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MOTTO:

,,Neni t¢zké milovat dité¢ zdravé a krasné,

avsak jen velka laska se dovede sklonit

k ditéti postizenému.*

Prof. MUDr. Rudolf Jedlicka
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1. UVOD

Pracuji jako vSeobecna sestra v Détském centru (DC) s komplexni péé¢i a podpiirnou
rodinnou terapii pii Fakultni Thomayerové nemocnici s poliklinikou v Praze. Nase Détské
centrum se zabyva komplexni zdravotni péci, pé¢i vychovnou a socidlni, kterou poskytuje
détem ohrozenym prostiedim (drogy, nikotinismus, CAN, FAS), détem opusténym,
zanedbavanym, ¢asto tyranym, détem s riznym postizenim, kojicim matkém, téhotnym
I nezletilym, které se akutné ocitly v krizové situaci, vcetn¢ matek, které jsou zavislé
na navykovych latkach a jsou motivovany k 1écbé. Déti, o které se rodice neumé;ji, nechtéji
nebo nemohou starat. Dnes jiz neod€litelnou soucasti péce o déti v DC je prace
dobrovolnického hnuti ,,Malic¢ek*, které potrada vylety pro déti, zdjmové akce, pravidelné
navstévuje kazdé¢ dité prifazeny dobrovolnik, ktery se vénuje ditéti individualné.

Neod¢litelnou soucasti prace v DC je sanace rodin, prace s rodici biologickymi i
adoptivnimi. Na§ tym tvofi 1ékafi pediatii, fyzioterapeuti, psychologové, specialni
pedagog, socialni pracovnice, konsiliarn€ vyuzivame specialisty - 1¢kate ve Fakultni
Thomayerové nemocnici k neurologickému vysetieni, foniatrickému vysetieni,
psychiatrickému vyseteni, logopedické péci.

U déti s vyvojovymi vrozenymi vadami sledujeme dopad na jejich zdravi, poruchy
vyvoje, reakce jejich rodin na jejich postiZzeni a snazime se o spolupraci téchto rodin
s nasim centrem. V naSem zatfizeni se nejcastéji vyskytuji jedinci s Downovym syndromem,
ale objevuji se zde jedinci s mén¢ znamymi a vzacnymi syndromy. V soucasné dobé mame
jednu pacientku ve véku tii let s Patauovym syndromem a 5 pacienti s Downovym
syndromem. V¢k nasich malych pacientl se pohybuje od novorozeneckého veku az do obdobi

veku predskolniho.
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Vrozené vady se manifestuji u novorozencii se Sirokou skdlou postizeni, ke kterému
doslo béhem prenatalniho vyvoje plodu. Pfi¢ina vzniku VVV je multifaktoridlni,od zmén
Vv genetické informaci - mutace chromozomtl, pies vnéjsi pii¢iny, eventudlni onemocnéni
matky.

V¢asnou diagnostikou se zabyva genetické poradenstvi. Ke snizeni vyskytu ptispivaji
vySetfovaci metody v prenatalnim obdobi.

VSichni rodice si pfeji mit zdraveé déti, ale v nékterych piipadech nedochazi k naplnéni
jejich ptani. Po pocatecnim zklamani, obviiiovani sebe a okoli, pociti nespravedlnosti, se
pozornost téchto rodic¢i obraci v lepSim piipad¢ k ditéti. Rodice zacinaji uvazovat jak nejlépe
se o takové dit¢ postarat. V nékterych piipadech nejsou rodic¢e schopni se s postizenym
ditétem vyrovnat.

Je vsak tieba si uvédomit, Ze i postizené dit€ s vrozenou vyvojovou vadou ¢i chorobou
ma stejné potreby jako jiné déti. Kazdy jedinec je osobnost a péce o jeho postizeni musi byt
individudlni v tésné spolupraci s tymem odborniki, aby se i postizené dité¢ mohlo rozvijet.

Pfi volb¢ tématu mé bakalafské prace jsem vychazela z vlastni zkusenosti
oSetfovatelské péce, kterou jsem poskytovala ditéti s vrozenou vyvojovou vadou — Pataovym

syndromem.

V teoretické Casti své bakalarské prace se zabyvam problematikou Patauova syndromu
jako vrozené vady. Pokusila jsem se zde nastinit tlohu prenatélni i postnatalni diagnostiky.
V jednotlivych kapitolach se snazim poukézat zejména na oSetfovatelskou péci, na naroky
kladené na oSetirovatelsky persondl, na etickou stranku Patauova syndromu jakoz

1 na socialni disledky této choroby pro samotnou rodinu.
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Empirické ¢ast je zaméfena na podrobnou analyzu zjistujicich védomostnich,
prazkumnych dat ziskanych kvantitativni vyzkumnou metodou (dotazniky) ke klicovému
tématu ze dvou l0Zkovych pediatrickych zatfizeni rozdilného typu, s cilem porovnat Groven

védomosti v téchto zatizenich v ramci predpokladané trovné oSetfovatelské péce.

2. Teoreticka cast
Tato ¢ast poskytuje rizné uhly pohledu na Patauiv syndrom jako vrozenou vadu.
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Ptiblizuje charakteristiku této choroby, jeji zhodnoceni po strance klinické, etické

a psychosocialni. Nastifiuje zaroven i preventivni opatfeni pred pocetim ¢i v rdmci
prenatalniho obdobi. Postnatalni obdobi jiz konkretizuje jednotlivé vyvojové vady, ke kterym
doslo béhem prenatalniho obdobi.

Konkrétni ptipad z praxe ukazuje na nedostate¢nou prenatalni diagnostiku, popisuje
klinickou manifestaci tohoto syndromu u nasi pacientky, nejistou prognosu a socialni dopad
na rodinu nasi pacientky.

Jakykoli vyskyt vrozené vyvojové vady podléha v Ceské republice,

povinnosti hlageni Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky (UZIS).

2.1 Patauiiv syndrom jako vrozena vada

Patuiiv syndrom jsem si vybrala jako téma své bakalaiské prace, abych upozornila
na smutny piipad pacientky v DC, ktery je odstraSujici a alarmujici zaroven a vede

k zamysleni, je-1i prenatalni diagnostika dostacujici.

Prenatalni péce u mé malé pacientky, 0 které se ve své praci dale zminuji, byla
provedena ,lege artis®, avSak jejim provedenim nebyla odhalena VVV - Patyutv syndrom.
K zamysleni se proto nabizi otazka, zda byla provedend vySetieni dobfe interpretovana, zda se

opravdu nedal Patautiv syndrom odhalit.

Na tento syndrom jsem se rozhodla upozornit i z pohledu oSetifovatelské péce a naroku

kladenych na oSetfovatelsky persondl, jakoZ i poukazat na kvalitu zivota této malé pacientky.

Definice Patauova syndromu: Patautiv syndrom je autozomalni trizomie vzhledem

Kk pritomnosti extra celého chromozomu 13 s charakteristickym souborem vyznamnych
vrozenych vad. Je zptisoben chromozomalni aberaci (mutaci) 13 chromozomu. Tedy misto 46
chromozomt po 23 parech ma Patautiv syndrom 47 chromozomt po 22 parech a jednu trojici
chromozomu 13. Trizomie 13 chromozomu ma $irokou $kalu klinickych projevi. ([online],

2005 [cit. 24. 9. 2010] <http://emedicine.medscape.com/article/947706-overview>)
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Podkladem klinickych projevii miize byt bud® volna trizomie 13 chromozomu,
syndrom zpusobeny translokaci nebo mozaikou. Podle typu trizomie 13 chromozomu je
uréena i obtiznost této choroby. Nejleh¢i formou je mozaika. Patautiv syndrom je spojen
s vysokou umrtnosti, vyskytem vrozenych vad, s vyznamnou fyzickou a kognitivni poruchou.
Zvyseny vyskyt roste s vékem matky. Diagnéza by méla byt potvrzena cytogeneticky diive
nez se rozhodne o 1€cbé. Stiedni doba preziti u trizomie 13 je 8,5 dne. ([online], 2005 [cit. 24.

9. 2010] <http://emedicine.medscape.com/article/947706-overview>)

Vysetfovaci metody genetického poradenstvi maji za ukol v€as odhalit postizeni plodu
v nejrangjsich stadiich vyvoje, aby bylo mozné graviditu ukoncit. Nepodcenitelna je
diagnostika v ramci podrobné rodinné anamnézy, ktera muze také odhalit, nebo alespon
upozornit na zvysené riziko vzniku genetické zatéze, genetického syndromu. ([online], [cit.
23.9.2010] <http//www.genet.cz/vysetreni-aneuplodii-chromozomu-13-18-21-x-a-y-metodou-
qgf-pcr-1404036270.html>)

2.1.2 Pri€iny vzniku Patauova syndromu

Otazka vzniku Patauova syndromu tzce souvisi s genetikou. K cemu dochazi

a proc?

Patautv syndrom je autozomdlni trizomie 13 chromozomu charakteristickym
souborem vyznamnych vrozenych vyvojovych vad. Jednd se o mutace na trovni
chromozomt, které se oznacuji jako chromozomalni aberace (zmény struktury, zmény v poctu
chromozomt), d€li se na strukturni, numerické, mozaiky. K numerickym aberacim se fadi
bud’ euploidie, kdy je znasobena cela chromosomova vybava (triploidie, tetraploidie) nebo
aneuploidie, kdy se pocetni odchylka v po¢tu chromozomu tyka pouze nékterého z nich a
vznikaji trisomie. Nasledky mutaci zavisi na tom, jaké mnozstvi genetické informace ziistalo

zachovano po piestavbé chromozomil.

([online], 2005 [cit. 24. 9. 2010] <http://emedicine.medscape.com/article/947706-overview>)

Numerické aberace vznikaji pfi rozchodu chromosomii do dcetfinych bunékbéhem

bunécného déleni (tzv. nondisjunkce). Triploidie v drtivé vétsing pripadi konci ¢asnym
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spontannim potratem. U trisomii a monosomii pieziva jen malé procento. K vzniku
genetického syndromu piispiva i v€k matky nad 35 let.
([online], 2005 [cit. 24. 9. 2010] <http://emedicine.medscape.com/article/947706-overview>)

Piiciny vzniku Patauova syndromu u mé pacientky

U mé malé pacientky se proto nabizi dasi otazky. VEek matky byl 28 let, rodinna
anamnéza byla zcela bez zatéze, byla provedena genetickd vySetieni, ktera neodhalila
postizeni plodu. Matka pravidelné¢ dochédzela do poradny, absolvovala vSechna doporucena

vysetieni, piesto se narodilo dit¢ s Patauovym syndromem.

2.1.3 Klinické projevy Patauova syndromu

Vyrazné specifickd geneticka vada (Patautiv syndrom) ma jasné definovatelné klinické
projevy. Typické jsou mikroftalmie, rostépy rtu, rozstépy patra, nadpocetné prsty, kozni

defekty (Jan Zizka, 1994).

Podrobny pohled na klinické projevy Patauova syndromu podle J. Zizky z roku 1994:

Hlava: mikrocefalie, Siroky Sev Sipovy, zvétSena velka fontanela, opozdény uzavér
lebecnich $vii a fontanel, ustupujici Celo, Siroky nos, hypertelorismus a hypotelorismus,
mikroftalmie anoftalmie, zakaly rohovky, katarakta, dysplazie sitnice, tenké rty, dlouhé
filtrum, rozstép rtu, patra, uzké patro, anomalie dentice, nizkonasedajici a malformované usni

boltce, sluchova vada

Skelet: kratky krk, anomalie obratd, kyfoza, skolidza, anomalni tvar a hypoplazie

zeber, hypoplazie panve, flekéni kontraktury prstti, polydaktylie

Kize:volnd kize, nadbytecnd klUze na krku, koZzni kapilarni hemangiomy,

hyponastické nehty, pti¢né dlaiiové ryhy
Srdce a cévy: Defekt septa komor, defekt septa sini, jedna umbilikalni arterie

Nervovy systém: Holoprezencefalie, kieCe tézka psychomotoricka retardace

Urogenitalni systém: Polycystické ledviny, hydronefr6za, anomélie mocovych cest,

mikropenis, epispadie, hypospadie, kryptochismus, hyperplazie klitoris, hypoplazie ovarii
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Gastrointestinalni systém: Omfalokéla, diverticulum Meckeli, hernie

Jiné: Poruchy svalového tonu, hypoplazie bfisni svaloviny, pfitomnost embryondlniho

hemoglobinu (cit. Jan Zizka, 1994, s. 259).

Klinické projevy mé pacientky po narozeni

Klinické projevy u mé malé pacientky, kterd se narodila v 38 tydnu téhotenstvi
s porodni hmotnosti 2950 gramli 48 cm byly typické pro Patautiv syndrom s mnohocetnymi
vrozenymi vyvojovymi vadami, jak vyplyva ze zpravy lékate: ,,.DonoSena divka, ¢ila, dobie
prokrvena. Hlava mezocefalickd, kozni kryt bez defektii, levostranny rozstép rtu a Celisti
velky, asymetrie nosu. Kompletni rozStép patra. Rozstép jazyka — Spicka jazyka rozeklana,
na dorsu jazyka uprostied meékky vystouply val. Usni boltce mensi, nize polozené. O¢i —
norm. Hrudnik soumérny, dychani Cisté, zaostfené, srdecni akce pravidelna, ozvy ohranicené,
zvuéné. Omfalokéla cca 3 cm v priiméru s obsahem stievnich klicek, na dolni strané defekt
Vv krytu, odkud odchazi vzduch a stolice. Koncetiny bez deformit, polohové vady nozek,
pridatny prst na levé dolni koncetiné na malikové strané, nekroticky, promodraly, visi na

tenké stopce.
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2.2. Diagnostika Patauova syndromu

Odhalovanim vrozenych vyvojovych vad (VVV), jejich vcasnou diagnostikou se
zabyva genetické poradenstvi.

Genetické poradenstvi ma svoji nezastupitelnou roli. Ukolem genetického
poradenstvi je genetické vySetfeni postizené rodiny, ureni genetického rizika, sezndmeni
rodiny s klinickou a genetickou prognozou, 1é¢ebné-preventivni pomoc a dalsi sledovani celé
rodiny. Dllezitym prvkem Vv genetickém vySetteni je sestaveni rodokmenu, musi zahrnovat co
patrat po poruchach reprodukce, po potratech, perinatadlnich imrtich, poruchach télesného
i duSevniho vyvoje, vrozenych vyvojovych vadach (VVV) ¢&i chorobach. (cit. J.
Houstek,1990, s. 51)

Geneticka prognéza zavisi na typu dédicného pienosu, vySetfenim clenli rodiny
klinickymi a laboratornimi metodami. Ke specidlnim genetickym vySetfenim patii metody
cytogenetické, imunogenetické, vySetfeni biochemickogenetickd, molekularnégenetickd,
dermatoglyfickd, u VVV zakladni 1 specidlni antropologickd vySetieni. Vyuziti vSech téchto
metod umozni co nejpiesnéji definovat fenotyp jednotlivych ¢lent rodiny a také jejich
genotyp. Tim se urci, zda jsou zdravymi nosici patologického genu, zdravymi homozygoty
normalnich alel ¢i postizenymi homozygoty patologickych gent. (cit. J. Houstek,1990, s. 51-
52)

Genetické poradenstvi u polygenni dédi¢nosti. Tento typ dédi¢nosti se vyskytuje
u cetnych VVV a chorob, které jsou podminény mnoha geny (polygenn¢) a jejich interakci
s faktory zevniho prostiedi. Takto jsou dédény napf.: inteligence, glykémie, barva kiize, vyska
postavy,krevni tlak. Touto dédicnosti se pirendsi napt. rozstépové vady nervové trubice, rtu a
patra, VVV srdce, diabetes mellitus (s ¢asnym zacatkem) idiopatickd epilepsie a mentalni
retardace, détskd hluchota, schizofrenie, atd. Genetické riziko nelze urcit pfesné, je stanoveno
pouze empiricky podle poméru frekvence postizenych jedinct v rodindch k vyskytu urcité
VVV ¢i choroby v populaci. U rozstépu patra pii trisomii 13. chromosomu je riziko 1-2%, je-
li provazen hlenovymi piSté€lemi dolniho rtu, je riziko 50%. Mentélni retardace je ve 40 %
podminéna chromozomalnimi aberacemi, v 15% monogenné dédénymi vadami ¢i chorobami,
vV 11% exogennimi faktory v prenatalnim a postnatdlnim vyvoji ditéte. VVV jsou ndsledkem
poruch embryonalniho vyvoje. U 14 % novorozencii jsou lehké VVV, které neptisobi funkéni

poruchy. U 3-5% novorozencu jsou tézké VVV, 7-10% spontannich potrati je pravé
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podminéno tézkymi VVV.Biologické, chemické a fyzikalni teratogeny a mutageny jsou
ionizujici zateni, alkohol, cytostatika, barbituraty androgeny. Z biologickych teratogenti jsou
to zejména zardénky do 12 tydne, cytomegalovirus, toxoplazmoza a lues. (Cit.
J. Houstek, 1990, s. 54-55).

VVV podminéné chromozomalnimi aberacemi u 0,8% zivé narozenych déti je
jejich  vyvoj postnatadlné narusen. Asi 7,5% vSech pocatych embrii je postizeno
chromozomalnimi aberacemi, vétSina z nich je potracena v I. trimestru. VVV chromozomalné
podminéné jsou nasledkem poruseni genetické rovnovahy, k niz dochézi pfi aberacich poctu
nebo struktury chromosomut. Neékteré typy aberaci napt. trisomie 13 chromosomu jsou
provazeny tak tézkymi VVV, Ze postizené deti umiraji po narozeni nebo v prvnich mésicich
zivota. Typ chromozomalni aberace urCuje 1 vysi genetického rizika. (cit. J. Houstek,1990,
5.56-57)

Trisomické syndromy

Downova choroba je trisomie 21 chromosomu, vyskytuje se u 1/700 narozenych déti.
Do deseti let umird 50% postizenych déti. K charakteristickym znakGm patii mikrocefalie,
makroglosie, malé boltce, epikantus, bilé skvrny na duhovce, svalovd hypotonie, volné
traviciho traktu. 1Q je nejcastéji v pasmu 20-50. Velmi Casty je hypogenitalismus u muzského

pohlavi a snizena rezistence vici infekcim. (cit. J. Houstek,1990, s. 59-60)

Trisomie 13 chromosomu (Patautiv syndrom), vyskytuje se u 1/5000 novorozenct.

