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ABSTRAKT

Diplomové prace se zabyva rodinou ditéte s Kabuki syndromem. V Ceské republice se
diagnostika stanovila vroce 2010. Hlavnim cilem prace bylo zpracovani souhrnnych
informaci o rodiné ditéte s Kabuki syndromem a zji§téni detailnéjSich informaci o fungovani
této rodiny v oblasti vychovy, o zkuSenostech se skolnim systémem a také o vyuziti podpory
rodinou. Diplomova prace je rozdélena na teoretickou a empirickou ¢ast. Teoreticka Cast se
déli na ctyfi kapitoly. Prvni kapitola pojednava o vymezeni Kabuki syndromu, historie
vyzkumu tohoto vzacného onemocnéni, diagnostice a o charakteristickych znacich u jedinct
s Kabuki syndromem. Druha kapitola se detailngji zaméfuje na klinické ptiznaky Kabuki
syndromu, od zdravotnich potizi a moznostech 1é¢by, po urovné kognitivnich funkci. Tteti
kapitola se specifikuje na rodiny déti se vzacnym onemocnéni a nasledujici kapitola
pojednava o moznostech podpory rodin déti s Kabuki syndromem. Empiricka ¢ast je tvofena
vyzkumnym Setfenim, které se zamétuje na dit€ s Kabuki syndromem, na rodinu ditéte a na

fungovani rodiny prostfednictvim polostrukturovaného rozhovoru a ptipadové studie.

KLICOVA SLOVA
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zdravotni postizeni, spolky



ABSTRACT

The thesis deals with the family of a child with Kabuki syndrome. In the Czech Republic,
the diagnosis was established in 2010. The main objective of the thesis was to compile
comprehensive information about the family of a child with Kabuki syndrome and to
determine more detailed information about the functioning of this family in the areas of
upbringing, experiences with the school system, and also the utilization of support by the
family. The thesis is divided into theoretical and empirical parts. The theoretical part is
divided into four chapters. The first chapter discusses the definition of Kabuki syndrome,
the history of research on this rare condition, diagnosis, and characteristic features in
individuals with Kabuki syndrome. The second chapter focuses in more detail on the clinical
symptoms of Kabuki syndrome, from health issues and treatment options to levels of
cognitive function. The third chapter specifies on families of children with rare diseases, and
the following chapter discusses the possibilities of support for families of children with
Kabuki syndrome. The empirical part consists of a research investigation focusing on a child
with Kabuki syndrome, the family of the child, and the functioning of the family through

semi-structured interviews and a case study.

KEYWORDS
Kabuki syndrome, rare condition, family, child, social services, non-profit organizations,

health impairment, associations
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Uvod

Narozeni ditéte je jeden z nejkrasnéjSich okamziki v zivoté ¢loveka a rodina je pro dité
nejprirozenéjSim prostiedim. Vychovu a péci mize velice znesnadnit a rodinu ovlivnit
neocekavana diagnoza ditéte. Rodice méli odlisné predstavy o budoucnosti a postizeni jejich
ditéte, coz mize zménit i fungovani rodiny. Pro rodice takova Zivotni situace je vzdy
stresova a stres muze ovlivnit i jejich fyzické a psychické zdravi. Vyrovnani se s postizenim
svého ditéte byva obtizné a kazdy z rodict pristupuje k postizeni ditéte odlisné.

Predmétem diplomové prace je jedinec s Kabuki syndromem a jeho rodina, vyzkum je
zaméten na fungovani takové rodiny a moznosti podpory a pomoci ze strany socidlnich
sluzeb a neziskovych organizaci. Kabuki syndrom je vzacné onemocnéni, které je v Ceské
republice u odborniki i Sir$i spolecnosti zcela neznamy, divodem je nizka prevalence tohoto
vzacného postizeni. V Ceské republice Zije piiblizné 40 rodin s ditétem s Kabuki

vvvvv

informaci.

K vytvofeni diplomové prace bylo obtizné najit odborné materialy, které se tykaji Kabuki
syndromu. Dosud nebyla vydana zadna odborna publikace o tomto vzacném onemocnéni,
pouze védecké vyzkumy a clanky dostupné na internetu. Pravé cizojazycné védecke
vyzkumy a ¢lanky byly pouzity pro ziskani informaci, veskeré informace byly v anglickém
jazyce. Dalsi poznatky a informace pro diplomovou praci poskytla matka ditéte s Kabuki

syndromem vyzkumného Setfeni.

Diplomova prace je zamétend na zpracovani souhrnnych informaci o roding ditéte s Kabuki
syndromem a zjiSténi detailngjSich informaci o fungovani této rodiny v oblasti vychovy,
o zkuSenostech se Skolnim systémem a také o vyuziti podpory rodinou. Na zaklad¢
zjisténych informaci se sestavilo doporuceni pro dalsi rodiny, u jejichz ditéte se

diagnostikoval Kabuki syndrom.

Prvni kapitola pojednava o vymezeni Kabuki syndromu, historii vyzkumu tohoto vzacného
onemocnéni, diagnostice a o charakteristickych znacich u jedinct s Kabuki syndromem,
detailnéji se zaméfuje na klinické pfiznaky Kabuki syndromu od zdravotnich potizi

a moznostech 1é¢by po urovné kognitivnich funkeci.



Druhd kapitola se specifikuje na rodiny déti se vzadcnym onemocnéni, vymezuje termin
matefstvi, otcovstvi a sourozenstvi, detailn¢ji popisuje uskali rodin se zdravotnim

postizenim, uvadi faze vyrovnani a s jakymi stresovymi situacemi se rodina miize setkat.

Tteti kapitola pojednava o moznostech podpory rodin déti s Kabuki syndromem. Vymezuje
jednotlivé zptisoby podpory, popisuje piisobeni socidlnich sluzeb a jaké konkrétni sluzby
mohou vyuzit jedinci s Kabuki syndromem a jejich rodiny v kazdém vékovém obdobi
v Ceské republice. Zavér kapitoly vymezuje termin neziskové organizace a zaméfuje se i na
neziskové organizace, které se zaméfuji na rodiny déti s Kabuki syndromem ve svéte

a v Ceské republice.

Ctvrta kapitola vymezuje cil a metodologii vyzkumného Setieni a vyzkumné otazky. Pro
vyzkumné Setfeni byla vybrana metoda kvalitativniho vyzkumu, a to pfipadovéa studie
sestavend na zdkladé¢ rozhovori a polostrukturovany rozhovor. Cilem vyzkumu je
zpracovani souhrnnych informaci o rodin€¢ ditéte s Kabuki syndromem a zjiSténi
detailngj$ich informaci o fungovani této rodiny v oblasti vychovy, o zkuSenostech se
Skolnim systémem a také o vyuziti podpory rodinou. Pro vyzkumné Setfeni byla vybrana

rodina ditéte s Kabuki syndromem.

Posledni pata kapitola zhodnocuje cil a vyzkumné otazky, poskytuje shrnuti informaci
o vyvoji vyzkumného vzorku s Kabuki syndromem a zavérem, na zakladé zjisténych
informaci a dat, se sestavilo doporuceni pro rodiny, jejimz détem byl diagnostikovan Kabuki

syndrom. Vyzkum je doplnén diskusi.

Diplomové prace osvéti odborniky a $ir$i spolecnost o vzadcném onemocnéni Kabuki
syndrom, o fungovani rodiny ditéte s Kabuki syndromem, uskali v pé¢i a vychovy ditéte
s Kabuki syndrome, o zkusenostech se Skolnim systémem a moznostech podpory a pomoci
rodinam déti s Kabuki syndromem 1 déti se vzacnym onemocnénim celkove. Diplomova
prace také zminuje téma o nekvalitni péci ve zdravotnickych, skolnich i socidlnich zafizeni,

se kterymi maji rodiny déti se vzacnym onemocnénim bézné zkusenosti.



,Bez roc[iny se
clovek cﬁvéj’e zimou
v nekonecném
vesmiru“ - André

‘Maurois

1 Kabuki syndrom

Kabuki syndrom je vzacné vrozené onemocnéni charakteristické specifickymi rysy obliceje,
mentalnim postizenim a Sirokou $kédlou zdravotnich komplikaci. V nejnovéjsich publikacich
odborni 1ékafi konstatuji, ze syndrom je zptisoben mutacemi geni KMT2D a KDM6A.
Portdl pro vzacné onemocnéni Orphanet (2023) uvadi prevalenci jedinct s Kabuki
syndromem z roku 2020 1-9:100 000 a Fakultni nemocnice v Motole (2023) kolem 1:32000.
Na portalu ICD-11 (2023) se pojem Kabuki syndrom nachazi pod kédem LD2F.1Y, tento
koéd nese nazev ,, Other specified syndromes with multiple structural anomalies, not of

3

enviromental origin. Néazev kodu vysvétluje Kabuki syndrom jako syndrom
s mnohopocetnymi strukturdlnimi anomaliemi, které¢ nejsou zpusobené vlivem prostiedi.
V ceské verzi pivodni MKN-10 (2023) se Kabuki syndrom nachdzi pod kdédem Q87.0:
»Vrozené malformacni syndromy postihujici prevazné vzhled obliceje*. Syndrom
doprovazeji riizné organové abnormality v systémech, které zpisobuji zdravotni komplikace
po cely zivot jedince. Zdravotni komplikace jsou vSak individualni a u kazdého jedince
s Kabuki syndromem se mohou objevit rizné zdravotni problémy. JelikoZ na svéte je znam

maly pocet lidi s Kabuki syndromem, v soucasné dobé neni zndma primérna délka zivota

(Nyhan, Barshop, Ozand, 2005).

Chong — Kun a Jung (2015) uvadi, ze neexistuje zadny 1ék na Kabuki syndrom, 1éCba je
multidisciplinarni zélezitosti ke zlepSeni kvality zivota a celkového fungovéni jedince.
K 1écbe rtznych zdravotnich komplikaci spolupracuji ergoterapeut, fyzioterapeut,
gastroenterolog, neurolog, foniatr, pediatr, prakticky lékat, chirurg. V oblasti vzdélavani
a vychovy spolupracuji specidlni pedagog, psycholog, logoped a rizné neziskové organizace

a socialni sluzby pro podporu rodin postizeného ditéte (Chong — Kun a Jung, 2015).

1.1 Kabuki syndrom v kontextu historie
Kabuki syndrom nebo také Kabuki make-up syndrom byl popsan v roce 1981 japonskym

lékafem Norio Niikawa' a nezavisle na sebe i japonsky lékai Yoshikazu Kuroki?. Podle

! Japonsky lékaf a pediatr (1942-2022) (Nelson, 2022)
2 Japonsky 1ékat (Nelson, 2022)



téchto dvou 1ékatti se také syndrom nazyvéa Niikawa-Kuroki syndom. Oba lékati vypsali
stejné rysy syndromu jako charakteristické dysmorfické rysy obliceje, mentdlni postizeni

a prenatalni dwarfismus.

Dle portalu All Things Kabuki (2013) Iékat Yoshikazu Kuroki roku 1968 v Fukuoce
v jiznim Japonsku, vySetfil chlapce s unikatnimi malformacemi obliceje, které nezapadaly
do jiz objevenych syndromil. O deset let pozd¢ji bylo vysetieno dalsi dit€ a po dvou letech
se objevily dalsi tfi déti.

Lékat Norio Niikawa v roce 1967 objevil kojence s neobvyklymi rysy obliceje a téla, které
téZ nezapadaly do jiz znamych syndromi. Ve mésté Hokkaido v severnim Japonsku se
objevily dalsi Ctyfi déti.

Ptedpokléadalo se, ze tento syndrom se objevuje pouze v Japonsku, ale po popsani syndromu
l¢kati Norio Niikawa a Yoshikazu Kuroki, byly nahlaseny i dalsi ptipady z jinych zemi na
uzemi Evropy a Jizni Ameriky.

Kabuki syndrom, jehoz nazev je nejbéznéji pouzivany po celém svété, je odvozen od
tradi¢niho japonského divadelniho stylu, pficemz obli¢ejové rysy pacientll piipominaji
charakteristicky make-up pouzivany herci v tomto divadle (Kulkarni, Shetty, Chandrasekar

a Kulkarni, 2004).
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*

Obrazek 1: Fotografie japonskych déti s Kabuki syndromem z védeckych vyzkumii: Kabuki make-up (Niikawa-Kuroki)
syndrome: a study of 62 patients, publikovana v American Journal of Medical Genetics v roce 1988. Prevzato z Nelson (2022)
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1.2 Diagnostika Kabuki syndromu

Védecké vyzkumy provadéné v poslednich dvaceti letech naznacuji, ze Kabuki syndrom je
zpisobené 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 Kabuki syndromem mohou mit rysy podobné, ale vyrazn¢ odlisny klinicky obraz.
Vcasna diagnostika odhaluje zdkladni syndrom, ale i pfesnéjsi podtyp. Pfi diagnostice je téz
zasadni v€asné odhalit zdravotni komplikace, které se bézné vyskytuji i u zdravych pacientt
pro prevenci a zlepSeni pacientova stavu. Diagnostika se provadi molekularnim genetickym
testovanim. Tato metoda neni po celém svété dostupna a v nékterych pripadech nespolehliva
z ditvodu neznamych genti. Odbornici se shoduji, ze tento typ vzacného onemocnéni se také
muize konstatovat v jakémkoliv véku pacienta s Kabuki syndromem, ktery v Iékaiské
anamnéze ma zaznamenanou kojeneckou hypotonii*, mentalni postizeni, opozdéni
psychomotorického vyvoje nebo varianta jiz zminénych gentit KMT2D a KDMG6A a pacient
ma alespon dva znaky, které jsou typické pro Kabuki syndrom (Wang, Xu, Wang a Wang,
2019).

Mutace genu KMT2D

V minulosti byla tato mutace oznacovéana jako MLL2. Tento typ mutace se objevuje u
pacientii s Kabuki syndromem nej¢asté¢ji, jedna se o prvni typ Kabuki syndromu — KS1.
Padérova a kol. (2016) uvadi mutaci genu KMT2D u 44-76 % pacienti s Kabuki
syndromem. Jedinci s touto variaci maji vétSinou normalni rist a vyvoj, rysy obliceje jsou
vice charakteristické pro Kabuki syndrom, v anamnéze se castéji vyskytuji hypotonie
v kojeneckém véku, vrozené srdecni vady. Samotny gen KMT2D ovliviluje vyvoj
nervového systému, metabolismu a déleni bun¢k. Mutace tohoto typu genu je bézna
u pacientl s rakovinou zaludku, lymfomu a meduloblastomu a jiz bylo nahlaseno, ze né¢kolik
pacient s Kabuki syndromem maji nadory. Prvni ptipad, kdy pacientovi s Kabuki
syndromem byl zjistén nddor, byl nahlaSen v roce 2015. Divky s touto formou mutace se
vétSinou vyviji normalnég, ale obé pohlavi vétSinou doprovazi t€zsi poruchy feci a oslabeni

kognitivnich funkci. Mutace genu je autozomalné dominantné zdédéna, to znamena, ze dité

3 Mutace, ktera vznika ve vaji¢ku &i spermii, ale ani jeden z rodi¢l neni pfenaseé. (genetika-biologie.cz, 2010)
* Hypotonie — snizeny svalovy tonus (Narodni zdravotnicky informaéni portél, 2023)
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s Kabuki syndromem zdé&dil mutaci od jednoho z rodi¢ti a nemoc se u néj projevila (Wang,

Xu, Wang a Wang, 2019).
Mutace genu KDM6A

Mutace genu KDMO6A se uvadi jako druhy typ Kabuki syndromu, je mén¢ Casty. Mutace
byla zjisténa pouze u 5 % pacientl. Padérova (2016) téz konstatuje 1-6 %. V anamnéze
u pacientll tohoto typu mutace genu je Castéji zaznamenand hypoglykémie, problémy
s polykdnim, postnatalni porucha rustu, kdy pacienti v tomto ptipadé jsou mensiho vzristu.
typ KS-2 jsou charakteristické zvétSené organy neboli hypertrofie a velké fezdky, tyto
télesné abnormality mohou byt diagnostickych voditkem pro urceni tohoto typu genetické
mutace. Chlapci s mutaci genu KDM6A jsou nejcastéji diagnostikovani s mentalnim
postizenim stfedniho az té¢zkého pasma a divky mirného az stfedniho padsma. Dosud bylo
zjisténo, ze chlapci tuto mutaci genu maji zdédénou od matek a babicek. Oproti mutaci genu
KMT?2D se tato mutace pienasi pfevazné prostfednictvim chromozomu X (Wang, Xu, Wang

a Wang, 2019).
Kabuki-like syndrom a dalsi pfibuzné onemocnéni

Jedinci s Kabuki-like syndromem jsou diagnostikovani s Kabuki syndromem, ale bez mutaci
geni KMT2D nebo KDM6A, bylo objeveno az 30 % ptipadi. Odbornici zkoumaji gen
Kabuki-like sydromu pro moznost objeveni dal§i mutace genu zapficinujici Kabuki
syndrom. Jedinci s Kabuki-like syndromem vykazuji stejné piiznaky jako u Kabuki

syndromu, napiiklad mentalni postiZeni, obli¢ejové malformace a abnormalni vyvoj organt.

Vliv mutace genu KMT2D m4é i na vzacné onemocnéni Wiedemann-Steinertiv syndrom
(WSS). Typické znaky tohoto onemocnéni jsou chlupaté lokty, deformovany oblicej
a celkove snizena intelektudlni schopnost v pdsmu mirného az t€zkého mentalniho postizeni.
Znaky a doprovazejici zdravotni onemocnéni jsou dle autorti velice podobné Kabuki

syndromu.

Dalsi ptibuzné onemocnéni je syndrom Charge. Stejné jako u Kabuki syndromu se
diagnostikuje genetickym testem a oba syndromy maji stejnou charakteristiku, naptiklad

srde¢ni vady, deformace usi a zpomaleny rist a vyvoj.

13



Odbornici také zjistili skutec¢nost, Ze nekteré divky s Turnerovym syndromem maji stejné
charakteristické projevy Kabuki-like syndromu, konkrétné obli¢ejové rysy. Dosud se ale
skutecnost stale zkouma. V poslednich vyzkumech bylo také nahldSeno, ze v nékterych
ptipadech jsou pfidruzené postizeni i poruchy autistického spektra (Wang, Xu, Wang

a Wang, 2019).

1.3 Charakteristické znaky Kabuki syndromu

Kabuki syndrom je z diivodu specifickému vzhledu obliceje pojmenovany po tradicnim
japonském divadle Kabuki, kdy herci jsou naliceni, proto ma Kabuki syndrom také
pojmenovani Kabuki make-up syndrom. Prave li¢eni hercti Kabuki divadla pfipomina rysy
Kabukiho syndromu. Mezi rysy obli¢eje Kabuki syndromu se uvadi mirné vychyleni dolniho
vngjsiho koutu oka a obloukovité oboci, celkoveé o¢i maji dlouhy Sikmy sklon. U jedincti se
objevuje ptoéza neboli pokles vicka. Mezi dalsi specifické rysy se uvadi kratky nos se
zplostélou Spickou nosu, vyrazné velké usi anebo i deformované usi. Obli¢ejové abnormality
jsou nejvice patrné mezi tfetim az dvanactym rokem zivota. Jedinci s Kabuki syndromem
mohou mit i oralni abnormality, naptiklad odchylka horniho patra v ustech nebo abnormality
chrupu, dochézi i k rozstépu patra. U jedinct se vyskytuji rizné poruchy skeletu, vétSinou
se jedna o zkracenou stfedni kost v patém prstu dolni koncetiny, zkraceny paty prst u horni
koncetiny, nebo 1 hypermobilita kloub a skoliéza. Jedinci s Kabuki syndromem jsou
vétSinou malého vzriistu. Typické pro Kabuki syndrom jsou i abnormality papilarnich linii

(Chen, 2006).

Deétska 1ékatka Adamova a kol. (2011) také uvadi v oblasti kostnich anomalii rozstépy, uzky

prostor meziobratlovych plotének a motyli obratle (Adam a kol., 2011).
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Tabulka znazoriuje prevalenci uvedenych ryst Kabuki syndromu:

Tabulka 1: Charakteristické znaky Kabuki syndromu. (Chen, 2006)

Rysy Kabuki syndromu PribliZzny pocet u pacienti v %
Dlouhy sikmy sklon o¢i 99 %
Abnormality papilérnich linii 96 %
Kratky nos se zplostélou spickou nosu 92 %
Poruchy skeletu 88 %
Deformované usi 87 %
Vyrazné velké usi 84 %

Zkracena stfedni kost v patém prstu dolni

koncetiny S0
Zkraceny paty prst horni koncetiny 79 %
Hypermobilita kloubii 74 %
Odchylka horniho patra 72 %
Abnormalita chrupu 68 %
Maly vzrist 55 %
Ptoza 50 %
Rozstép patra 40 %
Skolidza 35 %
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Obrazek 2: Vzhled ditéte s Kabuki syndromem v batolecim veku. Dlouhy Sikmy sklon oci a kratky nos se zplostélou Spickou nosu.
Prevzato z All things Kabuki (2013)

Obrazek 3: Vyvoj oblicejovych rysit divky v 6 mésicich (4), 12 mésicich (B), 3 letech (C), 5 letech (D), 10 letech (E) a 19 letech (F).
Prevzato z Barry a kol. (2022)
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1.4 Klinické priznaky Kabuki syndromu

Vrozené srdecni vady

Vrozené srdecni vady se uvadi jako jeden z nejcastéjSich zdravotnich komplikaci u pacienti
s Kabuki syndromem, az v 80 % ptipadd. Vétsina vad je jiz diagnostikovana prenataln€ nebo
v raném veéku. Nejbéznéjsi hlasené vrozené srde¢ni vady u pacineti s Kabuki syndromem
jsou defekty komorového septa, koarktace aorty’, defekt silového septa, patentni ductus
arteriosis® a syndrom hypoplastického levého srdce. Vys§i pravdépodobnost
kardiovaskularnich onemocnéni jsou jedinci s Kabuki syndromem druhého typu — KS2

(Barry, Tsaparlis, Hoffman, Hartman, Adam a kol., 2022).
Imunitni deficity a autoimunitni poruchy

Poruchy a deficity imunity se projevuji u 60-73 % pacienti s KS. 58 % jedincti ma
nedostatek protilatek a az 80% nedostatek imunoglobulinu, ktery mé funkci identifikovat
a zneSkodnit cizi bakterie a viry. Nedostatek IgA zapfiCiiuje opakované zanéty hornich
a dolnich dychacich cest. Pacienti v détském véku opakované onemocni zdnétem stfedniho
ucha, nasledek onemocnéni mize vyustit v hluchotu. Dle Wanga (2019) je u pacientli Casté&ji
hlaSeno autonomni onemocnéni, konkrétné¢ rozklad Cervenych krvinek, snizeni poctu
krevnich desticek, nebo zanéty S§titné zlazy. Prevalence infekci je vyssi v détském veéku
a autoimunitni poruchy pfevazné v pozdéjsim veku, kolem 13. roku (Barry, Tsaparlis,

Hoffman, Hartman, Adam a kol., 2022).
Neurologické poruchy

Nejcastéji jsou hlaSeny vrozené malformace centralni nervové soustavy (CNS) a funkéni
neurologické abnormality. Az 98 % ptipadi ma svalovou hypotonii, kterd muze vést
k dlouhodobym nasledkiim, a to opozdéni vyvoje a oromotorické dysfunkce. Mén¢ Casté
jsou dysartrie (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 muize mit vliv i etnicky ptvod, naptiklad kortikalni dysplazie

5 Zuzeni aorty v prostoru, kde se oddéluji tepny vedouci do horni &asti téla (Narodni zdravotnicky informaéni
portal, 2023)

®Oteviena tepenna dudej (Mrzena, 2009)
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byla nahlasena pievazné u jedinct kavkazského pivodu, tato teorie se dosud nebyla

potvrzena a stale se zkouma (Barry, Tsaparlis, Hoffman, Hartman, Adam a kol., 2022).
Endokrinni poruchy

Postnatalni rstova restrikce se vyskytuje u 85 % pacientii. Nedavné studie se zaméfili
i hyperinzulinemickou hyperglykémii’, kterd byva nedostateéné diagnostikovana a muze
u pacientit s KS dojit k opozdéni vyvoje a trvalému neurologickému poskozeni. PHHI
souvisi s deficitem hormont v hypofyze®, deficitu ristového hormonu a nedostatek funkce
nadledvin. Ristové deficity jsou cCastéj$i u pacientli s KS druhého typu — KS2 (Barry,
Tsaparlis, Hoffman, Hartman, Adam a kol., 2022).

Anomalie mocovych a pohlavnich organi

Az 40 % pacienti s KS maji genitourinarni neboli mocopohlavni anomalie, nejcastéji jde
o podkovovité ledviny a hypoplazie’ ledvin, u muzi konkrétné kryptorchismus!'®
a hypospadie!!. Ve vétSing piipadii se tako objevuji sekundarni vrozené dysplazie ledvin,
anomalie ledvin mohou zvySovat nachylnost k infekcim mocovych cest. Pacienti s druhym
typem Kabuki syndromu mohou mit vyssi prevalenci anomalii mocopohlavniho ustroji nez

Cvwr

Tsaparlis, Hoffman, Hartman, Adam a kol., 2022).
Oftalmologické abnormality

Zrakové deficity se vyskytuji u 72 % pacienti s KS, nejcasteji jsou hlaseny refrakéni vady,
zejména astigmatismus (90 %). U 11 % pacientti s druhym typem KS byl nahlasen
nystagmus. Adamova (2011) také uvadi strabismus (Adam a kol., 2011).

7 Hormonalni porucha, symptomem je nedostatek glukozy v CNS (WikiSkripta, 2023)

8 Mala endokrinni Z1aza nachazejici se na spodiné mozku (Narodni zdravotnicky informaéni portal, 2023)
9 Zmen3en4 jedna nebo obé ledviny (WikiSkripta, 2023)

10 Neptitomnost varlete (WikiSkripta, 2023)

' Vrozena vyvojova vada mogové roury (Fakultni nemocnice Ostrava, 2023)
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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 21 % (Barry,

Tsaparlis, Hoffman, Hartman, Adam a kol., 2022).
Plodnost

Informace o plodnosti u pacientll s Kabuki syndromem jsou nedostate¢né. Odbornici se
domnivaji, ze endokrinni poruchy mohou mit vliv na plodnost, ale v soucasnosti neni tato

skute¢nost dostatecné probadana (Barry, Tsaparlis, Hoffman, Hartman, Adam a kol., 2022).
Prenatalni a perinatalni anamnéze

Informace o prenatalnich a perinatalnich komplikaci jsou nedostatecné z diivodu malého

mnozstvi vyzkumu a studii (Barry, Tsaparlis, Hoffman, Hartman, Adam a kol., 2022).
Vyvoj a rist

Jedinci s KS byvaji malého vzristu (81 %). Po narozeni jsou parametry novorozené s KS
normalni, ale jiz v kojeneckém véku se muize projevit neprospivani a rastova restrikce
v dasledku problému s krmenim. U kojencii je obvyklé Spatné koordinované sani a polykéni
a ve vétSina ptipadech musi byt zavedené sondy nebo gastrostomie. Vyzkumem bylo
zjisténo, ze muzské pohlavi a Zenské pohlavi u druhého typu KS maji rozdilné rtstové
parametry, chlapci po narozeni mivaji krat$i porodni délku. Odbornici zkoumaji vliv
podavani rastového hormonu, dosud se ukéazalo, ze podavani rh-GH'? ma pozitivni dopad
a neovliviluje kardiovaskuldrni zdravi. Bez 1écby ristovym hormonem muze byt vyska
u jedinct s KS pod primérem a mit tak vliv na celkové zdravi a prospivani. Az 50 %
pacientii s KS trpi nadvédhou nebo obezitou v pozdnim détstvi a dospivani. Studie zjistila
skutecnost, ze 75 % pacientl s nadvadhou ¢i obezitou starSich 5 let v kojeneckém véku

neprospivali (Barry, Tsaparlis, Hoffman, Hartman, Adam a kol., 2022).

