. Jsme rikali: ,,Jestli ho naucite plavat, dostanete zlatou
medaili** a fakt ho naucili. No tak to bylo takovy hezky. Tedko teda nemiize do bazénu,
protoze ma tu pistél a viastné od ledna nechodi, ale je prosté diilezity najit si cestu, jak
Jjakoby tady tu dalo by se Fict vaznou Zivotni situaci zlehcit, protoze kdyz to budes brat vazne

i tu vychovu, tak opravdu antidepresiva, psychoterapie, ty by ti ani nestacili. *

Maminka by si nejvice prala syna naucit sobéstacnost, konkrétné orientaci ve vnéj$im svéte,
napiiklad ptfechazeni silnice. D. nejspi§ nechépe, Ze pii prechdzeni silnice se musi
rozhlédnout. Matka si mysli, Ze tuto dovednost se D. nenauci. K vychovée jesté doplnila, ze
pro dobrou a zdravou psychiku je potieba si délat srandu. Maminka v odpovédi popsala, ze
D. se vic védomosti a dovednosti nenauc¢i. Uvedla vsak, ze D. se piesto naucil diky kurzu
plavat. D. nejvic ziskal dovednosti a védomosti v détstvi a v dospivani, jako dospely muz uz
tolik védomosti a dovednosti neziskd. Dle matky se u néj vyvoj zastavil, ale nemuize

ptedpokladat, co bude nasledovat.

V navaznosti na odpovéd’ jsme se zeptali na nasledujici otazku: ,,Takze si nedokézete
predstavit, Ze by jednou zil syn sam?* Odpovéd’ maminky: ,, Zatim ne, svym zpiisobem je
jako bézny dité ve tretdku, ktery dité ve tretaku se osamostatnuje? Takze bych tohlencto
viastné resila, az to nastane a nevim taky, jaky bude mit priznaky, co mu bude, co se miize

objevit za rok, co se jako objevi, zZe jo. Jak se s tim nalozi, kde budeme no. *

v v

Maminka v sou€asnosti neveti, ze by D. v jeho 19 letech byl schopny zit sam ve vlastni
domacnosti kvili nizké rozumové schopnosti a nemohou predpokladat, jaké zdravotni

komplikace se mohou objevit v budoucnosti.

Dale nas zajimalo, jak rodina spolu vychézi. Otazka se tykala starsi dcefi jakozto D. sestra:
,»Angazuje se vaSe star$i dcera ve vychoveé D.?* Odpovéd’: ,, No vzhledem k tomu, Ze uz s
nami 7 let nebydli, no tak uz ne, ale jako stykame se, zZe jo navstévy a tak dale, kdyz nékdy
potiebuju ho pohlidat, tak ho pohlida, ale letos jsem to potrebovala jednou, takze jo. Tak oni
si spolu povidaji, ale ji do vychovy nezasahujeme viibec, prece jenom je to jenom sourozenec,
Ze jo. Nechci ji zateézovat, ma sviij zivot. “ Také nds zajimal, jak se matc€in ptitel angazuje do
vychovy: ,,A co Vas ptitel? Angazuje se do vychovy?“ Odpovéd maminky: ,, Praveé proto,
Ze uz je s nami takhle dlouho, tak samoziejmé jsem ho musela trochu naucit jakoby ten

pristup nebo ten postoj k nemu, ale zase je to dobry, zZe on jak jsem rikala, Ze se k nemu
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snazim chovat jako k normalnimu, tak mu taky pritel spousta véci neodpusti. Sice ho musim
porad krotit, protoze, jak je syn autista, tak on nechdpe tu ironii jo, Ze pritel mu rekne
nejakou jako v uvozovkach vtip, ale on (syn) to vezme vazné jo, takze to jsou takovy to, jako
tam narazeji mezi sebou, ale jako da se to. Svym zpiisobem pritel ma vyhodu nebo my mame
vwhodu, ze pritel je klidas, je trpélivej a ma proste syna rad a bere ho proste, Ze patri ke
mné. Jsme zacinali nebo kdyz jsme byli uz v piilce treba toho vztahu, jsme spolu témer 8 let,
tak jsem mu vikala: ,,Ty mas vyhodu, ze ty muzes kdykoliv vycouvat jo‘‘ a on rika: , Proc¢
bych to délal? “Ze syn patii ke mné, takze to prosté tak akceptuje a on se mi snazi tieba i v
ty vychove pomdahat nebo i mé jako ulehcit, treba on ziistane se synem doma a ja odjedu na
vikend pryc, abych si odpocinula. TakZze mam v nem takovouhle oporu a podporu, Ze vzdycky
si Fikam kterej cizi chlap utie tomu klukovi zadek v 19, jo. Se synem hodné komunikujou,
pritel treba prevzal néjaky ty ritudly, treba mu meje viasy, holy ho, koupené ho, ja pripravuju
veceri. Mame jakoby rozdéleny ty ulohy, teda kdyz je doma, protoze on ma c¢asové narocnou
tu prdaci. Syn ma vlastne tady ty ritualy a pravidelnosti cili my obédvame ve 12 hodin,
vecerime v 18 hodin jo, tak tady pres to viak nejede, syn ma viastné v tom tu stabilitu, to
bezpeci a zaroven i pritelovi se libi, Ze mame vsechno jako tak pékné zavedeny, pro néj je to
taky stabilita, bezpect svym zpiisobem. Viastne pritel nasel v nasi rodiné mezi nama i takové