Polovina postizenych umira do 1 mésice. (O tomto syndromu se zmifiuji samostatné).

Trisomie 18 chromosomu (Edwardstv syndrom), je nalézan u 1/3 novorozencu.
Riziko roste s vékem matky jako u Downova syndromu. U novorozence je charakteristicka
facies s malou bradou, prominujicim zahlavim, nizko nasedajicimi boltci, piekiizeni prsti,
charakteristicky prominujici patu. Z VVV jsou nejcastéjsi malformace srdce a ledvin. Pouze
10% déti piezije jeden rok Zivota. (J. Houstek,1990, s. 60)

Geneticka prevence a terapie
Lékatska genetika umoznuje uplatiovat metody genetické prevence ve vSech fazich

vyvoje. (cit. J. Houstek, 1990, s. 64)
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Prekoncep¢ni prevence je zaméfena na specializovanou gynekologickou péci o zeny
z geneticky rizikovych rodin pfed pocetim a v prvnim trimestru t¢hotenstvi. Cilem je sniZeni
genetického rizika pro potomstvo snizenim podilu exogennich faktorti pii vzniku VVV
podminénych polygenni (multifaktorovou) dédi¢nosti. K této form¢é prevence patii uprava
diety a podavani vitamini ke sniZeni rizika poruch uzavéru nervové trubice. Soucasti je
1 planovéani optimalni doby poceti. U chorob a VVV, kde neni uc¢innd mozna a u¢inna
prenatdlni diagnostika. V téchto ptipadech je doporucovano umélé oplozeni, fertilizace in
vitro nebo antikoncepce (reverzibilni neno ireverzibilni). V mimotadnych ptipadech se

provadi sterilizace z genetické indikace. (Cit. Josef Houstek,1990, s. 64)

Terapie geneticky podminénych VVV a chorob je zalozena na substituci
chybéjiciho genového produktu (hemofilie, diabetes mellitus ...) na dietni restrikci metabolit
(galaktdésémie), na podavani hormonli (adrenogenitalni syndrom), vitaminii-enzymovych

faktort... . (cit. J. Houstek,1990, s. 65)

Chirurgicka terapie je ucinna pii korekci malformaci (rozstép rtu a patra, srdecni
vady), pfi ndhrad¢ postizenych organu (transplantace ledvin u polycystické choroby ledvin)
nebo pii odstranéni tkané ¢i organu s rizikem malignace nebo s jejimi prvnimi projevy

(CasteCna resekce tlustého stieva s polypozou, ....). (cit. J. Houstek, 1990 s. 64-65)

2.2.1 Prenatalni diagnostika — prenatalni diagnostika u mé pacientky

vvvvvv

metoddm prevence. Priikkaz vyvoje postizeného embrya ¢i plodu je indikaci pferuseni
téhotenstvi do 24. tydne tchotenstvi. Po 24. tydnu lze téhotenstvi pferusit pouze u vad

a chorob neslucitelnych se zivotem. (cit. J. Houstek, 1990, s. 61)

Ultrazvukové vysetieni je neinvazivni metoda prenatalni diagnostiky, geneticky
bezpecna, umoziuje ve II. A III. trimestru spolehlivou diagnostiku téZkych poruch fetdlniho
vyvoje a fady systémovych VVV, vad CNS, hrudnich a bfiSnich organt, kostniho systému
a fetdlnich nadorti. Je nezbytnd k bezpetnému provadéni invazivnich metod choriové
a placentarni biopsie, amniocentézy, fetoskopie, kordocentézy, biopsie kiize a jinych organt.

(cit. J. Houstsk, 1990, s, 73-78)
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Biochemicky screening Vv pritb¢hu gravidity je vyznamnou soucasti prevence urcitych
tézkych VVV a dopliiuje se vzéjemné s ultrazvukovym screeningem. Biochemicky screening
se opira predev§im o vySetfeni séra gravidnich Zen. Strategie screeningu a volba
biochemickych markeri se 1isi v . trimestru na zac¢atku II. trimestru téhotenstvi od screeningu
mezi 16. a 20. tydnem gravidity, totéz bude platit 1 pfi vySetfeni rizikovych gravidit ve III.
trimestru. K markerim, které mohou signalizovat vyssi riziko postizeni embrya ¢i plodu
tézkymi chromozomalné podminénymi VVV ¢i jinymi zédvaznymi poruchami prenatalniho

vyvoje plodu patii napt.alfa-fetoprotein (AFP). (cit. J. Houstek, 1990, s. 41)

AFP je glykoprotein, jehoz gen je lokalizovan na dlouhém raménku chromozomu 4.
Je ho syntéza je prokazatelna uz od 29. dne od poceti. Probihd ve Zloutkovém vaku,
Vv gastrointestinalnim traktu, pfedev§im V jatrech. Syntéza AFP nartsta prudce do 10.-13.
tydne gravidity. K prudkému poklesu hodnot dochéazi po 16. a 32. — 34. tydnu gravidity. AFP
je jedinym markrem, kde rizikovost gravidity vzhledem k chromozomalné¢ podminénym VVV
je odrazem piedevsim poruchy metabolismu plodu a ziejmé i poruchy vyvoje placenty. (Cit. J.

Houstek , 1990, s. 41-43)

HCG lidsky choriovy gonadotropin, je glykoproteinem. Hlavni funkci HCG je
udrZzovat syntézu progesteronu V corpus luteum a pravdépodobné podporovat syntézu
testosteronu fetalnich varlat. Ur¢ovani hladin HCG, jeho podjednotek (alfa a beta), zejména
screeningu chromozomalné podminénych vad, ale i jinych zavaznych poruch vyvoje
gravidity. (cit. J. Housték, 1990, s. 43-44)

Nekonjugovany estriol je jedinym markerem abnormdlniho vyvoje plodu, ktery
odrazi metabolickou aktivitu fetoplacentarni jednotky. (cit. Hajek, Kulovany, Macek, 2000,
s. 53)

Choriova biopsie zajistuje v 9. — 12. tydnu odbér chorie, jeho okamzité zpracovani
pro vySetfeni chromozomalni, biochemické a molekularné genetické. T€hotenstvi mize byt
pii patologickém nalezu preruseno ve vétSing piipadi do 12. tydne. (cit. J. Houstek , 1990, s.

150-151)

Amniocentéza zajistuje odbér plodové vody v 16. — 17. tydnu, ale také v Casnéjsich

fazich vyvoje. Umoznuje také biochemické vysetieni plodové vody. Pro ostatni vySetfeni se
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bunky plodové vody kultivuji, coz trva nékolik tydnti, pfi nedostatecném rastu je tieba odbér

plodové vody opakovat. (cit. J. Houstek a kolektiv, 1990, s. 145)

Kordocentéza je piimy odbér fetalni krve z pupe¢niku, je to nejprogresivnéjsi metoda
prenatalni diagnostiky. Karyotyp z lymfocytl fetalni krve je moZzno pfedb&zné stanovit béhem
48-72 hodin. Pokud je ultrazvukem zjisténa VVV plodu, kterd je indikaci k pferusSeni
téhotenstvi je vyhodnéjsi provést karyotyp pied vyvolanim abortu, pfi post morten vySetieni

karyotypu selhava.(cit. Hajek, Kulovany, Macek, 2000, s. 167)

Fetoskopie je metoda, ktera umoznuje zavedeni jehlového otoskopu s optikou do
amnialni dutiny. Provadi se mezi v 18. - 20. tydnu téhotenstvi . je indikovana k vizualizaci
plodu, k odbéru fetalni krve pii prenatalni diagnoze chorob, které nelze jinak vySefit ( t€zké
imunodeficientni choroby, infekce plodu, hemofilie ....) Je nezbytna k biopsii kiize pii riziku
letalni formy epidermolysis bullosa. LéCebn¢ je vyuzivéana k transfuzim krve in utero pii t€zké
RH-izoimunizaci. Prenatalni genetickd diagnostika tak otevird perspektivy fetalni terapie.
Rysuji se tak moznosti chirurgické 1écby plodu u obstrukénich uropatiich a kongenitalniho

hydrocefalu. (cit. Hajek, Kulovany, Macek, 2000, s. 173)

Embryoskopie je invazivni technika umoziujici pfimé sledovani plodu v I. trimestru
gravidity. Embryskop je ohebny endoskopicky pfistroj se zavadi ptimo do dé¢lohy
transcervikaln€ mezi 5. a 13. tydenm gravidity. Je mozné poftidit fotografii embrya a odebrat
cast choriové tkané k cytogenetické analyze. Vizualizace plodu umoziiuje identifikovat
genetické syndromy vraném stadiu gravidity. (SpiSe vyzkumna metoda). (cit. Hajek,

Kulovany, Macek, 2000, s. 173)

Prenatdlni diagnostika U mé pacientky

Z podrobné osobni anamnézy vyplyva, ze t¢hotenstvi u mé malé pacientky probé¢hlo
zcela bez komplikaci, byla v péci prenatalni poradny ve fakultni nemocnici. Biochemicky
screening, ultrazvukové vySetfeni neprokazaly vrozenou vyvojovou vadu, byla pouze od 29
tydne téhotenstvi sledovana pro suspektni dilataci panvicky pravé ledviny plodu. Ani 3D

ultrazvukové vysetteni neodhalilo zvlastnosti plodu.

Pribéh porodu probéhl bez zvlastnich komplikaci, dévéatko bylo donoSené akce
srdec¢ni 9,10,10. Po porodu zjevné a mnohocetné vrozené vyvojové vydy, které byly popsany
Vv kapitole predchazejici. Dle genetického konzilia a vySetfeni zjevny Patauv syndrom

karyotyp 47,13XXX.
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2.2.2 Postnatalni diagnostika — postnatalni péce u mé pacientky

V ramci postnatalni péce je dulezita véasnd diagnostika, dispenzarizace postizenych

jedinct a poskytnuti specialni péce.

Rizikovi novorozenci mohou byt ohrozeni asfyxii, ischemii. Pfi¢iny mohou byt rtizné
napf. pferuSeni pritoku krve pupecnikem (komprese, uzel), porucha vymény plynid na Grovni
placenty (pfed¢asné odlucovani), porucha perfuse u matky (hypotense, preeklampsie
S hypertensi), porucha oxygenace u matky (kardiorespiratni onemocnéni), pfi¢iny u plodu
VVV, pneumopathie, DMP) U asfyxie je nutnd okamzitd resuscitace novorozence.
Rozstépové vady u novorozenci zpusobuji naruseni vitalnich funkci (pfijem potravy),
myofunkéni poruchy (jazyk odsunut vzad, inter- nebo addentalni pozice), naruSeni
fyziologického (neni) dychani, poruchy sluchu, naruseni rdstu horni ¢elisti (anomalie chrupu
a Celisti), naruSeni komunika¢ni schopnosti (poruchy fe¢i) a poruchy hlasu (palatofonie),
mimické a artikulacni souhyby, psychosocialni diisledky. Postnatalni diagnostickd prevence
zahrnuje plos$na vySetfeni, ktera se provadéji u vSech novorozenct za ucelem odhalit n¢které

zavazné vrozené vady.

Tato vySetieni probihaji na vSech novorozeneckych odd€lenich u vSech novorozenci:

hypotyredza
- porucha funkce stitné zlazy CAH
- vrozena nedostatecnost funkce nadledvinpuls AF

- jde 0 vyhodnoceni pulsu velké stehenni tepny v levém tiisle (souvislost s vrozenou

vadou srdce)
UZ ledvin
- ultrazvukové vySetfeni ledvin
- neprovadi se plosn¢, lze jim odhalit vrozené vady ledvin a mocového systému
kycle
- jde o ultrazvukové vysetieni kycli

katarakta
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- zakal CoCky
- prosvicenim lze odhalit vrozeny zakal ¢ocky
sluch

K vySetteni vrozené poruchy latkové vymeény, poruchy s§titné zlazy a vrozené nedostate¢nosti
funkce nadledvin se novorozencim po uplynuti 72 hodin od narozeni odebere kapka krve
zZ pati¢ky jedné nozky. Ten se po zaschnuti odesild do specializované laboratofe na vySetfeni,

Vv piipad€ abnormalniho néalezu zajisti 1ékat dalsi postup v péc€i o novorozence.

Postnatalni péce u mé pacientky:

Po narozeni byla moje mald pacientka pievezena do fakultni nemocnice, kde byla
nasledujici den operovana v celkové anestezii. Byla provedena operace omfalokély. Za dva
dny nésledovala operace - rekonstrukce rtu a nosu, rekonstrukce rozstépené¢ho jazyka. Po
operaci byla 8 dni na UPV,11 den ji byl vysazen kyslik, byla bez vyraznych dechovych obtizi.
Vyrazné lanugo celého Cela. Byla ji zjiSténa rozsahld VVV o¢i. V pribéhu hospitalizace se
objevil infekt ve vytérech z nosu a krku. Byla ptelééena Sumetrolinem bez efektu a nadsledné
Meronemem, kde byla 1é¢ba u¢inna. Na zadost rodict byla divka pieloZzena do kojeneckého
ustavu. V rdmci oSetfovatelské péce bylo nutné pacientku odsévat dle potieby, zajistit ji
dostateén¢ zvlhéeny vzduch, zvySenou polohu a vzhledem k prodélané infekci i vicekrat
denn¢ balit. Krmena byla vétSinou sondou. Dulezité bylo téz dit¢ polohovat, aby se predeslo

vzniku dekubitt.

2.2.3 Prognoza Patauova syndromu- zdravotni stav mé pacientky

Prognoza Patauova syndromu neni optimisticka, je vzdy nejistd. Délka pteziti jedinci
s Patauovym syndromem je zavisla na mife postizeni. Medidn pieziti je pouze 2,5 dne, 82%
umira do 1 mésice a 95% umira do 6 mésici. ([online], 2005 [cit. 24. 9. 2010]

<http://femedicine.medscape.com/article/947706-overview>)
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Soucasny zdravotni stav mé pacientky:

V poptedi je vyrazna, s ptibyvajicim vékem se prohlubujici psychomotoricka retardace,
opakované probihaji obstruk¢ni bronchitidy s nutnosti ATB terapie (CRP kolem 100-
I80Ommol/l), s hospitalizaci pro nutnost oxygenoterapie, trvale je na zajistovaci terapii pro
recidivy pyelonefritidy pfi zdvojeném dutém systému ledviny oboustranné. Strava je
podavana PEGem (perkutani endoskopicka gastrostomie). Trvale je na antiepileptické 1é¢bé
pro epilepticky syndrom. Plastické operace rozs$tépu vzhledem k nejisté prognose nebyly
doposud provedeny. Otdzka prognostického preziti v pfipadé mé malé pacientky neni snadno

zodpovéditelna, nebot’ jeji zdravotni stav se méni.
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2.3 Lécba Patauova syndromu — 1é¢ba mé pacientky

Lécba se vzdy u jedinci S Patauovym syndromemem fidi jejich aktualnim stavem a mirou
jejich postizeni. Chirurgické vykony jsou indikovany od piipadu k pfipadu vzhledem
k vysoké umrtnosti (ipravy rozstépovych vad). Jednotlivé chirurgické vykony se musi
peclivé naplanovat a zvazit efekt, ktery to ditéti pfinese v kontextu s rizikem Kk jejich
celkovému zdravotnimu stavu. Lécba pro jedince s Patauovym syndromem neni universalni,
pouzivani 1ékd k 1é¢bé Patauova syndromu nebylo dosud nikde Spolehlivé popsano. ([online],

2005 [cit. 24. 9. 2010] <http://lemedicine.medscape.com/article/947706-overview>)

Lécba mé pacientky

U mé malé pacientky Casto dochézi k infektim hornich cest dychacich, opakuji se a
nasledné se vyviji bronchitida. 3x byla jiz resuscitovana s rychlym pfevozem do fakultni
nemocncice. Stav se vzdy podatilo stabilizovat. 1x byla operovana pro nadhlou ptihodu btisni.
Byly provedeny revize PEGu. V ramci rehabilita¢ni péce byla pro malou pacientku zajisténa

specialné upravena sedacka, do které se casto vysazuje, zejména po podani stravy do PEGu.
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2.4 Patautiiv syndrom v oSetirovatelské péci

OSetfovatelska péce u Patauova syndromu je neoddélitelnou souc¢ésti celého 1é¢ebného
procesu, ktery v CR probihd zejména v ustavni pé&i. Vzhledem k malému vyskytu jedinci
s Patauovym syndromem, ktefi se dozili vy3siho véku zlstava péde 0 tyto jedince v Ceské

republice pievazné v kompetenci kojeneckych ustavl a Détskych center.