12 Raistovy hormon (CarolinaBiosystems, 2016)
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Zubni anomalie

Dle Adamov¢ a kol. (2011) jedinci mohou mit Siroce rozmisténé zuby a hypodoncii neboli
nedostatek poctu zubtli, mlize jit o jeden nebo vice zubl. U jedinct s KS nejcastéji chybéji

bocni horni fezdky (Adam a kol., 2011).

Tabulka 2: Tabulka 2: Prevalence zdravotnich postizeni dle Barry (Barry a kol., 2022)

Klinické priznaky Priblizny pocet pacienti 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 %
. - 0
2. dysartrie 3 179
. 0
3. epilepsie
Endokrinni poruchy 35-85 %

Anomalie mocovych a pohlavnich organti | 30_40 %

Oftalmologické abnormality 38-72 %

Maly vrust a neprospivani 31-81 %

BéZna onemocnéni u pacientii s KS

Bézné se u jedinct s Kabuki syndromem vyskytuji vrozené srde¢ni vady a vrozené vady
gastrointestinalniho traktu, v détském veéku pupecni kyla, v dospélém véku tiiselna kyla.
Jedinci s Kabuki syndromem maji zvySenou ndchylnost k infekcim, jedna se o opakované
zanéty stiedniho ucha a casté jsou také opakované zanéty hornich dychacich cest. Pti¢ina
Castych infekci je imunitni dysfunkce, ktera je u jedincii s Kabuki syndromem bézna. Dalsi
komplikace vyskytujici se u jedincii s Kabuki syndrome je ztrata sluchu, novorozenecka
zloutenka a obezita. (Chen, 2006) Adamova (2011) zjistila u malé podskupiny jedincti s KS
nedostatek adrenalinu, diabetes insipidus'®, pfedasnou pubertu a nedostatek produkce

hormont §titné z1azy (Adam a kol., 2011).

13 Nadmeérné vyludovani nekontrolované mo¢i (Mrzena, 2009)
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Tabulka znazoriuje ¢astost uvedenych chorob:

Tabulka 3: Bézna onemocnéni u pacientii s Kabuki syndromem (Chen, 2006)

Klinické priznaky Kabuki syndromu PribliZzny pocet pacienti 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.

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

Zangty stfedniho ucha -

Zanéty hornich dychacich cest -

Obezita .

Lécba projevii

Mezi nejCastéjSimi chirurgickymi zakroky u jedinci s KS je korekce strabismu, rozstépu
patra nebo rtu, oboustranné prodéraveni usnich bubinkil z diivodu zanétu stfedniho ucha,
korekce zubti, kosmetické operace usi, korekce skolidzy, 1écba vychylené kycle, fesSeni
srde¢nich vad i brani¢ni kyly, zavedeni gastrostomie, operace jicnu, korekce zuzeného nebo

nevyvinutého télniho otvoru a fixace varlete u muzt (OrphanAnesthesia, 2023).

Adamova a kol (2011) doporucuje 1écbu dle konkrétnich uvedenych zdravotnich problémi
postihujici jedince s Kabuki syndromem. Zrakové deficity standardné oSetiuje ocni lékar,
v piipad¢ ztraty sluchu otorinolaryngologa a audiologa, vétSinou se jedincim s Kabuki

syndromem zavadi trubice pro vyrovnani sluchu pro osoby s vodivou ztratou sluchu,
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sluchadla nebo dle doporuceni také kochlearni implantaty. U zubnich anomalii zubafte, ktery
provede standardni 1écbu. Lécbu vrozenych srdecnich vad fesi kardiolog, potiZe s krmenim
nebo chronicky prijem gastroenterolog, ktery bézné zavede farmakologickou 1écbu nebo
v piipad¢ problémul s krmenim u novorozenct gastrostomickou sondu. Pacienti s Kabuki
syndromem také nav$tévuji urologa pfi genitourinarnich anomaliich, endokrinologa
u problém s riistem a potize s vyvojem i imunologa, ktery u pacientli s KS nejcastéji fesi
opakované infekce. Pokud se u jedince projevuji casté a opakované zachvaty, doporucuje se
navstivit neurologa. V pfipadé nadvéhy a obezity Adamové a kol. (2011) nedoporucuje

rodindm jedince s KS zavést rizné diety bez I¢katské konzultace.

Lékati by pfi kazdé navstéveé pacienta s KS méli zméfit vysku a hmotnost pro prevenci
obezity, minimaln¢ ro¢né posoudit zrak i sluch, do kostni zralosti klinicky zhodnotit
skoliozu, kazdé 2-3 roky vysSetfit kompletni krevni obraz a otestovat funkci Stitné zlazy.

Celkove¢ se doporucuje v détstvi a dospivani sledovat vyvojovy pokrok (Adam a kol, 2011).

1.5 Kognitivni funkce u jedinci s Kabuki syndromem

Psychomotoricky vyvoj osob s Kabuki syndromem

Provazejici zdravotni onemocnéni od narozeni jedinci s KS jako je hypotonie, anomalie
skeletu, vrozené srdec¢ni vady, gastrointestindlni anomadlie a ztrata sluchu zapficinuji
opozdéni ve vyvoji jazyka, krmeni a polykéni, hrubou a jemnou motoriku a dovednost
sebeobsluhy. Dosud neni sestaven vzorec psychomotorického vyvoje osob s KS, avSak

wewr

syndromem druhého typu — KS2 (Barry, Tsaparlis, Hoffman, Hartman, Adam a kol., 2022).
Kognitivni funkce

Jednim z hlavnich znakt KS je mentalni postizeni, diagnostikovano v 90 % ptipadech. Byli
nahlaSeny piipady osob s KS s mentalnim postizeni v rozmezi 1Q od 25 do 109. Ve vétsiné
ptipadu jsou jedinci s KS diagnostikovani s lehkym az stfedné téZkym mentalni postizenim
(IQ 50-60). Dle studie 92 % ptipadii ma IQ pod 80. Tézké az hluboké pasmo mentalni

retardace je u jedinct s KS vzacné.
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Jedinci s KS maji obvykle silné verbalni mySleni a mechanickou pamét, dokazi si
dlouhodob¢ zapamatovat tvare, hudbu, texty, udalosti a data (Barry, Tsaparlis, Hoffman,

Hartman, Adam a kol., 2022).

Dle Cervenkové (2023) dalsi kognitivni funkce jako je vile, piehled o &ase a socidlni
dovednosti nejsou zdznamy, protoze dosud se tyto funkce stale zkoumaji. Dle studie rodice
déti s KS nahlasuji dalsi opozdéni, a to ve ¢teni mapy, porucha orientace ve exteriéru a feSeni
matematickych tloh (Cervenkové, Sedlackova, 2023).

Ret

Oromotorické, fecové a jazykové funkce jsou opozdén¢ v disledku neurologickych,
orofacialnich, sluchovych a kognitivnich postizeni. Opozdéni v receptivni a expresivni feci
se projevuje ve vice jazykovych oblastech, nejcastéji v sémantice, syntaxi, morfologii
a pragmatice, opozdénd muze byt i artikulace a rezonance. Nejbéznéjsi logopedické
postizeni u osob sKS se uvadi dysartrie, konkrétn¢ zpomalenym tempem feci,
nesrozumitelnosti a drsnym hlasem. Nékteré studie uvadéji zlepseni feci a jazykovych funkci
s vékem, ale jiné studie dochazeji k opacnému nézoru a muze dochdzet i ke zhorSeni.
U vétsina jedinct vSak feCové deficity pretrvavaji do dospivani (Barry, Tsaparlis, Hoffman,

Hartman, Adam a kol., 2022).
Chovani

Nov¢jsi studie uvadi chovani jedinct s KS spojené s nékterymi znaky chovani autismu.
Osoby mohou mit také hyperaktivni a impulzivni chovani. Objevily se pfipady, kdy jedinci
s KS se sebeposkozuji, maji mnohocetné fobie, nizkou seberegulaci, snizenou schopnost
adaptace na prostiedi, a i izkostné poruchy. V socidlni oblasti ve vétSin€ piipadech osoby
s KS nevyhledavaji 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 jedinct s té¢zkym kognitivnim opozdénim.

Dle vyzkumu se déti s KS chovaji dle ocekavani vzhledem k chronologickému véku, ve
vétsSiné pripadech jsou spolecenské, upovidané, laskavé s piivétivou povahou (Barry,

Tsaparlis, Hoffman, Hartman, Adam a kol., 2022).
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Sebeobsluha

V roce 2021 se uskute¢nil vyzkum v oblasti sebeobsluhy. Autofi zkoumaly zivoty osob s KS
a jejich pecovatelé v kazdodennich ¢innostech. Vyzkumu se ucastnilo 68 osob — 57
pecovatelll a 11 adolescentti ze Spojenych statu Americkych a Kanady. Pro prizkum byly
vytvoteny dva dotazniky, prvni byl uren pro pecovatele, ktery se tykal zkusenosti s ditétem
s Kabuki syndromem a druhy dotaznik vypliovali dospivajici s KS. Dle vyplnénych
dotazniku od pecovatelli maji osoby s KS nejvice obtizi v oblasti motorickych dovednosti,
ve kterych bylo zahrnuto myti vlast, ¢isténi zubli a oblékéni. Polovina dotazovanych
pecovatell uvedli, ze se svymi détmi navstévuji fyzioterapeuta, ergoterapeuta a logopeda.
Dospivajici v dotazniku uvedly, Ze maji nejvetsi potize s mytim vlasit a koupanim, ale
naopak nemaji potize s Cisténim zubl a cesanim vlasi. Nasledujici graf znazorfuje
v procentech uroven obtiznosti uvedenych kazdodennich ukont podle pecovatela. (Oklota,

Hartman, Hoffman a Bjornsson, 2022)

Washing hair C140% 17.5%
Bathing [WA40%W  17.5%  10.5% 26.3%
Brushing hair  [INENGZOENEENNI75% W 15.8%
Brushing teeth | INESENNZRANNNT7IS%0 19.3%
Gettingdressed [ASAaE% T 29.8% 12.3%

m Not at all difficult m A little difficult m Somewhat difficult = Very difficult m Extremely difficult

Obrizek 4: Uroveri obtiznosti kazdodennich iikonii dle hodnoceni pecovatelii. Pievzato z Oklota a kol. (2022)
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2 Rodina ditéte se vzaicnym onemocnénim

Rodina je spolec¢enska skupina osob, které maji spolecné pokrevni vazby, pravni svazky,
napiiklad manzelstvi nebo adopce, a spole¢nou domdacnost. Rodic¢e hraji velkou roli ve

vychové ditéte. Autofi uvadi zakladni funkce rodiny:

¢ Biologicko-reprodukéni funkee — rodina je hlavnim zadkladem k plozeni vlastnich
potomkii.

¢ Ekonomicko-zabezpecovaci funkce — rodina poskytuje svym clenim zivotni
jistoty.

¢ Emocionalni funkce — je potfebnd pro stabilitu rodiny, kterd podporuje pocity
uspokojeni a zivotni naplnéni.

e Socializa¢né-vychovna funkce — ditéti je poskytovana péce, vychova a jsou
uspokojeny jeho potieby a pozadavky. (Burgerovda In Kocurové, Klugerova,

Bosakova, 2013)

Uplnou rodinu tvoii matka, otec a jejich déti a je prvotnim piirozenym spoledenskym
utvarem, do kterého dit¢ ptichdzi. Kazdé dité se narodi do urcitého piipraveného prostiedi.
Socialni prostiedi ovlivituje vychovu ditéte, kterou zprosttedkovava rodina a nemuize byt
nahrazena jinou instituci. Kazda rodina ma vlastni urcité rysy, které ovliviiuji osobnost ditéte
a je zakladem socializace, formuje dité na zarazeni do spolecnosti a piedava tradice a navyky

(Bartonova, 2005).
DalSi definice rodiny

Odborna literatura uvadi spoustu definic rodiny, které se lisi, ale maji stejnou podstatu.
Kunhartova a kol. (2017) ve své knize uvadi ptiklad od Blessinga z roku 2014, ktery rodinu
popsal jako primarni socidlni skupinu, kterd se obvykle sklad4 z jednoho ¢i dvou rodici
a jejich déti. Nejcastéjs$i formou rodiny tvofi otec, matka a déti. Kunhartova také zminuje
i svétoveé uznavaného Ceského psychologa Zdénka Matéjcka, ktery v roce 1992 uvedl, ze
rodina je zapojena do Sir$iho ¢lenstvi, spada do ni ptibuzenstvo, sousedé¢ a pratelé a do jeste
SirSiho systému socialnich vztaht jako je Skola, zaméstnani, sluzby (Kunhartova, Potmésil,

Potmésilova, 2017).
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Matéjcek (2017) popsal rodinu z pohledu ditéte. Dit¢ chape rodice jako osoby, ke kterému

nikoliv. Rodina je prvnim prostfedim, které dit€ poznava po narozeni (Matéjcek, 2017).
Mateistvi

Cesky pravni fad uréuje matku jako Zenu, ktera porodila dité a ze socialniho hlediska je to
zena, kterda o dit¢ pecCuje a vychovavd bez ohledu pokrevni ptibuznosti. Lékati
a psychologové doporucuji matkdm, aby dité kojily po dostatecné dlouhou dobu, toto tvrzeni
pfedurcuje rozdéleni roli, které je v dneSni dob€ nejobvyklejsi. Matka zlstava doma
s ditétem, o které pecuje, to ji ukladé roli pecovatelky ditéte i domécnosti, otec chodi do
zaméstnani. V oblasti vychovy matky maji vétsi tendenci prehnané ochranovat své déti,
povoluji malo volnosti. Matky jsou i vice spjaty se svym ditétem nez otec, proto je snadnéjsi
pro né rozeznat potieby ditéte. Hry byvaji klidné€jsi a maji za cil ditéti stabilizovat emoce.
Komunikace probihd jiz od prenatdlniho obdobi, n¢které studie uvadi, Ze novorozenci
dokazou rozeznat hlas matky chvili po narozeni, hlas otce nerozezna (Kunhartova, Potmésil,

Potmésilova, 2017).
Otcovstvi

Otcem je dle ¢eského pravniho fadu muz, jehoz manzelka porodila dit¢ v dobé trvani
manzelstvi nebo do 300 dni jeho zaniku. Otcem se muze stat muz, kterého matka uvede
s jeho souhlasnym prohlaSenim nebo pokud neni mozné urcit otce na zdkladé dvou
predeslych moznosti, otcovstvi ur¢i soud na navrh otce, matky i ditéte. Ze socialniho
hlediska je otcem muz, ktery pfevzal roli otce bez ohledu na pokrevni piibuznost. Otec miize
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 rozviji jeho potencial. Hry jsou intelektového charakteru, jsou stimulujici a vzrusivéjsi, uci
dit¢ zkoumat a riskovat. Otcové jsou v oblasti komunikace upfimnéjsi a oteviengjsi. Détem
neodstranuje prekazky, nechava je, aby dany problém vyteSily samy. Déti vnimaji vztah

s otcem jako kamaradsky (Kunhartovd, Potmésil, PotméSilova, 2017).
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Sourozenectvi

Pro dité v rodin€ je sourozenec nejrangjsi vrstevnicky vztah. Sourozenci si spolu hraji,
vytvareji spojenectvi, navzajem si pomahaji ptekonavat prekdzky, ale je to vztah, kdy se
utvareji prvni rozepte a hadky. Dle Havelkové (2019) byva sourozenectvi nejdelsi vztah
v zivoté, trva od narozeni az do smrti. Narozené dité si sourozence na rozdil od pratel
a kamaradl nemtize vybrat, je dan od narozeni a neni snadné se tohoto vztahu jen tak vzdat.
Sourozenec se mlze piimo podilet a ovlivnit vyvoj druhého ditéte v oblasti kognitivnich
funkci a psychosocidlnim vyvoji, naptiklad zptisob chovéni, vlastnosti, mezilidské vztahy
a jich navazovani. Sourozenci si také mohou navzdjem rozvijet komunikacni dovednosti

a konativni funkce (Havelka a Bartosova, 2019).

2.1 Rodina ditéte se zdravotnim postiZenim

Dité se zdravotnim postizenim je nejbeznéjsi vyraz pro dité, u kterého télesny, mentalni nebo
smyslovy vyvoj neprobihd z jakykoliv pfi¢in v obdobi prenatalniho, perinatilniho c¢i
postnatalniho vyvoje a v dasledku postizeni se nemohou zcela zaclenit do spolecnosti.
Zdravotni postizeni mlze byt mnohostranné, rozmanité, rtizného stupné, charakteru

a zavaznosti.

Terminologicky pojem zdravotniho postiZzeni se rozdéluje na tii okruhy, které respektuje
etiologii, diagnozu, 1é¢bu i progndzu a umoziuji spravné pochopit tento pojem. Prvni okruh
predstavuje poskozeni struktury a funkce orgént ¢i organismu jako celku, coz jsou
somatické poruchy zplsobené genetickou zatézi nebo i urazem a jeho nésledky. Do této
skupiny se fadi i chronickd onemocnéni. Stav ditéte s postizenim ovliviiuje vztah rodiny
a jak k nému pfistupuje. Kukla (2016) uvadi dva protikladné ptipady. V prvnim ptipadé
z diivodu zavazné vady rodina dit¢ primarné odmita a v druhém piipad¢ dité s pokracujicim
selhavanim vnitfnich organti je vztah rodiny hluboky a zna¢né ptispiva k 1é€b¢ a spolupraci
s 1ékafi. Prvni okruh vede k druhému okruhu, a to omezeni ¢i ztraté schopnosti. Omezeni ¢i
ztrata schopnosti znesnadiiuje i znemoziiuje béZznou a normalni Cinnost lidského byti.
Ovliviiyje zivot jedince i celou jeho rodinu, protoze ptinasi zvySenou péci a ohrozuje socilni
vztahy v rodin€é. Hrozi i opusSténi ditéte, €i ztrata z4jmu o néj. Tretim okruhem je ono
postizeni, které znemoziuje plnit roli ditéte ve srovnanim zdravého ditéte vzhledem k véku,

schopnostem a moznostem (Kukla, 2016).
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Rodina ditéte se zdravotnim postizenim je vystavena dlouhodobé emocni zatézi. Zat€z na
rodinu ovliviiuje stupen postizeni, zdravotni komplikace a problémy chovani ditéte, jako je
agrese, sebeposkozovani, nevhodné sexualni chovani atd. Clenové rodiny se musi po
narozeni novorozence se zdravotnim postizenim naucit novym dovednostem, napiiklad
poskytovani oSetiovatelské péce, monitorovani zivotnich funkci, poskytovani podpory
svému ditéti, ale i dalSim ¢lenim rodiny a také Casté navstévovani lékail, terapeutd

a odbornikt. Rodina si musi zvyknout na jiné podminky a odli$ny Zivotni styl.

Nejcastéjsi stresové problémy v roding ditéte s postizenim byva ztrata ocekavani, ztrata
znamych, v nékterych ptipadech i ztrata partnera. Stresovym faktorem je i ztrata zaméstnani
z ditvodu celodenni péce o dité, Castd je 1 pfeména vztaht v rodiné. U rodicu s ditétem
s postiZzenim je vys$i ohroZeni syndromu vyhoteni. Nejobvyklej§im stresovym faktorem je
i finan¢ni zatéz rodiny. Rodina muze ptredpokladat neocekavané vydaje. Pozornost rodiny
nejvice pfipada na dité se zdravotnim postizenim, to miize vést k vyznamnému rozvoji ditéte,
ale rodina poté nemd tolik Casu na vlastni sebepéci a zajmy (Kunhartova, Potmé&sil,

Potmésilova, 2017).

Stérbova (2013) také uvadi, Ze rodina po celou dobu Fesi otazky socialniho zabezpedeni,
s vyvojem a rustem ditéte se ptidavaji dalsi specifické potieby ditéte a péce 1ékarska,
fyzioterapeuticka, socialni nejsou vzdy nabizeny automaticky a rodina si musi obhajovat
a prosazovat opravnéné pozadavky, které souviseji s potfebami svého ditdte (Stérbova,
2013)

Rodinna identifikace s roli rodice zdravotné postizeného rodice poméha k prosazovani prav
svého ditéte a také mulize jit i o jisty zplisob vyrovnani se s takovou roli. V nékterych rodinach
k identifikaci sroli rodice, sourozence nebo prarodice nedochazi a v identifikaci se
rozchézeji, naptiklad matka se mize pln€ ztotoznit s roli matky postizené¢ho ditéte, zatimco

otec roli nepfijal (Kunhartova, Potmé&sil, PotméSilova, 2017).

V piipad¢ sourozenectvi s ditétem s postizenim, zdravy sourozenec neceli jen obvyklym
sourozeneckym problémiim, ale jsou konfrontovani stadou nebéznych situaci. Zdravi
sourozenci jsou ¢asto vystavovani psychickym a osobnim vyzvam, které jsou doprovazeny
dlouhodobym stresem. Jestli se ke stresovym situacim sourozenec postavi negativné Ci

pozitivné zalezi na ptistupu rodicl, terapeuti a dalSich blizkych osob. Nejcastéji se
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u zdravych sourozenci rozvinou poruchy chovani v disledku nedostatku znalosti
o postizeném sourozenci, zménou fungovani rodiny, emocnich narokti a konfrontaci
s problémovym chovanim postizené¢ho sourozence. Ptiblizn€ 30 % zdravych sourozencti ma

poruchy chovani (Havelka a BartoSova, 2019).

Train (2001) uvadi, ze rodice nemohou ovlivnit pozici ditéte v roding, ale mohou fadu
jednotlivosti jednoduse a efektivné ptizpusobit, naptiklad vyhradit si kazdy den urCitou

chvili, kterd bude jen o zdravém sourozenci (Train, 2001).
Faze vyrovnani rodiny ditéte se zdravotnim postiZzenim

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

Po stanoveni diagnozy byva reakce rodict rizna. Odborna literatura popisuje vice modeld.

Cerna a kol. (2015) popsala ve své knize nejéast&jsi piistup rodiét dle Vagnerové z roku

2001 a Krejc¢itové z roku 1997.
Dle Vagnerové:

1. Faze popreni a Soku — je prvni reakci po stanoveni diagn6zy. Kazda rodina ocekava
narozeni zdravého ditéte, kterého si idealizuji a které naplni jejich seberealizaci
v oblasti rodiovské roli. Jedna se o velmi stresovy prozitek az deprivace.

2. Postupna akceptace reality, vyrovnani se s problémem — druhé faze mé u kazdého
riiznou délku a reakci. Casto to nebyva obdobi, kdy se rodina s diagnézou svého
ditéte smifi. Muze zde dojit ke vzniku psychickych obran, ale timto si rodic¢e drzi
psychickou rovnovahu na udrzitelné mite. Reakce byva bud’ unikova nebo bojovna,
zalezi na temperamentu a dalSich vlastni osoby.

3. Realisticky postoj — v této fazi u rodic¢t dochazi k akceptaci diagnoézy svého ditéte
a dusledky postiZeni. Stava se, Ze n¢ktefi rodice této faze nedosahne.

Dle Krejéirové:

1. Sok — je faze, kdy rodi¢e prozivaji silné emo&ni vypéti a reaguji neadekvatng.
2. Popieni nebo také faze utéku — rodice nejsou schopni pochopit, ze se jim
nenarodilo zdravé dit¢ a kladou si otdzku, pro¢ se to zrovna stalo jim. V této fazi

dochazi k tzv. vytésnéni, kdy rodice si nepamatuji diagnézu svého ditéte sdélenou

Ié¢katfem a poté mohou i tvrdit, Ze postizeni nebyli informovani.
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3. Smutek, zlost, Gzkost, pocit viny — v této fazi prozivaji nejcastéji vztek a hledaji
vinika, objevuji se i1 pocity viny ¢i smutek.
4. Stadium rovnovahy — je faze, kdy rodice se zacinaji smifovat s postizenim svého
ditéte a hledaji zpisoby, jak svému ditéti pomoc.
5. Stadium reorganizace — kone¢né obdobi, kdy rodice své dité piijimaji takového,
jaky je.
Existuji 1 dal$i modely a faze, zalezi na typu postizeni ditéte. Napiiklad u rodiny ditcte
s mentalnim postizenim mohou mit prozitek odliSny nez u rodiny ditéte s kombinovanym
postizenim. Zalezi i v jakém ¢asovém obdobi se stanovila diagndza, reakce rodiny ditéte na
stanoveni diagndzy, po narozeni mize byt jina nez u rodin ditéte, kdy se stanovila diagnoza
po letech Zivota ditéte. Odbornici uvadéji, ze rodi¢e nemusi prochazet fazemi postupné, ale
muizou nékolika fazemi projit opakované, vracet se do pfedchozich fazi nebo nckteré
vynechat. Individudlni je i délka prozivani riznych fazi. Zména zivotni situace mize mit
vliv na vztahy v rodiné, nejcastéji dochazi k naruSeni partnerského vztahu a sexuality, piijeti
stalé role — péce o dit¢ pifebird matka, otec zajiStuje financni prostiedky a rodinu
zabezpecuje, nepiijeti postizen¢ho ditéte prarodici a $irsi rodiny, nevyrovnané uspokojeni

potieb sourozencti atd. (Cerna a kol., 2015).

Na kazdého jedince plisobi stresova situace odlisné. Zavisi to na fadé faktord, které mohou
tyto situace usnadnovat nebo naopak zvysSovat riziko osobni krize a selhdni. Do faktori
fadime osobnostni vlastnosti jedince jako je télesné zdravi a fyzicka sila, kterd miize péci
o postizené dit¢ usnadnit, ale i naopak ztizit. Télesné zdravi pfedstavuje schopnost zvladat
unavu. Chronickd tnava mé zévazné negativni disledky na zdravotni stav a psychickou
pohodu. Dalsi faktor pfi zvladani stresové situace jsou osobnostni vlastnosti rodicu.
Vlastnosti ovliviluji pfistupy k hodnoceni stresujicich situaci i jejich prozivani a zvladani.
Muzeme je chapat jako predpoklady pro emoc¢ni ladéni, zplisobu uvazovani a reagovani.
Extrovertni lidé maji vyhodu, Ze se snadné¢ji dokazi svéfit se svymi problémy a jasné
formulovat potfebu pomoci a psychickou oporu nez introvertni lidé, proto je extroverze
vétsim predpokladem pro zvladani stresovych situaci. Uzite¢na je i emoc¢ni stabilita, emo¢né
stabilni lidé se ucinnéji prizplsobi stresové situaci. Pro uspésné zvladani riznych problému

prispiva i optimismus. Vagnerova (2009) konstatuje, ze matky, které jsou pii vychové
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pesimistické matky se vice trapily v obavach a povazovaly svou situaci za nevytesitelnou.
Emocné labilni lidé byvaji tzkostni, citlivéjsi a maji sklon k emo¢nimu rozladéni. Dle
dotaznikového Seteni polovina matek postizené¢ho ditéte maji izkosti a deprese nez matky
zdravych déti, protoze matkdm postizenych déti se snizuje kvalita zivota. Matky maji vétsi
sklony k depresim nez otcové, je to dano proto roli matky, ktera o dité vice pecuje nez otec.
Deprese a uzkosti maji castéji osamelé matky nez vdané matky. Vlastnosti, které podnécuji
pozitivnéj$i reakce na nepfiznivé a stresové situace Vagnerova (2009) uvadi otevienost

k novym zkusenostem, sebekontrola a sebeovladani a schopnost sebehodnoceni (Vagnerova,

2009).