‘

to bezpeci a takovou tu prosperitu toho Zivota jo, ze mého syna vzal jako vlastniho.

Maminka odpovédéla, Ze D. sestra se do vychovy neangazuje, protoze ma jiz vlastni
domacnost, ale rodinu navstévuje a D. pohlida, kdyz je potieba. Pritel v domacnosti téz
nebydli, ale dle matky se do vychovy angazuje. Maminka pftitele pospala jako klidného a
trpélivého a ve vychové a v chodu domdacnosti ji velice pomahd, pokud je to zrovna v jeho
moznostech. S D. si pfitel velice rozumi a maji spolu hezky vztah. Ptitel je pro matku velkou
podporu a jsou spolu skoro 8 let. Matka také uvedla, ze ptitel D. bere jako vlastniho syna a

naucil se ho stejné vychovavat jako ona.

Nasledujici otazky se veénuji oblasti Skolstvi, konkrétné zkuSenosti rodiny se Skolnim
systémem. V této oblasti nas zajimalo: ,,Podle jakych kritérii jste vybirala Skolu pro svého
syna? Co bylo pro rozhodnuti stézejni?* Maminka odpovédéla: ,,Ja jsem to hledala (stredni
Skolu) fakt asi 4 roky, viastné jsem deélala prizkumy, jejich webové stranky, recenze od

rodicii, dostupnost, jaké jsou moznosti, protoze prece jenom, kdyz ma to dité néjakej
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handicap a mad néjaké omezeni, tak nékam se hodi, nekam se nehodi, Ze jo, treba néjaka
Skola me vydesilo, ze tam jsou hodné fyzicky zdatny ty déti, ze plavou, maji tam pohary na
chodbadch, to mé vydésilo, to jesté neumél plavat, jo. Rikam: , JeZiSmarja a ve 4 patie.“. A
pak jsem taky hodnotila i oc¢ima, to prostiedi, a tak dale. Takze tohleto opravdu byl pro mé
dlouhodoba zalezitost a méli jsme viastné tii skoly na vyber, ale tahlencta rekla: ,, Ano, my
vas vezmeme. “ Oni by nds vzali i ty ostatni dvé a ja jsem prave jsem se rozhodovala mezi
prvai a druhou a zvitézila vilastné vzdalenost. Nasteésti, sice zvitézila vzdalenost, ale nastesti

I3

Jjsme viastné se dostali do ty nejlepsi. Tudiz pristé budeme o stupinek niz.

Maminka nam sdélila, jak pro D. vybirala stfedni Skolu. Stfedni Skolu vybirala 4 roky
doptedu a dle vzdalenosti a hodnotila také i vzhled skoly. Pro matku bylo spise cilem, Skola,
kterd ho nauc¢i dovednosti v praktickém zivoté nez vyhrdvat pohary ve sportovnich
disciplinach. D. pfijali na vSechny Skoly, na kterou se hlésil, ale matka vybrala tu, ktera byla

nejlepsi v dojizdéni. Dle matky si zvolili nejleps$i variantu.