2.4.1 Potieby ditéte s Patuovym syndromem

vvvvvv

V historickém pohledu na dité a jeho potieby se zasadni zmény objevili az v 19. a vyrazné az
ve 20. stoleti. Objevovaly se pozadavky na zabezpeceni obecnych i1 zvlastnich potieb déti.
Tyto pozadavky se postupem doby stavaly jejich pravy. Postupné uznévani téchto prav
v narodnich 1 mezinarodnich kodexech, jejich respektovani, se podilelo na vytvareni stale
dokonalejSich systémil péce spolecnosti o dité.Vriznych fazich vyvoje se potieby ditéte meni.
Piesto je v8ak n€kolik zakladnich potieb trvalych, které vyzaduji své plné uspokojeni, nema-li
byt vyvoj ditéte naruSen. Plati, Ze mira neuspokojeni zdkladnich potieb byva i mirou naruSeni
celkového stavu a vyvoje ditéte (¢im je dit€ mladsi, tim byva zavaznost naruseni vétsi a

zahrnuje vice struktur a funkci).(cit. J. Dunovsky, 1999 s.49)

Zakladni potieby ditéte 1ze ¢lenit do né€kolika hlavnich okruhi:
Biologické potieby:

K biologickym potifebadm patii predevSim fadné vyziva ditéte, a to z hlediska kvantity

I kvality. Spravna vyziva je bezpodminecnym ptredpokladem dobrého zdravotniho stavu
ditéte 1 jeho celkového vyvoje. Mezi dalsi biologické potieby, patii uspokojeni zakladnich
hygienickych pozadavki. Patii sem dostatek tepla a Cistoty. Dalsi, biologickou potiebou, je
stimulace - dostatek adekvatnich stimuld, podnécujicich a rozvijejicich funkce organismu.
(cit. J. Dunovsky, 1999 s.50)

Psychické potieby:

Zejména sem patii dostatek podnétt, stimulace v odpovidajicim mnozstvi a v patfi¢né
kvalité. Pro rozvoj ditéte je dilezité, aby v jeho blizkosti bylo vzdy dost ,,lidskych* podnéti,

a tim byl uspokojovan jeho zajem o lidsky svét. Dilezitou psychickou potiebou je potieba
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jistoty, ktera je podminkou pro zadouci vnitini integraci osobnosti ditéte. Ta se uspokojuje

predevs§im v citovych vztazich ditéte k rodictim (specificky je vztah ditéte k matce, ktery se

rrrrr

lidem). (cit. J. Dunovsky, 1999, s. 50-52)

Dulezité je pfi napliiovani potieb ditéte respektovat dany stav a stupen vyvoje ditcte,
situaci, v niz se dit€ nachazi, i prostiedi, kterym je obklopeno a které na né€ plisobi. Prostfedi,
v némz dité vyrista, by mélo byt schopno a ochotno vnimat a rozumét zédkladnim potfebam
a pozadavkiim ditéte. RodiCe tedy odpovidaji za péci o dit€, za jeho ochranu i1 za jeho dobry
statu. (J. Dunovsky, 1999, s. 50-52)

Jednim ze zékladnich vychodisek pro spravny vyvoj ditéte je zdravé rodina, kterou
charakterizuje zejména vysoky stupen soudrznosti a spoluprace se vzajemnou odpovédnosti
vSech Clenidl, emocn¢ pozitivni vztahy umoziujici vzajemnou podporu a z toho plynouci
védomi silné soundlezitosti, oteviena a upiimna komunikace mezi ¢leny, dynamika vztahi,
ktera se projevuje postupnymi zménami v rolich, postojich i v chovani ditéte, schopnost

piekonavat zatézova situace. (Cit. J. Dunovsky, 1999, s. 50-52)

2.4.2 Umluva o pravech ditéte

Toto stoleti se nazyva stoletim ditéte. Nejprve to byla tzv. Zenevska deklarace prav
ditéte v r. 1924, potom Charita prav ditéte v r. 1959 a nyni Umluva o pravech ditéte. (cit. J.
Dunovsky, 1999, s. 55-56)

Prvni Deklarace (podle Spencera-4) byla stru¢na. Obsahovala v péti bodech
nejpodstatnéjsi prava ditéte — ,,zajisténi normalniho télesné¢ho a dusevniho rozvoje s vyuzitim
vSech jeho kapacit pro blaho lidstva, ochranu pted jakymkoli stradanim, pii ¢emz pozadovalo

poskytnout ditéti pomoc vzdy jako prvnimu.* (Cit. J. Dunovsky, 1999, s. 56-62)

Charita prav ditéte zr. 1959 (2) byla jiz podstatné rozsifena. Ve své preambuli
zdiraziiuje bezprostfedni vazbu prav ditéte na VSeobecnou deklaraci lidskych prav. Pozaduje
pro dité (vzhledem K jeho t€lesné a dusevni nezralosti) zvlastni zaruky, péci a zvlastni pravni
ochranu pfed narozenim a po ném, pozaduje, aby déti mohly prozit $tastné détstvi a uzivat
svych prav a svobod ku prospéchu vlastnimu i spolecnosti. Zaméiuje se na ochranu ditéte

pted jakoukoli nevyhodou, ubliZovanim, vykofistovanim a diskriminaci vSeho druhu,
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zdUraziiujeprdvo na vsSestranny rozvoj télesny, moralni, duchovni, socidlni, pfi cemz
nejvys$im méfitkem zdkonodarné Cinnosti je zajem ditéte. Dité¢ ma pravo na jméno, statni
pfislusnost, na vyhody socidlniho zabezpeceni, pfiméfenou vyzivu a bydleni, zotavovaci,
zdravotni a lékafskou péci. Zvlastni zachazeni, vychova a péfe ma mu byt poskytnuta
I v piipadé jeho fyzického, dusevniho nebo socialniho postizeni. (cit. J. Dunovsky, 1999, s.
56-62)

Umluva o pravech ditéte je daleko rozsahleji a je doplnéna Svétovou Deklaraci
o preziti, ochrané¢ a rozvoji déti (5). Po uvadéci preambuli bezprostfedné¢ navazuje na
predchozi dohodyV pravech ditéte 1 téch, jez se jich dotykaji (napf. Deklarace socidlnich a
pravnich zasad oc hrany a zajisténi blaha déti se zvlastnim ohledem na umistovani do
instituci ndhradni péce, Deklarace o ochrané¢ Zen a déti za mimotaddnych uddlosti...) je
uvedeno 54 ¢lankd vlastni Umluvy. V nich se ,staty, které jsou smluvni stranou této umluvy*
zavazuji k dodrzovani dohodnutych prav ditéte i1 k jejich organizacnimu zajisténi. Pfijala do
svého zakonodarstvi Umluvu o pravech ditéte a u¢inila ji dokonce nadfazenou ostatnim

zakonum. (cit. J. Dunovsky, 1999, s. 56-62)

Umluva o pravech ditéte ma tfi okruhy. V prvnim Provision, zajiStovani ¢i

zabezpecovani ,pteziti a rozvoje ditéte* piimo ukladd pravona zajistovani, rozvoj

a zlepSovani péce o zdravi ditéte. Jde i o snizovani kojenecké iimrtnosti, nezbytnou lékaiskou
¢i zdravotnickou péci pro vSechny déti... Zachazeni s ditétem, at’ jiz ve Skole nebo zafizenich

nahradni péce, se ma dit v souladu s lidskou distojnosti ditéte. Ve druhém Protection, ochrana

ditéte charakterizuje pravo na rodiCovskou, spoleéenskou péci, pravo na ochranu pied

nejriznéjSimi ohrozenimi a zvlast’ neptiznivymi situacemi. Umluva v této ¢asti vyjmenovava,
pravo ditéte na ochranu pfed jakymkoli nasilim a zanedbavanim, pfed Spatnym zachazenim,
..., ochranu ditéte docasné nebo trvale zbaveného jeho rodinného prostiedi. (Cit. J. Dunovsky,

1999, s. 56-62)

I kdyZ obecné je nejlepsi zdjem o dité chapan bezproblematicky, ve zvlastni roviné-
pfi feSeni stavu déti ve zvIast’ obtiznych situacich, jsou jeho pojeti, vyklad i aplikace az velmi

problematické.
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2.5 Eticka stranka Patauova syndromu

Eticka stranka Patauova syndromu poukazuje na problematiku vyrovnani se (adaptaci)
stézkou a obtiznou zivotni situaci ze strany rodici v souvislosti S narozenim ditéte
s Patauovym syndromem. Vychdazi z ptivodniho rozhodnuti rodi¢i (pokud nebyli zaskoceni
narozenim ditéte s vrozenou vadou) ponechat si dit¢ s Patauovym syndromem jestlize byl
divod ke genetické konzultaci a tento syndrom byl pfesné definovdn v rdmci prenatalni

diagnostiky.

Dalsi problematika délky zivota a umrti téchto jedinct sebou nesou dalsi psychicka
traumata pro jejich rodice. Psychosocidlni pomoc rodindm je moznd, zalezi na rodic¢ich
samotnych jak se rozhodnou a o jakou péci pozadaji. Souvisejici socidlni disledky, které
dopadaji na rodinu prohlubuji psychickou a ekonomickou zatéz. Statistika v Ceské republice

podava svédectvi o poétu narozeni i preziti téchto jedincu. (cit. J. Dunovsky, 1999, 5.258-266)

2.5.1 Adaptace

Snahou vsech, ktefi se podileji na uspokojovani potieb ditéte s VVV je soucasné dopomoci

roding tohoto dététe k adaptaci na tuto situaci.

Adaptace = proces, kterym se dosahuje duSevniho zdravi, pfipadné proces, kterym se dusevni

zdravi znovu navraci

DusSevni zdravi = schopnost pfizplisobit se zivotnim podminkdm, tam, kde to je v rozmezi
lidskych moznosti — tak 1 o schopnosti pfizpiisobit se zivotni situaci, do které se ¢lovek
dostane tj. aktivné se vyporadat s zivotnimi problémy a to tak, ze u daného cloveka

pozorujeme nakonec dobrou miru spokojenosti a Stésti.

Zpusoby adaptace jsou:

Pasivni adaptace = schopnost ptizpiisobit se
Aktivni adaptace = schopnost piizptsobit si, zménit podminky, okolnosti, situaci
S aktivni adaptaci se setkdvame tam, kde se clovék vypotradava s narocnou zivotni situaci

V ramci preklenuti kritické Zivotni situace, jako je skutecnost vyrovnat se s narozenim ditéte

s vrozenou vadou mé velky vyznam psychoterapie. Pomah4 najit adaptacni mechanismy jak
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se vyrovnat s nastalou zivotni situaci, (konkrétni cile, zasady psychoterapie) ([online], [cit.
24. 9. 2010] <http://cs.wikipedia.org/wiki/Adaptace>).

2.5.2 Délka zivota s Patauovym syndromem

Vrozené chromozomalni aberace se vyskytujiasi u 0,5 % déti Déti rodici se
S trisomiemi 13 chromozomu jsou vyrazné postizeny, vétSinou s komplexem tézkych
vrozenych vad a umiraji v prevazné vétsin¢ v kojeneckém véku. Median preziti pro déti
s Patauovym syndromem je 2,5 dne, pouze jeden z 20 déti prezije déle nez 6 mesict.

Nicméng, nékteré déti preziji az do mladistvého véku Zpravy o dospélych se syndromem

Patauovym jsou vzécné. Jak uvadi zahranicni zdroj.

ey

Déti které pteziji novorozenecké obdobi vykazuji vyvojové zpozdéni a klesajici vyvojovy
kvocient. V otazce pohlavi je tento aspekt mirn€¢ vychylen ve prospéch dévcat,
pravdpodobné z diivodu snizeného preziti u chlapci Umrtnost jedinct s Patauovym
syndromem je v poporodnim obdobi 90%, do | roku 86% v Ceské republice. Ze zahrani¢nich
zdroju popisuje zprava skupina 21 osob se syndromem Patauovym (mozaiky), ktefi piezili
v minulosti ve véku 5 let, Ze nejstarsi jedinec s Patauovym syndromem by mél byt ve véku 21
let. Malformace mozku pii Patauové syndromu jsou spojené s tézkym neurologickym
postizenim, je narusen vyvoj 1 strukturalni rysy obli¢eje. NejcastéjSimi pfic¢inami umrti jsou
zastava dychani a srde¢ni ¢innosti v 69%, vrozené srde¢ni vady ve 13% a pneumonie ve 4%.
Patutiv syndrom vykazuje tézkou mentalni retardaci a vyvojové zpozdeni a je zvySené riziko
malignit. Kojenci, ktefi pfezili naonatalni obdobi stravili v priméru na jednotce intenzivni
péce 10,8 dne. Znacny pocet piipadl tzrizomie 13 chromozomu skon¢i samovolnym
potratem, fetalnim umrtim ¢i narozenim mrtvéhoplodu.([online], 2005 [cit. 24. 9. 2010]

<http://emedicine.medscape.com/article/947706-overview>)
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2.5.3 Socialni diisledky Patauova syndromu

PéCe o dite vice ¢i méné geneticky postizené, znamena pro rodinu zvySenou
psychologickou a ekonomickou zatéz, vice pro matku nez pro otce. Je zndmo, Ze Casto
Vv téchto ptipadech dochazi k rozpadu manzelstvi, kdy otec rodinu opousti a tim jesté vyrazné
zhorsi jeji psychologické a socidlni zatizeni. Pro tyto rodiny je pomoci systematicka
spoluprace s 1ékati — specialisty. Systém prenatalni péée v CR za uzkého propojeni genetické
a gynekologicko-porodnické péée snizuje postupné tak pocet déti s vrozenou vadou. V CR se
vétSina rodicl pii pfesném zachytu vazného postizeni rozhoduje pro preruseni t¢hotenstvi coz
vede Ktomu, ze se v soucCasné dob& 1/5 postizenych déti nenarodi. Rodi¢e se rozhoduji
svobodné v ptipadé pteruSeni téhotentstvi, bez jakéhokoli ovliviiovani ze strany Iékaid.
Naopak Vv pfipad¢ jejich rozhodnuti si dité ponechat, jsou rodi¢e povinni piesné a detailné
informovat o typu postiZeni a jak4 péce o takto postizené dité¢ bude po jeho narozeni nezbytna.
Po roce 19879 se velmi pozitivnim smérem vyviji spolkova a klubova cCinnost stejné
postizenych déti. Tato spolecenstvi jsou sloZena z laikli, kteti spolupracuji s odborniky

(1ékafi, psychology).(cit. J. Dunovsky,1999, 5.66)

Rodina mé pacientky.

Po pocatecnim velkém sklamdni, obviflovani okoli, sebe sama, ale snaze
o nejdokonalejsi péci o jejich dit€ s VVV dochazi k odcizovani manzeli. Do 1 roku se

narodilo druhé dit¢, ale po 1,5 roce dochazi k rozpadu manzelstvi.

Matce tak ziistava zdravé dité v péci, postizené dité v tstavu, které pravidelné
navstévuje. Matka se dostava po rozvodu do ekonomické nejistoty, ztraci svobodu, protoze se

stava stale vice zavisla na svych rodicich.

Otec ma novou partnerku, ale neni schopen Uplného odtrzeni od ptivodni rodiny, takze
dochazi ke slovnim stfetim pfi jeho navstévach. U druhého dité¢ vyuziva pravidelnych

navstév. Doposud neni vyfeSena bytova situace.
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2.5.4 Psychosocialni pomoc rodiné

Pro své rodiny znamenaji déti s Patauovym syndromem ¢i S jakymkoli jinym
vrozenym onemocnénim prevazné tézky, psychologicky stres, ze kterého se rodice delsi dobu
vzpamatovavaji. Pravé zde, by méla nastoupit u¢inna komplexni terapie riznych odborniki,
kteti by pohli rodi¢lim zvladat pocatecni stres, aby se lépe mohli vyrovnat s na stalou situaci

a dokazali fungovat nejen v ramci svého postizeného ditéte. (J. Dunovsky, 1999, s.50-52)

Rodiny, které pecuji o déti s tézkym zdravotnim postizenim mohou vyuzivat davky
socialni péCe. Jde naptf. o penézité a vécné davky, urcené rodicim nezaopatienych déti,
téhotnym zenam a nezaopatienym détem nebo piispévek na vyzivu. O vSech téchto davkach a
o podminkach naroku na jejich ptiznéni ziskaji rodi¢e informace na ptislusnych odborech
¢i referatech obecnich, méstskych nebo okresnich ufadi. Transformace systému socialniho
zabezpecCeni v nasi republice probiha postupné v navaznosti na politické a ekonomické

zmé&ny. (Cit. J. Dunovsky, 1999, s. 258)

V ptipad¢ rozhodnuti rodici o misténi ditéte s Patauovym syndromem do trvalé
ustavni péce se cely proces opira o zdkon €. 359/1999 Sb., o socidlné-pravni ochrané déti,

ve znéni pozdéjsich predpist. ([online], [cit. 12. 9. 2010] portal.gon.cz/zakon/359/1999)

Psychosocidlni pomoc rodiné mé pacientky

Domnivam se, ze na uvedeném piipadu rodicl je patrnd absence prace odbornikii-
psychologti, psychiatrii a manzelské poradny. Otec jakoukoliv pomoc odmital, matka naopak

chtéla vyuzit pomoci specialistil, ale podvolila se rozhodnuti otce.
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2.6 Péce o dité s Patauovym syndromem v Détském centru

Détské centrum je zafizeni, které pfijima postizené déti z celé Prahy. Péce o dité
s Pataovym syndromem je naro¢na pro personal fyzicky i psychicky, v popfedi je nejista-
infaustni prognosa. V nasem Détském centru se vyskytly tii ptipady Patauova syndromu, dva

pacienti — chlapci zemfeli do ¥ roku po narozeni.

2.6.1 Naroky kladené na oSetifovatelskou péci a oSetfovatelsky personal
Osetfovatelské péce o jedince s vrozenou vadou ma sva urcita specifika,

jedinci s Patauovym syndromem se rodi s mnohocetnymi vrozenymi vyvojovymi vadami,
které¢ jim znepftijemiuji kazdodenni zivot. Napft. v otdzce vyzivy je nutné rychlé feseni, nebot’
kombinované rozstépové vady, které se u toho syndromu vyskytuji, prakticky znemoznuji
pfijem potravy normalni cestou. Opera¢ni Uprava téchto defektl sice u mé malé pacientky
prob¢éhla, ale jen v nezbytné mife, Uprava patra zistala nedofeSena, vzhledem k nejisté
prognoze. Uzavienim patra by mohly vzniknout dalsi komplikace souvisejici s Eustachovou

trubici, otazka provzdusiovani a infekti,

U mé pacientky byl diagnostikovany GER (gastroezofagealni reflex = refluxni
onemocnéni jicnu), coZ znamena, ze se kysely zalude¢ni obsah vraci do jicnu. Objevuje se
zvraceni, které muize byt i kontinualni. Nebezpeci tkvi v zanétu jicnu, v aspiraci stravy,
v zanétech dolnich cest dychacich. Proto po podéani stravy vysazuji svoji pacientku

do sedacky, abych predesla témto komplikacim.

U Patauova syndromu dochazi casto k zahlenéni vzhledem 1 k €astym infektlim
hornich cest dychacich, proto je velmi dillezité odsdvani. U mé malé pacientky provadim

odsavani hlenil jen v piipad¢ potieby pred poddvanim stravy nebo v pribehu dne.