Dusevni pohodu matky ovliviiuje od prvnich dnl zivota i jeji dit€¢ a je dikazem dobrého
socialniho prostredi. Konfliktni socidlni prostiedi vede ¢asto k porucham dusevniho zdravi.
Dusevni pohodu podporuje dostateény odpo¢inek a spanek. Clovék si také mize pomoci
autogennimi tréninky, kdy pfi uvolnéni svalu, ptivodéni si pfijemnych pociti a tepla do téla
a afirmacemi procvi¢i mentalni pohodu a uvoliuje stresové napéti. V ptipad¢ zavazného
naru$eni dusevniho zdravi mlze 1€kat predepsat 1éCebné procedury a Iéky. U brani 1€k si
vsak rodice museji ddvat pozor na nadmérné davkovani. Léky povzbuzuji dusevni ¢innost,
ale efekt byva pouze docasny, miize mit Skodlivé u¢inky pro télo a po poziti se stiida se
skleslosti, kdy po pfekonani nasleduje nutkéani si vzit vyssi davku (Vacinova, TrpiSovska,

Farkova, 2010).
Vyrovnat se s zivotni situaci ovlivituje rodinu se zdravotnim postizenim fada faktora:

1. Legislativa a politika — Rodinu ovliviiuje legislativa a politika dan¢ho statu, jak
pfistupuje k lidem se specidlnimi potiebami. Do této kategorie patii i vliv médii,
ktera odrazi politiku statu a pfistup spolecnosti k lidem s SP.

2. Instituce — Znameni instituce, které rodina nejcastéji pfijde do styku, naptiklad
Skola, zdravotni zatfizeni atd. Do této kategorie spada i samotné spolecnost.

3. Podrobnéjsi vztahy v institucich — Ve skolach to mtze byt vliv vedeni Skoly na
rodice nebo vzdélani odborniku, které spolupracuji s ditétem.

4. Rodiny — Na vyrovnani se zivotni situaci mé vliv charakteristické vlastnosti rodict

a vztahy mezi ¢leny rodiny.
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5. Stres — Vliv maji i rizné stresové faktory, napiiklad zdravotni onemocnéni ditéte,
socialni prostiedi atd.

6. Socioekonomické pozadi rodiny

Je dulezité, aby rodice podporovali dit€¢ k nejvétsi mife samostatnosti, a to v oblasti
sebeobsluhy a socidlnich interakci. NejCastéjsi chyba rodict je jejich prehnana péce, dle
Cerné (2015) i dit¢ se zdravotnim postizenim by mélo pochopit, ze ma také vlastni
povinnosti. Pro nauc¢eni konkrétni dovednosti mtize pomoc rozdélit kol na malé kroky a po
splnéni téchto tkoli dit¢ odménit. Velkou podporou pro rodi¢e mohou byt kontakty s jinou

rodinou s podobnou Zivotni situaci (Cerna a kol, 2015).

2.2 Rodina ditéte se vzacnym onemocnénim

Berankova (2013) popisuje vzacné onemocnéni jako heterogenni skupinu 6000—8000
riznych onemocnéni jejichz hlavnim rysem je nizka prevalence u kazdé z téchto nemoci. Pti
chybné ¢i pozdni diagnéze VO dochézi k nendvratnému poskozeni zdravi a v nékterych
ptipadech i k imrti. V soucasné dobé¢ pacienti a rodiny ditéte se vzacnym onemocnénim
mohou mit negativni zkuSenosti s l1€kaiskou péci i poskytovateli socidlnich sluzeb, je to
v disledku nedostate¢ného povédomi vzacnych onemocnéni u odborniki i u Sirsi
spole¢nosti. Vzacné onemocnéni jsou z vétSiny dédicného ptivodu a ovliviuji jedince po
cely zivot, vétSinou se projevi v poc¢atcich Zivota, ale jsou i onemocnéni, ktera se projevi az
v dospélém véku, napiiklad Huntingtonova chorea ¢i Crohnova chorea. Nékteré vzacné
onemocnéni jsou natolik zavazné, ze az 30 % pacientl zemfou do 5. roku zivota (Berankova

In Kocurova, Klugerova, Bosakova, 2013).

Némcova (2019) také uvadi, ze pfi¢ina mnoha vzacnych onemocnéni neni objasnéna a dosud
spousta jedincli se vzacnym onemocnénim nejsou diagnostikovani, ale je mozné vyrazné
zlepsit kvalitu zivota. Némcova konstatuje, Ze pacienti se vzacnymi onemocnénimi stoji na
pokraji z&jmu spolecnosti a Casto nezapadaji do systému zdravotni a socidlni péce.

(Némcova a Masindova, 2019)

Michalik (2012) uvadi jednu zakladni zasadu pro vSechny udaje, ndzory a tvrzeni o vzacném
onemocnéni: ,,Nic neni absolutné platné a nic neni neménné — naopak, realita Zivota

Jednotlivych rodin se navzajem zdasadnim zpiisobem odlisuje* (Michalik, 2012, s. 11)
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Pro kazdou rodinu ditéte se vzdcnym onemocnénim se kvalita Zivota odliSuje. Jednim
z hlavnich problémd, které Michalik konstatuje je nizka uroveil vefejné podpory pecujicim
rodinam. Napfiklad to jsou odlehovaci sluzby, které nejsou po celé Ceské republice
zajisténé. Velka prekdzka pro rodiny je i finan¢ni narocnost péce, vétSinou si socidlni sluzby
nemohou dovolit. Domdci péce je levnéjsi variantou nez péce poskytovand profesiondly.
Dalsi problémem, ktery ovliviiuje rodinu ditéte se vzacnym onemocnénim je i skolni systém.
Skolsky systém neumi zajistit potieby déti se vzacnym onemocnénim, divodem byva
ojedinélost téchto onemocnéni, Michalik uvadi, Ze systém neni schopné rychle reagovat na
potfeby ditéte se vzacnym onemocnénim. Problémovou situaci je 1 proménlivost
onemocnéni. Proménlivost onemocnéni je nasledkem i proménlivost potieb. Dle Michalika
proménlivost vzacného onemocnéni znamena jeho zhorSeni a negativné ovliviiuje i rodinu
celkové. Rodinu mtze zasadné ovlivnit ekonomicka situace. V Uplnych rodinach je obtizné,
aby se jeden z partnerti vzdal svého zaméstnani a stal se plné pecujici osobou, slozitéjsi to
maji u rozpadlych rodin, kdy dit¢ je vétSinou finanéné pln€ zavislé na jednom z partnert.
Michalik (2012) doporucuje rodinam vyuzit moznost zkraceného tivazku, kdy by se dal
sladit pracovni potencial rodici a péce o dité se vzacnym onemocnénim. Uplatnit se
v zaméstnani je pro rodice dulezitym aspektem v zivoté, vyzkumy uvadi, ze rodi¢, ktery byl
nezameéstnany a pouze pecoval o dité s postizenim se citil socialné izolovany. Ve vétSiné
pfipadt, rodiny déti se vzdcnym onemocnénim nedoséhnou na vyS$s$i Groven podpory.
V disledku ekonomického nedostatku rodice nemohou zajistit odpovidajici pomtcky
a podporu pro své dit€¢. Domaci péce je sice levnéjsi variantou péce, ale pro rodinu byva

naro¢néjsi (Michalik, 2012).

Tyto skutecnosti potvrzuje i Némcova a kol. (2019) ve svém vyzkumu, kdy uskutecnila
rozhovory s rodi€i a zjistila nasledujici fakta. Diagn6za vzacného onemocnéni ma vazné
dopady na kazdodenni zivot jedince a méni celé fungovani rodiny a ve vétSing piipadech
prebira péci o dité¢ matka, péce je vSak velice ndrocnd, zasahuje do aktivniho Casu matky
a dochézi k vycCerpani. Péce o dit€¢ se vzacnym onemocnénim je dlouhodoba a letitd zatéz
pro pecujici. Rodi¢e pocituji velkou miru nejistoty, jaky bude pribéh nemoci z divodu
nedostatku informaci o vzacnych onemocnéni. Spousta rodin se setkalo s neodbornym
ptistupem zdravotniho persondlu, pacienti se vzacnymi onemocnénimi a jejich rodiny jsou

nejvétsimi  odborniky o stavu vzacného onemocnéni. Rodina ditéte se vzacnym
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onemocnénim si ve vétsing piipadech hleda informace sama, celkové v Ceské republice
chybi informace a podpora téchto rodin. Némcova také konstatuje, Ze je potieba komplexni
péce, kdy specialist¢ fesi problémy jednotlivé a nevidi souvislosti, divodem byva

i nedostatecnd komunikace mezi pacientem a l1ékafem (Némcova a Masindova, 2019).
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3 Podpora rodin ditéte s Kabuki syndromem

Podporu rodin oznacujeme programy pomahajici jednotlivym ¢lenim domécnosti
v napliiovani potfeb, nezabyva se pouze détmi, ale jak jednaji dospéli. Podpora rodiny se
zabyva fungovanim rodiny a jejich vazbami na spoleCenstvi a organizace (Matousek

a Pazlarova., 2014).
Dle odborné literatury a poradenstvi fadime podporu do sedmi skupin.

1. Legislativni podpora
Finan¢ni podpora
Operativni podpora
Poradenské podpora
Vzdélavaci podpora

Informacni podpora

A e

Svépomocna podpora (Cerna a kol., 2015).

Legislativni podpora pojednava vSechny zakony, vyhlasky a také metodické pokyny, které
upravuji vzdelani pro déti s ZP a v pozd€jSim véku i moznost zaméstnani. Rodice by méli

znat moznosti uplatnéni zakont a vyhlasek pro prosazeni svych prav a svého ditéte.
Finanéni podpora zahrnuje socialni ptispévky a davky pro podporu rodict a jejich déti.

Operativni podpora je podpora ve formé kompenza¢nich pomticek ¢i osobni asistence pro

snadngj$i pribeh ve Skolnich zatfizenich, a i v pracovnim uplatnéni.

Poradenskou podporu zajistuji tfi typy poradenskych sluzeb, a to zdravotni a 1ékarska,
psychologické a pedagogicka. Pro rodiny ditéte s zdravotnim postizenim zajist'uje podporu
a pomoc pedagogicko-psychologické poradny neboli PPP a specidln¢ pedagogicka centra
neboli SPC. Toto odvétvi je specidlné pedagogické. Psychologické sluzby mohou pomoc
rodinam v oblastech vyvojové a anticipacni poradenstvi, které tesi naptiklad budouci
zameéstnani nebo 1 na ptipravu reakce na okoli, sluzby také doporucuji specidlni terapie pro
dité. Poskytuje sluzby pro samotné rodice ve formé individudlni psychoterapie a stejné
sluzby poskytuje i sourozencim. Samotni pedagogové a Skolni poradci poskytuji

pedagogické poradenstvi.
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Vzdélavaci podpora je prostiedkovana uciteli v béznych 1 specidlnich skolnich zatizenich
a poradenskymi institucemi jako je SPC a PPP. Do vzdé¢lavaci podpory nalezi i tvorba

individualniho vzdélavaciho planu, na ktery se mohou podilet i rodice.

Informaéni podporu zastieSuji zdroje informaci o daném zdravotnim postizenim, napiiklad
rysy a moznostech prace s ditétem. Odborné informace poskytuji poradny ¢i pedagogové
nebo odborné knihy a ¢€ldnky ¢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 vzdjemnou podporu rodin a snahu o spole¢né hledani nejucinné;si
podpory a pomoci. Tyto organizace také pomahaji podpofit osvétit spoleCnost a ménit

legislativu pro lepsi uroven vzdélavani déti se zdravotnim postizenim.

Mezi moznosti, jak podpofit rodiny ditéte se zdravotnim postizenim je osvéta spole¢nost
a muzeme zafadit i samotnou osvétu rodicl prostiednictvim napséni odbornych vyzkumu
a ¢lanka. Podstatna je i osvéta pedagogd, jak stavajicich, tak i budoucich. Pravé pedagogové
jsou v dobé povinné skolni dochézky nejcastéji ve styku s jedinci se zdravotnim postizenim.
V ramci spolecného vzdélavani je i dilezité ptipravit budouci pedagogy pro potencidlni
edukaci zakli se zdravotnim postizenim. K tomu miZze piispét zafazeni specidlné
pedagogickych predmétii do vyuky na vysokych skolach nebo specidlné-pedagogické kurzy.
V ramci povinné Skolni dochazky je i dilezita osvéta déti pro snizeni potencialni Sikany
a posmé&cht. Pro zlepSeni kvality Zivota jedincii s postizenim je adekvatni spoluprace rodict
a odbornikd. Stale v dnes$ni dob¢ se setkavame s piipady, kdy kvili vzdjemnému nerespektu
zaostava komunikace, dochazi k nedorozumeéni a konfliktim obou stran. Rodi¢e 1 odbornici
chtgji pro dité se zdravotnim postizenim kvalitni Zivot, k tomuto cili pfispiva vzdjemny
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 dit¢ a pravo na to,
aby je nikdo nevinil za jejich chyby. Naopak odbornici maji také pravo na respekt jako
odbornici, védet pravdu o ditéti a nevinit je z neuspécht ditéte ve skole a poruch chovani

(Cerné a kol., 2015).
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3.1 Socialni sluzby
Socialni sluzby, jsou takové sluzby, jejichz cilem je zajistit zakladni Zivotni potfeby
v socialnich situacich, podpofit jedince samostatnosti, zaopatiit prostiedi vhodné pro osoby

s postizenim a snaha o zapojeni postizené¢ osoby do spolecnosti (Bickova, 2011).
Do sociélnich sluzeb spada:

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

e Sluzby socidlni péce — do socidlni péce patii osobni asistent, peCovatelska sluzba,
chranéné bydleni, domov pro seniory atd.

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

pomoc, nizkoprahova centra pro déti, které jsou socialné znevyhodnéné.
Socialni sluzby déle délime dle mista poskytovani sluzeb:

e Terénni sluzby — jsou poskytovany v piirozeném prostfedi klienta, naptiklad
domov, Skola nebo zameéstnani.

e Ambulantni sluzby — klienti do zafizeni dochézi, ale nebydli.

e Pobytové sluzby — poskytuji sluzby jako ambulantni sluzby, s pobytem (Bendova a
Zikl, 2011).

Socialni sluzby mohou byt placené, pln¢ i ¢astecné, nebo neplacené. Bezplatné sluzby jsou
definovany v paragrafu 72 ze zakona o socidlnich sluzbach 108/2006 Sb. Mezi né patii
socialni poradenské sluzby, krizova pomoc, rana péce a nizkoprahova zatizeni. Ostatni
sluzby jsou hrazeny klienty na zédkladé smlouvy o poskytovani sluzeb s danym zafizenim.
Maximalni sazby za jednotlivé sluzby jsou stanoveny vyhlaskou 505/2006 Sb. (Bendova
a Zikl, 2011).

Dle Matouska (2014) je nejlepsi poskytovat podporu v domacim prostfedi, ktera pifimo
ovliviluje procesy dulezité pro fungovani rodiny, nezatéZzuje rodinu cestovanim a rodina je
v domécim prostiedi snadnéji k zastizeni. Nevyhodou podpory v domécim prostiedi je vSak
mozné naruSeni soukromi rodiny pracovnikem. Podpora poskytovana v prostiedi organizace

poskytuje pracovnikovi vétsi oporu. Pokud ma ¢len rodiny vazné osobni problémy, muize
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byt vhodné&jsi poskytnout podporu v prostfedi organizace nez v domacim prostiedi.
V prostiedi organizace je Casto dostupny internet, coz pracovnikovi umoznuje snadnéjsi
pristup k informacim. Matousek (2014) rovnéz doporucuje pracovnikiim, aby co nejvice
poznali rodinu, jeji problémy a historii, cozusnadni spolupraci s rodinou (Matousek

a Pazlarova., 2014).
Standardy kvality socialnich sluZeb v Ceské republice

Standardy kvality socidlnich sluzeb vydalo Ministerstvo prace a socialnich véci v roce 2002
ve spolupraci s uzivateli a poskytovateli socidlnich sluzeb. Cilem téchto standardi je zajistit
kvalitu poskytovanych sluzeb a jsou zalozeny na respektovani zakladnich lidskych prav
uzivateld sluzeb, véetné prava na osobni svobodu, soukromi, ochranu osobnich udaju,
svobodné rozhodovani a ochranu pfed zneuzivanim, nucenymi pracemi a diskriminaci.
Standardy rovnéz popisuji, jak by méla kvalitni socidlni sluzba vypadat, s diirazem na
podporu osobniho riistu a nezavislost uZzivatele. Standardy a kritéria jsou cislovany
arozdéleny do tii kategorii, proceduralni, persondlni a provozni. Procedurdlni standardy
stanovuji podobu poskytované sluzby, zplsob pfizpisobeni individudlnim potfebam
kazdého jedince a zpusob interakce s uzivatelem. Persondlni standardy se vénuji zajiSténi
persondlu, podpoie a profesnimu rozvoji pracovnikil, nebot’ kvalita sluzby je ptimo zéavisla
dovednostech a vzdélani pracovnikli. Provozni standardy definuji podminky pro
poskytovani socialnich sluzeb, véetné dostupnosti sluzby, informovanosti o ni a postupil pii

feSeni havarijnich situaci. Dale se zabyvaji ekonomickym zajisténim sluzeb (Valenta, 2013).
Strategie prace s rodinou ditéte s postiZenim

Ve fazi Soku je optimalnim pfistupem krizova intervence, ktera podporuje oteviené
vyjadfovani emoci. Dle Matouska by meéla byt poskytnuta jiz v porodnici a v prvnich
mésicich zivota ditéte. Dilezité je také dodrzovat soudrznost rodiny a rovnomérné rozdélit
role v péci a vychové ditéte. Matousek (2014) doporucuje vyuzit sluzby osobni asistence,
pedagogické asistence nebo odlehCovaci sluzby. Rodina také mize vzit v uvahu pomoc
dennich stacionarii, které zajiStuji denni aktivizacni programy, odlehcujici tydenni
a vikendové pobyty. Pro rodiny ditéte s postizenim také existuji komunitni centra.
Vyznamnou podporou pro rodice jsou svépomocné rodicovské skupiny, ale nedoporucuje se

se je povazovat za jedinou formu podpory. Existuji i rodinné terapeutické skupiny, které jsou
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vedené profesiondly. Matousek dale doporucuje pribézné odborné poradenstvi formou rané
péce a u starSich déti specializované poradny. Ve strategii prace s rodinou postizeného ditéte
se také uvadi pomoc s navazadnim spoluprace rodiny s ptisluSnou sluzbou (Matousek

a Pazlarova., 2014).

3.2 Standartni doporuceni sluZeb rodinam jedince s Kabuki syndromem
Adamové a kol. (2011) navrhla péci o jedince s KS a jejich rodiny v souladu s doporuc¢enimi
pro jedince s vyvojovym opozdénim nebo mentdlnim postizenim stanovenymi standardy
Spojenych stati Americkych. Vénovana péce se lisi podle veéku jedince. Ve obdobi od 0 do
3 let se doporucuje v€asna intervence provazend pracovni, fyzickou, feCovou a stravovaci
terapii, kterd je ve Spojenych statech financovana statem. Vékova kategorie 3-5 let zahrnuje
zatazeni ditéte do materské Skoly, vyhodnoceni potiebnych sluzeb a terapii a sestaveni
individudlniho vzdélavaciho planu. Zaméfeni se na jazykové a motorické schopnosti je
klicové pro zlepSeni dovednosti a chovani v kazdodennim zivoté. Ve v€ku od 5 do 21 let se
individualni vzdélavaci plan aktualizuje podle pokroku zaka nebo studenta. Plany tykajici se
profesniho a lékatského postaveni zacinaji byt zvazovany ve véku 12 let zdka. Doporucuje
se konzultace s pediatrem pro zajisténi prisluSnych komunit, statnich i vzdélavacich agentur

a terapii.

Zaci s KS nejéast&ji navitévuji ergoterapeuta pii problémech s jemnou motorikou, logopeda
nejbeéznéji pro nacvik oromotoriky a ucastni se fyzickych terapii pro rozvoj hrubé motoriky.
V oblasti socialniho chovani Zaci dochézi na aplikovanou analyzu chovani (ABA), ktera je
casto doporucuvana pro jedince s poruchou autistického spektra. U nékterych jedinct s KS

je také zavedena farmakologickd 1écba ADHD, pokud je to nezbytné (Adam a kol., 2011).

3.2.1 Standartni doporuceni sluZeb rodinam jedince se vzacnym onemocnénim
v Ceské republice

Rana péce

V Ceské republice se dosud nebyla navrzena specifickd doporudeni pro rodiny déti s KS

v oblasti intervence a vzdélavani. V oblasti intervence se pro rodiny déti s jakykoliv

zdravotnim postizenim po narozeni doporucuje rand péce, ktera spada pod socialni prevenci

a je fizena §54 zakona ¢. 108/2006 Sb. o socialnich sluzbach, ve znéni pozd¢jsich predpisii.
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Ranad péce poméaha détem a jejich rodinam eliminovat ¢i zmirnit nasledky postizeni
a poskytuje podporu pfi zaclenéni rodiny a ditéte se zdravotnim postizenim do spole¢nosti.
Rana péce podporuje senzomotoricky, emocionalni, intelektualni a socialni vyvoj ditéte pred
nastupem do Skoly, aby se dit€¢ snadngj$i zaclenilo do spolecnosti. Opatiilova (2008)
konstatuje, Zze zmeskani intervence v prvnich letech zivota postizeného ditéte mit

nenapravitelné nasledky na jeho zdravi (Opattilova, 2008).
Zakladni a stifedni vzdélavani

Dle Michalika (2015) nejsou ziaci se vzacnym onemocnénim zahrnuti do systému
normativniho financovani vzdé¢lani, které upravuje financovani Skolstvi, vcetné zaki
se specialnimi vzdélavacimi potfebami (Michalik, Baslerova, Felcmanova, 2015) V obdobi,
kdy dochézi k nastupu do skolniho zatizeni, se obvykle doporucuje vyuzit sluzeb specialné
pedagogickych poradenskych center, které Casto poskytuji specidln¢ pedagogicka centra

(SPC). (Opattilové, 2008)

Skolské poradenské zatizeni jsou zakldddna podle §116 zidkona ¢&. 561/2004 Sb.
o ptedskolnim, zdkladnim, stfednim, vy$§im odborném a jiném vzdélavani (Skolsky zakon),
ve znéni pozd¢jSich zmén. Ziizovatelem jsou piedevs§im krajské ufady, avSak mlize jim byt
i cirkev. Tyto zafizeni poskytuji diagnostickou, informacni, poradenskou a metodickou
¢innost pro déti, zaky, studenty, rodice a dalsi pracovniky Skolskych zatizenich. Daéle
poskytuji odborné sluzby, jako jsou specialné pedagogické a pedagogicko — psychologické
poradenstvi, preventivné vychovna péce, a poméhaji s doporuc¢enim vhodného vzdelavani
pro déti, zaky i studenty. Skolska poradenska zafizeni také spolupracuji s organy socialné-
pravni ochrany déti, poskytovateli zdravotnickych sluzeb a s dalSimi organy ¢i institucemi.
Podle vyhlasky MSMT ¢&. 197/2016 Sb., ktera méni vyhlasku ¢. 72/2005 Sb., o poskytovani
poradenskych sluzeb ve Skolach a Skolnich poradenskych zatizeni, ve znéni pozdéjsich
predpist, spadaji do kategorie Skolskych poradenskych zatizeni specidlné¢ pedagogicka
centra a pedagogicko — psychologické poradny (Zenatova, Bejdakova, Stfechova,

Suchardova, Vitkova, Zdrubecka, 2018).

Ve skolnich zafizenich ¢asto funguji Skolni poradenska pracoviste, ktera se specializuji na
feSeni Skolni neuspésnosti, poruch chovani a podporu zakiim se zdravotnim postizenim.

V zékladnim modelu Skolniho poradenského pracovisté jsou sluzby poskytovany
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vychovnym poradcem a Skolnim metodikem prevence. V rozsifeném modelu se mize do
procesu zapojit také Skolni psycholog a Skolni specidlni pedagog. Vychovny poradce se
zamétuje na kariérové poradenstvi a miize spolupracovat na organizaci vzdélavani pro zaky
se specialnimi vzdélavacimi potiebami. Skolni metodik prevence sleduje socialné nezadouci
jevy a pomaha piipravovat preventivni programy. Skolni psycholog identifikuje zaky
s vyukovymi a vychovnymi obtizemi a poskytuje krizovou intervenci v obtiznych situaci
nejen zaka, ale i jejich rodi¢tm. Skolni specialni pedagog se zabyva podporou Z4ki se
specidlnimi vzdélavacimi potfebami, spolupracuje se Skolnimi poradenskymi zafizenimi
a prispiva k tvorbé individualniho vzdélavaciho planu pro tyto zaky (Kucharska a kol.,

2013).

Vramci inkluzivniho vzdélavani jsou zaci se specidlnimi vzdélavacimi potiebami
podporovani prostfednictvi riznych podpiirnych opatfeni. Tyto opatfeni zahrnuji vyuZiti
specialnich metod, postupti, forem a prostiedkii vzdélavani, poskytnuti kompenzacénich
a uCebnich pomtcek, zatazeni predmétu specidlnépedagogické péce, poskytovani sluzeb
pedagogicko-psychologickymi poradnami, zajisténi sluzeb asistenta pedagoga a dalsi

upravy, které zohlediuji specidlni vzdélavaci potieby zaka (Valentova, 2013).

Dle Cadové (2015) je zak se vzacnym onemocnénim zafazen v ramci podpiirnych opatienich
do stupné podpory 5, coz predstavuje nejvyssi stupen podpory. Stupein podpory 5 vyzaduje
nejvetsi miru adaptace organizace, obsahu vyuky, forem a metod vzdélavani, které musi byt
plné ptizpiisobeny moznostem daného zaka. Obsah uc¢iva mize byt upraven nebo redukovan
podle potieb zaka. Pedagogicti pracovnici mohou vzdélavat zdka v souladu s RVP ZV
—LMP, RVP dil 1. a II. Tento stupent podpory muze zahrnovat Uplné uvolnéni ze
specifickych ptedméta jako je télesnd vychova, vytvarnd vychova nebo prakticka vychova
na zakladnich a stfednich Skolach. V ptipadé uvolnéni ze specifickych predméti mohou byt
vyuzity alternativni metody, jako je psychorelaxace, snoelzelen nebo muzikoterapie. Pro
podporu vzdélavani se Casto pouzivaji specialni vzdélavaci materidly a pomutcky. Mohou
byt zapojeni dalsi pedagogicti pracovnici, napiiklad asistent pedagoga, aby poskytovali
individudlni podporu. Dilezitou soucasti je zacllenéni vyuky pfedmétu specidlné

pedagogické péce a vyuziti potiebnych komunika¢nich pomicek, jako jsou naslouchatka,
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pocitace, komunikatory atd. Béhem vyuky je dulezité zaclenit i relaxaci a ¢as na odpocinek

pro zaka (Cadova a kol., 2015).