Dale nas zajimali také zkuSenosti v piedchozich Skolnich zatizeni: ,,Setkala jste se
s negativnimi piistupy k Vasemu synovi ve skolnich zatizenich?* V tomto piipad¢ byla jeji
odpovéd’ rozsahla, nejvic negativnich zkuSenosti méli na zakladni Skole: ,, Ano, zdakladni
Skola — Sikana. Sikanu musela jsem vyresit ja sama, ucitelé se k tomu stavéli zady, takze ja
Jjsem si musela to vyloZzené s témi Zaky vyridit osobné, nastoupila jsem na né kdyz byli v 6
tride. V ty 8 tride kdy uz jsem se na né dival nahoru to uz bych si nedovolila, takze jsme to
jeste vyresili zavcasu a jako ja jsem ho nenapadla, ja jsem prisla za tim nejvétsim aktivistou,
abych to rekla slusné. Ja jsem si na néj pockala u skoly a jako, aby tam nebyli rodice, Ze jo,
aby tam nebyli pedagogové a pockala jsem si na néj u skoly, oslovila jsem mu ho a rekla
Jjsem mu: ,,Tak podivej se, vim, Ze ty ses ten nejsilnejsi v ty tride, Ze ses nejchytrejsi. Synovi
hodné ublizujete ja jsem té chtéla o néco pozadat.‘* On se takhle klepal, ja jsem se na néj
usmivala takovym tim kobrim uismévem a ja jsem mu navrhla, zZe jestli by nemohl délat synovi
ochrance, kdyz je ten nejsilnéjsi, nejchytrejsi. On to byl ten nejvetsi grazl, kterej nabadal ty
ostatni a vymejslel, protoze byl nejchytrejsi, jo. Od té doby byl klid. Vyslo to, jak Fikam bylo
to v 6 trideé a byl mi sem. (maminka ukdzala pod bradu) V 8 tride uz jsem se na néej divala
zespoda, jo. Takze viastné nejveétsi, uplné nejvétsi je tohlencto, ta sikana. A kdyz jsem tomu

uciteli vysvetlila, Ze on treba neudéla kotrmelec, jo a ona rekla, Ze v téch osnovach je, zZe
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musi umeét kotrmelec, takze se ho nauci a ja jsem ji pak na to rekla: ,, Takze vozickari, zZe
neubéhne Sedesatku, date pétku?!* On tam Zadnej nebyl no, takze tohlencto, Ze ten
individudalni pristup, i kdyz si jako o néj psali, Zze ano, Ze ho maji, tak ja jsem ho tam nevidéla.
Ostatni maminky, kdyz néco potrebovaly, mély néjakej problém, tak se tam to neresilo.
Potom teda ty maminky, ty deti jakoby predaly do jiny skoly. My jsme teda toho moc
nepotiebovali az do ty 6 tridy, pak jsem zjistila teda, Ze se deje tohle. No a svym zpiisobem
my jsme si pak se synem délali z toho srandu jo, Ze my jsme méli i ty ucitelky pojmenovany,
meéli jsme méli prezdivky, Stefko saurus treba. Ona byla strasné prisna, to bylo strasné, pak
na konci mila a pak jsme byly kamosky v 9. tride. No takze zase ironie, fakt ironie, sarkasmus
a lehky nadhled, jo, protoze brdt to vazné..... ano, pani ucitelka mé castokrat zvysila tlak, Ze
Jjsem byla nastvand do béla, protoze syn, vzdycky jsme viezli do auta, tak mi hned nahlasil,
co se délo, takze nez jsme dojeli domii, tak ja uz jsem védela a méla jsem tlak 200 na 150 no,
ale co s tim jako. Takze jako casto Spatna komunikace s ucitely to byla prvni a ta Sikana.
Zalezi na pedagogickém sboru a myslim si, Ze ¢im je ten pedagog specialni starsi, tim je
vyhorelejsi, ze vlastné, ze ty mlady ty absolventi, ty jsou nadseni jo, ty prosté maji napady,
bavi je to, nemaji treba jesté ty rodiny jo, nejsou viastné zahlceny tou praci. Ja jsem prave
Fikala, ze bych navrhla, kdybych treba méla moznost, tak bych navrhla délat tem specialnim
pedagogum tieba kazdy 4 roky psychotesty, jestli jsou zpiisobili k ty praci a jestli jsou na
natolik jakoby odolny vici tomu stresu a jestli jako, aby to dité viastné z toho néco mélo,
protoze samoziejme co si budem, povidat po 5 letech je normalni, zZe prichazi syndrom
vyhoreni na kazdém pracovisti a tak ddle a tak dale. TakzZe myslim si Ze tohlencto zdlezi na
tech lidech. Jestlize tam jsou porad stejny ucitelky, co tam byly naseho piisobeni, tak je to

[ATS
tam to samy.