Potize svyzivou byly u mé pacientky vyfeSeny zavedenim PEGu (perkutdnni
endoskopickd gastrostomie), jedna se o enterdlni ziisob vyzivy, jeden otvor Gsti na kazi bficha
a druhy je v Zaludku. Pii manipulaci s PEGem je nutna urcitd zkuSenost, ze strany sestry a
Setrné zachdzeni. Je nutné sledovat okoli PEGu (zarudnuti, hnis, vytékani stravy), jakakoli
komplikace musi byt nahlasena lékati. Dale je nutné proplachovani sondy vodou, aby zlistala

prichodna. Samoziejmosti je dodrzovani hygienickych pravidel béhem tohoto vykonu. Do
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PEGu se podava vyvazena strava. V ptipadé mé pacientky podavam do PEGu specidlni typ

mléka s Nutrisonem.

Péce o vyprazdnovani je dalSim dilezitym momentem v oSetiovatelské péci. Je nutné
dbat o zvySenou hygienu, Castéji dité prebalovat, promazavat. Zejména pii jakémkoli infektu
dochazi k zanétim v oblasti analniho otvoru, vytvaieji se viidky. Jednou denné ale i dle
potieby je nutné dit€¢ omyvat nejlépe v hojivé koupeli. Dikladné peCovat o kiizi, udrzovat
Vv Cistoté a suchu. Dulezitd je téz prevence dekubitii, polohovani ditéte, vysazovani béhem
dne, rehabilita¢ni cviceni. S hygienickou péci souvisi i péce o dutinu ustni a o chrup. Nutné je
té7 peCovat o o&i, omyvat je, pii vysychani &i zandtu je ogetfovat. Cistit usi vzhledem
k hromadéni sekretu, ale s velkou citlivosti, nebot” hrozi nebezpec¢i poranéni. PéCe o nehty a

vlasy by méla byt samoziejmosti.

U mé pacientky provadim denné celkovou hygienickou péci s dikladnou péc¢i o kizi
(Cast&ji promastiuji, Casteji piebaluji), dutinu Ustni a chrup. Zastfihavam ji jednou tydné nehty,
aby se neposkrabala nebo si nezanesla infekci do dutiny ustni, procesavam ji nékolikrat za

den vlasy.

Dulezita je 1 aktivita ditéte pres den, zajistit dostatek podnéti k adekvatnimu vyvoji.
Moji malou pacientku se snazim aktivizovat ptisobenim hlavné dotykem, chovam ji, hladim

Ji. Svoji nelibost dava hol¢icka najevo placem nebo i kiikem.

Spanek a zajisténi odpocinku je téz dilezitym momentem v oSetfovatelské péci. Moje
mala pacientka spi dobfe a celkem klidn¢ a bez problémi usina. Velmi ojedinéle se v noci
budi. Je medikovana léky na zklidnéni, jakoz i medikaci v ramci prevence epileptickych

zachvatt zachvatu.

Protoze u jedinct s Patauovym syndromem se obvykle jednd o hlubokou mentalni
retardaci s postizenim kognitivnich funkci nelze poznavaci schopnosti hodnotit. U mé

pacientky se téZ jednd o vyrazné mentélni postizeni a opozdéni ve vyvoji.

Rodi¢e mou malou pacientku pravidelné navstévuji, jsou na ni fixovani. Matka si ji
chovd, piebaluje, jezdi sni na prochdzky po parku. Také otec za holc¢ickou pravidelné
dochazi, chova ji,vypravi ji, pohadky, jezdi s ni s ko¢arkem po parku. V ptitomnosti rodicl se

zda byt holcicka celkem klidna.
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Osetiovatelska péce poskytovana détem s vrozenou vadou je velmi naro¢na vzhledem
K jejimu obsahu a narokum , které jsou kladeny na jeji poskytovani a oSetfovatelsky personal.
Od osetfovatelského personalu vyzaduje praktické zkuSenosti v oSetfovatelskych vykonech,
jakoz 1 klidny, empaticky pfistup k témto pacientim. V piipad¢ nahlého zvratu zdravotniho
stavu u téchto jedincii je tfeba rychlé a ucelné reakce ze strany oSetiovatelského personalu.
Hranice mezi zivotema smrti je u Patauova syndromu velmi tenka a nikdy nelze predpovédét,

kdy bude ptekrocena.

Kvalitni oSetfovatelskd péce je pro mou malou pacientku velmi dulezita, déli ji

od kazdodenniho utrpeni a €ini ji zivot snesitelngjsi, proto nesmi byt podcenovana.

2.6.2 Pohled na kvalitu Zivota u mé pacientky

Pojem kvalita zivota nebyl ptivodné védeckym pojmem. Objevil se v Sedesatych letech
20. stoleti jako pojem metaforicky, ktery shrnoval socialné-politické cile americké
administrativy za vlady presidenta Johnsona. Svou stru¢nosti a intuitivni srozumitelnosti se
vSak ujal a stal se v politice 1 v medialnim svété¢ modnim slovem. Teprve pozdé&ji se z néj
postupné staval pojem veédecky, ktery se rozvijel dvéma sméry: a) objektivnim - byl chapan
jako souhrn objektivnich indikatort kvality zivotnich podminek v dané zemi, b) subjektivnim
- byl chapan jako souhrn subjektivnich indikatoru kvality jedincovy ,,cesty zivotem". (Cit.

Mare§, MareSova, [online] ,http: // uhsl.wz.cz/elearning/3LShbolest.doc [cit. 29. 9. 2010])

Z psychologického hlediska se zdlraziuje, ze kazdy jedinec mé sviyj jedinecny pohled
na kvalitu svého zivota. Jeho pohled zavisi mj. na minulych zkusenostech, aktualnim
Zivotnim stylu, ale i ambicich a nad&jich smérem do budoucnosti. Kvalita Zivota v sob¢
zahrnuje fadu oblasti, ma tedy vice dimenzi. Kazdou z téchto oblasti miizeme posuzovat na
zaklad¢ objektivnich 1 subjektivnich indikatord. ProtoZe nas zajima pfedevsim psychologicky
pohled na kvalitu Zivota, je nam blizka individualné psychologicka definice, kterou navrhla
WHO Quality of Life Group (1993:1). (cit. Mares, Maresova, [online] http: //
uhsl.wz.cz/elearning/3LShbolest.doc [cit. 29. 9. 2010])

Jde o individualni vnimani své pozice v zivote, v kontextu té¢ kultury a toho systému
hodnot, v nichz jedinec zije; vyjadiuje jedinctv vztah k vlastnim cilim, ocekdvanym
hodnotdm a zdjmiam... Zahrnuje komplexnim zpisobem jedincovo somatické zdravi,

psychicky stav, troveil nezavislosti na okoli, socidlni vztahy, jedincovo pfesvéd€eni, viru - a
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to vSe ve vztahu k hlavnim charakteristikdm prosttedi... Kvalita zivota vyjadiuje subjektivni
ohodnoceni, které se odehrava v ur¢itém kulturnim, socialnim a environmentalnim kontextu
... kvalita zivota neni totozna s terminy ,,stav zdravi", ,,Zivotni spokojenost", ,,psychicky stav"
nebo ,,pohoda". Jde spiSe o pojem multidimenzionalni. (cit. Mare§, MareSova, [online]http: //

uhsl.wz.cz/elearning/3LShbolest.doc [cit. 29. 9. 2010])

Vétsina dosud publikovanych praci o kvalité zivota - ¢asopiseckych a kniznich - se
soustied’uje na dospélou populaci. Zajem o vékovou kategorii do 18 let zesilil teprve
v poslednich 10 letech. (cit. Mares$, Maresova, [online] http:
/luhsl.wz.cz/elearning/3LSbolest.doc [cit. 29. 9. 2010])

Diagnostika kvality Zivota u déti

Kvalita zivota obecné (jak u dospé€lych osob, tak u déti) se da zjist'ovat riiznymi
metodami. Z hlediska podoby lze tyto metodyrozdélit na: kvantitativni (zejména dotazniky a
posuzovaci Skaly), kvalitativni (rozhovor, kresba apod.) a smisené. Z hlediska pouzitelnosti je
muzeme rozd¢€lit na metody obecné pouzitelné, tedy generické; dale na metody specifické,
pouzitelné v jednom konkrétnim kontextu (napi. metody hodnotici kvalitu zivota u déti-
epileptiktl). Existuje 1 tfeti typ metod, ktery hodnoti specifické problémy souvisejici s urcitou
nemoci ¢i vadou. (cit. Mares, Maresova, [online] http: // uhsl.wz.cz/elearning/3LSholest.doc
[cit. 29. 9. 2010])

Z hlediska posuzovatele mizeme diagnostické metody rozdélit na metody, s jejichz
pomoci hodnoti kvalitu Zivota: a) jen dité ¢i dospivajici, b) jen jeho rodice, c) jen
profesiondlové (1€kafi, sestry, psychologové), d) déti 1 dospéli. Z hlediska urovné zkouméani
problému je miizeme rozdélit na metody globalni (zajimaji se o kvalitu Zivota celé populace),
metody generické (studujici kvalitu zivota u definovanych vzorkii populace), metody
specifické pro urcity typ onemocnéni ¢i vady a konecné metody zkoumajici konkrétniho
jedince. (cit. Mares, Maresova, [online] http: // uhsl.wz.cz/elearning/3LShbolest.doc [cit. 29. 9.
2010])

Nejcastéji se zjistuji tyto aspekty kvality zivota: somatické, kognitivni, emocni,

obecné socialni, Skolni, behavioralni. (cit. Mares, MareSova, [online])

Ptehledova studie Eiserové a Morseové (2001 a) identifikovala celkem 43
kvantitativnich metod pro diagnostiku kvality zivota u déti a dospivajicich. Z toho bylo 19 (tj.
44 %) obecné pouZitelnych, 24 (tj. 56 %) specifickych. Z celkového poctu 43 metod bylo 20
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(tj. 47 %) urceno pouze détem, 7 (16%) pouze dospélym, zatimco zbyvajicich 16 (27%) bylo
urceno détem i1 dospélym. Nejvice metod bylo vyvinuto v USA (18), Velké Britanii (8),
Kanadg (8). Ostatni zemé¢ byly zastoupeny sporadicky. (cit. Mares, Maresova, [online] http: //
uhsl.wz.cz/elearning/3LShbolest.doc [cit. 29. 9. 2010])

V posledni dobé sili trend vytvaret od jednoho dotazniku fadu narodnich verzi, aby se
usnadnilo mezinarodni srovnavani. Piikladem mohou byt dotazniky CHAQ - Childhood
Health Assessment Questionnaire a CHQ - Child Health Questionnaire. Existuji mj. verze
britska, francouzska, Spané€lska, Svédska, finskd, polska, bulharska, slovenska, ale také ceska
(Dolezalova et al., 2001). (cit. Mares, MareSova, [online] http: //
uhsl.wz.cz/elearning/3LSholest.doc [cit. 29. 9. 2010])

Samostatnou skupinu tvoii kvalitativni metody pro diagnostiku kvality Zivota u déti
a dospivajicich. V dostupné literature jsme jich nenasli mnoho. Zminme zde rozhovor - napf.
s rodici, jejichz déti trpi bolestmi hlavy (Frare, Axia, Battistella, 2002), panelovou diskuzi
s détmi, rodic¢i a zdravotniky o kvalité zivota u déti-chroniki (Meuleners, Binnus, Lee, 2003),
videozdznamy vypravéni osobnich zazitkl a zkuSenosti s nemoci, nazort rodicti a kamarad,
nahravky bézného kazdodenniho zivota s nemoci (Rich, Lamola, Gordon et al., 2000), vedeni
deniku pisemnou nebo elektronickou formou o tom, jak rekurentni bolest omezuje kazdodenni
aktivity (Palermo et al., 2004) aj. (cit. Mares, MareSova, [online] http: //
uhsl.wz.cz/elearning/3LShbolest.doc [cit. 29. 9. 2010])

Specifickou skupinu pacientdl, u nichz potiebujeme zjistovat jednak bolest, jednak
kvalitu jejich Zivota, tvofi déti s riznym stupném mentéalniho postizeni. Sonda u rodict 94
déti a dospivajicich ve véku od 3 do 18 let naznacila, Ze tyto déti ziejmé zazivaji bolest
relativné Casto: 35-52% déti kazdy tyden, bolest je trapi v priméru 9 hodin za tyden a jeji
intenzita ¢ini pramérné 6,1 bodu desetistupnové vizualn€ analogové skaly. Déti se
(Breau et al., 2003). (cit. Mares, MareSova, [online] http: //
uhsl.wz.cz/elearning/3LSholest.doc [cit. 29. 9. 2010])

Existuji pochopitelné i piipady, kdy neni vhodné u déti trpicich bolesti zjistovat
kvalitu jejich zivota: u détskych pacientli v t¢Zkém zdravotnim stavu, u velmi malych déti,
u nékterych typt handicapovanych déti a u déti, které¢ maji z nejrtiznéjSich divodu obtize
s komunikaci (Barnes, Jenney, 2002). (cit. Mare$, MareSova, [online] http: //
uhsl.wz.cz/elearning/3LSbolest.doc [cit. 29. 9. 2010])
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Vliv bolesti na kvalitu Zivota déti

Vyzkumy zabyvajici se vyhradné¢ mladou populaci stoji spiSe na okraji hlavniho
proudu vyzkumti. Pokud uz se badatelé vénuji détem a dospivajicim, pak se soustfed’uji na
nemocné jedince a skupiny, zdravych déti si v§imaji minimalné. Specidlni monografie se také

zamé&iuji pFevazné na déti nemocné (Koot, Wallander, 2001). (cit. Mares, MareSova, [online]

Rozséahlé vyzkumy se tykaji predevsim diagnostickych metod, které zjist'uji kvalitu
zivota souvisejici se zdravim déti a dospivajicich (health-related quality of life). Vécné vzato
jde o tradované oznaceni, které nevystihuje skute¢ny predmét vyzkumu. Autory totiz
nezajima kvalita zivota souvisejici se zdravim déti a dospivajicich, nybrz kvalita zivota téch,
ktefi trpi urcitym typem onemocnéni. (cit. Mares, MareSova, [online] http: //

uhsl.wz.cz/elearning/3LShbolest.doc [cit. 29. 9. 2010])

Teprve nedavno se objevila svébytna oblast vyzkumt, kterd se soustfed’'uje na kvalitu
zZivota souvisejici prave s bolesti. V anglictiné ma specifické oznaceni - pain-related quality of
life (McGrath, 2000, Hunfeld et al., 2002). Podivejme se na vysledky vyzkumi z posledni
doby. (cit. Mares$, MareSova, [online] http: // uhsl.wz.cz/elearning/3LSbolest.doc [cit. 29. 9.
2010])

Chronicka bolest se znamou organickou ptic¢inou. Vyzkum u 125 déti a dospivajicich

(v€k 10-18 let) s chronickou artritidou zjistil, Ze bolest zhorsuje kvalitu jejich zivota. Existuji
vSak zfejmé rozdily mezi pohlavimi: divky peclivéji dodrZzovaly 1é¢ebny rezim, ale
pocitovaly vétsi bolest pti kloubnich pohybech v krajnich polohach a vice dni

v tydnu trp€ly rannimi bolestmi nez chlapci. Starsi chlapci (16 a vice let) si vice vétili, ze
zvladnou bolest a dokazali ji skute¢né 1€pe zvladat nez stejné staré divky (Sallfords et al.,
2003). (cit. Mares, Maresova, [online] http: // uhsl.wz.cz/elearning/3LSbolest.doc [cit. 29. 9.
2010])

Vyzkum u 44 déti a dospivajicich (vek 8-17 let) s cystickou fibrozou potvrdil znamou
skutecnost, ze bolest jim vyrazné snizuje kvalitu Zivota. Konkrétn€ pocituji omezeni ve
fyzickych aktivitdch, maji potiZze s dychanim i travenim, obtézuje je dodrZzovani 1écebného
rezimu. Vnimana kvalita Zivota se zhorSuje s frekvenci a intenzitou proZivanych bolesti
(Harrison et al., 2004). (cit. Mares, Maresova, [online] http: //
uhsl.wz.cz/elearning/3LSholest.doc [cit. 29. 9. 2010])
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Chronicka bolest bez znamé organické priciny. Ttiletd prospektivni studie sledovala

533 dospivajicich ve véku 12-18 let.