Speciadlni pedagogové maji dilezitou roli nejen ve Skolnim prostfedi, ale také ve
zdravotnickych zatizenich, jako jsou nemocnice nebo lazenska zatizeni. Jejich prace v téchto
prostiedich je specifickd, nebot musi zohlednit zdravotni stav détskych pacientt
a prizpisobit svou praci jejich potifebam. Role specidlniho pedagoga v téchto zafizenich
muize zahrnovat poskytovani podpory pii plnéni Skolni dochazky détem, které jsou
dlouhodobé hospitalizovany nebo se nachdzeji v lazenskych zafizenich. Specidlni
pedagogové Casto prekracuji svou roli a poskytuji i terapeutickou a psychosocidlni podporu,
protoze se s détmi a jejich rodinami setkavaji v narocnych situacich spojenych se
zdravotnimi problémy. Jednou z pozic, kterd miize byt obsazovana specidlnimi pedagogy ve
zdravotnickych zafizenich, je role herniho specialisty. Herni specialisté podporuji détské
pacienty v mimoskolnich aktivitach, a to prostfednictvim her a zabavy. Jejich tkolem je
pomoci détem pifekonat strach a obavy spojené s hospitalizaci, zmirnit bolestivé
a nepiijemné symptomy a také jim pomoci naucit se spolupracovat pfi lékatskych zakrocich.
Herni specialisté v zdravotnickych zafizenich jsou vSak v soucasné dobé méné béznou
pozici. Jejich prace je vSak velmi dilezita pro celkovy 1ééebny proces détskych pacienti
amuze mit pozitivni vliv na jejich psychické i fyzické zdravi. Specialni pedagogové
pomahaji s plnénim Skolni dochazky i détem dlouhodobé hospitalizovanym v nemocnicich
¢i détem v lazenskych zatizenich. Role specialniho pedagoga je nejen specifickd v odlisném
prostiedi a rezimu v téchto zafizenich, ale i ndro¢nou situaci, kterd je ovlivnéna stavem

nékterych détskych pacientt a jejich rodict (Slowik, 2022).
Prace a zaméstnani v dospélém véku

Jedinci s postizenim maji pravo na vzdélani a rozvoj svého zivota. Existuji ur¢ité moznosti,
které jsou jim k dispozici, jako napiiklad celozivotni vzdélavani, které jsou vSak pro jedince
s tézkym ¢i kombinovanym postizenim nedostatecné a jedinci jsou tak odkazani na

svépomocné obcCanské aktivity jako jsou spolky a sdruzeni (Slowik, 2007).

Selikowitz (2005) také zminuje moznost vecernich Skol a kurzl, kde lidé s postizenim

prohlubuji védomosti a dovednosti, jako je naptiklad prace s pocitacem (Selikowitz, 2005).

42



Zaméstnani je pro osoby s postizenim diilezité, nebot’ zvysuje jejich socialni sebevédomi,
pocit plnohodnotnosti a poskytuje jim samostatnost a nezavislost. Pro jedince s nepfilis
zavaznym postizenim miiZze byt mozné ziskat zaméstnani na volném trhu prace. Nicmén¢,
existuji prekazky v podobé stereotypnich predsudki zaméstnavateld, ktefi Casto
uptednostiiyji platit pokutu do statniho rozpoctu pfed otevienim pracovnich piilezitosti pro
osoby s postizenim. Dle Cadilové (2022) lze v této formé zaméstnani vyuzit zkriceny
ukazek, praci z domova, sdilené pracovni misto, pruznou pracovni dobu a také sluzby
poradce ¢i terapeuta. Poradce sleduje pribéh zaméstnani, pomaha v celém procesu a dohlizi

na spokojenost klienta v zaméstnani (Cadilova In Zampachova a Cadilova, 2022).

Dalsi formou zaméstnani jsou chranéné dilny, dle Slowika (2007) nesplituji ptedstavy
o optimalnim pracovnim zafazenim postizenych lidi. Jedinci s postizenim napliiuji potieby
prace, ale za nizkou finan¢ni odménu. Chranéné zaméstnani je ¢asto vhodnéjsi varianta pro
osoby s tézkym postizenim nez volny trh prace. OptimdlnéjSim je také podporované
zamé&stnani, které nabizi komplexni feSeni pro klienta formou zprosttedkovani zaméstnani
podle jeho moznosti a dalsi podpirné sluzby, jako je pracovni asistence atd. V dennich
centrech a stacionarich byvaji ztizovany ergoterapeutické dilny, které jsou rizné¢ zamétené,
napiiklad femeslné nebo vytvarné dilny. Dilny nabizeji i psychomotoricky a socidlni rozvoj
klientii. Tyto sluzby jsou urené pro osoby s tézkym postizenim, pro které jsou jiné pracovni

uplatnéni nedostupné (Slowik, 2007).

Tranzitni programy jsou dal$im fenoménem, které se zamétuji na piechod ze Skoly do
pracovniho Zivota pro zaky s specialnimi vzdélavacimi potiebami. Tyto programy podporuji
a pripravuji zdky na trh prace skrze individualni praxe za podpory asistenta, coz jim
umoznuje vyzkouset si rizné formy prace a 1épe se rozhodnout ohledné svého budouciho
povolani. Skoly mohou pfispét k podpoie zamé&stnani osob s postizenim tim, e za¢leni
principy tranzitnich programti do svého vzdélavaciho programu, coz zdkiim umozni osvojit
si pracovni a socialni dovednosti (Mastalifova In Mastalit, Mastalifova, §kopové,

Baslerova., 2022).
Prava osob se vzicnym onemocnénim

Na zakladé Doporuéeni Evropské rady o vzacnych onemocnéni v roce 2009 Ceska republika

pfijala prvni Narodni strategii pro vzacna onemocnéni na roky 2010-2020. Druha Narodni
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strategie pro obdobi 2022-2030 navazuje na Narodni akéni plany na roky 2012-14, 2015,17

a2018-20, ale dle portalu Ceské asociace pro vzacna onemocnéni (2023) nebyla stale piijata.

Na Ministerstvu zdravotnictvi byla zalozena Meziresortni a mezioborova pracovni skupina
pro vzacna onemocnéni, jejimz Cleny jsou lékati, zastupci platcl, zastupy pacientd, ¢lenové
ministerstva zdravotnictvi i ministerstva prace a socialnich véci. Clenové spoluvytvateji
programy pro zlepsSeni organizace péfe o osoby se vzacnym onemocnénim, zvySovani
povédomi o této skupiné a snazi se o zajiSténi léCebné péce pro pacienty se vzacnym

onemocnénim (CAVO, 2023).

Ministerstvo zdravotnictvi v roce 2012 ustanovilo pii Ustavu biologie a lékaiské genetiky
Fakultni nemocnice v Motole Néarodni koordina¢ni centrum pro vzacnd onemocnéni. Cilem
centra je odborna garance a koordinace aktivit v oblasti vzacnych onemocnéni. Ministerstvo
zdravotnictvi také zvefejnilo Narodni sit’ center vysoce specializované pro pacienty se
vzacnym onemocnénim. Centra se déli na jednotlivé oblasti vzacnych onemocnéni, jsou to
endokrinologickd onemocnéni, vzacné a komplexni epilepsie, neurologickd onemocnéni,
onemocnéni ledvin, onemocnéni kosti, obli¢ejové anomalie a onemocnéni kréni, usni, nosni,
urogenitalni onemocnéni, ocni onemocnéni, pro syndromy s rizikem nadorového
onemocnéni, vrozené vyvojové vady a postizeni intelektu, respiratni onemocnéni,
onemocnéni jater, onemocnéni pojivové tkané a pohybového aparatu, autoimunitni
onemocnéni, kozni onemocnéni, vrozené¢ vady, nadorové onemocnéni dospélych,

hematologickd onemocnéni, nervosvalova onemocnéni.

Dle Kopeckové (2022) nejsou jen vzacné onemocnéni, ale i odbornici a tymy poskytujici

komplexni péci osobam s vzacnym onemocnénim (Kopeckova, 2022).

3.3 Nestatni neziskové organizace

Rozdéleni ndrodniho hospodafstvi na ziskovy a neziskovy sektor je zdkladnim konceptem
ekonomického rozdeleni podle principu financovani. Zatimco ziskovy sektor zamétuje svou
¢innost na ziskani finan¢niho zisku prostfednictvim prodeje statki a sluzeb, neziskovy sektor

se soustfedi na poskytovani vetejnych sluzeb a dosahovani uzitku pro spole¢nost.

Neziskovy sektor dale rozliSujeme na veiejny sektor, soukromy sektor a sektor domacnosti.

Veftejny sektor je financovan ze statnich zdroji a zamétuje se na poskytovani vetejnych
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statkl a sluzeb pro ob¢any. Soukromy neziskovy sektor je financovan ze soukromych financi
fyzickych a pravnickych osob a zpravidla nevytvari zisk pro své vlastniky, ale plni urcité
spolecenské ¢i charitativni poslani. Sektor domacnosti pfispivd k formovani obcanské

spole¢nosti a je soucasti obcanského Zivota.

Neziskové organizace hraji v neziskovém sektoru vyznamnou roli. Tyto organizace maji
riazné poslani a cile a plni je prostfednictvim produkce statkii a sluzeb. Jejich Cinnost je
zaméfena na stabilizaci, kultivaci a podporu demokratickych principti v obcanské
spole¢nosti. Neziskové organizace jsou charakterizovany jako pravnické osoby, které nebyly
zalozeny za c¢elem podnikani. Zahrnuji rizné typy organizaci, jako jsou zajmova sdruzeni,

obcanska sdruzeni, politickd hnuti, nadace, nada¢ni fondy a dalsi (Rektotik, 2001).
Fundraising

K realizaci poslani neziskové organizace potiebuje financéni i nefinan¢ni zdroje. Pojem
fundraising ptedstavuje systematické ziskavani téchto zdroji prostiednictvim jednotlivych
projektti. Subjekty mohou nestatnim neziskovym organizacim poskytnout hmotné zdroje, ve
vétsSiné pripadech se jedna o zdroje vécné hodnoty, naptiklad vyrobce nabytku mize
poskytnout vybaveni organizace, pocitacova firma mize darovat vypocetni techniku atd.

(Boukal, 2013).
Vztahy s verejnosti

Vztah s vefejnosti je pro neziskové organizace klicovym prvkem pro uspésné ziskavani
finan¢nich i1 nefinancnich zdroji. Dulezitost tohoto vztahu spoc¢iva v budovani pozitivni
image organizace a ve vytvafeni dobrého jména ve spolec¢nosti. Pro dosazeni tohoto cile

mohou organizace vyuzivat riizné nastroje a strategie komunikace.

Pozitivni ohlasy Sir$i spole¢nosti ovliviiuji nasledujici néstroje, stanoveni komunikaéni
strategie, firemni kultura, webové stranky a socialni sité, tiSténé materidly, piima
komunikace s vyznamnymi subjekty, pofddani akei a publicita a vztahy s médii.

Webové stranky miize organizace vyuzit jako komunikaéni nastroj s podporovateli, darci
i klienty a vytvofit tim i diskusni férum. Podpofit firmu lze i ti§ténymi materidly jako jsou

vizitky, informacni letdky, vyro¢ni zpravy i publikace (vysledky vyzkumi, ptib&hy klientl
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atd.). K ziskavani pozitivnich ohlast miize prispét poradani akci formou osvétové kampané,

vystavy, benefiéni koncerty a plesy, aukce &i vefejné sbirky (Sedivy a Medlikova, 2012).

3.4 Nestatni neziskové organizace pro rodiny déti s Kabuki syndromem
v Ceské republice

Ceské asociace pro vzacna onemocnéni z.s.

Nejvétsi organizace pro podporu rodin déti se vzacnym onemocnénim je spolek Ceska
asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO). CAVO sdruzuje organizace pacientll se
vzacnymi onemocnénimi, zastupuje jejich zajmy a aktivné se angazuje verejné i politicky.
Spolek byl zalozen vroce 2012 a v soucasnosti se podili na napliiovani strategickych
dokumentii jako jsou Strategie pro vzacna onemocnéni 2030 a Narodni akéni plany pro
vzacna onemocnéni. Je soucasti Pacientské rady Ministerstva zdravotnictvi a Ministerstva
prace a socialnich véci. Spolupracuje sobdobné zaméfenymi organizacemi v Ceské

republice i v Evropé¢.

Spolek nabizi i rizné sluzby, naptiklad provozuje telefonickou linku pomoci, realizuje
projekty zaméfené na véasnou diagnostiku vzacnych onemocnéni, poskytuje koordinacni
sluzby a podporuje nové vznikajici organizace zamétené na specifickd vzacna onemocnéni.
CAVO rovnéz vénuje pozornost vzdélavani odborniki i pacientd a p¥ispiva k vyuce lékait,
zdravotniho persondlu a Siroké vetejnosti. Dale se aktivné podili na potadani prednasek

a seminaru.

Sou¢asnym a hlavnim cilem je ustanoveni edukaéniho centra pro vzacna onemocnéni. Ceské
asociace pro vzacna onemocnéni realizuje vlastni vyzkumy zamétené na znalost vzacnych
onemocnéni u odbornikt. Cleny spolku je vice nez 45 organizaci a 140 individualnich ¢lend.
Cleny organizace jsou napiiklad ATOS — Tourettetiv syndrom, Asociace muskularnich
dystrofikii v Ceské republice, Klub cystické fibrozy, Spole¢nost Parkinson, Lymfon help,
Palecek atd.

Clenem organizace je i spolek Kabuki syndrom CZ, z.s. (CAVO, 2023).
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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 jedingm spolkem v Ceské republice zabyvajici se rodinami

ditéte s Kabuki syndromem. Spolek v soucasnosti nema webové stranky. (kurzycz, 2000)

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

Ustav biologie a 1ékai'ské genetiky 2. LF UK (Fakultni nemocnice Motol, 2023).

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

Eurodis — Rare Diseases Europe

Evropska aliance pro vzacna onemocnéni sdruzuje 74 zemi a zahrnuje i organizaci Ceska
asociace pro vzacna onemocnéni, do které spada i spolek Kabuki syndrom CZ, z.s. Hlavnim
poslanim Eurodisu je zlepsit kvalitu Zivota vSech lidi se vzacnym onemocnénim. Aliance
hraje vyznamnou roli v politice tykajici se vzacnych onemocnéni a spolupracuje na
narodnich plédnech a strategiich v evropskych zemich. Jejim cilem je zvysit povédomi
o vzacnych onemocnénich mezi zdravotniky i vefejnosti a podporovat rozvoj diagnostiky
a 1écby. Eurodis pfispiva ke zlepSeni ptistupu k vysoce kvalitni diagnostice a sluzbam pro
lidi s vzacnymi onemocnénimi a podporuje mezinarodni spolupréci na vyzkumu a studiich.
Dale se angazuje v prosazovani kvalitni socidlni péfe a prav osob se vzacnymi
onemocnénimi, véetné prava na podporu a péci a prava na praci. Eurodis také usiluje
o zlepSeni pfistupu k 1é€bé pro osoby s vzacnymi onemocnénimi a zapojeni pacienti do

vyzkumu.

V Evropé neni mnoho organizaci zaméfenych na rodiny déti s Kabuki syndromem, tyto
spolky obvykle funguji jako soucast vétSich organizaci specializujicich se na vzacna

onemocnéni (EURODIS, 2023).
Francie
Association Syndrome Kabuki

Sdruzeni vzniklo v roce 2004 a zalozili ho rodi¢e déti s Kabuki syndromem. V soucasné

dobé sdruzeni ma 150 ¢lenti z celé Francie. Cilem této organizace je spojit a podpofit rodiny
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ditéte s Kabuki syndromem a spolupracovat s odborniky, ktefi se Kabuki syndromu vénuji.
Sifit povédomi o Kabuki syndromu v §ir§i spole¢nosti a u zdravotniki pro zlep$eni
diagnostiky a 1écby. Ziskat finan¢ni prostfedky pro vyzkum a pro podporu rodin. Sdruzeni
zalozilo védeckou radu skladajici se ptevazné z odbornikii (Association syndrome Kabuki,

2004).

Belgie

Association du syndrome Kabuki Belgique

Asociaci zalozili tfi rodiny v roce 2012. Rodiny se poznali pfes francouzské sdruzeni
Association Syndrome Kabuki a rozhodli se zalozit vlastni v Belgii. Rodice se snazi rozsifit
védomi o syndromu v 1ékatskych, vzdélavacich a spoleCenskych kruzich, hledaji hodnotna

feSeni do budoucna pro déti s Kabuki syndromem a snazi se ziskat prostfedky pro vyzkum

tohoto syndromu (Association du syndrome Kabuki Belgique, 2012).
Spanélsko
AEFA Kabuki syndrom

Organizace vznikla vroce 2017 a sdruzuje rodiny déti s Kabuki syndromem, které se
navzajem podporuji, sdileji své zkusSenosti a §ifi povédomi o Kabuki syndromu pro zlepseni
kvality zivota jedinct s Kabuki syndromem. Stranka také informuje, ze slavi Mezinarodni
den Kabuki syndromu a to dne 23. fijna. Organizace porada i rizné spolecenské akce pro

rodiny déti s Kabuki syndromem a pro $irsi spole¢nost (AEFA Sindrome, 2017).

== W

[DiA |NTERNACIONAL
SiNDROME DE |{ABUKI

23 Gelubye

Obrazek 5: Mezinarodni den Kabuki syndromu.
Prevzato z AEFA Kabuki syndrom (2017)
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Spojené staty Americké

Ve Spojenych statech existuji dvé neziskové organizace pro rodiny déti s Kabuki

syndromem s celosvétovou plsobnosti.
Kabuki syndrom Foundation

Organizace sidli ve stat¢ Illinois a byla zalozena v roce 2018. Podporuje vyzkum Kabuki
syndromu a 1écbu, spolupracuje s Medical & Scientific Advisory Board, kterd je slozena
z ptednich svétovych 1€kaii a odbornikd vénujici se Kabuki syndromu. Kabuki syndrom
s Kabuki syndromem a jejich rodiny. Vyzkum pftispél k rozvoji 1écby a péci o osoby

s Kabuki syndromem (Kabuki Syndrome Foundation, 2019).
All Things Kabuki

Americka neziskova organizace s celosvétovou plisobnosti sidli na Aljasce a byla zalozena
v roce 2013. Poslanim organizace All Things Kabuki je osvéta $ir$i spolecnosti, poméaha
rodinam déti s Kabuki syndromem a podporuje vyzkum. Organizace nabizi rizné programy,
do kterych se mohou zapojit rodiny déti s Kabuki syndromem po celém svéte. Napiiklad
program Birthday club zasild personalizované piani k narozenindm pro zaregistrované
Cleny. Organizace se také veénuje jednotlivé sourozencim, matkdm i otcim a nabizi
komunitni skupiny, kde mohou sdilet své zkusenosti, problémy nebo myslenky a navzijem

se podpofit. (All thing Kabuki, 2013)
Australie
Supporting Aussie Kids with Kabuki syndrom

Neziskova organizace sidlici v Australii byla zaloZena v roce 2019. Organizace podporuje
rodiny déti s Kabuki syndromem. Pro rodiny nabizi informace, odkazuji na rtizné vyzkumy
a odbornou pomoc. Nabizi kontakty na dalsi rodiny déti s Kabuki syndromem, v€asnou
intervenci a vzdélani. Pofadaji rodinné akce a programy, pobytové akce s rodinami,
vzdélavaci seminate. Organizace Supporting Aussie with Kabuki Syndrom ma v soucasnosti

pres dvé sté ¢lenti ze vSech koutl svéta. (SAKKS, 2019)
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Dalsi instituce zabyvajici se Kabuki syndromem

V soucasné dob¢ je velmi malo organizaci, které se vénuji Kabuki syndromu. Diivodem je
nekvalitni osvéta spolecnosti a zdravotnikl, nedostatek vyzkumu o syndromu a nizka
spoluprace organizaci, odbornikll a zdravotnikti. Dle webovych stranek (Orphna.net, 2023)
se ve svété dale Kabuki syndromu vénuje University of British Columbia v Kanadg,
Univerzitni nemocnice Erlangen v Némecku a Neziskova organizace Associazione Italiana
Sindrome Kabuki Onlus a dle webovych stranek ERKnet (2024) nemocnice v Dansku,
Finsku, Mad’arsku, Irsku, Litvé, Holandsku, Polsku, Portugalsku, Slovinsku a Svédsku.
(ERKnet, 2024)
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4 Prakticka Cast

4.1 Cil a metodologie vyzkumného Setreni

V Ceské republice je skupina lidi, kterym se nedostava tak kvalitnich sluZeb jako u jinych
postizeni. Jedna se rodiny déti se vzacnym postizenim. Vyrovnani se s diagnézou svého
ditdte je podle odborné literatury pro rodige velice psychicky obtiznou situaci. Casto nevédi,
jak svému ditéti pomoci nebo jak fesit jeho budoucnost, coz vede ke stresu, ktery mize
negativné ovlivnit rodinné vztahy, partnersky zivot a psychické zdravi rodicti, a predevsim
vyvoj ditéte.

V soucasné dobé existuje podpora v podobé socidlnich sluzeb a neziskovych organizaci,
které pomahaji rodindm opét obnovit rodinou pohodu. Zakladaji se rtizné neziskové
organizace a socialni sluzby pro jednotlivé typy postizeni, naptiklad rana péce, specidlné
pedagogicka centra, domovy pro zdravotné postizené, chranéné bydleni, peCovatelské

sluzby atd. Tyto sluzby se snazi pomoc v§em rodindm jedince se zdravotnim postizenim.

Nicméné rodiny déti se vzacnym onemocnéni Casto zlstavaji na pokraji zdjmu spolecnosti.
Dtivodem je nizké védomi o jednotlivych typech vzacnych postizeni, nedostatek odborniki
zabyvajici se vzacnym onemocnénim v zdravotni, Skolni a socidlni oblasti, dale byva

nekvalitni komunikace mezi 1ékafi, pedagogickymi pracovniky a socialnimi pracovniky.

V Ceské republice neni dostatek odborné literatury a nejsou b&zné neziskové organizace
a socialni sluzby zaméfené na rodiny déti s vzacnymi postizenimi. Rodiny s détmi se stejnym
druhem vzacného onemocnéni Casto zakladaji své vlastni organizace, aby mohly sdilet
zkuSenosti a podporovat se navzajem. Tyto organizace se snazi zvySit povédomi
o konkrétnim onemocnéni, pfispivat na vyzkum a zlepsovat budoucnost déti a rodin. Rodiny
zakladaji tyto organizace proto, aby mohly navzajem sdilet své zkuSenosti, radosti
a problémy. I kdyz se organizace, sluzby a zdravotnici snazi pomahat rodindm, casto
nedostate¢né znalosti vedou k nekvalitni pomoci, coz miZze détem s vzacnymi

onemocnénimi zpusobit zdravotni komplikace.

Na soucasnou situaci v pé¢i o déti s vzacnymi onemocnénimi v Ceské republice mohou
nejlépe sveédcit rodice téchto déti, zejména matky, které jsou Casto vice zatizeny vychovou,

péci a rodiCovstvim svych déti.
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Cil Setfeni

Hlavnim cilem vyzkumného Setieni je zjistit stav a pfistupy v oblasti péce o déti se vzacnym
onemocnénim, konkrétné déti s Kabuki syndromem, v Ceské republice. Vyzkum se
zaméfuje na ziskéni souhrnnych informaci o rodinach déti s Kabuki syndromem a zjisténi,
jak funguji v oblasti vychovy, jaké maji zkusSenosti se Skolnim systémem a jak vyuzivaji
podporu. Na ziklad¢ ziskanych informaci budou sestavena doporuceni pro dalsi rodiny,

jejichz déti jsou postizeny Kabuki syndromem.
Vyzkum ma stanovené dil¢i cile:

e Popsat charakter vyzkumného vzorku pomoci ptipadové studie
o Ziskat odpovédi na vyzkumné otazky pomoci polostrukturovaného rozhovoru

s rodinou
Hlavni vyzkumna otazka:

e Jaké jsou moznosti pomoci a podpory rodin ditéte s Kabuki syndromem v Ceské

republice?
Vedlejsi vyzkumné otazky:

e Jaké problémy rodina obvykle fesi pti vychove ditéte s Kabuki syndromem?

e Jaké zkuSenosti ma rodina ditéte s Kabuki syndromem se skolnim systémem?
Metodologie vyzkumné Setieni

Pro vyse uvedené Setfeni je adekvatni vyuzit pristupy kvalitativniho vyzkumu. Kvalitativni
vyzkum je soubor rtiznych pfistupu ke zkoumani jevii, kdy se nevyuziva kvantifikace dat,
ale podrobné analyza. Kvalitativni metodologie vyzaduje dobrou orientaci ve zkoumané
oblasti, prizptisobivost, védomi ur¢itého rizika, vétsi mnozstvi ¢asu pro sbér dat a jejich
vyhodnoceni. Mezi zékladni charakteristiky kvalitativniho vyzkumu patii snaha ziskat
jednotny pohled na ptredmét studie, vyuziti niz§itho poctu standardizovanych metod
k ziskdvani dat a vyuzivd se prepis terénnich pozndmek z pozorovéni, rozhovort,
audiozaznamil, osobnich komentait, uryvka z knih atd. Cilem kvalitativniho vyzkumu je
objasnit, jak se v daném prostiedi ¢i situaci lidé chovaji nebo jak organizuji své kazdodenni

¢innosti a interakce. Zakladem kvalitativniho vyzkumu se uvadi pét postulati. Prvni je
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postulat orientace na subjekt, kdy predmétem vyzkumu jsou lidé. Clovék musi byt
vychodiskem i cilem vyzkumu. Druhy postulat peclivé deskripce naléhd na dilezitost
presného a rozsahlého popisu dané oblasti, kterda je predmétem zajmu vyzkumnika. Treti
postulat interpretace a povazovani vyzkumu za proces permanentni komunikace popisuje
fakt, Ze je potieba blize objasnit pfedmét vyzkumu, mimo jiné, prostfednictvim interpretace.
Ctvrty postulat piirozeného prostiedi vyzkumu doporuduje predmét vyzkumu zkoumat
v jeho kazdodennim ptirozeném prostiedi. Paty postulat postupného zevSeobecnovani uvadi,
ze zobecnéni vysledkli nevznikd automaticky jako vysledek pouziti urcitych metod
a postupti, protoze Casto se pracuje s malym poctem piipadl, a proto musi byt v kazdém
jednotlivém piipadé¢ zdivodnéné zobecnéni krok za krokem. Do zékladnich slozek
kvalitativniho vyzkumu patii téma vyzkumu, cil nebo cile vyzkumu, vyzkumna strategie,
zkoumané osoby, pfipady, prostiedi atd., vyzkumné metody, zplisob zdznamu udaju a jejich
archivace, odborné zdroje atd. Vyzkumny projekt neni fixni, ale flexibilni a stéle je potieba
sledovat ptedem stanoveny cil vyzkumu. Ve vybéru vyzkumného vzorku v kvalitativnim
vyzkumu je dualezité najit si takovou osobu ¢i skupinu, které poskytuji bohaté a autentické
udaje pro vytvoreni nové teorie ¢i otdzek. Pocet osob vSak nemusi byt velky. Tyto zkoumané
osoby se nejcastéji nazyvaji ,,participanti, ,,informanti* a n¢kdy i ,,ptipady. Vybér osob
mize byt zamérny, kdy osoba vzdy odpovidd cili vyzkumu, postupny, vyzkumnik si
rozhodne, které osoby se zucastni vyzkumu, a to na jejim zac¢atku nebo vybér osob mize byt
1 postaveny na ochoté informantli ucastnit se vyzkumu. Mezi hlavni typy vybéru patii
mimotadné ptipady, dilezité osoby, kritériovy vybér neboli vybér dle piesné¢ definovanych

vlastnosti, uplny vybér a kombinovany vybér (Skutil, 2011).