Mezi negativni zkuSenosti ve Skolstvi patiila Sikana a Spatna komunikace s ucitely, ktefi byli
spiSe netolerantni a nechapajici. D. pfiblizn€ od 5. nebo 6. tfidy ostatni Zaci Sikanovali,
ucitelé dle matky Sikanu nefeSili a musela situaci vyfesit sama domluvou s zdkem, ktery
Sikanu inicioval. Matka také méla problém s komunikaci s u¢itelemi, kdy naptiklad ucitelka
télocviku chtéla po D., aby ptedvedl kotrmelec, protoze je napsany v osnovach a nechépala,
ze takovy kluk s mentalnim postizenim a vzacnym onemocnénim kotrmelec nesvede. Dle
matky ani ostatni ucitelé nechapali D. postizeni a neméli k nému individuélni pfistup. Matka

také uvedla, ze problémy se na této Skole nefesily a ob¢as rodice nechali prestoupit své déti

54



na jinou Skolu. Maminka si mysli, ze zalezi na pedagogickém sboru a spousta uciteli ma

syndrom vyhofeni.

Také nés zajimalo, jestli maminka méla i pozitivni zkuSenosti se Skolskym systémem:
wetkala jste se i s pozitivnimi pristupy k Vasemu synovi ve skolnich zarizenich? *“ Maminka
si vzpomnéla na mateiskou skolu: ,,77eba v ty skolce tam byla tak hodna, a tak uzasna
ucitelka. Ona k nam potom jeste dochazela i k nam domi, jo, tak ta byla uplné skvela. Tak
jako samoziejmé individualne, vidycky mé jakoby nadchne treba presné ten pristup k tomu
diteti, kdyz si treba, ona si vymyslela, co s nim bude vytvaret, povidali si, tak to bylo pro mé
hrozné mily a na ty zdkladce, Ze by mé néco dojalo...Tam jako vite co, uz to jsou ty tri roky
ja si to tam blokuju, ja to nechci vytahovat a mam spis na to ty vzpominky jenom toho
vecného boje, vecné jsem cekala, co zas ta ucitelka rekne, co zase bylo, ale zase mél treba
meél (syn) hodnou ucitelku na druziné, uz nevim jak se jmenovala teda. Ona byla Polka a
byla takova hodnd povidali jsme si, tak to bylo takovy fajn. Ja nevim, jestli je to pro mé
vhoda, ja si vidycky z téch lidi udélam kamose nebo jakoze se s nima jako popovidam, ja si
tam vidycky prosté najdu néco na néjakou spolecnou notu, jo, takze pak tieba i kdyz jsem tu
tridni ucitelku nesndsela, protoze jsem védela, co je to za pip pip pip, jo, ale prosté jsem si s
ni povidala a nasla jsem si k ni néjakou tu cesticku, takze vzdycky néjak jako ta komunikace

3

s téema pedagoga pro mé neni problém. *

Rodina neméla pozitivni zkuSenosti na zakladni Skole, zajimalo nés, jestli je to stejné i
v praktické skole, kam D. dochazi nyni: ,,Jak se vam libi na soucasné skole?* Oproti zakladni
Skole je soucasna prakticka Skola ptijemnym prostiedim: ,,Jo, tam jsou vsichni na sebe
hodni, vsichni furt tak jako hezky naladény, chodéj spolu na ty prochazky a ven a povidaji si
a zjistujou, co doma. Prosté ty ucitelé jsou vSichni takovi fajn, ja jsem s touhle skolou

«

spokojena.

Dale rozhovor pojedndva o socidlnich sluzbach a spolkéch pro rodiny s Kabuki syndromem.
Zjistovali jsme, jestli rodina vyuzivala nebo vyuziva socidlni sluzbu a jestli jsou c¢leny
spolku. Otéazka znéla: ,,Mate ptatele z rodin s ditétem s Kabuki syndromem?* Maminka
odpovédé€la ano: ,,Adno setkavame se a piseme si maily, kdyz maji nejaky otazky nebo
odpovedi, tak si viastné jakoby navzdjem odpovidame, spis ja jim odpovidam, oni mi jako

teda vikaji Ze jsem jejich guru. Syn je viastné nejstarsi, tam jsou vSechno déti tak od téch 3
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mésicti maximalné do 12—13 let a pak tam je jesté jeden novej, tomu je asi 23—24, no ty jsou
takovy sami, taky nevedeli nic. TakZe mezi sebou takhle spolu komunikujeme pribézné

v roce*

Maminka D. jiz v rozhovoru zminila, Ze zalozila spolek pro rodiny s ditétem s Kabuki
syndromem, chtéli jsme se o spolu dozvédét vice: ,,V tivodu jste zminila, Ze jste zalozila
spolek, fekla byste nam o ném néco?* Maminka odpovédéla, ze ma v zivoté jasny cil: ,,Je to
uplné v zacatcich, ja jsem ten spolek zalozZila pred rokem teprve viastné, je to tak rok a pul
no. Zalozila jsem ho, ze mam to ten cil vlastné edukovat ty rodice, a hlavné davat ty rodiny
dohromady, abysme o sobé védéli. Je to viastné celd republika, je to jako CR, zndm i jedny