Dominovaly u nich boleti hlavy a bolesti konéetin, pfi¢emz prevalence bolesti byla
vysokad (72 % vSech denikovych zaznamil) a intenzita bolesti €inila primérné 3,3 cm
standardni vizudlni analogové Skaly. Bolest vyrazné ovliviiovala somatické i psychické
aspekty zivota dospivajicich, nikoli vSak fungovani cel¢ rodiny. Zajimavé je, ze se
dospivajicim dafilo problémy s bolesti relativné dobie zvladat. Autoii vSak upozornuji, ze
bude tieba zkoumat, nakolik se toto pfiznivé konstatovani nezméni v del$im ¢asovém
intervalu, s pfechodem jedinc do mladsi dospélosti (Hunfeld et al., 2002). (cit. Mares,
Maresova, [online] http: // uhsl.wz.cz/elearning/3LSbolest.doc [cit. 29. 9. 2010])

Kwvalita zivota mé pacientky

Vzhledem k rozsahlému postizeni mé malé pacientky je téz obtizné zhodnotit kvalitu
jejiho Zivota. Hodnoceni se opiré jen o objektivni pohled druhé osoby. Pii kazdodennim
oSetfovani této pacientky a z jejich projevi lze pouze soudit v jakém stavu se asi nachazi a
zda jeji prozitek je pro ni snesitelny. Stavy libosti i nelibosti ddva svym specifickym
zpusobem najevo. Jedna se o projevy fyzické - neustalé prevalovani ze strany na stranu, rizné
druhy hlasovych projevli ve formé skieki, které byvaji nékdy intenzivni a jsou spojeny
i s tekoucimi slzami OSetfovatelsky personal Détského centra se v§emozné snazi zpiijemnit ji
kazdodenni ptezivani, komplexnim rehabilitacnim oSetfovanim, zmiriiovanim bolesti,
riznymi tlevovymi polohami, taktilni stimulaci, chovanim, zejména vsak klidnym a
laskyplnym ptistupem a kvalitni oSetfovatelskou péci, o jejiz kvalité ziejmé vypovida i délka
jejiho zivota. (cit. Mare§, MareSova, [online] http: // uhsl.wz.cz/elearning/3LSbolest.doc [cit.
29. 9. 2010]
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3. EMPIRICKA CAST
Cile empirické ¢asti:

- zjistit dotaznikovou formou uroven genetickych védomosti vSeobecnych sester ze
dvou zdravotnickych zatizeni

- zjistit, ktera ¢ast dotazniku méla lepsi vysledky (v€domostni, zjist'ujici)
- porovnat vysledky dotaznikii od v§eobecnych sester z prazské fakultni nemocnice

s dotazniky vSeobecnych sester z kolinské nemocnice

3.1 Zkoumany soubor

Zkoumany soubor tvofily vSeobecné sestry ze dvou typu zdravotnickych zafizeni
( Fakultni Thomayerova nemocnice, Oblastni nemocnice Kolin). Celkem vyplnilo dotaznik 60
vseobecnych sester, z toho 20 dotaznikd mi respondentky nevratily, po deseti z kazdého
zdravotnického zafizeni. Z 60 vyplnénych dotaznikl,, které vyhodnocuji byly vSechny od
vSeobecnych sester. Primérny vék respondentek z prazské nemocnice byl 39 let. Primérny

vek respondentek z kolinské nemocnice byl 37 let
Kritéria zafazeni do vyzkumné metody:

- vSeobecna sestra
- luzkové pediatrické zatizeni
- fakultni nemocnice

- oblastni nemocnice

3.1.1 Pouzita vyzkumna metoda

K vyzkumnému Setieni jsem pouzila vlastni dotaznik, ktery jsem si sama sestavila. K mému
tématu jsem nedohledala dotaznik, ktery by byl vyhotoveny a podobny k problematice, kterou
se zabyvam. Polozky dotazniku jsou rozdéleny na tii ¢asti, z nichz dvé zahrnuji uré¢ité okruhy
znalosti z klinické genetiky. Otazky které jsem v dotazniku pouzila jsou kombinované

oteviené s polootevienymi a dvé otazky z casti védomostni a zjist'ujici jsou uzaviené.
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3.1.2 Cile a hypotézy
Cilem mého vyzkumu je zjistit urovennl védomosti vSeobecnych sester ze dvou
zdravotnickych zafizeni a vzajemné je mezi sebou porovnat. Jedna se o védomosti z klinické
genetiky se zaméfenim na Patauiv syndrom. Na zacatku vyzkumu jsem si stanovila tyto
hypotézy:
1) védomosti o Patauové syndromu budou slabé pro obé zdravotnicka zatfizeni vzhledem ke
vzéacnosti vyskytu této vrozené vady
2) védomosti v oSetfovatelské péc¢i by mohly pifinést lepsi vysledky tam, kde vSeobecné
sestry pracuji pouze na pediatrickém pracovisti a jsou S oSetfovatelskou péci o déti dobie

obeznameny

3.1.3 Dotaznik ,,Patautiv syndrom jak ho zname a nezname*

Ugelem dotazniku je zhodnotit Groveit védomosti vieobecnych sester ze dvou typt
zdravotnickych zatizeni. Dotaznik je rozd€len na tfi ¢4sti, na ¢ast vSeobecnou, védomostni a
zjistujici. Dotaznik ma 24 otazek, kde téméf u kazdé otdzky je nabidka nejméné dvou a
nejvice 6 odpovédi. V ptipadé otazek 3, 9,12,13,15,16,18,19,21,22 a 23 je moznost vybéru
z vice moznosti odpovédi na otazku. V ptipad¢ otdzek 5 a 8 musely respondentky samy
odpovéd vymyslet. V ¢asti zjistujici maji respondentky moznost odpovidat i dle jiné
moznosti odpovédi, kterou samy vymysli. Dotaznik vychazi z poc¢tu 30 respondentek pro
kazdé zdravotnické zafizeni. Vyhodnoceni dotazniku probiha tim stylem, ze hodnotim
z nabidky vybranych odpovédijen spravnou odpoveéd nebo jinou odpovéd’, ktera mize byt téz
spravna. Prvni ¢ast dotazniku vSeobecnd je zamétfena na identifikacni udaje respondentek
(v€k, pohlavi, nejvy$s§i dosazené vzdélani, pracovni uvazek, jak dlouho pracuje ve
zdravotnictvi). Druha ¢ast dotazniku je védomostni a odhaluje védomosti z oblasti genetiky (
jaky mame pocet chromozomd, co jsou chromozomalni aberace, jaké respondentky znaji
vrozené vyvojove vady, jaké znaji prenatalni screeningové vySetfovaci metody). Ve treti ¢asti
zjist'ujici se zabyvam zjisténim co je Patauliv syndrom, mezi jak4d onemocnéni se fadi, co patii
kjeho symptomim, co muze byt jeho pfi¢inou, jakou ma zivotaschopnost jedinec
s Patauovym syndromem, co pfispivd ke snizeni tohoto syndromu, kde je mozné se setkat
s Patauovym syndromem, jaké maji respondentky zkuSenosti s oSetfovatelskou péci Patauova

syndromu, co vSechno tato oSetfovatelska péce obsahuje, co by respondentky preferovaly pfi

umisténi ditéte s Patauovym syndromem do ustavni péce, co ustavni péfe poskytuje za

[-39-]



sluzby,jak se odrazi péce o jedince s Patauovym syndromem na rodiné a kdy nastupuje

naslednd péce o tohoto jedince).

Dotaznik vyhodnocuji po jednotlivych otazkach, dale % vyhodnocuji pocet
respondentek z kazdého =zatfizeni zvlast, které odpovédély na urCitou otazku stejnym
zpisobem. Srovnavam v % vyjadfeni pocet respondentek z obou typl zafizeni a porovnavam
je mezi sebou. Ve vyhodnoceni dotaznikii a zndzornéni vysledkii do tabulek a grafii pro
piehlednost uvadim pouze vycet jednotlivych moznosti odpovédi s absolutni a relativni
cetnosti  (vychdzim z maximalniho mnoZzstvi 100%) pro jednotlivd zafizeni, neuvadim
celkové dosazené hodnoty z diivodu komplikaci pii sestavovani tabulek a graft u otazek

S vétSi moznosti odpovédi.

3.1.4 Pfedvyzkum

Dotaznik jsem rozdala 6 vSeobecnym sestrdm z nahodné vybraného pediatrického
luzkového zafizeni ve veéku od 22 — 50 let. Vzhledem ke zjisténym nedostatktim ve formulaci
otazek jsem musela provést Upravy v dotazniku aby data ziskand z této metody byla

honotitelna.
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4. VYSLEDKY
Otazka ¢islo 1

Jaky je Va3 vék?

Z celkového poctu 30 respondentt (100 %) z oblastni nemocnice bylo nejvétsi
zastoupeni ve vékovém rozmezi mezi 36 - 40 let a to u 10 respondentl (33 %). DalSich 5
respondentt bylo z vékové kategorie v rozmezi 31 - 35 let (17 %). Ve skupin¢ 41 - 45 let bylo
téz 5 respondentd (17 %), ve ve€kové kategorii 20 - 25 let byli 4 respondenti (13 %), ve
skupiné 26 - 30 let byli 3 respondenti (10 %), 2 respondenti byli ve vékové kategorii 46 - 50
let (7 %) a 1 respondent byl ve vékové kategorii 56 - 60 let (3 %). Primérny vék respondenti
byl 37 let. Nejmladsi respondent 22 let, nejstarsi 56 let.

Z celkového poctu 30 respondenti (100 %) z fakultni nemocnice bylo nejvétsi
zastoupeni ve vékovém rozmezi 41 - 45 let a to u 7 respondentli (23 %). Dalsi skupinu ve
veéku 46 - 50 let tvotilo 6 respondentd (20 %). Ve skupiné 31 - 35 let bylo 5 respondentti (17
%), téz ve skupin¢ 36 — 40 let bylo 5 respondenti (17 %), 4 respondenti byli z vékové
kategorie 26 — 30 let (13 %), dalsi v€kovou skupinu tvofili 2 respondenti v rozmezi 20 - 25 let
(7 %), nejmensi skupinu tvofil 1 respondent (3 %) ve vékovém rozmezi 51 — 55 let. Primérny

vek respondentti byl 39 let. Nejmladsi respondent 24 let, nejstarsi 52 let.

[-41]



Tabulka ¢islo 1: Jaky je Vas vek?

20-25 4 13% 2 7%
26 - 30 3 10% 4 13%
31-35 5 17% 5 17%
36 - 40 10 33% 5 17%
41 - 45 5 17% 7 23%
46 - 50 2 7% 6 20%
51-55 0 0% 1 3%
56 - 60 1 3% 0 0%
Graf ¢islol: Jaky je Vas vek?
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Otazka ¢islo 2
Pohlavi?

Z celkového poctu 30 respondenti (100 %) z oblastni nemocnice byli vSichni

respondenti Zenského pohlavi.

Z celkového poctu 30 respondentd (100 %) z fakultni nemocnice byli vSichni

respondenti Zenského pohlavi.
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Tabulka ¢&islo 2: Pohlavi?
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Otazka ¢islo 3
V ptipad¢ této otdzky je moznost i vice spravnych odpovédi.

Jaké je Vase nejvyssi dosazené vzdélani?

a) Stredni zdravotnicka Skola

b) Stiedni zdravotnicka skola+Pomaturitni specializace
c) Stiedni zdravotnicka Skola+Vyssi odborna skola

d) Vyssi odborna skola

e) Vysokoskolské studium — bakalarské

f) Vysokoskolské studium — magisterské

g) jiné

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice vystudovalo 16
respondentek (53 %) stiedni zdravotnickou Skolu s pomaturitni specializaci, 10 respondentek
(30 %) vystudovalo jen stfedni zdravotnickou Skolu, 3 respondentky (10 %) vystudovaly

sttedni zdravotnickou Skolu s vyssi odbornou Skolou a jedna respondentka (3 %) vystudovala

bakalarské studium.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice vystudovalo 16
respondentek (53 %) stfedni zdravotnickou Skolu s pomaturitni specializaci, 9 respondentek
(30 %) vystudovalo stfedni zdravotnickou skolu a 5 respondentek (17 %) vystudovalo stfedni

zdravotnickou skolu s vyssi odbornou skolou.
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Tabulka ¢islo 3: Jaké je Vase nejvyssi dosazené vzdélani?

a 10 33% 9 30%
b 16 53% 16 53%
C 3 10% 5 17%
d 0 0% 0 0%
e 1 3% 0 0%

Graf ¢islo 3: Jaké je Vase nejvyssi dosazené vzdélani?
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Otazka ¢islo 4

Jaky je Vas pracovni avazek?

a) plny pracovni uvazek
b) caste¢ny pracovni uvazek

¢) vedlejsi pracovni ivazek

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 30 respondentek (100%)

pracovalo na plny pracovni tivazek.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 30 respondentek (100 %)

pracovalo na plny pracovni uvazek.
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Tabulka ¢islo 4: Jaky je Vas pracovni tivazek?

a 30 100% 30 100%
b 0 0% 0 0%
C 0 0% 0 0%
d 0 0% 0 0%
Graf ¢islo 4: Jaky je Vas pracovni tivazek?
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Otazka ¢islo 5

Kolik let pracujete ve zdravotnictvi?

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 10 respondentek (33
%) odpracovalo 16 — 20 let, 7 respondentek (23 %) odpracovalo 11 — 15 let, 5 respondentek
(17 %) odpracovalo 21 — 25 let, 3 respondentky (10 %) odpracovaly v rozmezi 0 — 5 let, 2
respondentky (7 %) odpracovaly 6 — 10 let, dalsi 2 respondentky (7 %) odpracovaly 26 — 30
let a 1 respondentka (3%) odpracovala v rozmezi 36 — 40 let. Primér odpracovanych let je
16,6 let.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 7 respondentek (23 %)
odpracovalo 21 — 25 let, 6 respondentek (20 %) odpracovalo 16 — 20 let, dalSich 6
respondentek (20 %) odpracovalo mezi 26 — 30 lety, 5 respondentek (17 %) odpracovalo mezi
11 — 15 lety, 3 respondentky (10 %) odpracovaly 6 — 10 let, 2 respondentky (7 %)
odpracovaly vrozmezi 0 — 5 let a 1 respondentka (3%) odpracovala 31 — 35 let. Pramér

odpracovanych let je 18,7 let.
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Tabulka ¢islo 5: Kolik let pracujete ve zdravotnictvi?

0-5 3 10% 2 7%
6-10 2 7% 3 10%
11-15 7 23% 5 17%
16 - 20 10 33% 6 20%
21-25 5 17% 7 23%
26 - 30 2 7% 6 20%
31-35 0 0% 1 3%
36 - 40 1 3% 0 0%

Graf ¢islo 5: Kolik let pracujete ve zdravotnictvi?
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Otazka ¢islo 6

Kolik si myslite, ze mame chromozomu?

a) 43
b) 44
c) 46

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice vétSina respondentek
26 (87 %) odpovédéla, ze madme 46 chromozomil. 3 respondentky (10%) uvedly 44

chromozom a 1 respondentka (3 %) uvedla 43 chromozom.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice vétSina respondentek
27 (90 %) odpovédéla, Ze spravny pocet chromozom je 46, 2 respondentky (7 %) uvedly 44

chromozomi a 1 respondentka (3 %) odpovédéla, ze spravny pocet je 43 chromozomil.
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Tabulka ¢islo 6: Kolik si myslite, Ze mame chromozomu?

a 1 3% 1 3%
b 3 10% 2 7%
C 26 87% 27 90%

Graf ¢islo 6: Kolik si myslite, ze mame chromozomua?
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Otazka ¢islo 7

Co si predstavite pod pojmem chromozomalni aberace?

a) chromozomalni mutace
b) bunétné déleni

c) genetické informace

Z celkového poctu 30 respondentek z oblastni nemocnice 15 respondentek (50%) uvedlo,
Zze pojem chromozomdlni aberace znamena bunécné déleni, 12 respondentek (40%)
odpovédélo, ze znamend chromozomadlni mutace a 3 respondentky (10%) uvedly jako

mozZnost genetické informace.

Z celkového poctu 30 respondentek z fakultni nemocnice 19 respondentek (63%) uvedlo,
ze pojem chromozomalni aberace znamend bunééné déleni, 9 respondentek (30%)
odpovédélo, Ze znamena chromozomalni mutace a 2 respondentky (7%) uvedly genetické

informace.
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Tabulka ¢islo 7: Co si piedstavite pod pojmem chromozomalni aberace?

a 12 40% 9 30%
b 15 50% 19 63%
C 3 10% 2 7%

Graf ¢islo 7: Co si predstavite pod pojmem chromozomalni aberace?
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Otazka ¢islo 8:

Jaké znate vrozené vady? (Vymyslete odpoveéd’)

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 14 respondentek (47
%) uvedlo jednu vrozenou vadu, 9 respondentek ( 30 %) uvedlo dvé vrozené vady, 5
respondentek ( 17 %) uvedlo 3 vrozené vady, 1 respondentka (3 %) u vedla 4 vrozené vady, 1
respondentka (3 %) uvedla dokonce Sest vrozenych vad. VSechny odpovédi respondentek

odpovidaly dotazu.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 11 respondentek (37 %)
uvedlo dvé vrozené vady, 10 respondentek ( 33 %) uvedlo jednu vrozenou vadu, 6
respondentek ( 20 %) uvedlo 3 vrozené vady, 2 respondentky (7 %) u vedlo 4 vrozené vady, 1
respondentka (3 %) uvedla pét vrozenych vad. VSechny odpovédi respondentek odpovidaly
dotazu.

Respondentky néjcasteji uvadély Downliv syndrom, druhou nejcastéjsi vrozenou vadou byl

Turneriv syndrom, objevoval se 1 Patautiv syndrom.
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Tabulka ¢islo 8: Jaké znate vrozené vady? (Vymyslete odpoved))

0 0 0% 0 0%
1 14 47% 10 33%
2 9 30% 11 37%
3 5 17% 6 20%
4 1 3% 2 7%
5 0 0% 1 3%
6 1 3% 0 0%

Graf ¢islo 8: Jaké znate vrozené vady? (Vymyslete odpovéd’)
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Otazka ¢islo 9
V ptipad¢ této otazky je moznost i vice spravnych odpovédi.