Kvalitativni pfistup pro vyzkum byl vybran zamérné a pro zjisténi odpovedi na vyzkumné
otazky se vyuzil konkrétné rozhovor a piipadova studie. Pfipadova studie byla zpracovana
na zékladé¢ rozhovorit s matkou zkoumané rodiny. Pfed samotnym polostrukturovanym
rozhovorem se ptipravil soubor otazek, které se dé€li na tif oblasti. Prvni oblast se zamétuje
na prenatalni obdobi matky, samotny porod, vyvoj ditéte a vnimani diagndzy rodinou, druha
oblast se vénuje zkusenostem rodiny se skolnim systémem a posledni oblast obsahuje otazky
o moznostech vyuziti socidlnich sluzeb rodinou. Seznam otazek byl vytvoien pro kontrolu,

aby nebyla zadna otdzka opomenuta.
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Rozhovor

Rozhovor umoznuje ziskat fakta, ale i motiv a postoje respondentii. V rozhovoru vyzkumnik
mize pouzit otdzky oteviené, uzaviené i polouzaviené. Pfi rozhovoru se spiSe pouzivaji
oteviené otazky, které davaji respondentovi moznost se volné¢ vyjadfit. Vyzkumnik ma
moznost béhem rozhovoru otazky pteformulovat, pokud se mu zda, ze respondent otdzce
nerozum¢l nebo se také dodatecné zeptat pti nedostatecné odpovédi. Rozhovor se
v kvalitativnim vyzkumu voli tehdy, pokud chceme do vyzkumného Setieni zatradit osobni
a divérné odpovedi. U rozhovoru je vzorek respondentd mensi nez u dotazniku, ale ziskava
diveérnéjsi a hlubsi odpoveédi. Rozhovor také slouzi k vysvétlovani problematiky, se kterou
autor nema zkuSenosti nebo neni obsazend v literatufe. Dle Skutila (2011) je u rozhovoru
vyhodné, ze umoziuje piimy kontakt vyzkumnika a zkoumané osoby a jejich verbalni
i neverbalni reakce a eliminuje obtize pii psaném projevu. Nevyhodou je naopak ¢asova
naro¢nost, mensi soubor respondentdi, moznost ovlivnéni rozhovoru osobnim zaujetim
vyzkumnika a obtizné€jSi vyhodnoceni. Rozhovory dé€lime na strukturalizované,
nestrukturalizované a polostrukturalizované. Strukturalizovany rozhovor ma pevné dané
otazky a odpovédi, mizeme jej pfirovnat k ustnimu dotazniku. Nestrukturalizovany
rozhovor umoziluje volné¢ odpovedét, ale tdaje se narocnéji vyhodnocuji.
Polostrukturalizovany rozhovor nabizi predpfipravené odpovédi, ale respondent mé moznost
svou odpovéd’ odliivodnit. Vstupni ¢ast rozhovoru ma respondenta motivovat a zaujmout,
vyzkumnik vysvétli i zamér rozhovoru. Vyzkumnik se k respondentovi chova pratelsky, ale
1 profesionalné. Otazky by mély byt setazeny do obsahovych celki, kdy po zodpovézeni
jednoho celku se piesouva k dalS$imu, tudiz obsah musi byt promysleny. Vyzkumnik mize
pouzit prostiedky, které respondenta pii rozhovoru motivuje a zpestfuje odpovédi, naptiklad
kratké vyrazy, které davaji najevo porozuméni — ,,Aha, chipu/rozumim®, dodate¢né
informace, které jsou neutralné ladéné — ,,Chtél/a bych o vaSem nazoru védét vice®, opakovat
slova respondenta — ,,V praci se mi dafi®, ,,Dafi se vam?“, zddost o vysvétleni nebo
vyzkumnik zopakuje svou otazku. Odpovédi se mohou nahrdvat nebo zapisovat,

s nahravanim musi ale respondent souhlasit (Gavora, 2000)

Dle Chrasky (2023) nejdtlezitéjsi pravidla pro realizaci rozhovoru je vybrat vzdy vhodnou

situaci, dbat na soukromi informantd, tazatel by mél projevovat pfiméteny zéjem a nebyt
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vtiravy a také pii rozhovoru je tieba celit psychologickym faktortim, které mohou negativné

ovlivnit vysledky rozhovoru (Chraska, 2023)
Piipadova studie

Studium ptipadu se povazuje jeden z moznych zplisoblim, jak porozumét slozitym socidlnim
jevim. Cilem je podrobné zkoumani a porozuméni nékolika nebo jednomu piipadu.
Zakladem piipadové studie musi byt sbér faktickych dat, které se vztahuji k objektu
vyzkumu a pro zisk téchto dat jsou vyuzivany veskeré dostupné zdroje i metody sbéru dat.
Zkoumanym piipadem muze byt osoba, skupiny osob, procesy, udalosti i instituce.
Vyzkumnik se snazi o porozuméni daného ptipadu v jeho pifirozeném prostiedi. Pfipadova
studie se vyuziva jako vyzkumna strategie, a nikoliv jako jednotliva technika, vyzkumnik
vyuzivé dalsi dostupné metody sbéru dat. O pouziti vhodné metody sbéru dat vzdy rozhoduje
povaha zkoumaného jevu. Pro vétsi skupinu, naptiklad ucitelé a zaci na zakladni Skole je
vhodné pouzit spiSe dotaznik, coz je ptistup kvantitativniho vyzkumu. Naopak pro jednotlivé
osoby je vhodnéjsi vyuzit rozhovor nebo také pozorovani, tudiz pfistupy kvalitativniho
vyzkumu. Vysledky interpretujeme vSak ze vSech pouzitych metod dohromady. Piipadova
studie je vhodnou volbou, pokud vyzkumnik se ptd, jak a pro¢ se d¢ji urcité soucasné jevy.
Studie se rozliSuji na studie deskriptivni, které poskytuji narativni zpravy, studie exploratorni
cilici na prizkum nezndmého ptipadu, vytvari podklady pro dal$i vyzkumy a mohou slouzit
jako pilotni projekty. Tteti typ, explanatorni studie rozkryvaji pfi¢inné fetézce a podavaji
tim komplexni vySetfeni pfipadu. Posledni varianta jsou evalua¢ni ptipadové studie, které
hodnoti analyzu samostatného ptipadu. Na volbé vhodného ptipadu zavisi uspéch celého
Setfeni, prvni moznost pro vyzkumnika je volba unikatnich pfipadt, které jsou
charakteristické svymi vyjime¢nymi vlastnostmi nebo jsou to piipady vzicné svym
vyskytem. Druh4d moznost je studie typickych ptipadu, které cili na zachyceni obvyklych,
tradi¢nich podminek a okolnosti zkoumanych jevi. Obvyklé piredméty vyzkumu jsou
typické instituce, programy, projekty atd. Dals$i moznost je volba kritickych ptipadd, v nichz
se vyzkumnik muze opfit o dobie rozvinou teorii, které umoznuje predbézné definovat
hlavni faktory a proménnych, které souviseji se zamysSlenym jevem. Posledni moznosti je
longitudinalni studie, kdy se vyzkumnik zaméfuje na jeden stejny ptipad ve vice ¢asovych

horizontech a vyhodou této studie je mozné zachyceni proménlivych faktor v prubéhu ¢asu.
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Analyza dat v ptipadovych studii se zpracovavaji tak, aby bylo schopno odpovédét na
vyzkumné otazky. Ptipadova studie nema vyvinuté Cisté specifické analytické procedury,
a proto se nepovazuje za plnohodnotnou strategii. Vyzkumnik se mize soustiedit na urcita
a pfedem definovana kritéria ¢i proménné nebo na celistvost piipadu. Oba pfistupy vSak lze

kombinovat (Svafiéek a Sed’ova, 2007).

4.2 Vyzkumny vzorek

Pro vyzkumné Setfeni byla vybrana rodina ditéte s Kabuki syndromem. Vyzkumnym
vzorkem je mlady dosp€ly muz s Kabuki syndromem ve véku 19 let u které¢ho byl
diagnostikovan Kabuki syndrom jako prvni v Ceské republice a jeho rodina, konkrétng
maminka, se kterou zije. Biologicky otec s rodinou nekomunikuje, sestra a pfitel maminky
ziji ve vlastnich domécnostech. Setkani bylo domluveno s maminkou telefonicky
a polostrukturovany rozhovor se uskute¢nil v domacnosti rodiny. Maminka vyzkumného
Setfeni ochotné spolupracovala a odpovidala na otazky a do diplomové prace ptispéla velice
cennymi informacemi o jejim zivoté s ditétem s Kabuki syndromem. Maminka i syn byli
seznameni se zdmérem diplomové prace a srozhovorem oba souhlasili. Oba téz byli
upozornéni na moznost nemuset odpovidat na otdzky, které by byly nepfijemné nebo
osobn¢jsi. Dalsi rozhovory pro sestaveni a doplnéni piipadové studie se uskutecnily
telefonicky z diivodl zdravotniho stavu chlapce a ¢astym navstévam v nemocnici. V dobé

rozhovoru chlapec ¢ekala chirurgicka operace.
4.3 Vlastni Setieni

4.3.1 Pripadova studie

Vlastni Setfeni probihalo od kvétna 2023 do prosince 2023. Byla vypracovana jedna
ptipadova studie, kterd byla zpracovana na zaklad¢ rozhovora s matkou jedince s Kabuki
syndromem v tomto obdobi. Polostrukturizovany rozhovor se uskutecnil osobné
v domécnosti rodiny na okraji Prahy. Prakticka ¢ast obsahuje anamnézu chlapce s Kabuki
syndromem, kterd se vé€nuje rodinnou anamnézou, osobni anamnézou, Skolni anamnézou
a lékaiskou anamnézou. Rodinnd anamnéza ptiblizuje rodinny stav, osobni stav informuje
o diagnoze chlapce a o Grovni jeho kognitivnich funkci, Skolni anamnéza o skolni dochazce

od matetské Skoly po soucasnost a lékaiskd anamnéza o zdravotnich komplikaci chlapce.
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Anamnéza dle Fremutha (2021) je soubor vSech informaci a udaji zdravotniho stavu
vysetfovaného jedince od narozeni do soucasnosti, a to i jeho rodiny. (Fremuth. Stozicky,

Sykora, 2021)
Rodinna anamnéza

Chlapec se narodil v roce 2004 v 38. tydnu, vazil 2,5 kila a Apgar skére mél 9-9-9. Zije
v netplné rodin€ a ma jednu sestru, kterd jiz zZije samostatn¢. 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 pékny vztah. Biologicky otec se s rodinou
nestykd 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 stara o svého syna a piilezitostné si pfivydélava brigadami

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

Sestra se narodila vroce 1994, pracuje na ufadu prace. Zije ve vlastnim zdzemi, ale

s rodinou pravidelné komunikuje a setkava.

Pritel matky 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.

Osobni anamnéza

Jméno: D.

Pohlavi: Muz

Vek: 19

Diagnéza: Kabuki syndrom, stfedn¢ tézky autismus, sttedné tézka mentalni retardace
Skola: Lyceum Rooseveltova prakticka

Ttida: 2. ro¢nik
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Kognitivni funkce

D. ma pamét’ mechanickou, ucivo a obsah latky se u¢i nazpamét'. Po pozorovani dané situace
¢i prostiedi umi detailné popsat a konstatovat skute¢nosti. Texty pisni nebo basné si umi
rychle zapamatovat, ale po dlouhodobé ¢asové prodlevé zapomind. Z televize si zapamatuje
i dlouhé dialogy hercti i hlasky, které neustale interpretuje. Pfi ¢teni zapomind obsah.
V oblasti mysleni zaostava logika, nespoji si, ze 3x4 a 4x3 je to samé. Chybi ptedstavivost,
nedokéze fabulovat a lhat. Dlouhodobé udrzuje pozornost, neodchazi od nedokonceného
tikolu. Matka uvedla, Ze u piepisovani textii z internetu vydrzi hodiny. Ukoly plni bez
vyhrad, vile je té€Z oslabena, dle matky neumi si fikat co chce a co nechce. Pii nelibosti
pouze vokalizuje.

Ret

Na doporuceni 1ékati v disledku hypotonie dochazel D. od prvniho roku na logopedicka
cviceni, kde s nim odbornici procvi¢ovali orofacialni cvi¢eni. D. v mlad$im Skolnim véku
pfevazné patlal a Sislal, ale mél rozvinutou slovni zasobu. V soucasnosti rad napodobuje
zvuky zvitat, které dlouhodobé¢ opakuje a umi imitovat seridlové a filmové postavy a ménit
barvy hlasu. D. mé oslabenou morfologicka rovina. Anglicky jazyk se u¢i mechanicky,
nechape gramatiku, napfiklad ¢asovani. D. nevyhleddva o¢ni kontakt, navazuje pouze

s matkou pro ujisténi se, zda ho posloucha.
Sebeobsluha

Sebeobsluha je na velmi nizké urovni, potfebuje dopomoc jiného clovéka. Nezapne si
knofliky a nezavaze tkanicky. Pii béznych tikonech jako je myti, Cesani, ¢iSténi zubi, holeni

foust pottebuje dopomoc dospélého i v soucasné dobe.
Chovani

D. mé klidnou povahu bez vykyvil ndlad, nebreci, nevztekava se. Dle matky nema ptedstavu
o b&zném praktickém Zivoté. D. nedokéaZe rozlisit dobro a zlo.. Spatné reaguje na zmény,
potiebuje své ritudly, které dodrzuje. Potfebuje si utvrzovat naplanované akce a neustale

kontroluje sviij kalendar.
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Socialni oblast

D. se nezajiméd o vrstevniky, spiSe vyhledava spole¢nost dosp€lého, na kterého ulpiva.
Socialni interakce je téz na nizké urovni. D. m4 rad kontakt se zviraty, dobfe na né reaguje,
neboji se jich. Pii navstéveé neznamého prostiedi, naptiklad u 1ékare, spolupracuje, odpovida

na otdzky, ale o okoli se nezajima. Vnima prostiedi, ale nereaguje na ng¢;.
Hruba motorika

D. mél od détstvi opozdény vyvoj. V batolecim veéku se pouze plazil, nelezl jako ostatni
déti. Chodit se naucil az ve tfech letech a v soucasnosti chodi kolébavym stylem. Neumi
behat a prekrocit prekdzku. Pohybuje se chizi o Siroké bazi a projevuji se obtize
v koordinovaném pohybu. Nenaucil se jezdit na kole ani na kolobézce, ale nedavno se naucil

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

D. ma s jemnou motorikou problémy a od détstvi dochdzi na ergoterapii, kde zejména
chlapec nacvicuje tichop, D. mé oslabené koordinované pohyby, konkrétné¢ vizuomotoriku.
V sesité neumél ctit fadky a velikost pisma, v soucasnosti je uroven psani lepsi. Dokaze

ptrepisovat dlouhé texty. Umi slozit lego a puzzle bez dopomoci.
Kresba a grafomotorika

D. voblasti kresby je na urovni piedskolniho ditéte. Do 4. tfidy kreslil hlavonozce.
Mechanicky se naucil respektovat fadky, avSak v sesité bez fadki piSe sklonem dold. D. rad
pise dopisy a maluje obrazky, dle matky nejcastéji kresli penize s vysokou hodnotou a poté

je rozdava. D. ma obtize v pfedmétu geometrie, potfebuje dopomoc dospélého.
Cteni

D. se naucil ¢ist mechanicky, umi ¢ist sdm, ale Spatné¢ vnima obsah. S maminkou
v soucasnosti cvi¢i porozuméni obsahu pomoci kontrolnimi otdzkami. D. vydrzi ¢ist knihu
po delsi dobu, ale nepamatuje si obsah ptibéhu. Maminka uvedla, ze pfi spole¢ném cteni,

kdy procvicuji porozuméni obsahu, D. by chtél déj prozivat.
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Zrakova diferenciace

Zrakova diferenciace je na vyborné urovni, dokaze vypozorovat a rozeznat vjemy, piedméty,
figury v pozadi atd. Dle matky ma v této oblasti lepsi prehled nez zdravi vrstevnici. V détstvi
mél D. poruchu 3D vidéni, pii sestupu po schodech nerozlisil jednotlivé schody a ¢asto

padal, v soucasnosti obtize neptevladaji.
Sluchova diferenciace

Dle matky mé D. sluchovou diferenciaci na vyborné urovni, zvlada rozeznat rizné hloubky

zvuki a odkud pochazeji. D. nasledkem Castych infekei je nedoslychavy.
Zajmy
D. rad stavi lego, sleduje seridly s fantasy a scifi tématikou a také rad hraje hry na telefonu.

Bavi ho i lukostielba, ale kvili obtizim s koordinaci pohybu se netrefi. Jeho zajmy jsou

dlouhodobé a jednostranné.
Skolni anamnéza

D. dochazel do Specialni mateiské skoly Stibrova s dalsimi 6-7 détmi. Ve t¥idé pomaéhal
i asistent a dle rozhovoru zde byla matka spokojena. Matka chtéla ptihlasit svého syna na
specialni zakladni skolu, ale v té dob&é mél D. diagnostikované lehké mentalni postiZzeni a na
speciadlni Skolu nemohl dochazet, protoze nabirali pouze zaky minimalné se stfedné tézce
mentalnim postizenim. D. dochazel na Zéakladni Skolu LOPES. Zde chybél individualni
pristup od uditelti a D. byl od 74kl Sikanovan. V soucasnosti navstévuje Lyceum Pod
Marjankou Rooseveltova praktickou, kde bude studovat do 26 let. Dle rozhovoru s D. je ve
tridé osm zaka 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, Zze béhem téhotenstvi neméla zaddné véazngj$i zdravotni
komplikace, ale Castéji zvracela. Matce z divodu prvniho téhotenstvi, kdy starsi dcera se
narodila s multicystickou fibr6zou, bylo doporuceno dochazet na genetické vysetfeni, pfi
kterych se nezjistily zadné vyrazné abnormality a matka se domnivala, Ze porodi zdravé dité.

D. se narodil v 38. tydnu, porod byl protrahovany. D. vazil 2,5 kila a mél po narozeni Apgar
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skore 9-9-9, protoze byl otekly a cyanoticky neboli nafialovély. Po narozeni byl

diagnostikovan s mikrocefélii'# a trigonocefalii'>.

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

narozeni (nedoklubko.cz, 2023)

Tabulka 4: Skore dle Apgarové (nedoklubko.cz,2023)

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

Pouze modré

Barva kiize a sliznic | Modra nebo bleda . Rizova
koncetiny
Svalovy tonus Chaby Snizeny Aktivni pohyby
Odpovéd na 5 Vyrazna reakce s
Zadna Naznacena )
podrazdéni ktikem

D. byl diagnostikovan s Kabuki syndromem ve véku 6 let v roce 2010 a byl prvnim
pacientem, u kterého bylo toto vzidcné onemocnéni identifikovano. D. byl také
diagnostikovan se stiedné tézkym autismem a stfedné tézkym mentdlnim postizenim. Po
narozeni lékafi zjistili Selest na srdci a po této diagnéze byla D. s matkou posldna na

kardiologii, kde byl objeven defekt komorového septa. Od narozeni Casto trpél infekcemi

4 Mikrocefalie — men$i obvod hlavy, vétSinou zpiisobena genetickou poruchou (Néarodni zdravotnicky
informacni portal, 2023)

15 Trigonocefalie — PfedGasny srlst ¢elového $vu, pti pohledu shora mé hlava trojuhelnikovy tvar (Fakultni
nemocnice Ostrava, 2023)

61



dolnich a hornich dychacich cest a zanéty stiedniho ucha. D. mél celkové snizenou imunitu
v détstvi. V kojeneckém obdobi mél rizné zdravotni komplikace a problémy; podle matky
Spatné pil, protoze nesal, a také mél problémy se spankem. Chlapci ¢asto vypadavala kolena
a kycle, a byl diagnostikovan s dysplazii tietiho stupné a hyperlaxicitou. Ve 12 letech se
zacaly objevovat sekundarni epilepsie. D. ma trvalé problémy se zazivanim, pfijimanim
a vylu€ovanim potravy. Od détstvi trpél atopickym ekzémem, ktery jiz vymizel, ale od 14
let se neustdle objevuji furunkly v oblasti hyzdi, tfisel a andlu, které je nutné fesit
chirurgicky. V soucasné dob¢ se D. chysté na operaci kviili vytvofenému pistélu. D. trpi také
o¢ni vadou a ma nedoslychavost na 15 %. Od ptedskolniho véku D. dochazel na rizné
terapie a rehabilitace, jako je naptfiklad Vojtova metoda, hipoterapie, canisteterapie,

Snoezelen a bazélni stimulace, aby se zlepsil jeho psychomotoricky vyvoj.

4.4 Vyvojova obdobi chlapce s Kabuki syndromem
Rané obdobi

D. se narodil v roce 2004 v 38. tydnu a po narozeni m¢l Apgar skore 9-9-9. Byla mu
diagnostikovana mikrocefalie a trigonocefalie. V prvnich dnech Zivota lékati zjistili Selest
na srdci, a po vySetfeni na kardiologii byl objeven defekt komorového septa. V kojeneckém
véku D. celkové neprospival, mél problémy s pfijimanim potravy a také se spanim. Od
narozeni Casto trpél infekcemi hornich a dolnich dychacich cest, které zptisobovaly zanéty
stfedniho ucha. Z divodu Castych zanétl rodina ¢asto navstévovala otorinolaryngologa. D.
m¢él vypadavajici kolena a byla mu také diagnostikovana dysplazie tfetiho stupné. V raném
obdobi trpél atypickym ekzémem. Od prvniho roku dochéazel na logopedicka cviceni. Rodina
nevyuzivala sluzeb rané péce, vysettujici 1€kat aktivné tuto sluzbu nedoporucil z divodu

neznalosti kone¢né diagndzy. V prvnim roce biologicky otec odesel z rodiny.
Détstvi

D. byl diagnostikovan s Kabuki syndromem prvniho typu ve v€ku Sesti let a byl prvnim
pacientem v Ceské republice s timto vzacnym onemocnénim. V této fazi svého Zivota trpél
poruchou 3D vidéni. V détstvi navitévoval Specialni matefskou $kolu Stibrova a poté
Zakladni skolu LOPES. Podle rozhovoru s maminkou chtéla D. pfihlasit na specidlni

zéakladni Skolu, ale nebylo jim to umoznéno, protoze Skola piijimala pouze zéky se stiedné
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tézkym mentalnim postizenim. V této fazi byl D. diagnostikovan lehké mentalni postizeni.
V tomto véku také zacal navstévovat rizné terapie a rehabilitace, véetné Vojtovy metody,
ergoterapie, hipoterapie, canisteterapie, Snoezelen a bazdlni stimulace pro zlepSeni

psychomotorického vyvoje.
Dospivani

U D. se ve dvandcti letech se zacaly objevovat sekundarni epilepsie, které jiz v soucasti
nepietrvavaji. Od Ctrnécti let se objevuji furunkly v oblasti hyzdi, anélu a tfisel. Z diivodu
castych koznich onemocnéni je D. astym navstévnikem chirurgie. D. nadéle dochézel na
ZS LOPES a po ukonéeni povinné $kolni dochazky nastoupil na Lyceum Pod Marjankou

Rooseveltova prakticka.
Dospélost

D. také diagnostikovaly pfidruzené postizeni, a to stfedn¢ tézky autismus a stfedné tézké
mentalni postizeni. D. ma do soucasnosti oslabenou imunitu. Kolena mu piestala vypadavat,
ale stale pretrvava dysplazie kyCli. D. ma stile problémy se zazivanim, piijimanim
a vyluovani potravy. Pfetrvavaji furunkly a v dospélosti se objevila o¢ni vada a je na 15%

nedoslychavy.

Podle rozhovoru s matkou D. jiz proSel 85 % onemocnénimi typickymi pro Kabuki syndrom,
ale stale se mohou objevit dalsi zdravotni komplikace. D. ma stale problémy se sebeobsluhou
a zatim se, podle rozhovoru s matkou, nenaucil dovednosti, které jsou klicové pro
osamostatnéni. D. stile navstévuje praktickou Skolu, kterou bude studovat do 26 let, a
v soucasnosti dochazi i k ergoterapeutovi. D. se v soucasnosti zajima o lukosttelbu, rad stavi
z lego, sleduje seridly, predevS§im zanry fantasy a sci-fi, a hraje hry na telefonu. Rodina
spolupracuje s neziskovymi organizacemi, které potradaji pobytové akce pro rodiny
a zajmové krouzky, konkrétn¢ s organizacemi Alfa Human Servis, Alfabet, Rarach a

Rytmus.

4.5 Polostrukturovany rozhovor

Setkani s rodinou probihalo v pratelské atmosféte v pfirozeném prostredi, coz umoznilo
nahlédnout do rodinného zivota matky a D. Rozhovor byl veden pouze s matkou, protoze

biologicky otec nezije s rodinou a ani ptitel matky a jeji starSi dcera neziji ve spolecné
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domécnosti. Matka méla moznost odmitnout jakékoliv otazky, které by pro ni byly
nepiijemné. Oba souhlasili se ziznamem rozhovori na diktafon a jejich naslednym pouzitim

pfi zpracovani diplomové préce.

Rozhovor je rozdélen do tii ¢asti. Prvni ¢ast se zamétuje na informace o prenatalnim obdobi,
samotném porodu, postnatalnim obdobi, o zdravotnich komplikacich Kabuki syndromu od
narozeni a o vnimani diagndzy rodinou. Druha ¢ast se zabyva vychovou, rodinnymi vztahy
a zkuSenostmi rodiny ve Skolnich zaftizenich. Tteti st se zaméfuje na moznosti podpory
socidlnich sluzeb, které se zaméfuji na jedince s Kabuki syndromem, a zda tyto sluzby rodina

vyuzila.