¢

lidi na Slovensku, ale je to hlavné pro ty Cechy, aby prosté védéli, Ze v tom nejsou sami*

V navaznosti na odpovéd’ jsme se zeptali: ,,Jak se spolek jmenuje? Maminka odpovédéla:

wKabuki syndrom CZ, jednoduchy, prosté jednoduchy.

Nasledujici otazky se tykaly tématu socialni sluzby, nejdiive jsme chtéli zjistit vyuziti
socidlnich sluzeb v rodiné:,,Vyuzivala jste nebo vyuzivate socialni sluzby?“ Odpoved
maminky: ,,Ne, doktori mi vilastné nedali ani tu ranou péci, protoze ja jsem si stejné myslela
Ze do téch 6 let jsem si Fikala prece neni natolik postizenej, a protoze jsem si myslela, Ze tu
ranou péci potiebujou treba ty na vozejku, DMO, Downovy syndromy jo. Takze jd jsem si
myslela, Ze ji nepotrebuji a viastne az v ty Skolce my dali kontakt na alfu (neziskova
organizace), takze to byla viastné jedina sluzba, kdy my jsme jezdili na ty ozdravny pobyty a
tam jsme si vytvorili viastné mezi téma rodinama ty pratele se kterejma se stykame do dneska
jo, takze to jsou jako moje hlavni kamaradky no a ty déti uz nam vSechny vyrostly, zZe jo, uz
dospéely. Takze ano, nevyuzivala jsem socidlnich sluzeb, protoze jsem si myslela, Ze je
nepotrebuju a nikdo mé nepresvédcoval: , Hele vy to chcete, vy to potrebujete.”, takze

nebylo to zas takovy divoky, Ze myslim si, Ze v dnesni dobé pred temi 19 lety, ano byla rana

péce, oni teprve zacinali, néjak to bylo v plenkach, ale ted’ je to intenzivnéjsi “

Z odpovédi vyplyva, Ze rodina nevyuZzivala podporu socialnich sluzeb, protoze v roce 2006,
kdy se D. narodil dle matky nebyla sluzba rané péce tak rozvinuta jako je to v soucasné dob¢

a mamince nebyla ani zadna socialni sluzba doporucena.
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Zajimali nas také dalsi organizace a sluzby pro rodiny déti s Kabuki syndromem: ,,Existuji
organizace nebo sluzby v Ceské republice, které se ptimo vénuji rodinam ditéte s Kabuki
syndromem?“ Maminka v této oblasti ma piehled a $iroké znalosti: ,,Ne, jak Fikam, v CR je
32 deti diagnostikovanych. Téch je hrozné mdlo. Chdpu tieba ty, co maji tady ten syndrom

motylich kridel, Downiiv syndrom, téch jsou tisice, ale nas je zatim 32 “

V Ceské republice neexistuji organizace, které by se vénovali pouze tomuto vzicnému
onemocnéni, ale v nésledujici otazce: ,,Spolupracujete s n€jakou jinou organizaci, ktera se
vénuje jedincim s Kabuki syndromem?* Maminka ndm odpovédéla, ze jako rodina vyuziva
sluzeb nékterych neziskovych organizaci: ,,Spolupracujeme s neziskovou organizaci
Rarach, ty vlastné poradaji pro deti vikendovky, tabory, zaloZili letos krouzky a
muzikoterapie a néjaky dalsi terapie, takzZe viastné vyuzivame jejich sluzeb, jakozZe syn tam
chodi do krouzkii a jezdi kazdej rok v lété na tabor no, to je tak jako jediny. Takze viastne
dalo by se Fict, my tady v Praze vyuzivali sluzeb ty Alfy, Alfabetu a Raracha, tod’ vse. Jeste
Rytmus od skoly.