Znéate prenatdlni screeningove vySetiovaci metody vrozenych vad?

a) Amniocentéza, odbér klki choria, kordocentéza, neimplanta¢ni geneticka
diagnostika, ultrasonografie

b) Amniocentéza, stanoveni Alfa-fetoproteinu v matefském séru, screening
matei'ského séra, ultrasonografie, izolace fetalnich bunék z mateiského odbéru

c) Tripple test, ultrazvuk, vySetieni bunék trofoblastfu =z mateiské Krve,
amniocentéza, ¢asna amniocentéza, biopsie choria, placentocentéza, vizualni
embryoskopie, fetoskopie, odbéry fetilnich tkani-kordocentéza (krev

Z pupecniku plodu), kiiZze, punkce télesnych dutin

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 20 respondentek (41
%) odpovédelo , ze prenatdlni screeningové vySetiovaci metody vrozenych vad zahrnuji
tripple test, ultrazvuk, vySetieni bun¢k trofoblastu z matefské krve, amniocentéza, Casna
amniocentéza, biopsie choria, placentocentéza, vizualni embryoskopie, fetoskopie, odbéry
fetalnich tkéani-kordocentéza (krev z pupecniku plodu), kize, punkce télesnych dutin, 16
respondentek (33 %) uvedlo, ze tam patii amniocentéza, odbér klku
choria,kordocentéza,neimplantacni genetickd diagnostika, ultrasonografie a 13 respondentek
(27%) uvedlo jako prenatalni screeningové vySetiovaci metody vrozenych vad amniocentézu,
stanoveni Alfa-fetoproteinu v mateifském séru, screening matefského séra, ultrasonografii,

izolace fetalnich bunék z matefského odbéru

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 19 respondentek (35
%) odpovédélo , Ze prenatalni screeningové vySetfovaci metody vrozenych vad zahrnuji
tripple test, ultrazvuk, vySetfeni bun¢k trofoblastu z mateiské krve, amniocentéza, Casna
amniocentéza, biopsie choria, placentocentéza, vizualni embryoskopie, fetoskopie, odbéry
fetalnich tkéani-kordocentéza (krev z pupec¢niku plodu), kize, punkce télesnych dutin, 18
respondentek (33 %) uvedlo, Ze tam patfi amniocentéza, odbér klka choria, kordocentéza,
neimplantacni geneticka diagnostika, ultrasonografie, dalSich 18 respondentek (33 %) uvedlo,
Zze se jednda o Amniocentézu, stanoveni Alfa-fetoproteinu v matefském séru, screening

matetského séra, ultrasonografii, izolaci fetalnich bunék z matetského odbéru.
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Tabulka 9: Znate prenatalni screeningové vySetiovaci metody vrozenych vad?

a 16 33% 18 33%
b 13 27% 18 33%
C 20 41% 19 35%
celkem 30 100% 30 100%

Graf ¢islo 9: Znate prenatalni screeningové vySetfovaci metody vrozenych vad?
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Otazka ¢islo 10

Co je Patautv syndrom?

a) Trisomie 13 chromozomu (s nadpoc¢etnym chromozomem 13)
b) Diplodie chromozomu se sudym poétem chromozomii

¢) Euploidie chromozomu se zmnozenim celé chromozomalni sady

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 13 respondentek (43
%) odpovédélo, ze Patauliv syndrom je diplodie chromozomu se sudym poctem chromozomii,
10 respondentek (33 %) odpovédélo, ze je to trisomie 13 chromozomu (s nadpocetnym c
hromozomem), 7 respondentek (23 %) odpovédelo, Ze se jednd o euplodii chromozomu se

zmnozenim chromozomalni sady. Jinou odpovéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 12 respondentek (40 %)
odpovédélo, ze Pataullv syndrom je trisomie 13 chromozomu (s nadpocetnym c
hromozomem), 11 respondentek (37 %) odpovédélo, ze Patautiv syndrom je diplodie
chromozomu se sudym poctem chromozomu a 7 respondentek (23 %) odpovédélo, ze se
jedna o euploidii chromozomu se zmnoZenim chromozomalni sady. Jinou odpovéd nikdo

z respondentek nevyuzil.
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Tabulka ¢islo 10: Co je Patautiv syndrom?

a 10 33% 12 40%
b 13 43% 11 37%
C 7 23% 7 23%
d 0 0% 0 0%

Graf ¢islol10: Co je Patautiv syndrom?
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Otazka ¢islo 11

Mezi jakd onemocnéni byste Patautv syndrom zatadili?

a) klinicka onemocnéni
b) vrozené vady

€) geneticky podminéna onemocnéni

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 18 respondentek (60%)
odpovédélo, zePatautv syndrom je vrozena vada a 12 respondentek (40%) uvedlo, geneticky

podminéné onemocnéni.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 19 respondentek (63 %)
uvedlo, ze Patauliv syndrom je genetickd vada, 9 respondentek (30 %) odpovédélo, ze je to

geneticky podminéné onemocnéni a 2 respondentky (7 %) uvedly klinické onemocnéni.
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Tabulka ¢islo 11: Mezi jaka onemocnéni byste Patautiv syndrom zatadili

a 0 0% 2 7%
b 18 60% 19 63%
c 12 40% 9 30%
d 0 0% 0 0%
celke

m 30 100% 30 100%

Graf ¢islo 11: Mezi jaka onemocnéni byste Patauiv syndrom zatadili
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Otazka ¢islo 12
V ptipad¢ této otazky je moznost i vice spravnych odpovédi.

Co patii mezi symptomy Patauova syndromu?

a) mikrocefalie, mikroftalmie, rozstép rtu, patra a Celisti

b) kyklopie, mikrognacie, opi¢i ryha na dlanich, polydaktylie, psychomotoricka
retardace

c) defekty septa komor a sini, vrozena katarakta, stenéza plicnice,, mikrocystické
ledviny, hluchota, zdvojené mocovody, anomalie usi

d) vSechny predchozi odpovédi

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 13 respondentek (33
%) odpovédélo, Ze mezi symptomy Patauova syndromu patii defekty septa komor a sini,
vrozena katarakta, sten6za plicnice,, mikrocystické ledviny, hluchota, zdvojené mocovody,
anomalie usi, 11 respondentek (28 %) zatadilo mezi symptomy tohoto syndromu mikrocefalii,
mikroftalmii, rozs§té€p rtu, patra a Celisti, 8 respondentek (20%) uvedlo, ze mezi symptomy
tohoto syndromu patii kyklopie, mikrognéacie, opi¢i ryha na dlanich, polydaktylie,
psychomotorickd retardace a 8 respondentek (20%) odpovédelo, Ze tam patii vSechny

predchozi odpovédi. Jinou odpovéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 20 respondentek (42 %)
uvedlo odpovéd, Ze mezi symptomy Patauova syndromu patii kyklopie, mikrognacie, opici
ryha na dlanich, polydaktylie, psychomotoricka retardace , 13 respondentek (27 %) uvedlo, ze
tam patii defekty septa komor a sini, vrozena katarakta, stendza plicnice,, mikrocystické
ledviny, hluchota, zdvojené mocovody, anomalie usi, dalSich 11 respondentek (23 %) mezi
symptomy Patauova syndromu zatadilo mikrocefalii, mikroftalmii, rozstép rtu, patra a Celisti
a 4 respondentky (8%) uvedly, ze tam patii vSechny pfedchozi odpovédi. Jinou odpoveéd

nikdo z respondentek nevyuzil.
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Tabulka ¢islo12: Co patii mezi symptomy Patauova syndromu?

a 11 28% 11 23%
b 8 20% 20 42%
C 13 33% 13 27%
d 8 20% 4 8%
e 0 0% 0 0%

Graf 12: Co patii mezi Ssymptomy Patauova syndromu?
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Otazka ¢islo 13
V ptipad¢ této otazky je moznost i vice spravnych odpovédi.

Co muze byt pfi¢inou Patauova syndromu?

a) porucha genetické rovnovahy
b) vyssi vék obou rodicu
C) vyssi vék matky

d) jiné

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 18 respondentek (42
%) odpovédelo, ze pricinou Patauova syndromu je vyssi vék matky, 14 respondentek (33%)
uvedlo, Ze se jedna o poruchu genetické rovnovéahy a 11 respondentek (26%) odpovédelo, ze

se jedna vyssi vék obou rodi¢i. Jinou odpovéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 22 respondentek (47 %)
odpovédélo, ze pficinou Patauova syndromu je porucha genetickd rovnovahy, 15
respondentek (32 %) uvedlo, Ze se jedna o vyssi vék matky, 10 respondentek (21 %) uvedlo,

zZe to zlisobuje vyssi vék obou rodica. Jinou odpovéd nikdo z respondentek nevyuzil.
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Tabulka ¢islo 13: Co mize byt pti¢inou Patauova syndromu?

a 14 33% 22 47%
b 11 26% 10 21%
C 18 42% 15 32%
d 0 0% 0 0%

Graf ¢islo 13: Co miize byt pti¢inou Patauova syndromu?
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Otazka ¢éislo 14

Jakou si myslite, Ze ma zivotaschopnost jedinec s Patauovym syndromem?

a) 90% umira v 1 roce zivota
b) 60% umira v prvnim roce Zivota
C) 86% umira v prvnim roce Zivota

d) Jiné

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 14 respondentek (47
%) odpovédélo, ze, 86 % jedincli s Patauovym syndromem umird v prvnim roce Zivota, 12
respondentek (40 %), odpovédélo, ze 60 % téchto jedincl umird v prvnim roce Zivota a 4
respondentky (13 %) odpovédély, ze 90 % Patauovych syndroml umird v 1 roce Zivota. Jinou

odpovéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 14 respondentek (47 %)
odpovédélo, ze, 86 % jedinci s Patauovym syndromem umird v prvnim roce zivota, 13
respondentek (43 %) odpovédélo, Ze 60 % téchto jedinci umira v prvnim roce Zivota a 3
respondentky (10 %) odpovédély, ze 90 % Patauovych syndroml umird v 1 roce Zivota. Jinou

odpovéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.
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Tabulka ¢islo 14: Jakou si myslite, Ze ma Zivotaschopnost jedinec s Patauovym syndromem?

a 14 47% 14 47%
b 12 40% 13 43%
C 4 13% 3 10%
d 0 0% 0 0%

Graf ¢islol4: Jakou si myslite, ze ma zivotaschopnost jedinec s Patauovym syndromem?

50% 7
45% -
40% -
35% -
30% -
25% -
20% - ETN

H Kolin

15% -
10% -
5% A
0% T T T f

[-68-]



Otazka ¢islo 15
V ptipad¢ této otazky je moznost i vice spravnych odpovédi.

Co prispiva ke snizeni vyskytu Patauova syndromu?

a) planované rodicovstvi
b) veék rodict
c) geneticka poradna a screeningové vySetieni VVV

d) jiné

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 25 respondentek (34
%) odpovédélo, ze ke snizeni Patauova syndromu pfispiva vek rodica, 25 respondentek (34
%) uvedlo, ze ke snizeni tohoto syndromu pfispiva geneticka poradna a screeningové
vySetfeni VVV a 23 respondentek (32 %) odpovédélo, ze planované rodiovstvi. Jinou

odpovéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 19 respondentek (43
%) odpovéedélo, ze ke snizeni vyskytu Patauova syndromu ptispiva planované rodicovstvi, 14
respondentek (32 %) uvedlo, ze se jedna o vyS$si vék obou rodi¢t, 11 respondentek (25 %)
uvedlo, ze ke snizeni Patauova syndromu pfispiva genetickd poradna a screeningové vySetieni

VVV. Jinou odpovéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.
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Tabulka ¢islo 15: Co ptispiva ke sniZzeni vyskytu Patauova syndromu?

a 23 32% 19 43%
b 25 34% 14 32%
C 25 34% 11 25%
d 0 0% 0 0%

Graf ¢islo 15: Co pfispiva ke snizeni vyskytu Patauova syndromu?
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Otazka ¢islo 16
V ptipad¢ této otazky je moznost i vice spravnych odpovédi.

Kde se muzete setkat s Patauovym syndromem?

a) Vv nemocnici
b) v kojeneckém ustavu
C) V ustavu socialni péce

d) v détském centru

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 28 respondentek (68
%) odpovédelo, ze s Patauovym syndromem se miizeme setkat v kojeneckém tustavu, 8
respondentek (20 %) uvedlo, ze v nemocnici a 5 respondentek (12 %) odpovédélo, ze v
ustavu socialni péce. Posledni moznost odpovédi v détském centru nikdo z respondentek

nevyuzil.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 26 respondentek (44
%) odpovédelo, ze , ze s Patauovym syndromem se muzeme setkat v kojeneckém ustavu, 25
respondentek (42 %) uvedlo, ze v détském centru, 4 respondentky (7 %) odpoveédely, ze v

nemocnici a 4 respondentky (7 %).uvedly, Ze v Gstavu socidlni péce.
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Tabulka ¢islo16: Kde se muzete setkat s Patauovym syndromem?

a 8 20% 4 7%
b 28 68% 26 44%
C 5 12% 4 7%
d 0 0% 25 42%

Graf ¢islo 16: Kde se muzete setkat s Patauovym syndromem?
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Otazka ¢islo 17

Mate zkuSenosti s oSetfovatelskou péc¢i Patauova syndromu?

a) ano, ajakou
b) ne

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 27 respondentek (90
%) odpovédelo, Ze se nesetkaly s Patauovym syndromem a 3 respondentky (10 %)

odpovédély, ze se s nim setkaly v ramci oSetfovatelské péce.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 21 respondentek (70 %)
odpovédélo, ze se setkaly stimto syndromem v ramci oSetfovatelské péce . Pouze 9

respondentek (30 %) uvedlo, Ze se s Patauovym syndromem nikdy nesetkaly.
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Tabulka ¢islo 17: Mate zkusenosti s oSetfovatelskou péci Patauova syndromu?
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Graf ¢islo 17: Mate zkusenosti s oSetiovatelskou péci Patauova syndromu?
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Otazka ¢islo 18
V ptipad¢ této otazky je moznost i vice spravnych odpovédi.

Co vyzaduje oSetfovatelska péce o jedince s Patauovym syndromem?

a) Vyzaduje zakladni znalosti o této chorobé, zvladnuti zakladnich oSetfovatelskych
ukont

b) vyZaduje specialni spektrum znalosti o této chorobé

¢) vyzaduje specialni dovednosti v oSetiFovatelskych postupech

d) jedna se o standardni péci jako u kazdého jedince

e) jiné

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 25 respondentek (42
%) odpovédélo, Ze osetfovatelska péce o jedince s Patauovym syndromem vyzaduje specidlni
spektrum znalosti o této chorobé, 22 respondentek (37 %) uvedlo, Ze jsou potieba specialni
dovednosti v osetfovatelskych postupech a 13 respondentek (22 %) se spokojilo se zakladnimi
znalostmi o této chorobé se zvladnutim zakladnich oSetfovatelskych postupti. Jinou odpoveéd

nikdo z respondentek nevyuzil.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 20 respondentek (40 %)
odpovédelo, Ze oSetfovatelska péce o jedince s Patauovym syndromem vyZzaduje, zakladni
znalosti o této chorobé se zvladnutim zéakladnich oSetfovatelskych postupl. 17 respondentek
(34 %) uvedlo, Ze je tfeba ovladat specialni dovednosti v oSetfovatelskych postupech a 13
respondentek (26 %) uvedlo, Ze je tfeba mit specialni spektrum znalosti o této chorobé. Jinou

odpoveéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.

[-75-]



Tabulka ¢islo 18: Co vyzaduje oSetiovatelska péce o jedince s Patauovym syndromem?

a 13 22% 20 40%
b 25 42% 13 26%
C 22 37% 17 34%
d 0 0% 0 0%
e 0 0% 0 0%

Graf ¢islo 18: Co vyzaduje oSetfovatelska péce o jedince s Patauovym syndromem?
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Otazka ¢islo 19
V ptipad¢ této otazky je moznost i vice spravnych odpovédi.

Co povazujete za dulezité v celkové péci o jedince s Patauovym syndromem?

a) dobrou informovanost v ramci provadéni oSetiovatelské péce

b) dobrou informovanost o moznosti umisténi tohoto jedince v ramci zdravotnickych
sluzeb

c) kvalitni oSetiovatelskou péci

d) kvalitni rehabilita¢ni péci

e) jiné

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 29 respondentek (45
%) odpovédélo, Ze v celkové péci o jedince s Patauovym je dllezitd kvalitni oSetfovatelska
péce, 29 respondentek (45 %) uvedlo, ze dilezita kvalitni rehabilitani péce a 6 respondentek
(9 %) pozadovalo dobrou informovanost o moznosti umisténi tohoto jedince v ramci

zdravotnickych sluzeb. Jinou odpovéd’ nikdo z respondentek nevyuZil.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 22 respondentek (29 %)
odpovédélo, Ze v celkové péci o jedince s Patauovym je dilezita kvalitni oSetfovatelskéd péce,
20 respondentek (26 %) uvedlo, Ze je dulezita kvalitni rehabilita¢ni péce, 21 respondentek (28
%) dalo pfednost dobré informovanosti o moznosti umisténi tohoto jedince v ramci
zdravotnickychsluzeb a 13 respondentek (17%) potiebovalo dobrou informovanost v ramci

provadéni oSetfovatelské péce. Jinou odpoveéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.
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Tabulka ¢islo 19: Co povazujete za dulezité v celkové péfi o jedince S Patauovym

syndromem?

a 0 0% 13 17%
b 6 9% 21 28%
C 29 45% 22 29%
d 29 45% 20 26%
e 0 0% 0 0%

Graf ¢islo 19: Co povazujete za dulezité v celkové péci o jedince s Patauovym syndromem?
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Otazka ¢éislo 20

Jak se 1é¢i jedinci s Patauovym syndromem?

a) specialni chirurgické vykony, gastrostomie, specialni diety, rehabilita¢ni cviceni,
polohovaci techniky

b) rozsahlé operacni vykony, nahrady tkani ve v§ech ptipadech

C) geneticka lécba se zdsahem do chromozomalniho uspofadani

d) jiné

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 22 respondentek (73
%) odpovédélo, Ze se Patauliv syndrom 1€¢i specialnimi chirurgickymi vykony, gastrostomii,
specidlnimi dietami, rehabilitacnim cvi¢enim a polohovacimi technikami. 8 respondentek (27
%) naopak uvedlo, ze se jednd o genetickou lécbu se zdsahem do chromozomalniho

uspotadani. Jinou odpoveéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 28 respondentek (93 %)
odpovédélo, Ze se Patauliv syndrom 1€¢i specidlnimi chirurgickymi vykony, gastrostomii,
specidlnimi dietami, rehabilitacnim cvi¢enim, polohovacimi technikami. Pouze 2
respondentky (7 %) uvedly, Ze se jedné o genetickou 1écbu se zasahem do chromozomalniho

uspotadani. Jinou odpovéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.
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Tabulka ¢islo 20: Jak se 1é¢i jedinci s Patauovym syndromem?

a 22 73% 28 93%
b 0 0% 0 0%
C 8 27% 2 7%
d 0 0% 0 0%

Graf ¢islo 20: Jak se 1é¢i jedinci s Patauovym syndromem?
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Otazka ¢islo 21
V ptipad¢ této otazky je moznost i vice spravnych odpovédi.