Prvni otazka znéla: ,,M¢la jste béhem tehotenstvi 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 - hodnée cyst v ledvine, a pak viastné byla asi ve dvou
meésicich na nefrektomii, takzZe ja jsem chodila na genetiku a viastne me cely téhotenstvi
sledovali a nebyli tam Zadné patrné morfologické zmény, takze ja jsem vlastné byla

3

presvédcena, Ze mam zdravé dité a Ze pujdu k fyziologickému porodu.

Na prvni otazku navazovala otazka: ,,Byla jste tedy spokojend s gynekologickou péci?*
Odpovéd: ,, Vsechno v poradku, prosté samozrejmé jak rikam, bylo mi furt spatné, zvracela
Jjsem, ale svym zpiisobem vSechny matky s tady tim Kabuki syndromem (mysleno téhotenstvi
s ditétem, které ma Kabuki syndrom) maji tehotenstvi takovy jakoby téemer normalni, takze

¢

ani po odbéru plodové vody by se ta diagnoza nezjistila. ‘

Z prvnich dvou odpovédi lze vyc€ist, Ze matka méla prenatdlni obdobi bez vaznéjSich
zdravotnich komplikaci. Pouze trpéla nadmérnym zvracenim. Z piedchozi zkuSenosti
s prvnim tehotenstvim, kdy se star§i dcera narodila s multicystickou fibr6zou, matka
podstoupila genetické vySetfeni. Nicméné nebyly zjiStény zadné patrné morfologické

zmény. Matka si tak béhem celého prenatalniho obdobi myslela, ze porodi zdravé dité.

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 plodove vody, dlouhodoba téhotenska zloutenka a hned celkové neprospivani a on (syn
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s Kabuki syndromem) se vlastné narodil a mél apgar skore 9-9-9 a byl cyanoticky a otekly.
Ty deti proste 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 vahy (narozené deti
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 viastné trigonocefalii a celo do Spicky, takze

i mikrocefali*

V této odpovédi byla od matky zjisténa zajimava informace a to, ze matky, které cekaji dité
s Kabuki syndromem maji stejné komplikace u porodu, jako je protrahovany porod,
nadmérné mnozstvi plodové vody a onemocni dlouhodobou t€hotenskou Zzloutenkou.
Narozené déti s Kabuki syndromem se rodi pfedcasné, s nizkou vahou a po narozeni maji
problémy s ptijimanim potravy. D. se narodil v 38. tydnu, vazil 2,5 kila a Apgar skore mél

9-9-9.

Nasledujici otazka se tykala diagnostiky Kabuki syndromu: ,Jak a kdy lékari diagnostikovali
u syna Kabuki syndrom?* Maminka odpovédéla: ,,Kdyz se syn narodil, tak akordt poznali
Selest na srdci a oni treba néktery ty syndromy se daji poznat podle obliceje, a syn nemeél
anomdalie na téle, jo, Ze to nebylo videt. Nektery ty Kabuki déti maji odstaty usi, maji malinky
hlavicky, jsou hubernioucky nebo maji rozstepy, pistéle nebo tieba zarostly rektum, Ze se jim
treba musi vymodelovat a on (syn) vilastné, kdyz jsem se na néj podivala, tak az na tu hlavu
byl fyzicky normalni, az vlastné po tom porodu, kdy mu doktor zjistil Selest na srdci, tak jsme
sli na kardiologii a tam zjistili defekt komorového septa, vlastné dira v prepazce mezi pravou
a levou polovinou toho srdce, kdyz to reknu takhle laicky. A vlastné na konecnou diagnozu
se prislo az v Sesti letech, protoze svym zpiisobem do toho roku 2010, on je (syn) rocnik
2004, se to nedalo sérologicky vySetrovat, takze viastné syn je tady prvni v republice, koho
vySetrili na ten Kabuki syndrom a vysel pozitivni, jinak do té doby se viastné ty genetici
vzdycky jenom domnivali na téch priznacich, takze on viastne do téch Sesti let Zadnou
diagnozu nemél, ale samozrejmé byl jiny. Meél spousta (diagnoz) v tom kojeneckém veku
a vlastné postupem veku, u kazdého syndromu, to dite, vidycky se pridavaji anebo se objevuji
nové priznaky v ramci urcitého veku. V néjakym veku treba néco zanikne anebo néco nového
prijde, takze vlastné v tom kojeneckém véku (syn) neprospival, spatné pil, nesal, spatné spal,

a to maji vSechny deti tam. My mame vyhodu, Ze tieba ty ostatni déeti mély sondy, peka, Ze
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vlastné neprospivaly, jeden chlapecek ma jicen vietenovitého tvaru, takze nemiize jist,
nemiize pit poradné, takze vsechno do sondy a syn nemél viastné polykaci reflex, nebo teda
mél polykaci reflex a nesal, takze ja jsem mu to jidlo vidycky strcila do pusy nebo to mliko
a on jakoby instinktivné polkl, tim padem jsem vlastné ani nevedéla, ze jsme unikli Zaludecni

sondé. “

Odpovéd’ naznacuje, ze Kabuki syndrom nelze spolehlivé diagnostikovat pouze podle
vzhledu, 1 kdyz déti s timto onemocnénim obvykle vykazuji specifické fyziognomické rysy,
jako jsou odstaté usi, mensi hlavy a celkové mala postava. Tyto déti Casto trpi i riznymi
fyzickymi anomaliemi, jako jsou rozstépy, pistély nebo anomalie rekta, které vyzaduji
chirurgické zakroky. V ptipadé D. I€kati zjistili Selest na srdci, coz vedlo k odhaleni defektu
komorového septa. Diagndza Kabuki syndromu byla stanovena, az kdyz bylo D. 6 let, ackoli
se jedna o prvni takovy ptipad v Ceské republice. Pacienti s Kabuki syndromem maji od
narozeni rtizné zdravotni problémy, které mohou zmizet, pretrvavat nebo se objevovat
v pribéhu Casu, pticemz mnohé z nich ovliviiuji travici systém. Jednim z ptikladi je chlapec
s vietenovité tvarovanym jicnem, a mnoho dalSich déti s timto syndromem musi byt krmeno

pomoci sondy. D. mél v raném véku obtiZe se sdnim a pitim a trpél nespavosti.

Rozhovor se také zamétoval na prabc¢h sdéleni diagnozy a jestli matka slySela nékdy
o Kabuki syndromu: ,,SlySela 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: ,,4bsolutné ne. Jé jsem viibec
nevédela, Ze néco takové existuje. Svym zpiisobem, ktery rodic by védeél, ze existuje 7000
vzdcnych onemocneni? 7000 druhii, takze viibec. Do dneska se s tim setkavam, kdyz nekam
prijdu, Kabuki syndrom — co to je? Takze spis ja edukuji zdravotniky, nez zdravotnici by
edukovali meé. Ja mam vyhodu, Ze jsem pitvodné zdravotni sestra, takze jsem si to vSechno
vlastné postupné zjistovala a nachazela, a jakmile prisel néjaky priznak, tak jsem ho hned
resila, treba epilepticky zachvat, tak jsem se objednala na neurologii, nebo furunkly, takze
chirurgii nebo kozni. Nekdo se mé zepta: ,,Kdo vam to doporucil?*“ a ja odpovidam: ,,Ja

Jjsem si to doporucila. *

Protoze ja chapu, Ze ten prakticky lékar prosté nema s tim zkuSenosti s tadytim vzacnym

onemocnénim, tak taky tape, takze ja jsem vidycky rekla — ,,Dobry den, je mu to a to,
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potrebovala bych poukaz nebo zZadanku na tadyto a tadyto vysetrent, aby se to potvrdilo nebo
potrebuji tadyten a tadyten lék** a ten doktor ekl —,, Dobre*. Ale jsou prosté rodice, ktery
tomu nerozumi a my jsme vlastné do jeho patnacti let neznali nikoho, kdo by meél Kabuki

‘

syndrom.

V odpovédi matka zminila, ze diky svému povolani zdravotni sestry byla schopna sama
diagnostikovat mnoho zdravotnich problému svého syna a Casto se musela ucit 1ékatfim
o Kabuki syndromu misto toho, aby oni poskytovali informace ji. Z odpovédi vyplyva, ze
v Ceském lékatrském prostifedi nebyl Kabuki syndrom dobie znam, ani matka, i kdyz byla
byvalou zdravotni sestrou, o ném nevédé¢la. Dale matka uvedla, Ze do doby, nez bylo jejimu

synovi 15 let, neznali v jejich okoli Zddnou jinou rodinu s ditétem s Kabuki syndromem.

Z ptedchozi odpovédi vyplyva, ze 1ékati nebyli obeznameni s Kabuki syndromem, coz miize
znamenat, zZe situace v soucasné dobé miize byt podobna. Je tedy vhodné se zeptat, jaka je
situace ohledné znalosti Kabuki syndromu mezi 1ékafi v soucasnosti.: ,,Maji lékati
v soucasnosti vice védomosti o Kabuki syndromu?* Dle matky: ,,7ady v Praze se na tom
pracuje, zZe je treba v planu motolska geneticka ambulance, maji v planu vytvorit takovy
stredisko, kdy ten clovek prijde s tim ditetem a oni mu poradi, kam by mohli zajit, jaky jsou
moznosti, ktery lékar, co by mohli ocekavat, ale je to jesté v plenkach. Tohle to v Evropé uz
existuje, oni (v Motolské nemocnici) uz o tom mluvi nekolik let, Ze by to chteéli, 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 diagndzy piekvapilo? Popsala byste,
co jste prozivala? Odpoveéd maminky: ,,Vzhledem k tomu, Ze do jeho Sesti let jsem doufala,
Ze vSechny jeho priznaky typu mentalni retardace, kozni probléemy, gastrointestinalni
problémy, pak mu zacali vypadavat jesteé 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 tech jeho Sesti let z ného
udelam v uvozovkach normalniho clovéka, a v téch Sesti letech mi viastné zavolala, to

vzdycky to bylo zajimavy na téch prednaskach, jak délaji pohled toho rodice a pohled toho
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specialisty: ,,Pani K! Pani K! Uz mame tu diagnozu, je to potvrzeny! Ano, je to prosté
Kabuki!*“ A ja: (maminka predvedla zvuky uzasu). Absolutni zklamani, uplne se mi zhroutil
svet, jo, Ze jsem vlastné porad doufala, Ze ani jsem si nepripoustéla, ze to bude navidy
a jelikoz geneticky postizeni se rovna nevylécitelny a ma proste mutaci MLL 2 genu, takze
prosté ta mutace genii se prosté nevyléci, takze do téch jeho Sesti let se mi zhroutil svet. Jenze
zase vyhoda, kdyz ten clovek vi tu diagnozu, tak to rikam vidycky, tak aspon ten rodic vi,
s ¢im muize pocitat, jaky priznaky prijdou, jaky jsou hranice mozZnosti a schopnosti toho
¢loveka a taky jako jak je zarazenej, néjak i v ramci té socialni sféry, protoze kdyz mu
posudkovy lékar precte dle zpravy lehka mentalni retardace, epilepsie, autismus, tak rekne:
. Tak tomu dame prispevek jednicku na péci, prvni stupen zavislosti. Je tam ale Kabuki
syndrom, aha Kabuki syndrom geneticka vada, ano dobre je tam lehka mentalka, je tam
tohle, ale je to Kabuki syndrom — za tri. *,, A stal se zazrak pred péti lety syn dostal ¢tvrtou
skupinu, tu nevyssi, ten ctvrty stupen zavislosti. Ano, on je zavislej se mnou, jakoze 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 vilastné to dité v uvozovkach v téch tabulkach.

Pted sdélenim kone¢né diagndzy se matka domnivala, ze se synovy 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 ptijde do prvni tfidy jako
zak bez zdravotnich postizeni. Matka ale téz uvedla, ze s diagnézou muize rodi¢ 1épe
predvidat, s ¢im miize pocitat, jaké zdravotni komplikace mohou nastat a kde mohou byt
hranice u vzacného onemocnéni. Maminka odpovéd doplnila tématem stupné péce
a zavislosti. Dle odpovédi by D. mél prvni stupen zavislosti, ale kvili genetické vad¢, neboli
vzacnému onemocnéni, patii do kategorie nejvyssiho stupné zavislosti. Maminka také
zduraznila dulezitost, ze socidlniho hlediska pro rodinu, aby dité¢ bylo zatazeno v tabulkach

stupné zavislosti.

Ptedchozi odpovéd’ informuje o nékolik D. zdravotnich onemocnéni, proto se nabizi otazka
o vSech zdravotnich komplikaci: ,,Jakd je D. lékarskd anamnéza az do soucasnosti?*
Maminka sdélila: ,,4no, takZe viastné na zacatku byly casté infekce dolnich, hornich
dychacich cest a ty prechazely do zanétu stredniho ucha a ty uz nejsou. Sem tam, kdyz je

néejaky problém s tou zménou teploty, se skolou nekam jdou, skola v prirode, je to prosté
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banalni jednordzovka, tak onemocni, protoze jeho imunita je hodné nizka, ale to vymizelo,
takze uz nejsme castymi navstévniky 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, zZe néco
odezni nebo néco jakoby se zmrazi, a dalsi zase prichazeji jako postupem veku toho ditéte.
Takze ve 12 letech sekundarni epilepsie, jinak ty problémy s tim zazZivanim, prijimanim
a vylucovanim potravy stdle, to je jako porad. To nevim, do jaky miry je to autismus, nebo
Jjestli je to Kabuki syndrom. Pribyly vlastné ty kozni projevy, kdyz byl malej mél atopicky
ekzém, ale ted’ poslednich 5 let, takze asi od jeho 14 let trpi na furunkly. Furunkly v oblasti
hyzdi, analni a trisla. Jednou ho mél i v podpaZzi. Takze jsme castymi navstévniky chirurgie,
protozZe driv jsme to teda resili mazanim néejakych 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 nds je to nejvic ten furunkl, protoze jeden mu skonci a ten trva
treba mesic, dva, tri a vzapéti mu naskoci jinej, a tedka mame tieba takovou zaleZitost, Ze
na kostrci se mu z toho jednoho furunklu vytvorila pistel, protoze ono mu strasne v§echno
rychle vzrista, takze viastné jak mu to vyrizli, tak najednou ta tkan se srostla a vytvorila se
pistel a bude muset jit na operaci, kdy ma vlastné pét krat tri centimetrii (pistelu) a cely mu
to budou muset vyriznout az na kost a nahradit to jinou tkani. Takze to jsou ted’ka takovyhle
ty aktualni, Ze nam zmizely problémy s epilepsii, problémy s nastuzenim, néjaky to zvraceni,
kdyz byl treba malinkej, tak casto zvracel, ty déti maji spastické zvraceni, to je to obloukovy
zvraceni. Naji se blbé néceho a je to venku, takze to oni maji normalné. Treba to spasticky
zvraceni zmizelo dejme tomu v tech sedmi, osmi letech. Jednak ocni vada je porad stejnd,
usi, to asi bude vypadat, zZe 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 jesté ceka, protoze vlastné z téch vsech
priznaku, co syn md, tak jich ma asi 85% co normalné ten Kabuki syndrom obndsi, takze
jeste nemame slinivku brisni, ledviny a jeste jatra, ale jako jak jsem Fikala, nemusime mit
vSechno tak doufejme Ze ..... anebo uvidime. *

D. mél vriaznych vekovych obdobich nékolik onemocnéni, které vymizely nebo stale
pretrvavaji. Jedinci s Kabuki syndromem v pribéhu Zivota onemocni Sirokou Skalou
zdravotnich komplikaci, nej¢astéji jde o problémy s travicim ustrojim, snizena imunita, se

kterou jsou spojené Casté infekce, naptiklad dychacich cest nebo stiedniho ucha, kozni
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problémy atd. Matka v odpovédi uvedla, ze D. si z 85 % jiz prosel nebo stale prochazi
onemocnénimi, které jsou pro Kabuki syndrom typické. Stale si mize v budoucnu projit

dalsimi zdravotnimi komplikacemi.

Nasledujici otazka se zajima o souc¢asnostem stavu dostupnych informaci o tomto vzacném
onemocnéni: ,,Je v soucasnosti vice dostupnych informaci o Kabuki syndromu?* Matka na
zakladé svych zkuSenosti odpovédéla: ,,0d toho roku 2010 samoziejmé je to jednodussi,
kdyz na internetu je vic informaci, protoze tady ten syndrom je znamy tak 30 let teprve jako
ve svete, takze tady je vvhoda téch nove diagnostikovanych, ze oni napisou Kabuki syndrom
a tam jim prosté vyjedou informace, a ja se teda nechci vytahovat, ale zaloZila jsem spolek,
Ze miyj cil je davat dohromady ty nové diagnostikovany. Zatim jich je v Ceské republice
32 deti a my uz jich mame 16, nebo jakoby ja jsem dala dohromady 16 deti a tedka
zarizujeme s kolegyni pobyt s téma Kabuki détma, takze z toho mam radost, jakoze se takhle
povedlo uz jsem o tom mluvila nekolik 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 mame pani a tri mésice je tomu ditéti, takze ona vlastné si s nama o
tom vSem povida, my tam jako davame ty prispévky, 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 tech 20 lidi skoro neveslo, minuly rok uz jich bylo 40 celych rodin, takze
navzajem si predavame ty informace a je to pro né jednodussi, protoze my 15 let o nikom
nevedeli, my nikoho nezmnali, nemohli jsme porovnat a nikdo nam neporadil. Bylo to
narocny. “

Maminka odpovédéla zajimavou osobni informaci, ze zalozila spolek pro rodiny s détmi
s Kabuki syndromem. Spolek ma zatim stranku na Facebooku a v budoucnu se planuje
zalozit 1 webovou stranku. Matka také uvedla, ze planuji s kolegyni zafidit 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, coz je pro n¢ mnohem jednodussi nez pro

maminku D., kterd se musela spolehnout pouze na sebe.
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Nadchézejici odpovédi obsahuji informace o zkuSenostech s vychovou ditéte s Kabuki

syndromem, o fungovani rodiny a o Skolnich zafizeni.

vvvvvv

konstatovala: ,, Pro mé je nejdiilezitéjsi, ze vim, jakou ma tu diagnozu, takze jakoby dalo by
se rict, Ze znam jeho hranice, jeho moznosti, Ze vim kam az dojit, kam nedojit, ale samoziejmeé
Ze mam k nému pristup jako k zdravému ditéti, nic mu neodpustim, ale zase vim, co umi, co
neumi, zkousime, ucime se samoziejmé. Je potreba neustdla trpéelivost, protoze v tom
autismu ty deti neustale mluvéej, opakujou dokola, dokud jim neodpovis, tak prosteé kdyz byl
malinkej, jedna otdizka polozend padesatkrat, sedesatkrat, schvalné jsem to pocitala, ty
odpovis a vzapeti dalsi otdzka 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 vychove se snazim, aby védél, ze sice tu
diagnozu md, ale neni to polehcujici okolnost. On jako vi, on treba rekne: ,, Maminko proc? “
tak reknu: ,, Protoze mas ten Kabuki syndrom, mas autismus, kdybys nemél ten autismus, tak
treba by si mohl délat néco jinyho“ a on to s klidem prijme, ale ja mu to vlastné vysvetlim,
takzZe on proto je i treba v klidu, ze ma dalo by se Fict vsechno osveétleny jo. Samoziejme
ostatni tieba cela nase rodina spousta spousta téch clenu té rodiny nechteji akceptovat tu
skutecnost a odmitaji, takze tfeba miij otec dodneska nechdape, Ze mu néco je, jeho viastni
otec dodneska tvrdi, Ze to je jenom Spatnym pristupem, Ze ho Spatné vychovdavam, proto je
takovej, oni to prosté neakceptuji. Oni Feknou, Ze doktori jsou idioti, ti proste nic neumi,
nicemu nerozumej. No mé treba osobné rekl, ze kdyz jsem byla téehotna a jsem puvodné
zdravotni sestra, tak jsem prece méla vycitit, Ze je néco Spatne, Ze je to vlastne moje chyba,
takze takovyhle blbosti. Takze viastne dalo by se Fict, ja i cely jeho (synitv) Zivot se potykam
v okoli i ve viastni rodiné s tim, Ze jim musim vysvétlovat, proc to tak déld, proc se tohleto
takhle deje, nebo proc by mu to neméli rikat, takze ja je vlastné celozZivotné edukuju, ale oni

«

to nektery absolutné neakceptujou no. Takze to je takovej problém v tadytom.

vvvvv

jeho hranice a moznosti. Matka uvedla, Ze se snazi k synovi vychovné pfistupovat stejné
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jako k ditéti bez zdravotniho postizeni, ale zdroven zduraznila, Ze je k tomu potieba spousta
trpélivosti, protoze D. ma i pfidruzené postizeni — autismus. Kvili tomu se matka musela
vychovné k synovi pfistupovat jinak nez k jeji starsi dcefi, ktera nemé zadné zdravotni
postizeni. Jelikoz D. ma pfidruzené postizeni autismus, neni mozné jednoznacné urcit, zda
je vychova ditéte s Kabuki syndromem specifickd nebo ne. Mezi symptomy Kabuki
syndromu patii mentalni postizeni nebo celkové opozdéni vyvoje a u kazdého jedince
s Kabuki syndromem muze byt vychova naprosto jedine¢na. Matka v odpoveédi zminila
i dalsi béznou problematiku v rodin¢ s postizenym ditétem, a to nepochopeni ze strany
rodiny. Napftiklad vlastni biologicky otec D. si mysli, Ze matka svého syna $patné vychovala
a ze nema zadné postizeni. Podobny nazor maji i dalsi ¢lenové rodiny, jako je otec matky,
dédecek D. Matka uvadi, ze dodnes musi vzdélavat i vlastni rodinu o postizeni D., ale Ze
rodina i pfes toto postizeni nepiijima.

V navaznosti na odpovéd’ o vychovée je adekvatni se taky zeptat na vychovné obtize: ,,M¢la
jste pti vychoveé néjaké obtize, s ¢im jste si nevédéla rady? Maminka odpovédéla: ,, Dalo
by se Fict nejvétsi potiz je v tom, smirit se s tou danou situaci a nauci se s tim zacit pracovat,
to je takovej nejvétsi problem, kdyz tam prosteé vidis ty odchylky téch ostatnich, ty ostatni
deti proste to delaly jinak, Ze jo, takze s timhletim to fakt jako to je opravdu tii vykricniky.
Smirit se s tim, protoze Zadnej rodi¢ se nesmiii s diagnozou ditéte, jenom se musim naucit

s tim Zzit a pracovat. “
Podle matky se kazdy rodi¢ musi s diagndzou svého ditéte naucit Zit a pracovat.

V oblasti vychovy ditéte se zdravotnim postizenim je zajimavé se zeptat, co chtéji rodice
svym détem nejvice naucit: ,,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,
Jjede auto vstoupim do vozovky, takze tady to bych chtéla do budoucna a samozrejmé je to
i v ty skole, Ze oni mu to proste takhle tam jako tlucou do ty hlavy v uvozovkach jo, ale na
muij vkus az moc jo, ze tam jako po ném chtéji, aby treba sam jezdil tramvaji, z cehoz mam
opravdu hodné vysokej tlak, kdyz to vzdycky slysim a ja jenom k ty vychové tady je duileZity,
my mame ve vSem ironii a sarkasmus. Kdybychom brali vsechno vazné, tak se zblaznime jo,

takze my si z toho delame srandu. Prosté to musime, jinak by to nebylo normalni jo, takze
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my si vzdycky prosté to néjak okomentuje na tu danou situaci a jasny a todlencto. No takze
ta samostatnost, ale u néj si ¢lovek nemiize delat dlouhodoby plany maximalné na rok na
dva dopredu. Ja nevim, jak na tom bude, jako samozrejmé vyvoj je pozastaven uz vlastné
Ctyri roky uz neroste, to co jsme do néj viastné dostali vedomosti a tak dale, uz tam vic
neptijde, 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 piil naucili plavat, dostali zlatou
medaili. Jsme Fikali: ,,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 vlastne
od ledna nechodi, ale je proste diilezity najit si cestu, jak jakoby tady tu dalo by se Fict vaznou
Zivotni situaci zlehcit, protoze kdyz to budes brat vazné i tu vychovu, tak opravdu

antidepresiva, psychoterapie, ty by ti ani nestacili. *

Maminka by si nejvice pfala syna naucit sobéstacnost, konkrétné orientaci ve vnéj$im svete,
napiiklad pfechazeni silnice. D. nechépe, Zze pii prechézeni silnice se musi rozhlédnout.
Matka si mysli, ze tuto dovednost se D. nenauci. K vychové jest¢ doplnila, Ze pro dobrou
a zdravou psychiku je potieba si délat srandu. Maminka v odpovédi popsala, ze D. se vic
védomosti a dovednosti nenauci. Uvedla vSak, ze D. se pfesto naucil diky kurzu plavat. D.
nejvic ziskal dovednosti a védomosti v détstvi a v dospivani, jako dosp€ly muz uz tolik
védomosti a dovednosti neziskd. Dle matky se u néj vyvoj zastavil, ale nemize predpokladat,

co bude nasledovat.

V navaznosti na odpovéd’: ,, Takze si nedokazete predstavit, ze by jednou zil syn sam?
Odpovéd maminky: ,, Zatim ne, svym zpuisobem je jako bézny dité ve tretaku, ktery dite ve
tretaku se osamostatnuje? Takze bych tohlencto vlastné resila, az to nastane a nevim taky,
Jjaky bude mit priznaky, co mu bude, co se miize objevit za rok, co se jako objevi, Ze jo. Jak

3

se s tim nalozi, kde budeme no.*

Maminka v soucasnosti nevéii, ze by D. v jeho devatenécti letech byl schopny Zit sam ve
vlastni domacnosti kvili nizké rozumové schopnosti a také rodina nemuize predpokladat,

jaké zdravotni komplikace se u D. mohou objevit v budoucnosti.

Nasleduji otazky se vénuji o roding a jak rodina spolu vychéazi. Rozhovor se nejdiive zaméril
na starsi dceru, kterou matka v rozhovoru zminila: ,,Angazuje se vase star$i dcera ve vychove

D.?* Odpovéd: ,, No vzhledem k tomu, ze uz s nami 7 let nebydli, no tak uz ne, ale jako
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stykame se, Ze jo navstévy a tak dale, kdyz nékdy potrebuju ho pohlidat, tak ho pohlida, ale
letos jsem to potrebovala jednou, takze jo. Tak oni si spolu povidaji, ale ji do vychovy
nezasahujeme vitbec, prece jenom je to jenom sourozenec, ze jo. Nechci ji zatéZovat, ma sviij
Zivot. *

Soucasti rodiny je i matcin pfitel: ,,A co Vas pfitel? Angazuje se do vychovy?* Odpoveéd’
maminky: ,, Prave proto, Ze uz je s nami takhle dlouho, tak samoziejmé jsem ho musela
trochu naucit jakoby ten pristup nebo ten postoj k nému, ale zase je to dobry, Ze on jak jsem
rikala, Ze se k nemu snazim chovat jako k normalnimu, tak mu taky pritel spousta veci
neodpusti. Sice ho musim porad krotit, protoze, jak je syn autista, tak on nechdpe tu ironii
jo, Ze pritel mu rekne nejakou jako v uvozovkdch 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 vyhodu, ze pritel je klidas, je trpélivej a ma prosté syna rad a bere
ho prosté, zZe patii ke mne. Jsme zacinali nebo kdyz jsme byli uz v puilce treba toho vztahu,
Jjsme spolu temer 8 let, tak jsem mu rikala: ,, Ty mas vyhodu, Ze ty miizes kdykoliv vycouvat
jo*“ aon iika: ,, Pro¢ bych to délal? *“ Ze syn patii ke mné, takze to prosté tak akceptuje a on
se mi snazi tfeba i v ty vychové pomahat nebo i mé jako ulehcit, treba on ziistane se synem
doma a ja odjedu na vikend pryc, abych si odpocinula. Takze mam v ném takovouhle oporu
a podporu, ze vzdycky si Fikam kterej cizi chlap utie tomu klukovi zadek v 19, jo. Se synem
hodné komunikujou, pritel tireba prevzal néjaky ty ritudly, treba mu meje viasy, holy ho,
koupené ho, ja pripravuju veceri. Mame jakoby rozdeéleny ty ulohy, teda kdyz je doma,
protozZe on md casove ndarocnou tu praci. Syn md vlastné tady ty ritudly a pravidelnosti ¢ili
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, bezpeci svym zpuisobem. Vlastne pritel nasel
v nasi rodiné mezi nama i takové to bezpeci a takovou tu prosperitu toho Zivota jo, Ze mého

¢

syna vzal jako viastniho.