JelikoZ je maminka rodi¢em ditéte prvné diagnostikovaného s Kabuki syndromem v Ceské
republice, zeptali jsme se ji na otdzku: ,,Co byste poradila rodinam s ditétem s Kabuki
syndromem? “ Odpovéd’ maminky pro rodiny: ,,A¢ zavolaji mé a ja jim hned reknu, co
vSechno se miize stat, kam by se méli prihlasit, zavolam ruznym téem doktorum. Ja jsem i
treba domluvend na nekterych oddélenich, zZe kdyz je treba nékdo novej, tak na tom oddélent
to teknu, zZe mame nékoho nového a oni ho hned chtéj, ze treba napriklad ta genetika

«

v motole, oni si uz rikaji ,,kabukilogové‘‘ jako ze srandy si to vymysleli tady to slovo.
Chodime uz 12 let na prednasky téem studentim mediciny, tak to jako ono je to bavi, oni to
berou prosté jako konicek, takze kdyz jim reknu, mam takovou a takovou rodinu: ,,Jé, ty
neznamé, sem s nima ‘. Kdyz tam prijdou ty novy, treba ty novi rodice a nevedi, tak jim dam
hned kontakty na ostatni rodiny a nebo se proste, jak se schazime, tak si pak jako povidame
a nebo si piseme maily, co a jak a jim se viastné otvira vetsi obzor, protoze ja jsem porad
treba nevedela proc to deéla, proc¢ se mu déje tohlencto, proc ma zrovna tady tu diagnozu a
ty rodice maji vyhodu, Ze si reknou: ,,Aha, tak to je ten Kabuki syndrom*‘ nebo ,,Aha, tak

proto on to déla ‘", Ze si vlastné ty rodice takhle miZou zodpovédét spousta otazek a proto s

nima komunikuju “
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6 Zhodnoceni cili a vyzkumnych otazek

V réamci vyzkumného Setieni jsme se zabyvali rodinou ditéte s Kabuki syndromem. Velice
si vazime, Ze maminka v rodiné nam sdilela spoustu osobnich informaci o svém zivoté jako

rodi¢ ditéte s Kabuki syndromem.

Cil prace bylo zjisténi a zpracovani informaci tykajicich se rodiny ditéte s Kabuki
syndromem a piedstavit charakteristiku jedince s Kabuki syndromem. Vyzkumné Setfeni
probihalo prostfednictvim polostrukturovaného rozhovoru s maminkou, ktery probihal
pouze Ustni formou a byl zaznamenan na digitaIni zatizeni. Rodina s rozhovorem, zaznamem
a naslednym pouzitim do diplomové prace souhlasila. Vyzkumné Setteni zjistila fakta, které

se vztahuji k vyzkumnym otdzkam.
Hlavni vyzkumna otazky
Jaké jsou primarni problémy rodiny ditéte s Kabuki syndromem?

Pro maminku bylo nejdtlezitéjsi se smifit s diagnozou svého syna. Kabuki syndrom je
vzacné onemocnéni provazejici spoustu zdravotnich onemocnéni, dle odbornych ¢lanku a
rozhovoru s maminkou se predev§im jednd o srdecni vady, onemocnéni traviciho ustroji
predevsim v détském veku, kozni problémy a z diivodu oslabené imunity i rizné infek¢ni
onemocnéni. Rodina je tak Castym navstévnikem I€kait a zdravotnich zafizeni a nedé se
ptedpokladat, jaké bude mit dité nemoci a kdy se mohou projevit. Z tohoto divodu si rodina
nemuze tvofit dlouhodobéjsi plany do budoucnosti. Dal$im bod mizeme dle rozhovoru také
uvést nedostatek odborné pomoci. Jelikoz je jedinec z vyzkumného Setfenim prvnim
diagnostikovanym s Kabuki syndromem, mamince se nedostalo takové odborné pomoci
z diivodu neznalosti tohoto vzicného onemocnéni lékatii ¢i jinych odbornikii v Ceské
republice a maminka jedince si zjiStovala informace piedevs§im z internetovych zdroji, které
vSak vroce 2010 téZ nebyly dostate¢né. Dle maminky jsou v soucasnosti informace o
Kabuki syndromu pro rodiny rozsahlejsi, ale z diivodu prevalence Kabuki syndromu
v Ceské republice nevyhovujici. V Ceské republice existuje pro rodiny ditéte s Kabuki
syndromem spolek, ktery se jmenuje Kabuki syndrom CZ a dle rozhovoru v Nemocnici
Motol v Praze se odbornici tomuto vzdcnému onemocnéni vénuji a rodiny zde také mohou

nalézt odbornou pomoc.
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Vedlejsi vyzkumné otazky
Jaky méla matka pribeh t€hotenstvi?