Co byste preferovali pfi umisténi ditéte S Patauovym syndromem do ustavni péce?

a) kvalita poskytované péce

b) povést zaiizeni

c) spokojenost rodicu

d) prijemny oSetfujici personal

e) jiné

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 30 respondentek (26
%), uvedlo, ze by vramci umisténi jedince S Patauovym syndromem do ustavni péce
preferovalo kvalitu poskytované péce, 30 respondentek (26 %), odpovédé€lo, ze by preferovalo
povest zatizeni, 28 respondentek (24 %), odpovédelo, ze by preferovalo spokojenost rodict a
28 respondentek (24 %) odpovédélo, ze by preferovalo piijemny oSetfujici personal. Jinou

odpovéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 30 respondentek (26 %)
uvedlo, Ze by v ramci umisténi jedince s Patauovym syndromem do ustavni péce preferovalo
kvalitu poskytované péce, 30 respondentek (26 %) odpovédélo, ze by preferovalo povést
zatizeni, 30 respondentek (26 %) odpovédélo, ze by preferovalo spokojenost rodicd, 26
respondentek (22 %) odpovédélo, ze by preferovalo pfijemny oSetfujici personal Jinou

odpovéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.
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Tabulka ¢islo 21: Co byste preferovali pii umisténi ditéte s Patauovym syndromem do Gstavni

péce?

a 30 26% 30 26%
b 30 26% 30 26%
C 28 24% 30 26%
d 28 24% 26 22%
e 0 0% 0 0%

Graf ¢islo 21: Co byste preferovali pti umisténi ditéte s Patauovym syndromem do tUstavni

péce?
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Otazka ¢islo 22
V ptipad¢ této otazky je moznost i vice spravnych odpovédi.

Co muze nabidnout ustavni pé€e jedincum s Patauovym syndromem?

a) multifunk¢ni oSetiovatelska péce

b) gobalni rehabilita¢ni oSetiFovatelstvi
C) odborné poradenstvi

d) respektovani prav ditéte

e) socialni péce

f) jiné

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 30 respondentek (24
%) odpovédelo, ze Gstavni péce miiZze jedinciim s Patauovym syndromem nabidnout globalni
rehabilitacni oSetfovatelstvi, 29 respondentek (23 %) odpovédélo, Ze mize nabidnout
respektovani prav ditéte, 27 respondentek (22 %), ze ustavni péce muze nabidnout témto
jedincim multifunk¢ni oSetfovatelskou péci, 26 respondentek (21 %) odpovédelo, ze miize
nabidnout odborné poradenstvi a 13 respondentek (10 %) odpovédélo, Ze mize nabidnout

socialni péci. Jinou odpoved’ nikdo z respondentek nevyuzil.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 29 respondentek (27 %)
odpovédélo, ze ustavni péfe mize jedinciim S Patauovym syndromem nabidnout socialni
péci, 26 respondentek (24 %) odpovédelo, Ze mulze nabidnout globalni rehabilitacni
oSettovatelstvi, 20 respondentek (19 %) odpovédélo, Ze mize nabidnout odborné poradenstvi,
17 respondentek (16 %) odpovédélo, Ze mize nabidnout multifunkéni oSetfovatelstvi, 16
respondentek (15 %) odpovédélo, Ze urcité mize nabidnout respektovani prav ditéte. Jinou

odpovéd’ nikdo z respondentek nevyuzil.
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Tabulka ¢islo 22: Co miize nabidnout Gstavni péée jedincim s Patauovym syndromem?

a 27 22% 17 16%
b 30 24% 26 24%
c 26 21% 20 19%
d 29 23% 16 15%
e 13 10% 29 27%
f 0 0% 0 0%

Graf ¢islo 22: Co muze nabidnout ustavni péce jedincim s Patauovym syndromem?
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Otazka ¢islo 23
V ptipad¢ této otazky je moznost i vice spravnych odpovédi.

Jak se odrazi péce o jedince s Patauovym syndromem na rodiné?

a) psychické a ekonomické zatizeni
b) odvrzZeni ditéte, prehnana péce
C) rozpadla manZelstvi

d) vétsi zatéZ pro matku

e) ztizené socidlni postaveni rodiny

f) jiné

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 30 respondentek (24 %)
odpovédélo, Ze péce o jedince s Patauovym syndromem znamend pro rodinu psychické
a ekonomické zatiZeni, 30 respondentek (24 %) odpovédé€lo, Ze se rozpadaji manZzelstvi, 25
respondentek (20 %) odpovédelo, ze dochazi ke ztizenému postaveni rodiny, 22 respondentek
(18 %), odpovédélo, ze dochazi k odvrzeni ditéte a k prehnané péci a 17 respondentek (14 %)

uvedlo, Ze je to vEtsi zatéz pro matku.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 29 respondentek (25 %)
odpovédélo, ze péce o jedince s Patauovym syndromem znamena pro rodinu psychické
a ekonomické zatizeni, 28 respondentek (24 %) odpovédelo, ze se rozpadaji manzelstvi, 22
respondentek (19 %) odpovédélo, ze dochazi k odvrzeni ditéte a k prehnané péci, 21
respondentek (18 %), odpovédélo, ze dochazi ztizenému socialnimu postaveni rodiny a 16

respondentek (14 %) uvedlo, Ze je to vEtsi zatéz pro matku.
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Tabulka ¢islo 23: Jak se odrazi péce o jedince s Patauovym syndromem na roding?

a 30 24% 29 25%
b 22 18% 22 19%
C 30 24% 28 24%
d 17 14% 16 14%
e 25 20% 21 18%
f 0 0% 0 0%

Graf ¢islo 23: Jak se odrazi péce o jedince s Patauovym syndromem na roding?
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Otazka ¢éislo 24

Kdy nastupuje naslednd ustavni péée o jedince s Patauovym syndromem?

a) ihned po propusténi z porodnice
b) do 3 mésict od narozeni
C) po Y roce od narozeni

d) jiné

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z oblastni nemocnice 20 respondentek (67 %)
odpovédélo, Ze naslednd ustavni péce o jedince s Patauovym syndromem nastupuje do 3
mésicl

od narozeni, 10 respondentek (33 %) naopak odpovédélo, Ze nastupuje ihned po propusténi

Z hemochice.

Z celkového poctu 30 respondentek (100 %) z fakultni nemocnice 13 respondentek (43 %)
odpovédélo, Ze naslednd ustavni péce o jedince s Patauovym syndromem nastupuje do 3
mésicl

od narozeni, 9 respondentek (30%) uvedlo, ze nastupuje ihned po propusténi z porodnice a 8

respondentek (27 %) odpovédelo, Ze nastupuje po Y2 roce od narozeni.
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Tabulka ¢islo 24: Kdy nastupuje nasledna tstavni péce o jedince s Patauovym syndromem?

a 10 33% 9 30%
b 20 67% 13 43%
C 0 0% 8 27%
d 0 0% 0 0%

Graf ¢islo 24: Kdy nastupuje nasledna ustavni péce o jedince s Patauovym syndromem?
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5. DISKUSE

Celkem jsem vyhodnotila 60 dotazniki vyplnénych od respondentek (vSeobecnych
sester) ze dvou zdravotnickych zafizeni. Dotaznik zkoumal pfedevsimvédomosti v§eobecnych
sester z oblasti genetiky — vrozenych vyvojovych vad se zaméfenim na Patautiv syndrom.
Prvni ¢ast dotazniku (A — zaméfena na identifika¢ni udaje respondentek) byla vSeobecna,
druhé cast (B — zaméfend na védomosti respondentek) védomostni a tieti ¢ast (C — zamétena
na orientaci respondentek v oSetfovatelské a socialni péci o jedince s Patauovym syndromem)
zjiSt'ujici. Pfi hodnoceni dotazniku jsem zjistila, Ze dosaZené vysledky u obou zafizenich se od
sebe jen mirn¢ lisi, patrna je jen velkd odlisSnost vysledkl u otdzky ¢.17, ktera jasné vypovida
o praktické zkuSenosti v ramci oSetfovatelské péce s Patauovym syndromem. Prazska

nemocnice v poctu odpovédi znaéné v tomto ohledu pievySovala kolinskou nemocnici.

Oslovena zdravotnickd zafizeni. byla téméf srovnatelna s vékem, pohlavim, mirn¢ se
lisila dosazenym vzdélanim respondentek. Cilem bylo zhodnotit uroven védomosti
respondentek mezi dvéma zdravotnickymi zafizenimi rozdilného typu. Data potizena
z dotazniku potvrdila vysSi urovenn znalosti respondentek z téchto obou zdravotnickych
zafizeni. Prazské pracovisté vykazovalo navic vétsi praktickou zkuSenost s Patauovym

syndromem.

Rada bych zde vyzvedla i jiné dotazniky, které by se zabyvaly stejnou problematikou

— Patauovym syndromem, ale nedohledala jsem je ani v zahrani¢nich materialech.

Vystupem je, ze obé zdravotnicka zatfizeni maji celkem kvalitni znalosti z oblasti
genetiky i z vétsi Casti o Patauové syndromu, piestoze v kolinské nemocnici nemaji s timto
syndromem téméi zadné oSetfovatelské zkuSenosti. Oveéfenim urovné védomosti u obou
zdravotnickych zatizeni ukazalo,ze vSeobecné sestry pracujici na pediatrickych lizkovych
pracovistich jsou dobfe vybaveny v ramci védomosti pro oSetfovatelskou péci na téchto
pracovistich a dokéazaly by poskytnout oSetfovatelské péc¢i jedinci s vrozenymi vyvojovymi
vadami. V ramci psychosocidlni pomoci rodinam déti s vrozenymi vyvojovymi vadami, by

tyto vSeobecné sestry dokazaly témto rodicim poskytnout odpovidajici informace.
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6. ZAVER

Ve své bakalarské praci jsem se pokusila zpracovat problematiku Patauova syndromu
jak z pohledu teorie tak praxe. Cilem mé prace bylo poukazat na osetfovatelskou péci, na
naroky kladené na oSetfovatelsky personal, jakoZ i na etickou stranku Patauova syndromu a
socialni dusledky této choroby na rodinu. Zaroven jsem ve své praci prezentovala piib¢h své
male pacientky s Patauovym syndromem, kde selhala prenatalni diagnostika z rtznych

divodi.

Patauiiv syndrom je vrozena vada, kterd vznikd jiz v samém pocatku t€hotenstvi a je
zpusobena chromozomalnimi aberacemi autosomi.Projevuje se cCetnymi vrozenymi
vyvojovymi vadami. LécCba je slozita a vychazi z jednotlivych typa této vrozené vady a druhu
postizeni. Mnoho téhotenstvi je potraceno nebo dochazi k odumieni plodu ¢i k ¢asnému amrti
po narozeni.Vyznamnou pomoc piindsi v ramci diagnostiky genetické poradenstvi a
prenatdlni i postnatalni vySetiovaci metody. VcCasny zéachyt této choroby vede obvykle
k ukonceni t€hotenstvi. Prognéza onemocnéni je nejistd. Dopady na rodinu byvaji drtivé,
rodiny se rozpadaji, vétsi zatéz spo¢iva na matce. Eticka stranka poukazuje na problematiku
adaptace, délku pfeziti jedinch s Patauovym syndromem, jakoZ i psychosocidlni pomoc témto
rodinam. Na praktické ukazce své male pacientky jsem demonstrovala alarmujici piibéh ditéte
s Patauovym syndromem, u kterého v ramci prenatalni pée nebyl tento syndrom odhalen
Jednalo se o Spatnou interpretaci vysledki nebo o méné zkuseného odbornika? Dité bylo na
zaklad¢ zadosti rodi¢t umisténo do Détského centra kde ve veéku 3 let preziva dosud a to
I navzdory vSem vrozenym vyvojovym vadam, které ma. Multifunk¢éni oSetfovatelska péce a
komplexni rehabilita¢ni péce, ktera je mé pacientce v ramci Détského centra vénovana piinasi

zfejmé vysledky, zejména v prodlouzeni délky zivota.

r o~

V Empirické ¢asti jsem prostiednictvim kvantitativni metody (dotazniku), kterou jsem
zvolila pro tento ucel své vyzkumné prace, analyzovala a porovnavala shody a rozdily v
urovni vSeobecné, védomostni a zjist'ujici, kterd se tykala genetiky a Patauova syndromu.
Podklady k posouzeni (vyplnéné datazniky) jsem ziskala od respondentek (vSeobecnych

sester) ze dvou typu zdravotnickych zafizeni.

Vyhodnocenim dotaznikd jsem si potvrdila, ale i vyvratila své hypotézy ohledné
urovné védomosti vSeobecnych sester z téchto dvou zatfizeni. Ob& zafizeni maji celkem

kvalitni znalosti z oblasti genetiky i Patauova syndromu. V dotaznicich se promita
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zkuSenost S oSetfovatelskou péci 0 jedince s |Patauovym syndromem, kterd zejména u

respondentek z prazské fakultni nemocnice znaéné€ pievysuje.

Mezi dulezita zjisténi v mé praci fadim zejména skutecnost, Zze vSeobecné sestry z
obou typl zafizeni by v rdmci oSetfovatelské péfe dokazaly tuto péci jedinci s Patauovym
syndromem poskytnout. I kdyz prazské pracovisté je s témito jedinci vice obeznameno
(specialni vybaveni pracovisté) a oSetfovatelskou pé¢i t€émto jedinciim poskytuje bezné.
Velmi piijemnym zjisténim pro mé bylo,ze respondentky dokazaly odhadnout, ze dalezitym
prvkem v ramci oSetfovatelské péce je dobra znalost problematiky Patauova syndromu jakoz
1 specialni praktickd zkuSenost (oSetfovani a aplikace stravy do PEGu, resuscitace,
odsavani...). Déle Zze by respondentky v rdmci preference pii umisténi jedince s Patauovym
syndromem dokazaly vybrat vhodné zafizeni (kvalita poskytované péce, povést zafizeni,
spokojenost rodicli), které by se o jedince s Patuovym syndromem postaralo (kojenecké
ustavy, Détské centrum), jakoz 1 maji pfedstavu o tom, co tato ustavni péce mize nabidnout
za sluzby (multifunk¢ni oSetfovatelska péce, globalni rehabilitani oSetfovatelstvi, odborné
poradenstvi, respektovani prav ditéte) a jak se odrazi narozeni jedince s Patauovym
syndromem na rodin¢ (rozpadla manzelstvi, vét§i zatéz pro matku, odmitani ditéte nebo

prehnana péce).

Myslim, Ze ¢im vétsi informovanost o této problematice bude nejen mezi vSeobecnymi
sestrami, bude to pfispivat k lepsi kvalité oSetfovatelské péce, jakoz i ke zlepSeni kvality
zivota jedinct s Patauovym syndromem. Véfim, ze informace o Patauoveé syndromu, které

jsem ve své praci prezentovala mohou pravét k této veétsi informovanosti prispét.
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7. ANOTACE
Autor: Iveta Zalabadkova
Instituce: Ustav socialniho 1ékaistvi LF UK v Hradci Kralové
Oddé¢leni oSetrovatelstvi
Nazev prace: Patautiv syndrom, kdyzZ piiroda nadéli o jeden chromozom navic
Vedouci prace: MUDr. Sona Duskova, PhDr. Michaela Schneiderova
Pocet stran: 117
Pocet priloh: 21
Rok obhajoby: 2010
Klicova slova: Patautiv syndrom, chromozomalni aberace, vrozené vady

Bakalaiska prace pojednava o vrozené vad¢é Patauové syndromu. Poukazuje
na pfi¢iny vzniku tohoto syndromu, jeho diagnostikui prevenci, na naro¢nost oSetfovatelské
péce, etickou stranku Patuova syndromu a socialni problematiku z hlediska rodiny i
spoleCnosti. Zvlastni zietel je kladen na zdravotni dasledky a kvalitu zivota jedince

s timto syndromem.

A%

ukol zjistit uroven védomosti z oblasti vrozenych vad a Patauova syndromu u vybrané profese
zdravotnickych pracovnikli (vSeobecnych sester) pracujicich na lizkovych pediatrickych
pracovistich ve dvou zdravotnickych zafizenich (Fakultni Thomayerovy nemocnice

s Poliklinikou v Praze a Oblastni Nemocnice Kolin).

The thesis deals with congenital defect Patauové syndrome. Notesthe causes of this
syndrome, its diagnosis and prevention, the intensity of nursing care, ethics Patuova
syndrome and social problems in terms of family and society. Particular attention is paid to
health consequences and quality of life of individuals with this syndrome.Focus of this work
is quantitative survey (questionnaire method), which is to establish the level of knowledge in
the field of birth defects and Patauova syndrome in selected professions, health workers
(nurses) who are working on the inpatient pediatric departments of two medical facilities
(Thomayer Teaching Hospital Prague and the Regional Hospital Cologne).
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9. PRILOHY

9.1 Textové piilohy
9.2. Obrazové ptilohy
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9.1 Textové prilohy

Priloha €. 1. Slovni¢ek pojmiu

A
Alela

Konkrétni forma genu, vyskytujici se ve specifickém lokusu

Aneuploidie
Stav, kdy v buiikach neni pfitomen celo¢iselny nasobek kompletni sady chromozomu (tj.

diploidni, resp. haploidni)

Anoftalmie

Vrozena neptitomnost tkani tvoficich oko

Amniocentéza
Invazivni zakrok vyuZivany k ziskani plodové vody a bunék k

cytogenetickému vySetieni plodu

Autosomy

Somatické chromosomy - vS§echny chromosomy mimo chromosomy pohlavni

C
Crossing-over
Proces rekombinace mezi homolognimi chromosomy béhem profaze

meiotického déleni

CAN

Syndrom tyraného, zneuzivaného a zanedbavaného ditéte (syndrom CAN) je definovan jako
poskozeni télesného, duSevniho i1 spoleCenského stavu a vyvoje ditéte, které vznikne v
disledku jakéhokoli nendhodného jednani rodicl nebo jiné dospélé osoby, jez je v dané
spoleCnosti hodnoceno jako nepfiijatelné. Jde o soubor negativnich disledkd Spatného

zachazeni s ditétem.
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Cloboma duhovky - rozstép duhovky
(<http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q10-Q18.html>)
D

Defekty

Vada, porucha, poskozeni, nedostatek postizeni

Denaturace
Proces, pii kterém se dvousroubovice DNA (vlivem teploty nebo iontt soli)

rozpoji na jednotliva vlakna (zruseni vodikovych mustk)

Disjunkce
Proces rozchodu chromosomt k opacnym p6lim buiiky béhem bunécného

déleni

Diverticulum Meckeli

Kongenitalni anomadlie tenkého stfeva, vznikajici v disledku neuplného uzavéru ductus
omfaloentericus , vychlipka je rizné dlouha, od nékolika cm az pies 20 cm. Je lokalizovana v
distalni ¢asti ilea. Castéji jsou postizeni muzi, s pomérem pohlavi k Zenam 4:1

<http://medicinaprakticky.blogspot.com/2008/10/meckev-divertikl.html>

DNA

Kyselina deoxyribonukleova, nositelka dédi¢nosti

Dysplasie
Porucha prenatalniho vyvoje jedince, zplisobend abnormalnim uspotfadavanim

bunck ve vyvijejicim se organu

E

Epispadie

Atypické vyusténi mo€ové trubice na vrchni stran€ pohlavniho tidu. Druh vrozené vyvojové
vady, vrozeny rozstép ventralni stény uretry. Mize byt spojen s ekstrofii mocového méchyte.
U zen vznika v leh¢ich pripadech rozstép klitorisu, v tézsich ptipadech je postizena rozstépem
celé ptedni sténa mocové trubice.