Maminka odpovédéla, ze sestra D. se do vychovy neangazuje, protoze ma jiz vlastni
domacnost, ale rodinu navstévuje a ptijde pohlidat D., kdyz je potieba. Ptitel v domacnosti
sice nebydli, ale dle matky se do vychovy angazuje. Maminka ptitela popisuje jako klidného

a trpélivého ¢loveka, ktery v chodu domacnosti velice pomahé, pokud to jeho moznosti
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dovoluji. S D. si pfitel velmi rozumi a maji spolu hezky vztah. Ptitel je pro matku velkou
podporou a jsou spolu témét 8§ let. Matka také uvedla, ze ptitel D. bere jako vlastniho syna

a naucil se ho vychovéavat stejné¢ jako ona.

Nasledujici otazky se vénuji oblasti Skolstvi, konkrétné zkuSenosti rodiny se Skolnim
systémem. ,,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 delala prizkumy, jejich webové stranky, recenze od rodicu, dostupnost, jaké jsou
moznosti, protoze prece jenom, kdyz ma to dité néjakej handicap a ma néjaké omezeni, tak
nekam se hodi, nekam se nehodi, Ze jo, treba néjaka skola mé vydesilo, Ze tam jsou hodné
fyzicky zdatny ty deti, ze plavou, maji tam pohary na chodbach, to mé vydesilo, to jesté
neumél plavat, jo. Rikam: ,,Jezismarja a ve 4 patie.*. A pak jsem taky hodnotila i ocima, to
prostredi, a tak dale. Takze tohleto opravdu byl pro mé dlouhodoba zdlezZitost a méli jsme
viastné tri Skoly na vyber, ale tahlencta rekla: ,, Ano, my vas vezmeme. “ Oni by nas vzali i ty
ostatni dve a ja jsem prave jsem se rozhodovala mezi prvni a druhou a zvitézila viastne
vzdalenost. Nastesti, sice zvitézila vzdalenost, ale nastésti jsme vlastné se dostali do ty

nejlepsi. Tudiz pristé budeme o stupinek niz. *

Maminka sd¢lila, jak vybirala sttedni Skolu pro D. Tento proces probihal ¢tyfi roky doptedu.
Pti rozhodovani hrala roli i vzdalenost a matka zohlediiovala také vzhled Skoly. Pro ni bylo
dilezité, aby Skola poskytovala D. dovednosti pro prakticky Zzivot, spiSe nez aby se
zamétovala na sportovni uspéchy. D. byl pfijat na vSechny Skoly, na které se ptihlésil, ale
matka vybrala tu, kterd byla nejvhodné;jsi z hlediska dojizdéni. Podle ni si vybrali tu nejlepsi

moznost.

Tato ¢ast rozhovoru se také zajima o zkuSenostech rodiny v predchozich Skolnich zatizeni:
»Setkala jste se s negativnimi piistupy k Vasemu synovi ve Skolnich zafizenich?*“ V tomto
pfipadé¢ byla matcina odpovéd’ rozsahla, rodina nejvic negativnich zkuSenosti méla na
zakladni $kole: ,, Ano, zdkladni Skola — Sikana. Sikanu musela jsem vyFesit ja sama, ucitelé
se k tomu staveli zady, takze ja jsem si musela to vylozené s témi zdky vyridit osobnée,
nastoupila jsem na né kdyz byli v 6 tride. V ty 8 tridé 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 nejvetsim aktivistou, abych to rekla slusne. Ja jsem si na néj pockala
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u skoly a jako, aby tam nebyli rodice, Ze jo, aby tam nebyli pedagogové a pockala jsem si na
néej u skoly, oslovila jsem mu ho a Fekla jsem mu. ,, Tak podivej se, vim, Ze ty ses ten nejsilnéjsi
v ty tride, Ze ses nejchytiejsi. Synovi hodnée ublizujete ja jsem te chtéla o néco pozadat. * On
se takhle klepal, ja jsem se na néj usmivala takovym tim kobrim usmevem a ja jsem mu
navrhla, Ze jestli by nemohl delat synovi ochrance, kdyz je ten nejsilnejsi, nejchytrejsi. On
to byl ten nejvetsi grazl, kterej nabadal ty ostatni a vymejslel, protoze byl nejchytrejsi, jo.
Od te doby byl klid. Vyslo to, jak Fikam bylo to v 6 tridé a byl mi sem. (maminka ukdzala pod
bradu) V 8 tride uz jsem se na néj divala zespoda, jo. Takze viastné nejvetsi, uplne nejvetsi
Jje tohlencto, ta Sikana. A kdyz jsem tomu uciteli vysvetlila, Ze on treba neudeéld kotrmelec, jo
a ona vekla, Ze v tech osnovach je, Ze musi umét kotrmelec, takze se ho nauci a ja jsem ji pak
na to rekla: ,, Takze vozickari, Ze neubéhne Sedesatku, date petku?!* On tam Zadnej nebyl
no, takze tohlencto, zZe ten individuadlni pristup, i kdyz si jako o néj psali, Ze ano, Ze ho maji,
tak ja jsem ho tam nevidéla. Ostatni maminky, kdyz néco potiebovaly, 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 zpusobem my jsme si pak se synem delali z toho srandu jo, Ze my jsme méli i ty
ucitelky pojmenovany, méli jsme méli prezdivky, Stefko saurus treba. Ona byla strasne
prisnd, 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 brat to vazné..... ano, pani ucitelka
mé castokrat zvysila tlak, Ze jsem byla nastvana do béla, protoze syn, vidycky jsme vlezli do
auta, tak mi hned nahlasil, co se delo, takze nez jsme dojeli domui, tak ja uz jsem vedela
a méla jsem tlak 200 na 150 no, ale co s tim jako. Takze jako casto Spatna komunikace
s uciteli to byla prvni a ta Sikana. Zalezi na pedagogickém sboru a myslim si, Ze ¢im je ten
pedagog specialni starsi, tim je vyhorelejsi, Ze vlastne, zZe ty mlady ty absolventi, ty jsou
nadsenti jo, ty prosté maji napady, bavi je to, nemaji treba jesté ty rodiny jo, nejsou vilastné
zahlceny tou praci. Ja jsem prave rikala, Ze bych navrhla, kdybych treba méla moznost, tak
bych navrhla déelat téem specialnim pedagogum treba kazdy 4 roky psychotesty, jestli jsou
zpiisobili k ty praci a jestli jsou na natolik jakoby odolny viici tomu stresu a jestli jako, aby
to dité vlastné z toho néco mélo, protoze samoziejmé co si budem, povidat po 5 letech je

normalni, ze prichdzi syndrom vyhoreni na kazdém pracovisti a tak dale a tak dale. Takze
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myslim si Ze tohlencto zalezi na téch lidech. Jestlize tam jsou porad stejny ucitelky, co tam

byly naseho puisobeni, tak je to tam to samy. *

Mezi negativni zkuSenosti ve Skolstvi patfila Sikana a Spatnd komunikace s uciteli, kteti byli
spiSe netolerantni a nechapavi. D. zacal byt vystaven Sikan¢ ptiblizn€ od 5. nebo 6. tfidy, ale
ucitelé podle matky tuto problematiku netesili. Musela se situaci vyrovnat sama a domluvit
se se zakem, ktery Sikanu inicioval. Matka také méla problémy s komunikaci s uciteli, ktefi
nerozuméli D. postizeni a nereflektovali jeho individudlni potfeby. Napiiklad ulitelka
télocviku po D. pozadovala, aby piedvedl kotrmelec, aniz bychom brala v Gvahu jeho
mentalni postizeni a vzacné onemocnéni. Matka tvrdi, ze problémy na této Skole nebyly
feSeny a néktefi rodice dokonce nechali své déti prestoupit na jinou Skolu. Maminka se
domniva, ze mnoho ucitelli trpi syndromem vyhoteni, coz ovliviiuje jejich schopnost

poskytovat individudlni podporu zakam.

Na ptredchozi odpoveéd’ se vybizela otdzka i na pozitivni zkuSenosti se Skolskym systémem:
wetkala jste se i s pozitivnimi pristupy k Vasemu synovi ve skolnich zarizenich? “ Maminka
si vzpomnéla na matefskou Skolu: ,,77eba v ty Skolce tam byla tak hodna, a tak uzZasnd
ucitelka. Ona k nam potom jesté dochazela i k nam domui, jo, tak ta byla uplné skvéla. Tak
Jjako samoziejme individualné, vzdycky 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 tii 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
mél (syn) hodnou ucitelku na druziné, uz nevim jak se jmenovala teda. Ona byla Polka a byla
takova hodna povidali jsme si, tak to bylo takovy fajn. Ja nevim, jestli je to pro mé vyhoda,
ja si vzdycky z tech lidi udélam kamose nebo jakozZe se s nima jako popovidam, ja si tam
vzdycky prosté najdu néco na néjakou spolecnou notu, jo, takZe pak tieba i kdyz jsem tu
tridni ucitelku nesndsela, protoze jsem vedela, co je to za pip pip pip, jo, ale prosté jsem si
s ni povidala a nasla jsem si k ni nejakou tu cesticku, takze vzdycky néjak jako ta komunikace

¢

s téma pedagoga pro mé neni problém.

Rodina ve Skolnich zafizenich se ve vétSina piipadd nesetkala s pozitivnimi zkuSenostmi:

Z rozhovort pro ptipadovou studii se zjistilo, ze D. dochazi na praktickou Skolu a nabizi se
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otazka: ,,JJak 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
naladeny, 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 spokojend. *

Dale rozhovor pojednava o socidlnich sluzbéach a spolkach pro rodiny s Kabuki syndromem.
Pro vyzkum je adekvatni se zeptat na vyuziti socialni sluzby rodinou anebo jestli jsou ¢leny
spolku. Otazky nejprve zjistuji o blizkém socidlnim prostedi rodiny: ,,Méte ptatele z rodin
ditéte s Kabuki syndromem?*“ Maminka odpovédé€la ano: ,,Ano setkavame se a piseme si
maily, kdyz maji néjaky otazky nebo odpoveédi, tak si vlastné jakoby navzdjem odpovidame,
Spis ja jim odpovidam, oni mi jako teda rikaji Ze jsem jejich guru. Syn je viastné nejstarsi,
tam jsou vSechno deti tak od téch 3 mésicit 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 priibézné v roce *

Maminka D. jiz v rozhovoru zminila, ze zalozila spolek pro rodiny s ditétem s Kabuki
syndromem, vybizi se na spolek zeptat detailngji: ,,V uvodu jste zminila, Ze jste zalozila
spolek, fekla byste ndm o ném néco?* Maminka odpovédéla, ze ma v zivoté jasny cil: ,,Je to
uplné v zacatcich, ja jsem ten spolek zalozZila pred rokem teprve viastne, je to tak rok a piil
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 Ceskd republika,
zndm i jedny lidi na Slovensku, ale je to hlavné pro ty Cechy, aby prosté védeéli, Ze v tom

nejsou sami “

,Jak se spolek jmenuje? Maminka odpovédéla: ,,Kabuki syndrom CZ, jednoduchy, proste
Jjednoduchy. *

Nasledujici otazky se tykaly jiz tématu socialnich sluzeb, konkrétné jejich vyuziti rodinou:
»Vyuzivala jste nebo vyuzivate socidlni sluzby?* Odpovéd” maminky: ,,Ne, doktori mi
vlastné 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 potrebujou
treba ty na vozejku, DMO, Downovy syndromy jo. Takze ja jsem si myslela, Ze ji nepotrebuji
a vlastne az v ty skolce my dali kontakt na alfu (neziskova organizace), takze to byla vlastné

Jjedina sluzba, kdy my jsme jezdili na ty ozdravny pobyty a tam jsme si vytvorili vlastné mezi
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téema rodinama ty pratelé se kterejma se stykame do dneska jo, takze to jsou jako moje hlavni
kamaradky no a ty deti uz nam vsechny vyrostly, zZe jo, uz dospély. Takze ano, nevyuzivala
jsem socialnich sluzeb, protoze jsem si myslela, Ze je nepotrebuju a nikdo mé
nepresvedcoval: ,,Hele vy to chcete, vy to potiebujete.“, 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 plenkdach, ale ted’ je to intenzivnéjsi*

Z odpovédi vyplyva, Ze rodina nevyuzivala podporu socidlnich sluzeb, protoze v roce 2004,
kdy se D. narodil, nebyla sluzba rané péce tak rozvinuté jako je to v soucasné dob¢. Matka
také zminila, Ze ji nebyla doporuc¢ena zadna konkrétni socidlni sluzba pro podporu rodiny
v pécio D.

,.Existuji organizace nebo sluzby v Ceské republice, které se piimo vénuji rodinam ditéte
s Kabuki syndromem?* Maminka v této oblasti ma ptehled a Siroké znalosti: ,,Ne, jak Fikdam,
v Ceské republice je 32 déti diagnostikovanych. Téch je hrozné malo. Chéapu tieba ty, co

maji tady ten syndrom motylich kiidel, Downiiv syndrom, téch jsou tisice, ale nds je zatim

32({

V Ceské republice neexistuji organizace, které by se vénovali pouze tomuto vzacnému
onemocnéni: ,,Spolupracujete s néjakou jinou organizaci, kterd se vénuje jedinctim s Kabuki
syndromem?“ Maminka ndm odpovédela, ze jako rodina vyuziva sluzeb nékterych
neziskovych organizaci: ,,Spolupracujeme s neziskovou organizaci Rarach, ty vlastné
poradaji pro deéti vikendovky, tabory, zalozili letos krouzky a muzikoterapie a néjaky dalsi
terapie, takze vlastné vyuzivame jejich sluzeb, jakoze syn tam chodi do krouzkii a jezdi kazdej
rok v léte na tabor no, to je tak jako jediny. Takze viastné 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, vybizi se zeptat: ,,Co byste poradila rodinam s ditétem s Kabuki syndromem?
“Odpoveéd maminky pro rodiny: ,,4t' zavolaji mé a ja jim hned Feknu, co vSechno se miize
stat, kam by se meéli prihlasit, zavolam riiznym tém doktorum. Ja jsem i treba domluvend na
nekterych oddeélenich, zZe kdyz je treba nékdo novej, tak na tom oddeéleni to reknu, Ze mame
nekoho 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
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tem studentiim 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 vlastné otvira vétsi obzor, protoze ja jsem porad treba nevédela proc¢ to déla, pro¢
se mu déje tohlencto, pro¢ 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 dela ", Ze si vlastné ty rodice

takhle miizou zodpoveédet spousta otazek a proto s nima komunikuju *

80



5 Zhodnoceni cilii a vyzkumnych otazek

Vyzkumné Setfeni se zamcéfilo na rodinu ditéte s Kabuki syndromem s cilem ziskat
informace o stavu péce o tyto déti v Ceské republice. Cilem préace bylo také ziskat souhrnné
informace o fungovani rodiny v oblasti vychovy, zkuSenostech se Skolnim systémem

a vyuzivani podpory ze strany rodiny.

Prizkum probihal prostfednictvim polostrukturovaného rozhovoru s maminkou ditcte
s Kabuki syndromem, ktery byl nahrdn na digitalni zafizeni v domacim prostiedi rodiny.
Dalsi informace byly ziskdny prostiednictvim dalSich rozhovorl, které ptinesly dalsi
poznatky o ditéti s Kabuki syndromem. Tyto informace byly pouzity k sestaveni ptipadové

studie.

Vyzkumné Setfeni zahrnovalo otazky tykajici se péce o dité s Kabuki syndromem, zkuSenosti
s 1ékarskymi diagnozami, zkuSenosti se Skolnim systémem a vyuzivani podpory ze strany
rodiny. Ziskané informace pomohly odpovédét na vyzkumné otazky a prispély k lepSimu

porozuméni péce o déti s timto vzacnym onemocnénim v Ceské republice.
Hlavni vyzkumna otazka:

Jaké jsou moZnosti pomoci a podpory rodin ditéte s Kabuki syndromem v Ceské

republice?

Dle zjisténych informaci a odbornych zdrojii, v Ceské republice neexistuje neziskovéa
organizace, kterd by poskytovala socidlni sluzby piimo jedincim s Kabuki syndromem
ajejich rodindm. V roce 2021 maminka vyzkumného Setfeni zalozila spolek Kabuki
Syndrom CZ, z.s.: ,,a jad se teda nechci vytahovat, ale zalozZila jsem spolek, Ze miij cil je davat
dohromady ty nové diagnostikovany. Spolek je urCeny vSem rodindm déti s Kabuki
syndromem v Ceské republice a maminka uvedla hlavni cil spolku: ,, ZalozZila jsem ho, Ze
mam to ten cil vlastné edukovat ty rodice, a hlavné davat ty rodiny dohromady, abysme
0 sobé védeli. Je to viastné celd republika, je to jako Ceskd republika, znam i jedny lidi na
Slovensku, ale je to hlavné pro ty Cechy, aby prosté védéli, ze v tom nejsou sami.  Sdélila
i budouci plany spolku: ,.tedka zarizujeme s kolegyni pobyt s tema Kabuki détma.* Dle
odpovédi v rozhovoru je v Ceské republice diagnostikovanych 32 déti s Kabuki syndromem

a ve spolku se schazi 16 déti s Kabuki syndromem a jejich rodiny. Zakladatelka spolku by
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rada zalozila pro sdruzeni i webové stranky. Rodiny udrzuji kontakty a podporuji se ve
skupiné na portalu Facebook: ,,... mdme i facebookovou stranku tam se jmenujeme:,, Ceské
Kabuki déti.... “ Rodiny ze skupiny se primémé jednou za rok setkavaji i osobné. Dle Cerné
(2015) je dilezité svépomocné sdruzeni rodicu, ktefi si mohou navzéjem pomoc i podpofit
(Cerna, 2015). Skuteénost potvrzuje i maminka vyzkumného Setieni: ,, takze navzdjem si
predavame ty informace a je to pro né jednodussi, protoze my 15 let o nikom nevédeli, my
nikoho neznali, nemohli jsme porovnat a nikdo nam neporadil. Bylo to ndrocny.*
V rozhovoru maminka také sdé€lila, ze Fakultni nemocnice v Motole planuje stiedisko pro
rodiny ditéte se vzacnym onemocnénim, které by mélo témto rodindm poméhat: ,,Tady
v Praze se na tom pracuje, Ze je treba v planu motolska geneticka ambulance, maji v planu
vytvorit takovy stredisko, 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 plenkdach. “ Dle

maminky zalozeni takového stiediska v nemocnici bude trvat jesté n€kolik let.

Rozhovor poskytuje informace i o vyuziti socialnich sluzeb rodinou zapojenou do
vyzkumného Setfeni od narozeni syna. Po narozeni syna nebyly od Iékaiti rodiné doporuceny
sluzby rané péce, a v odpovédi je zminéna i nedostatecnd informovanost o této sluzbé:
»doktori mi vlastné 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
potrebujou treba ty na vozejku, DMO, Downovy syndromy jo. Takze ja jsem si myslela, Ze ji
nepotiebuji a viastné az v ty skolce my dali kontakt na alfu (neziskova organizace). “ Rodina
na doporuceni pedagogickych pracovniki vyuzivala sluzby neziskovych organizaci,
napiiklad Alfa Human Service, Rarach, Alfabet, Rytmus. S organizacemi jezdili na rizné
pobytové vylety a ucastnili se terapii a syn také dochazi i na krouzky: ,,Takze viastné dalo
by se Fict, my tady v Praze vyuzivali sluzeb ty Alfy, Alfabetu a Raracha, tod’ vse. Jeste Rytmus

od skoly. “ S nékterymi organizacemi rodina spolupracuje i v soucasnosti.

Maminka v ramci vyzkumného Setfeni ve svém rozhovoru vyzyva vSechny rodice déti
s Kabuki syndromem, aby ji a jeji spolek Kabuki syndrom CZ, z.s., kontaktovali. Timto
zpusobem rodinam muze poskytnout podporu, pomoc a kontakty na rizné odborniky, ktefi
se vénuji Kabuki syndromu: ,,4t' zavolaji me a ja jim hned reknu, co vSechno se miize stdt,

kam by se meéli prihlasit, zavolam riiznym tém doktorim. Ja jsem i treba domluvend na
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nekterych oddeélenich, zZe kdyz je treba nékdo novej, tak na tom oddéleni to reknu, Ze mame
nekoho 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. TakzZe kdyz jim reknu, mam

takovou a takovou rodinu. ,,Jé, ty nezname, sem s nima .

V soudasnosti v Ceské republice maji rodi¢e déti s Kabuki syndromem moznost hledat
pomoc a poradit se ve spolku Kabuki syndrom CZ z.s., ktery sdruzuje rodiny se stejnou
Zivotni situaci. Tento spolek je soucasti Ceské asociace pro vzacné onemocnéni, ktera
poskytuje podporu rodinam déti s vzacnymi onemocnénimi a provozuje socidlni sluzby, jako
je help link. Rodiny s détmi trpicimi Kabuki syndromem mohou téz kontaktovat tuto
asociaci. Kromé toho jsou rodinam k dispozici i sluzby Ustavu biologie a lékatské genetiky

2. Iékarské fakulty Univerzity Karlovy.
Vedlejsi vyzkumné otazky:
Jaké problémy rodina obvykle fesi pri vychové ditéte s Kabuki syndromem?

Rozhovor s matkou vyzkumného Setieni odhalil informace, které potvrzuji zjisténi
v odbornych c¢lancich a zdrojich ohledné zdravotnich probléma spojenych s Kabuki
syndromem. Nicméné¢ obsahuje i informace, které nejsou bézné uvedeny v odborné literatute
nebo zatim nebyly zcela prozkoumany. Tyto informace obohacuji zndma fakta a poskytuji
pohled rodi¢ti na vychovu ditéte s Kabuki syndromem. Z rozhovoru vyplyvaji i podrobnosti
o pribehu te¢hotenstvi matky. Ackoli neméla zadné zdvazné zdravotni komplikace, ¢asto se
jivyskytovalo zvraceni. Nav§tévovala genetické vysetfeni, které neodhalilo zddné anomalie,
a proto nebyl zadny diivod podezirat zdravotni problémy u plodu. Maminka rovnéz sdilela,
ze diagnoza Kabuki syndromu neni bézn¢ zjistovana pomoci odbéru plodové vody: ,,...bylo
mi furt Spatné, zvracela jsem, ale svym zpiisobem vsechny matky s tady tim Kabuki
syndromem (mysleno téhotenstvi s ditétem, které ma Kabuki syndrom) maji tehotenstvi
takovy jakoby témér normalni, takze ani po odbéru plodové vody by se ta diagnoza
nezjistila... “ Komplikace nastaly az pti porodu, které dle matky vyzkumného Setfeni jsou
u vSech matek identické, jedna se o protahovany porod, nadmérné mnozstvi plodové vody
a té¢hotenskd Zloutenka. Novorozenci po narozeni celkové neprospivaji, maji problémy
s pfijimanim potravy, nizkou vahou a rodi se piedCasné: ,,70 je prave, zZe ty deti s tady tim

syndromem maji vsichni stejné komplikace — protrahovany porod, vice plodové vody,
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dlouhodoba tehotenska zloutenka a hned celkové neprospivani a on (syn s Kabuki
syndromem) se vlastné narodil a mél apgar skore 9-9-9 a byl cyanoticky a otekly. Ty déti
prosté maji vSichni problémy bud’ to s tim prijimanim potravy, s vahou nebo také se rodi
i predcasne.” Po narozeni ditéte s KB jsou rodi¢i Castymi navstévniky riznych 1ékait
a odborniktl, ktefi nejsou o vzacnych onemocnéni vzdélavani a informovani a celkové
vySetfeni probihd dlouhou dobu, kdy se miize kone¢na diagnéza stanovit az po nékolika
letech. Tento fakt potvrzuje i odpoveéd matky: ,,...kdyz jsem se na néj podivala, tak az na tu
hlavu byl fyzicky normalni, az vlastné po tom porodu, kdy mu doktor zjistil Selest na srdci,
tak jsme $li na kardiologii a tam zjistili defekt komorového septa, vilastné dira v prepdzce
mezi pravou a levou polovinou toho srdce, kdyz to reknu takhle laicky. A vlastné na konecnou
diagnozu se prislo az v Sesti letech...” Némcova (2019) ve svého vyzkumu uvadi, ze
z divodu neznalosti vzacnych onemocnéni odbornych 1ékafd si musi rodi¢e informace
zjistovat sami. (Némcova a kol., 2019) Skute¢nost potvrzuje i matka: ,,Do dneska se s tim
setkavam, kdyz nekam prijdu, Kabuki syndrom — co to je? TakzZe spis ja edukuji zdravotniky,
nez zdravotnici by edukovali mé.* Dle matky je pfi vychové ditéte s Kabuki syndromem
Matka také uvedla, ze dba, aby syn porozumél svému postizeni, ale neznamena to pro n¢j
polehcujici okolnost a pfistupuje k nému jako ke zdravému ditéti: ,,...v té vychové se snazim,
aby vedel, ze sice tu diagnozu ma, ale neni to polehcujici okolnost... " Rodi¢e se mohou
setkat 1 s nepochopenim ze strany SirSi rodiny nebo dokonce i srozpadem vlastniho
partnerského vztahu: ,,...takZe treba miij otec dodneska nechdape, ze mu néco je, jeho viastni
otec dodneska tvrdi, Ze to je jenom Spatnym pristupem, Ze ho Spatné vychovavam..."
Maminka také v rozhovoru sdilela o problému se smifenim se s diagndzou vlastniho ditcte
a vSem rodicim doporucuje:,, Smirit se s tim, protoze Zadnej rodic se nesmiii s diagnozou
ditete, jenom se musim naucit s tim zit a pracovat.

Vyzkum ukazal, ze problémy v roding ditéte s Kabuki syndromem se mohou objevit jiz
matky obvykle nepocituji zddné zdravotni komplikace, a prvni zndmky zdravotnich
problémil u novorozence mohou byt patrné pti porodnich komplikacich, ihned po narozeni
a také v prvnich dnech zivota. To mlze vyvolat psychicky Sok u matky, kterd v priabéhu

téhotenstvi nepostiehla zadné anomalie ve vyvoji plodu.