Té&hotenstvi matky probihalo standardné bez zdravotnich komplikaci. Maminka v rozhovoru
uvedla, ze behem téhotenstvi ji pouze provazelo Castéjsi pocity nevolnosti a zvraceni, ale
nebyly zjiStény abnormality, a to ani po odbéru plodové vody. Maminka se v celém obdobi

téhotenstvi domnivala, Ze porodi zdravé dité.
Co rodina prozivala pfi konecné diagnéze svého ditéte?

Rodin¢ konecnou diagndézu oznamily v Sesti letech D. Zivota. Maminka uvedla, ze pro
oznameni byla v Soku, méla pocit, Zze se ji zhroutil svét a byla zklamana, protoze se
domnivala, Ze syn plijde na zakladni Skolu bez jakékoliv diagndzy. V rozhovoru vsak uvedla,
ze po zjisténi diagndzy aspon veédéla, co v zivoté jako rodi¢ ditéte s Kabuki syndromem
miize ocekavat, jaké zdravotni komplikace mohou D. provazet a jaké jsou jeho hranice a

také, ze mize byt D. dle diagnozy zatazeny v tabulkach stupné zavislosti a socidlni pomoci.
Je vychova ditéte s Kabuki syndromem specificka?

Vzacné onemocnéni Kabuki syndrom doprovazi mentalni postizeni nebo celkové opozdéni
vyvoje a dle rozhovoru s maminkou se oproti zdravému sourozenci vychova lisila pravé
z divodu mentalniho postizeni konkrétné autismus, ale oproti détem s mentdlnim ¢i jinym
zdravotnim postizenim se tolik neodliSovala. Vyzkumnou otdzku mizeme také doplnit
odpovédi tykajici se zkuSenosti rodiny se Skolnim systémem, kdy k D. ucitelé ptistupuji jako
k jinym détem se zdravotnim postiZzeni, naptiklad Praktickd Skola Roosveltova, kterd se
predevsim vénuje zakiim s mentalnim postizenim. Vychova déti s Kabuki syndromem neni
sama o sob& specifickd, ale z diivodu mentélnich postizeni oproti détem bez zdravotniho
postizeni je individualni.

Vyuzivala nebo stale vyuziva rodina ditéte s Kabuki syndromem podporu socidlnich sluzeb?

Rodina nevyuzivala podporu socialnich sluzeb jako je rana péce, protoze se maminka
domnivala, ze podporu nepotiebuje, D. jesté nebyl diagnostikovan s konkrétnim typem
postizenim a ani ji tyto sluzby nebyly doporuceny. Dle odpovédi v rozhovoru rodina na

doporuceni matetské Skoly vyuzivala a dodnes vyuziva sluzby neziskové organizace Alfa
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Human Service, se kterymi absolvuji rodinné ozdravné pobyty a spolupracuji s NO Rarach,
kde D. dochézi na rizné volnocasové krouzky a terapie, déle také rodina spolupracuje s NO

Alfabet a Rytmus.
Kde mohou rodice ditéte s Kabuki syndromem najit pomoc a podporu?

Rodice ditéte s Kabuki syndromem mohou najit pomoc a podporu v socialnich sluzbéch,
které¢ jsou v soucasnosti rozsahlejsi a zkuSengjsi, napiiklad rand pece nebo neziskové
organizace veénujici se détmi se zdravotnim postizenim. Fakultni nemocnice v Motole
v Praze se jiz vénuje vzacnému onemocnéni Kabuki sydnrom, zde rodi¢e mohou nalézt
odbornou lékafskou pomoc. Maminka v rozhovoru uvedla spolek, ktery zalozila a jmenuje
se Kabuki syndrom CZ. Spolek je urceny pro ¢eské rodice ditéte s Kabuki syndromem a
funguje jako poradna a podpora. Na Facebooku rodice mohou také najit soukromou skupinu,
kterou mize najit kdokoliv — Ceské Kabuki déti. Maminka rodindm s ditétem s KB
doporucila, aby se ji ozvaly, protoZe mize poradit a pomoc dalS$im rodinam zaZivajici situaci,
kterou si ona musela projit zcela sama. Diky svym zkuSenostem ze zivota jako rodice ditéte
s Kabuki syndromem ji dalo inspiraci a smysl v Zivoté pomahat dal§im rodi¢tim déti s timto

vzacnym onemocnénim. Spolek a kontakt Ize najit na internetu.