(<http://lekarske.slovniky.cz/pojem/epispadie>)

[-97]



Euploidie

Stav, kdy je v bunkach pfitomna kompletni sada chromozom nebo jeji celociselny nasobek.
Normélni stav v télesnych bunkéch ¢loveka, kde je pritomen dvojnasobek zakladni sady, tj.
46 chromozomt viz diploidni. V pohlavnich buiikiach je chromozomu 23 haploidni sada
chromozomt. Opak aneuploidie.

( <http://lekarske.slovniky.cz/pojem/euplodie>)

F

Fenotyp

Pozorovatelny vzhled ¢i vlastnost jedince, ktery je vysledkem jeho dédi¢nych vloh genotypu a
pusobeni prosttedi.

<http://lekarske.slovniky.cz/pojem/fenotyp>

Fetus
Plod; u cloveka je jako plod oznaCovén vyvijejici se jedinec star§i 3 mésict

(<http://lekarske.slovniky.cz/pojem/fetus>)

FISH
Fluorescent in situ hybridization - fluorescenc¢ni in situ hybridizace - metoda
piimé detekce specifického useku genomu pomoci fluorescenné znacené

sondy

FAS
Fetal Alcohol Syndrom - fetalni alkoholicky syndrom

FOA

Foramen ovale

G

Gameta

Pohlavni burika s haploidni sadou chromosomd; splynutim sam¢i a samici
gamety vznika zygota

Gen

Specificky umisténa jednotka dédi¢né informace, kodujici sekvenci pro tvorbu
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proteinového produktu

Genom

Soubor veskeré dédi€né informace buiiky nebo jedince

Genotyp

Geneticka vybava jedince; podmiiiuje fenotyp

Gonosomy
Pohlavni chromosomy; nejsou homologni; jejich kombinace v bufice

podmifiuje pohlavi jedince

H
Heterozygot

Jedinec, jehoz alely sledovaného genu jsou navzajem rizné

Holoprezencefalie

je nevytvoreni ¢i neuplné oddéleni jedné hemisféry mozku. wikipedie

Homozygot

Jedinec, jehoz alely sledovaného genu jsou stejné

Hybridizace
Proces spojovani dvou komplementarnich vlidken DNA podle pravidel o
parovani bazi; takto muate naptiklad hybridizovat specificka sonda s

vysetfovanym vlaknem DNA
Hydronefréza

Dilatace kalichopanvickového systému (KPS) ledviny na podkladé obstrukce v odtoku moci.

<http://www.medicabaze.cz/index.php?sec=search&type=sim>
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Hypertelorismus

nadmérnd vzdéalenost oc¢i, soucdst fady vrozenych vyvojovych a metabolickych vad
(Crouzontv syndrom, Greigv h., leprechaunismus, Robinowlv syndrom, infantilni forma
hypofostfatazemie aj.). Obv. byva také oplostély kofen nosu.

<http://lekarske.slovniky.cz/lexikon-pojem/hypertelorismus-2>

Hypotelorismus
Oc¢nice umisténé anomalng: prilis blizko sebe

<http://slovnik-cizich-slov.abz.cz/web.php/slovo/hypotelorismus>

Hypospadie
vrozeny rozstép mocové trubice (u muzil)

<slovnik-cizich-slov.abz.cz/web.php/slovo/hypospadie>

Hernie

Kyla (lat. hernia) je vakovitym vychlipenim pobfiSnicové dutiny, obsahujicim ¢ast bfisnich
organl. Souvislé vystlani pobfiSnici odliSuje kylu od vyhtezu. Kyly vznikaji na mistech
snizené odolnosti bfisni stény. ...
<http://www.google.cz/search?hl=cs&defl=cs&qg=define:Hernia&sa=X&ei=sy2j TPDIGIL48
AbU6cz4CQ&ved=0CBUQKAE>

CH
Chromosom
Pentlicovity utvar tvofeny DNA a bilkovinami, nejlépe viditelny v

kondenzovaném stavu béhem mit6zy nebo meidzy eukaryotickych bunék

Chromozomalni aberace
Mutace, ktera zasahuje do chromozomu a méni jejich tvar a strukturu.

<http://slovnik-cizich-slov.abz.cz/web.php/slovo/chromozomalni-aberace>
I

In situ hybridization - in situ hybridizace; metoda detekce specifické sekvence

pomoci znacené sondy in situ (tfeba na podlofnim sklicku)
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K
Karyotyp

Chromosomalni vybava buiiky nebo jedince

Katarakta - nebo-li $edy zakal znamena snizeni pruhlednosti o¢ni Co¢ky

<http://www.zrak.cz/refrakcni-vady/kratkozrakost/katarakta.html>

Krypptochismus
Jedno- nebo oboustranna porucha spocivajici v retenci varlete rizné vysoko v tiiselném

kanale.

<http://atlases.muni.cz/atlases/stud/atl_cz/main+uropatol+varle.html#kryp>

M
Malformace
Porucha prenatalniho vyvoje jedince, postihujici zpravidla pouze jeden orgén;

byva podminéna geneticky

Meibdza
Redukeni déleni (ve skutecnosti pouze 1. meiotické déleni je redukéni; I1.
meiotické déleni je stejn€ jako mitoza déleni ekvacni); diky nému vznikaji

haploidni buiiky (gamety)

Mikrocefalie

Abnormaln¢ symetricky mald hlava dand primarné¢ bud’® zpomalenym a nedostate¢nym
vyvinem mozku, nebo piredCasnou synostézou v tomto piipade je vZdy zmenSen i mozek. Obé
pfi¢iny plsobi zpravidla jiz ve fetdlnim obdobi, ale vyvijeji se dale postnatalné v prvnich
dvou letech Zivota. Skody na mozku sniZeni intelektu, psychomotorické retardace, slepota aj.
jsou zavislé na ristové aktivité kosti ve Svech a zvétSujici se velikosti mozku.

< http://lekarske.slovniky.cz/pojem/mikrocefalus >
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Mitdza
bunécné déleni; z jedné buiiky vznikaji dv€ dcefinné buiiky se zcela identickou dédi¢nou
vybavou

(diploidni)

Mutace
Zména v sekvenci DNA; pokud neznemoziluje rozmnozovani jedince, pak je

dédicna

Mutagen
Faktor vnéj$iho prostiedi, schopny zapfi¢init mutace v genetické informaci

organismu

N
Nondisjunkce

Proces chybného rozestupu chromosmti pfi mitéze nebo meidze

Nukleus
Jadro; bunécna organela obsahujici naprostou vétSinu bunééné genetické

informace

O

Odbér choriovych klka

Invazivni metoda slouZzici k ziskdni bun¢k s genetickou informaci plodu z
choriovych klkti. Je zatizena vysSim rizikem neZ amniocentéza, ale bunky se

rychleji kultivuji.

Omfalokéla

Pupecnikova kyla
P

Polydaktylie

Zmnozeni prstl hornich nebo dolnich koncetin
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<http://slovnikcizichslov.abz.cz/web.php/hledat?typ_hledani=prefix&typ_hledani=prefix&ciz
i_slovo=polydaktylie>

S
Secernujici
vylucovat produkty tkanové nebo bunééné

<http://slovnik-cizich-slov.abz.cz/web.php/slovo/secernovat>

Stenoza

Abnormalni zazeni. Chorobné zuzeni otvoru, trubicového organu ¢i vyusténi s. cévy, srdecni
chlopné, Zaludku. Ztézuje prichod piislusSnym organem a zplsobuje hromadéni obsahu pied
s. traveniny v zaludku a nedostatek za ni krve potiebné k vyzivé organu. Pti¢inou s. mohou
byt zanéty, nadory aj. Srov. chlopenni vady, pylorosten6za, aortalni s., mitralni s., pulmonalni

s. <http://lekarske.slovniky.cz/pojem/stenoza>

T
Teratogen
Latka (obecné vnéjsi faktor), které je schopné v ptisluSném obdobi té¢hotenstvi

u matky s pfislusnym genotypem navodit ptislusnou vrozenou vadu

4
Zygota
Zygota je buiika, vznikajici splynutim dvou gamet; gamety jsou haploidni

buiky, zygota se tak stava opet bunkou diploidni

Ostani medicinské pojmy bez oznaéeni jsou od Antonina Sipka jr. [Azrael] , [online] Praha:

2008 [citace 20.9.2010] Soupis kapitol ze stranek <http://genetika.wz.cz
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Priloha ¢éislo V.

Dotaznik pro sestry pracujici na liizkovém pediatrickém oddéleni

Vézeni ucastnici vyzkumu,
jmenuji se Iveta Zalabakova, jsem studentkou zavérecného ro¢niku bakalafského programu
Osetrovatelstvi, obor VSeobecna sestra, kombinované formy studia na LF UK v Hradci

Kralové. Rada bych Vas pozadala o vyplnéni dotazniku, jehoz nazev je :

Patautiv syndrom, jak je zname a nezndame*

Dotaznik se sklada ze Ctyf ¢asti (Gvodni dopis, Cast informativni, zjistujici ¢ast a cast
védomostni) a jeho napli bude slouZzit pouze k vyzkumnému Setfeni v ramci bakalarské prace.
Dotaznik je anonymni a dobrovolny, prosim, vypliite jej co nejpravdivéji.

Instrukce k vyplnéni: Vami zvolenou odpoveéd’, prosim, zaskrtnéte nebo zakrouzkujte, popft.
na vyteCkované fadky odpoveéd doplite. Na skalové otdzce oznacenou ¢iselnou stupnici 1-5
zakrouzkujte ¢islo. V otazkach mate moZnost pouze jedné volby, pokud neni uvedeno

jinak.

Velmi Vam dekuji za Vas Cas, ktery jste vé€noval/a vyplnénim tohoto dotazniku.

Iveta Zalabakova

Prosim Vas opravdivé a peclivé vyplnéni dotazniku, aby vystup z tohoto vyzkumu byl
vérohodny. Zaroven Vam zarucuji, ze vSechny Vami poskytnuté informace jsou divérné a
anonymni. Jednotlivé dotazniky nebudou nikde uvetejnény, nebot’ budou zpracovany v ramci
bakalatrské prace.

Vypliiovani dotazniku: V ptipad€ otdzek ¢. 3, 9, 12,13, 15,16,18, 19,21, 22,23 je moZnost i
vice spravnych odpovédi. Pokud nevyuZzijete ani jednu z nabizenych moznosti, na mista
vyplnéna teckami dopliite jinou odpoved.

Pfredem Vam dé&kuji za velkou ochotu ke spolupraci a pieji Vam hodné trpélivosti pfi
vypliovani. Iveta Zalabakova,

Studium OsSetiovatelstvi, Lékaiska fakulta HK
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A — VSeobecna ¢ast

1. Kolik je Vam let?
. let

2. Pohlavi?
a) muz

b) Zena

3) Jaké je VaSe nejvyssi dosazené vzdélani?

a) Stfedni zdravotnicka skola

b) Stfedni zdravotnicka Skola + Pomaturitni specializace
¢) Stiedni zdravotnicka Skola + Vyssi odborné skola

d) Vyssi odborna skola

e) Vysokoskolské studium - bakalaiské

f) Vysokoskolské studium - magisterské

g) jiné:

4) Jaky je Vas pracovni tivazeku v soucasné dobé?

a) plny pracovni tivazek
b) ¢asteény pracovni tivazek (matetska dovolend)
¢) vedlejsi pracovni uvazek

d) jiné:

5) Kolik let pracujete ve zdravotnictvi?

B — Védomostni ¢ast

6) Kolik si myslite, Ze mame chromozomii?
a) 43

b) 44

c) 46
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7) Co si predstavite pod pojmem chromozomalni aberace?
a) chromozomalni mutace

b) bunécné déleni

c¢) geneticka informace

d) meidza

8) Jaké znate vrozené vady ? (Vymyslete odpovéd’)

9) Znate prenatalni screeningové vySetiovaci metody vrozenych vad?

a) Amniocentéza, odbér klk choria, kordocentéza, neimplantacni genetickd diagnostika,
ultrasonografie

b) Amniocentéza, stanoveni alfa-fetoproteinu v mateifském séru, screening matetského séra,
ultrasonografie, izolace fetalnich bun¢k z matefského obéhu

¢) Tripple test, ultrazvuk, vysetfeni bun¢k trofoblastu z matetské krve, amniocentéza, ¢asna
amniocentéza, biopsie choria, placentocentéza, vizudlni embryoskopie a fetoskopie, odbéry

fetalnich tkani — kordocentéza (krev z pupecniku plodu), kiize, punkce télesnych dutin
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10) Co je Patauiiv syndrom?

a) trisomie 13 chromozomu s nadpocetnym chromozomem
b) diplodie chromozomu se sudym poctem chromozomi

¢) euploidie chromozomu se zmnozenim chromozomalni sady

11) Mezi jaka onemocnéni byste Patautiv syndrom zaradili?

a) klinické onemocnéni
b) vrozené vady

¢) geneticky podminéné onemocnéni

12) Co patfi k symptomim Patauova syndromu?

a) mikrocefalie, mikroftalmie, rozstép rtu, patra, Celisti
b) kyklopie, mikrognacie, opi¢i ryha na dlanich, polydaktylie, PM retardaci
c) defekty septa komor a sini, vrozena, katarakta, stendza plicnice, mikrocystické ledvinyi,

hluchota, zdvojené mocovody, anomalie usi

d) vSechny ptedchozi odpovédi

C — Zjistujici Cast

13) Co miZe byt pri¢inou Patauova syndromu?
a) porucha genetické rovnovahy

b) vyssi veék obou rodict

¢) vyssi vék matky

d) jiné:

14) Jakou si myslite, Ze ma Zivotaschopnost jedinec s Patauovym syndromem?

a) 90% umira v 1 roce Zivota
b) 60% umira v prvnim roce zivota
¢) 86 % umira v prvnim roce zivota

d) jiné:
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15) Co prispiva ke sniZeni vyskytu Patauova syndromu?
a) planované rodicovstvi

b) vék rodict

c¢) genetickd poradna a screeningové vysetfeni vrozenych vad

d) jiné:

16) Kde se miiZete setkat s Patauovym syndromem?

a) V. nemocnici
b) v kojeneckém ustavu
¢) v Ustavu socialni péce

d) v détském centru

17) Mate zkuSenosti s oSetiFovatelskou péci Patauova syndromu?

a) ano, jakou

b) ne

18) Co vyZaduje oSetiovatelska péce o jedince s Patauovym syndromem?

a) vyzaduje zékladni znalosti o této chorob¢ a zvladnuti zédkladnich oSetfovatelskych tkont
b) vyzaduje specidlni spektrum znalosti o této chorob¢

¢) vyzaduje specidlni dovednosti v oSetfovatelskych postupech

d) jedna se o standardni péci jako u kazdého jedince

e) jiné:

19) Co povazujete za diilezité v péci o jedince s Patauovym syndromem?

a) dobrou informovanost v ramci provadeéni osetfovatelské péce

b) dobrou informovanost 0 moznosti umisténi tohoto jedince v rdmci zdravotnickych sluzeb
¢) kvalitni oSetfovatelskou péci

d) kvalitni rehabilitaci

e) jiné:
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20) Jak se 1é¢i jedinci s Patauovym syndromem?

a) specialni chirurgické vykony, gastrostomie, specidlni diety
b) polohovaci techniky

c) geneticka 1é¢ba se zasahem do chromozomalniho uspofadani

d) jiné:

21) Co byste preferovali pfi umisténi jedince s Patauovym syndromem do tstavni péce?
a) kvalita poskytované péce

b) povést zatizeni

¢) spokojenost rodict

d) ptijemny oSetiujici personal

e) jiné:

22) Co miiZe nabidnout dstavni pé¢e jedincim s Patauovym syndromem?

a) multifunkéni oSetfovatelska péce

b) globalni rehabilita¢ni oSetfovatelstvi
¢) odborné poradenstvi

d) respektovani prav ditéte

e) socialni péce

f) jiné:

23) Jak se odrazi péce o jedince s Patauovym syndromem na rodiné?

a) psychické a ekonomické zatizeni

b) odvrzeni ditéte, pfehnana péce o dité
¢) rozpadla manzelstvi

d) vétsi zatéz na matku

e) ztizené socialni postaveni rodiny

f) jiné:
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24) Kdy nastupuje nasledna ustavni péce o jedince s Patauovym syndromem?
a) ihned po propusténi z porodnice
b) do 3 mésict od narozeni

¢) po 2 roce od narozeni

d) jiné
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9.2 Obrazova piiloha
Priloha ¢. I.

Patautiv syndrom a jeho vrozené vyvojové vady

[- 115 -]



Ptiloha ¢&islo I1.

Ptauiiv syndrom na jednotce intenzivni péce

Pataulv syndrom — trizomie 13 chromozomu
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Ptiloha ¢islo I1I.

Patauiiv syndrom
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