84



Po prvnich znamkéch zdravotnich komplikaci u ditéte jsou rodiny castymi navstévniky
1¢kait, ktefi nemusi okamzité poznat, ze dité trpi vzicnym onemocnénim. Kabuki syndrom
je spojen s nékolika riznymi zdravotnimi problémy po cely Zivot, které se mohou objevit

v jakémkoliv véku ditéte.

Rodi¢e mohou Zit v neustalém chronickém stresu, obavy o zdravi svého ditéte je provazi
a nejistota kviili nedostatku znalosti zdravotniho persondlu o vzacnych onemocnénich
prispiva k jejich tizkosti. Po stanoveni kone¢né diagndzy mohou rodice pocitovat ulevu, ale
také Sok a projit si riznymi fazemi zvladani situace, které mohou byt psychicky naro¢né

a vést az k rozpadu partnerského vztahu.

Nevédomost l1ékait o vzacnych onemocnénich nuti rodice hledat informace sami a stavaji se
tak de facto jedinymi odborniky ve svém okoli. Rodiny se také mohou setkat
s nedostatecnym pochopenim o postizeni jejich ditéte ze strany Sir$i rodiny, coz muze vést

k dlouhodobym psychickym problémim spojenym s uzkosti a depresemi.

Je dulezité, aby rodic¢e dbali na pristup k vychové a vedli dité tak, ze jeho postizeni neni
polehcujici okolnost. Tento pfistup k postizenému ditéti doporucuje i Matéjcek (1992)

v desateru pro rodice déti se zdravotnim postizenim (Ovecka o.p.s., 2024).

Jaké zkuSenosti rodina ditéte s Kabuki syndromem ma se $kolnim systémem?

vvvvvv

moznosti. Rodina vyzkumného Setfeni se setkala s negativnimi i pozitivnimi zkuSenostmi se
Skolnim systémem. Nejvétsi negativni zkuSenost byla Sikana na zékladni Skole, kterou si
maminka musela vytesit sama: ,,Sikanu musela jsem vyresit ja sama, ucitelé se k tomu stavéli
zady, takze ja jsem si musela to vylozené s téemi Zaky vyridit osobné, nastoupila jsem na né
kdyz byli v 6. tride.* Pro rodinu bylo velice problémové i neporozuméni ze strany uciteld
a nékteré kompetence v ucebnich osnovach byly pro chlapce s Kabuki syndromem naro¢né:
»A kdyz jsem tomu uciteli vysvétlila, Ze on treba neudeéld kotrmelec, jo a ona rekla, ze v téch
osnovach je, Ze musi umét kotrmelec, takze se ho nauci a ja jsem ji pak na to rekla: ,, Takze
vozickari, Zze neubéhne Sedesatku, date petku?!“ Chlapec dochdzel na béznou zakladni skolu,
protoze v dobé néstupu byl diagnostikovany s lehkym mentalnim postizenim a nebylo mu

umoznéno navstévovat zakladni Skolu specialni. S pozitivnimi zkuSenostmi se rodina ¢asto
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nesetkavala, ale maminka uvedla piistup u¢itelky v MS a vychovatelky v druzing. Pro
maminku byla i pfes negativni pfistupy k synovi nekterych pedagogickych pracovnikl
z tech lidi udeélam kamose nebo jakoze se s nima jako popovidam, ja si tam vzdycky prosté
najdu néco na néjakou spolecnou notu, jo, takze pak treba i kdyz jsem tu tridni ucitelku
nesnasela, protoze jsem vedela, co je to za pip pip pip, jo, ale prosté jsem si s ni povidala
a nasla jsem si k ni néjakou tu cesticku...“ V soucasnosti chlapec dochazi na praktickou

Skolu, se kterou jsou s maminkou spokojeni.

Skolni prosttedi mize byt pro dité se zdravotnim postizenim velmi naro¢né. Z diivodu
onemocnéni spojeného s mentalnim postizenim a nedostate¢né informovanosti
pedagogickych pracovnikli o vzd€lavani zdravotn€ postizenych zadki mulze dojit
k nedorozuménim, kterd mohou vést k dlouhodobému stresu z neuspéchti ve skole. V
soucasnosti specialn¢ pedagogicka centra poskytuji podporu zaklim s postizenim a jejich
rodinam, stanovuji opatieni pro zlepseni jejich Skolniho uspéchu. V prostiedi Skoly mize
také nastat problém s Sikanou zakl se zdravotnim postizenim a zptisobem, jakym ji ucitelé
fesi, coz muze byt problematické, pokud nemaji s touto problematikou dostate¢né

zkuSenosti.

5.1 Doporuceni pro rodiny déti s Kabuki syndromem

Zdravotni postizeni ditéte pfedstavuje pro rodiny velmi naro¢nou Zivotni situaci. V piipadé
Casto potykaji s nekvalitnim ptistupem ve zdravotnickych zatfizenich, kde 1€kati ¢asto nemaji
dostatecné znalosti o téchto vzacnych onemocnénich a nejsou schopni poskytnout rodindm
potiebnou pomoc. Jedinci se vzacnymi onemocnénimi ¢asto stoji na okraji z4jmu a nejsou
dostatecné zohlednéni v rdmci lékaiské péce, Skolského systému a v celkovém socidlnim

prostiedi.

Podpora téchto rodin je zdsadni a muze byt realizovana rliznymi zplsoby, napiiklad
prostiednictvim zvySeni informovanosti Sir§i spolenosti o vzacnych onemocnénich,
posilenim védeckého vyzkumu, zalozenim neziskovych organizaci zamétenych na jedince
s témito onemocnénimi, zajisténim kvalitni 1ékatské péce a podporou spolkdl, které zalozili

rodice s cilem zlepsit kvalitu zivota svych nemocnych déti.
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Kabuki syndrom je vzacné onemocnéni, které se projevuje riznymi zdravotnimi problémy,
mentalnim postizenim a charakteristickymi rysy obliceje. Plivod vzniku tohoto syndromu
neni znadm a neni mozné ho diagnostikovat v prenatalnim obdobi. I kdyz se diagn6za Kabuki
syndromu nyni stanovuje kvalitnéji nez pred 15 lety, stale existuje nedostatecnd kvalita pti

urceni této diagnozy.

Rodiny se Casto setkavaji s obtizemi, nebot’ vzacné onemocnéni neni snadné rozeznat na
prvni pohled a lékafi Casto fesi jednotlivé zdravotni komplikace oddélené. To mlze vést
k nejistoté a pocitu bezradnosti rodict, ktefi se snazi najit zptisoby, jak pomoci svému ditéti.
Jednou z hlavnich moznosti je pravidelna navstéva 1ékaru a terapeutti, ktefi mohou pomoci
zlepSit stav ditéte prostfednictvim rehabilitace, kompenza¢nich pomiicek, zdravotnich

technik a socidlni podpory.

Dulezité je také hledat psychologickou pomoc pro podporu dusevniho zdravi. Rodinna
poradna a krizové linky, které jsou k dispozici po celé Ceské republice, mohou poskytnout

potiebnou podporu a poradenstvi v obtiznych situacich.

Po stanoveni kone¢né diagnozy Kabuki syndromu mohou rodi¢e prozivat rizné emocionalni
reakce. Zatimco néktefi mohou pocitovat ulevu, ze konecné maji jméno pro onemocnéni
svého ditéte, jini se mohou citit zklamani, protoze doufali, Ze zdravotni komplikace jejich

ditéte budou 1é¢itelné.

Rodic¢e se mohou obratit na organizace, jako je Ceska asociace pro vzacné onemocnéni
(CAVO), ktera poskytuje podporu rodindm déti se vzacnymi onemocnénimi, a také na

spolek Kabuki syndrom CZ z.s., ktery je ¢lenem této asociace.

Spolek Kabuki syndrom CZ z.s. poskytuje rodinam déti s Kabuki syndromem moznost
navzajem sdilet zkuSenosti, podporovat se, sdilet informace o skolach, socidlnich sluzbach,

1€katské péci a terapiich a také zlepsit kvalitu rodinného zivota.

V oblasti socialnich sluzeb mohou rodiny kontaktovat ranou péci, ktera podporuje
senzoricky, emocionalni, intelektudlni a socidlni vyvoj ditéte pted nastupem do skoly. Ve
Skolnim systému mohou rodiny ziskat pomoc prostfednictvim specialné pedagogickych

center, kterd poskytuji podptirna opatieni pro zaky se zdravotnim postizenim.
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Adamovi a kol. (2011) rodindm déti s Kabuki syndromem ve Spojenych statech doporucila
poradenské sluzby zabyvajici se mentdlnim postizenim, protoze nejsou zavedeny
poradenské sluzby pro vzacné onemocnéni. V Ceské republice specialng pedagogicka centra
stanovuji podporné opatfeni pro mentalné postizené zaky dle Katalogu podpiirnych opatieni
pro zaky s pottebou podpory ve vzdélani z divodu mentalniho postizeni nebo oslabeni
kognitivniho vykonu (Valenta a kol., 2015). Podptrné opatieni pro zdky se vzacnym
onemocnénim stanovuje Katalog podplrnych opatfeni pro zdky s potiebou podpory ve
vzdélavani z diivodd télesného postizeni nebo zavazného onemocnéni: diléi ¢ast (Cadova,
2015). Podptirné opatieni z obou téchto katalogh mohou zakim s Kabuki syndromem
pomoc pii dosazeni uspéchu v pribéhu plnéni povinné Skolni dochdzky. Specialné
pedagogicka centra (SPC) pro mentalni postizeni a télesné postizeni nebo zavazné
onemocnéni jsou dostupné v kazdém kraji, ale do jakého konkrétniho SPC maji rodice
s ditdtem s Kabuki syndromem navstivit neni v Ceské republice stanovené. O doporuéeni
mohou rodi¢e zazadat odborného lékate nebo spolek Kabuki syndrom CZ, z.s. Zalezi také

na Grovni a zdvaznosti onemocnéni a moznostech ditéte.

V obdobi dospivani a dospélosti rodiny obvykle fesi moznosti zatazeni jedince se vzacnym
onemocnénim do spolecnosti prostfednictvim zaméstnani a podpory nezavislosti jedince
v nejvetsi mozné mitre. V této oblasti pomahaji socidlni sluzby poskytujici tranzitni
programy pro zdravotné postizené. Tyto programy poskytuji neziskové organizace vénujici
se mentalnd postizenym, organizace jsou dostupné v celé Ceské republice. V této oblasti
jedincim se vzacnym onemocnénim pomaha organizace Ceskd asociace pro vzacna
onemocnéni, kterd tranzitni programy piimo neposkytuje, ale rodinam jedinct s Kabuki
syndromem mohou pii hledani pomoc a podpofit. V soucasnosti nejsou zaznamenany
zkuSenosti v oblasti péce jedinct s Kabuki syndromem v pozdé€jsim dospélém a seniorském
véku v Ceské republice. Socialni sluzby uréené pro tuto skupinu mohou byt poskytované
stejn¢ jako pro jedince se zdravotnim postizenim prostiednictvim center dennich sluzeb,
dennich a tydennich stacionéfich v domovech pro osoby se zdravotnim postiZzenim,
v domovech pro seniory, v domovech se zvlaStnim rezimem, v chranéném bydleni
a v terapeutickych komunitach. Rodiny jedince s Kabuki syndromem se mohou podpofit
poradenstvim informujici o nabidce aktudlnich socidlnich sluzeb a socialnich davkach. Pro

podporu v oblasti péce pro rodiny také funguji sluzby odlehcovaci péce.
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Rodiny déti s Kabuki syndromem by mély aktivné hledat pomoc a podporu. Casna
intervence a podpora mohou zabranit piipadnym nevratnym zdravotnim obtizim a pfispét
k stabilité rodiny a dusevni pohodg rodiéti i sourozencil. I kdyz v Ceské republice neni §iroce
dostupna skala sluzeb zaméfenych na vzacna onemocnéni, situace se postupné zlepsuje diky

vyzkumu a aktivitdm neziskovych organizaci.

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni a spolek Kabuki syndrom CZ, z.s., mohou
poskytnout zna¢nou ¢ast podpory rodindm déti s Kabuki syndromem. Rodi¢e mohou také
navézat kontakt s dal§imi rodinami prostfednictvim online komunity, jako je skupina Ceské

kabuki déti na socialni siti Facebook.

Aktivni zapojeni rodiny do komunitnich siti a kontakt s organizacemi zabyvajicimi se
podobnymi problémy muze pfinést nejen praktickou pomoc, ale také emociondlni oporu

v narocném obdobi péce o dité s Kabuki syndromem.

5.2 Diskuze

Vyzkumné Setfeni, které vychédzelo z rozhovort s rodinou ditéte s Kabuki syndromem,
poskytlo cenné poznatky o této vzacné diagndze a jejim dopadu na rodiny. Kabuki syndrom,
projevujici se Sirokou $kalou zdravotnich problémi, mentalnim postizenim a specifickymi
rysy obli¢eje, mé vliv na celou rodinu, zejména kviili ¢astym zdravotnim komplikacim, které

se vyskytuji po cely zivot jedince.

Rodiny déti s Kabuki syndromem jsou ¢astymi navstévniky odbornych 1ékatti, coz vede
k vysoké Casové naroCnosti a zvySenému stresu. Tato situace muize vést k rozpadu
partnerskych vztaht rodict a ohrozit stabilitu rodiny jako celku, coz ovliviiuje nejen dité

s Kabuki syndromem, ale i jeho sourozence.

Vysledky vyzkumu také poukdzaly na nedostatek kvalitnich sluzeb ve zdravotnickém,
Skolnim a socialnim prostfedi pro rodiny déti s Kabuki syndromem, stejné jako pro déti se
vzacnymi onemocnénimi obecné. Tato problematika ukazuje na potiebu zlepseni podpory
a péce pro tyto rodiny, aby mohly lépe zvladat ndrocnou situaci spojenou s péci o dité
s Kabuki syndromem.

vvvvv

védomosti o Kabuki syndromu, ale soucasna literatura stidle neposkytuje kompletni
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klinickou charakteristiku Kabuki syndromu a 1é¢ba cili spiSe na jednotlivé symptomy. Barry
a kol. (2022) ve svém clanku sjednotila potvrzené zdravotni komplikace, které doprovaze;ji
jedince s Kabuki syndromem. Zminéné komplikace se shoduji s uvedenymi zdravotnimi
problémy vyzkumného vzorku ve vyzkumném Setieni. Jedna se o vrozené srde¢ni vady, o¢ni
vady, ztrata sluchu, obtize s pfijimadnim potravy, nedostate¢ny vyvoj, zachvatovité poruchy,
problémy se nespavosti, opakované infekce. V Clanku jsou zminéné dalSi zdravotni
komplikace, které nejsou ve vyzkumném Setfeni zminény, ale u jedinct s Kabuki
syndromem se také bézné objevuji, jedna se o rozstépy rtu anebo také patra, predcasna

puberta, i zubni anomalie (Barry, Tsaparlis, Hoffman, Hartman, Adam a kol., 2022).

Muzédkovéa a Valuchova (2017) ve svém ¢lanku o vzacném onemocnéni Toriello-Carey
syndromu zdUraziuji dilezitost dostupnosti informaci pro rodice, aby lépe porozuméli
diagnoze svého ditéte. Poskytnuti dostate¢nych informaci rodi¢tim rozsituje jejich znalosti
o péci a vychove ditéte s timto vzacnym onemocnénim a umoziuje jim lépe porozumét, jak
svému ditéti pomoci. Z tohoto diivodu je dulezité, aby odbornici spolupracovali s rodi¢i od
prvnich zndmek abnormalniho vyvoje ditéte. Pro rodice déti s vzacnymi onemocnénimi je
klicovy empaticky a profesionalni ptistup odbornikii ve zdravotnickém, $kolnim a socialnim

systému sluzeb (Muzédkova a Valuchova, 2017).

Michalik a kol. (2010) se ve spolupréci s dalsimi odborniky ve své zpraveé z vyzkumu zabyva
problematikou rodin déti se vzacnym onemocnénim. Zmifuje, ze narocnost péce o jedince
s timto onemocnénim zavisi na zavaznosti a pribéhu onemocnéni. Podle Michalika jsou
ovlivnitelné a ménitelné aspekty, které mohou podporovat rodiny déti se vzadcnym
onemocnénim, a mezi né patii systémy socialnich sluzeb. AvSak Michalik potvrzuje
nedostate¢nou a nevyhovujici podporu téchto sluzeb a uvadi, ze vysledky z vyzkumu
naznacuji zvysené riziko vzniku deprese, navy a vyhoieni u pecujicich osob z divodu

nedostate¢né kvality sluzeb poskytovanych socidlnimi sluzbami (Michalik a kol., 2010).

Resenim pro rodiny déti se vzacnym onemocnénim zahrnujici i déti s Kabuki syndromem je
zkvalitnéni podpory a pomoci prostfednictvim vyssi informovanosti o problematice péce
avychovy déti se vzacnym onemocnénim u zdravotnich pracovnikid, pedagogickych
pracovnikl i socidlnich pracovnikii a SirSi spolecnosti, zalozeni neziskovych organizaci

zabyvajici se vzadcnym onemocnénim, védeckymi vyzkumy a zajmem Ministerstva
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zdravotnictvi o rodiny déti se vzicnym onemocnénim. Dle portdlu CAVO (2023)
Ministerstvo zdravotnictvi zfidilo Mezioborovou komisi pro vzacnd onemocnéni
(MEKOVO) jejichZ ¢&leny jsou také zastupci Ceské asociace pro vzacna onemocnéni.
Komise ptipravuje strategické dokumenty a vyhodnocuje tukoly vyplyvajici z téchto
dokumentii. Dle portalu se v soucasné dob¢ pripravuje nova Narodni strategie pro vzacna
onemocnéni do roku 2030, ktera stile nebyla pfijata. Predchéazejici strategie méla Ceska

republika od roku 2010 do 2020 (CAVO, 2023).

V soucasné dob¢ se vyzkumy o jednotlivych vzacnych onemocnéni rozsituji, zdjem o rodiny
déti se vzacnym onemocnénim roste a celkové v Evrop€ a ve Spojenych statech se zvySuje
kvalita 1¢kaiské péce o déti se vzacnym onemocnénim. Soucasné stale pretrvavaji aspekty,
které ovliviiuji kvalitu zivota rodiny ditéte se vzicnym onemocnénim, nedostatecna kvalita
socidlnich sluzeb, nizka informovanost pedagogickych, socidlnich pracovniki a praktickych
1¢kait i Sirsi spolecnost, stale nepfijaté Narodni strategie pro vzacna onemocnéni. Celkoveé
pro rodiny déti se zdravotnim postizenim je dulezitd podpora v oblasti fyzického,
psychického zdravi, socidlniho zaclenéni a celkové podpofit pocit bezpeci a jistoty ve
vychové a péci jejich ditéte. Diky védeckym vyzkumim a zdjmu odbornikli se mnoha
rodindm déti se zdravotnim postizenim zlepSila kvalita zivota, prostiednictvim
poskytovanim kvalitni 1ékatfské péce, zalozenim neziskovych organizaci, zvySovanim
povédomi o postizeni u odbornikii a Sir§i spoleCnosti a zkvalitnénim vzdélani zaku
s postizenim, jedna se napiiklad o Downtiv syndrom, poruchy autistického spektra, mozkova
obrna a mnoho dal$i postizeni. Pro rodiny ditéte se vzdcnym onemocnénim je potiebné
zavést stejné podminky pro kvalitn€j$i rodinny zivot jako u rodiny déti s odborn¢ zndmé;jsim
postizenim. Rodiny déti se vzacnym onemocnénim mohou podpofit a pomoci odborni Iékafi,
specialni pedagogové, ucitelé, feditelé, politici, socidlni pracovnici i §irsi spolecnost a dalsi
rodiny. Dulezitost podpory dokazuje i ptibeh rodiny vyzkumného Setfeni, kdy maminka byla
postavena pied tézkou Zivotni situaci. Béhem péce a vychovy syna s Kabuki syndromem
musela dlouhd 1éta spolehnout sama na sebe: ,,...my 15 let o nikom nevedeli, my nikoho
neznali, nemohli jsme porovnat a nikdo nam neporadil. Bylo to narocny...“ (matka

vyzkumného Setteni, 2023).
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Zavér

Pro zpracovani diplomové prace byla vybrana rodina ditéte se vzidcnym onemocnénim
nazyvan¢ho Kabuki syndrom. Jedinec s Kabuki syndromem, ktery byl pfedmétem
vyzkumného Setfeni, byl prvnim diagnostikovanym s timto vzacnym onemocnénim v Ceské

republice. Kvuli nedostatecné informovanosti a Iékarské péci o déti s vzacnymi

onemocnénimi si rodina v mnoha oblastech musela spoléhat sama na sebe.

Hlavnim cilem bylo zjistit stav a pfistupy v oblasti péce o déti s vzacnym onemocnénim,
konkrétng déti s Kabuki syndromem, v Ceské republice, a zpracovat souhrnné informace
o roding ditéte s Kabuki syndromem. Déle bylo cilem detailnéji zjistit fungovani této rodiny
v oblasti vychovy, zkuSenosti se Skolnim systémem a vyuziti podpory rodiny. Ve
vyzkumném Setieni byly stanoveny vyzkumné otazky, na které bylo odpovézeno na zakladé

polostrukturovaného rozhovoru s matkou ditéte s Kabuki syndromem.

Teoreticka ¢ast se v ivodu zamétovala na podrobné vymezeni Kabuki syndromu, historii
vyzkumu tohoto vzacného onemocnéni, charakteristické znaky a klinicky obraz Kabuki
syndromu. Nasledujici ¢ast diplomové prace specifikovala rodiny déti se vzacnym
onemocnénim a vymezovala bézna uskali, kterd mohou rodinu provazet. Zavére¢na kapitola
pojednavala o moznostech podpory rodin ditéte s Kabuki syndromem prostiednictvim
socidlnich sluzeb a neziskovych organizaci, s dirazem na aktudlni moZznosti podpory

v Ceské republice a ve svéte.

Empiricka ¢ast diplomové prace se zamétfovala na rodinu ditéte s Kabuki syndromem
a detailn€ji zmapovala zivot této rodiny v oblasti péce a vychovy, zkuSenosti se Skolnim
systémem a vyuziti socidlnich sluzeb. Pro zpracovani empirické ¢asti byla pouzita metoda
kvalitativniho vyzkumu. Byl vypracovén polostrukturovany rozhovor, na jehoz zaklad¢ byla
sestavena i ptipadova studie, kterd vychazela i z dalSich rozhovorl s matkou ditéte, ktera

byla ptedmétem vyzkumu.

Vyzkumné Setfeni zjistilo zajimavé informace o fungovani rodiny ditéte s Kabuki
syndromem a o stavu poskytované podpory pro rodiny déti se vzicnym onemocnénim
v Ceské republice. Vyzkum zjistil, Ze vyzkumny vzorek s Kabuki syndromem byl prvné

diagnostikovanym v Ceské republice a rodina si v mnoha oblastech musela spolehnout sama
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na sebe, z divodu neznalosti tohoto vzacného onemocnéni u Ceskych 1€kait a nizké kvality
1€katské, pedagogické i socidlni péce. Vyzkum detailn€ji poskytl informace o zdravotnich
problémech a diagndéze vyzkumného vzorku, které se shoduji s odbornymi c¢lanky
pojednavajici o Kabuki syndromu. Vyzkum také zjistil, ze moznosti pomoci a podpory rodin
s Kabuki syndromem nejsou v Ceské republice rozsifené a matka zalozila spolek pro tyto
rodiny, ve které se navzajem podporuji a sdileji zkuSenosti s vychovou, Skolnim systémem
nebo socidlnimi sluzbami. Tyto spolky rodiny zakladaji po celé Evropé z divodu
nedostate¢né kvality péée a pomoci. Pro rodiny déti se vzacnym onemocnénim v Ceské
republice také pomdhd neziskova organizace Ceska asociace pro vzdcna onemocnéni.
Rodina vyzkumného Setfeni dle rozhovoru méla zkuSenosti se Sirokou Skalou problémi,
pocinaje pifi porodu a projevi prvnich znamek zdravotnich problému ditéte. Z diivodu
Castych navstév lékare, rodina zazivala stres a konecné diagnoézy ditéte se dockala az po
nékolika letech, do té doby zila rodina v nejistoté. Po stanoveni diagnézy rodina zazivala
stres, o Kabuki syndromu nebyly dostupné informace a rodina musela spoléhat sama na sebe,
doslo i k rozpadu partnerského vztahu a dodnes SirSi ¢lenové domacnosti nerozumé;ji

postizeni ditéte vyzkumného Setfeni a nékteti davaji za vinu zplisob vychovy matky.

Dosud v Ceské republice nejsou dostupné odborné publikace o Kabuki syndromu v &eiting.
Informace o Kabuki syndromu ¢eskym rodinam poskytuje prevazné Ustav biologie

a lékarské genetiky 2. LF UK a spolek Kabuki syndrom CZ, z.s.

Vyzkum se také vénoval pfistupu Skolniho systému k ditéti vyzkumného Seteni s Kabuki
syndromem a zjistil o nedostatku informovanosti pedagogickych pracovnikti o edukaci déti
se zdravotnim postizenim a rodina se tak pfevazné setkala s negativnimu pfistupy uciteld

1 zak, naptiklad Sikana a nerespektovani specifickych potieb.

Z vyzkumu vyplyva, ze je dulezitd podpora a pomoc rodinam déti s Kabuki syndromem
idéti se vzacnym onemocnénim celkové. V Ceské republice péde ve zdravotnickych,
Skolskych 1 socidlnich zafizenich je nekvalitni a rodice jsou mnohdy nuceni spolehnou se
sami na sebe a na informace z internetu, které nejsou pro neodbornou spole¢nost vzdy
dostupné. Rodiny lze podpofit vyssi informativnosti odbornikii i Sir$i spolecnosti,
zkvalitnénim sluzeb i zakladanim neziskovych organizaci pro zkvalitnéni Zivota ditéte a jeho

rodiny.
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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¢la jste béhem tehotenstvi zdravotni komplikace?

Byla jste tedy spokojend s gynekologickou péci?

Mg¢la jste pti porodu komplikace?

Jak a kdy 1€kati diagnostikovali u syna Kabuki syndrom?

Slysela jste nékdy o pojmu Kabuki syndrom?

Maji Iékati v souCasnosti vice védomosti o Kabuki syndromu?

Co vas pti sdéleni diagnozy prekvapilo? Popsala byste, co jste prozivala?
Jaka je D. I€katska anamnéza az do soucasnosti az do soucasnosti?

Je v soucasnosti vice dostupnych informaci o Kabuki syndromu?

vvvvvv

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

. Takze si nedokézete ptedstavit, ze by jednou zil syn sdm?

. Angazuje se vaSe star$i 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 zafizenich?
Setkala jste se i s pozitivnimi pfistupy k Vasemu synovi ve Skolnich zatizenich?
Jak se vam 1ibi na souc¢asné skole?

Mate néjaké ptatele z rodin, ktefi maji dité s Kabuki syndromem?

V tivodu jste zminila, Ze jste zalozila spolek, fekla byste ndm o ném néco?

Jak se spolek jmenuje?

Vyuzivala jste nebo vyuzivate socidlni sluzby?

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

Spolupracujete s néjakou organizaci, kterd se veénuje jedincim s Kabuki

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