Na zavér vyzkumného Setfeni je zapotiebi poznamenat, ze rodina ditéte s Kabuki
syndromem nema Zivot jednoduchy. Zivot rodiny je nejisty a je potieba pro dité vytvofit
prostiedi, ve které se citi bezpecné a s dostatkem lasky, a 1 pro rodice je velice dulezité
psychické zdravi a odpocinek. Byt v roli rodi¢e ditéte se vzacnym onemocnénim, které neni
jesté zcela kompletné prostudované ani ve svété, mize byt ndro€nd, a pravé pres tuto
skutecnost by si kazdy rodi¢ mél nechat pomoc od riznych socialni sluzeb nebo spolkl pro

vlastni zdravi a zdravi svého ditéte.
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Zavér

Diplomova prace ndm poskytuje pohled na komplexni problematiku spojenou s Kabuki
syndromem, konkrétn€ na rodinu ditéte s timto vzacnym onemocnénim. V diplomové praci
jsme se vénovali diagnostickym postuptim, charakteristickym rystim a klinickym piiznakiim

tohoto vzacného genetického onemocnéni.

Zabyvali jsme se nejen samotnym syndromem, ale také klicovym prvkem kazdého
postizeného — jeho rodinou. Zjistili jsme, Ze rodina hraje klicovou roli v procesu vychovy,
vzdélavani a péce a je nezbytné poskytnout rodinam dostatecnou podporu a informace, aby

mohly Iépe porozumét a zvladat vyzvy spojené s péci o jedince s Kabuki syndromem.

Vénovali jsme se také otazce podpory poskytované neziskovymi organizacemi v Ceské
republice 1 zahrani¢i, a zdGraznili jsme vyznam dostupnych zdroji a sluzeb pro rodiny
postizené Kabuki syndromem. Dale jsme ptedstavili vysledky naseho vyzkumu, ktery se
zamétoval na samotnou rodinu ditéte s Kabuki syndromem prostiednictvim rozhovoru a

piipadové studie.

Celkove Ize konstatovat, Ze tato diplomova prace ptinasi nejen teoretické poznatky o Kabuki
syndromu a jeho diagnostice, ale také praktické informace o podpofe rodin vcetné
konkrétnich ptikladi ze zivota. Doufame, Ze nase prace prispéje k SirSimu povédomi o
Kabuki syndromu a jeho dopadech na rodiny, a zarovei poskytne uzite¢né informace pro

odborniky i samotné rodiny osob s Kabuki syndromem.
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Seznam priloh

Ptiloha 1 — Seznam otézek pro rozhovor
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17.
18.
19.
20.
21.
22.
23.
24.

25.

M¢éla jste béhem tchotenstvi zdravotni komplikace?

Byla jste tedy spokojena s gynekologickou péci?

M¢la jste pti porodu komplikace?

Jak a kdy lékati diagnostikovali u syna Kabuki syndrom?

Slysela jste n€kdy o pojmu Kabuki syndrom?

Maji Iékati v soucasnosti vice védomosti o Kabuki syndromu?

Co vas pti sdéleni diagnézy piekvapilo? Popsala byste, co jste prozivala?
Jaka je D. I€katskd anamnéza az do soucasnosti az do soucasnosti?

Je v soucasnosti vice dostupnych informaci o Kabuki syndromu?

. Co je pro vas ve vychove syna nejdiilezitéjsi?

. Méla jste pfi vychoveé néjaké obtize, s ¢im jste si nevédéla rady?
. Co vy jako rodi¢ chcete svého syna nejvic naucit?

. Takze si nedokdzete ptedstavit, ze by jednou Zil syn sam?

. Angazuje se vase starsi dcera ve vychové D.?

. A co Vas pritel? Angazuje se do vychovy?

. Podle jakych kritérii jste vybirala Skolu pro svého syna? Co bylo pro rozhodnuti

stézejni?

Setkala jste s negativnimi ptistupy k Vasemu synovi ve Skolnich zatizenich?
Setkala jste se i s pozitivnimi ptistupy k VaSemu synovi ve skolnich zatizenich?
Jak se vam libi na soucasné Skole?

Mate n¢jaké pratele z rodin, kteti maji dit¢ s Kabuki syndromem?

V uvodu jste zminila, ze jste zalozila spolek, fekla byste ndm o ném néco?

Jak se spolek jmenuje?

Vyuzivala jste nebo vyuzivate socialni sluzby?

Existuji organizace nebo sluzby v Ceské republice, které se pfimo vénuji rodinam
ditéte s Kabuki syndromem?

Spolupracujete s néjakou organizaci, kterd se vénuje jedincim s Kabuki

syndromem?
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26. Co byste poradila rodindm s ditétem s Kabuki syndromem?
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