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Obsah prace
V teoretické &asti se autorka vénuje problematice muskuldrnich dystrofii (MD) se

zaméfenim na Duchenniiv typ MD. Nabizi poznatky o onemocnéni a moZnostech jeho
diagnostiky a terapie. Uvadi n&které organizace, které se touto problematikou
zabyvaji. Zvlastni pozornost vénuje autorka tématu integrace takto postizenych osob.
V praktické &asti price nabizi autorka kasuistiku patnictiletého Zaka s MD
Duchennova typu integrovaného do 78 ve Svétlé nad Sazavou. Uspésnost integrace
sleduje autorka pomoci kvalitativniho rozhovoru se Zékem, anketnich dotaznikt pro
74ky a pedagogy, rozhovory s rodinou a studiem pisemnych materiald.

Piipominky a dotazy k obhajobé

1) S. 8 - prvni odstavec Uvodu obsahuje celou fadu nepfesnosti a autorka zde
smésuje zakladni pojmy tykajici se svalovych dystrofii. Napf.

e, Svalovd dystrofie je §iroky termin pro oznaceni genetickych onemocnéni, kterd se
vyskytuji pouze u chlapcii* — neni pravda. Nékteré formy jsou u chlapci Castjsi,
jiné se vyskytuji u obou pohlavi stejné asto.

o, Nemocni se vétsinou nedoZiji dvaceti let.“ - neni pravda. Toto tvrzeni plati u
maligni Duchennovy formy, u fady jinych forem neni délka Zivota zkracena vibec
nebo jen podstatné méné.

2) S.12.-Kapitola o genetice nesv&dei o tom, Ze by to byla silna parketa autorky. V
tvodu kapitoly Genetika je &tenaf seznimen zeSiroka s uvodem oboru (kterak
Gregor Mendel v 19. stoleti péstoval hrach) — coZ je aZ téméf nadbytecné. Pak pro
pochopeni dal3ich informaci této kapitoly naopak postradam vysvétleni termind
genotyp (tedy to, co mame v genech psdno — vybava od otce i matky) a fenotyp
(tedy to, co se nakonec projevi). S nimi by byl dalsi vyklad mozna presnéjsi a
autorka by se mohla vyhnout n&kterym zkratkovitym tvrzenim. Napt.:

e, Dominantni dédicnost znamend, Ze kazdé dité md 50% pravdépodobnost zdédit
tento nemoc zpiisobujict gen* Vyjadieni je nepfesné. Dominantni znamena, ze je-
li tento gen v genetické vybavé (genotypu), pak se vzdy projevi a to i tehdy,
jestlize od druhého z rodi¢l je v genotypu gen jiny.

o . Recesivni dédicnost vznikd, kdyi oba rodice maji nemoc zpiisobujici gen, ale
nejevi Zddné znaky nemoci. (s. 13) Pfevzaté sd€leni takto zkratkovité uvedené je
nespravné. Recesivita znamend, Ze ur€ity gen (napf. vloha pro modré o€i nebo
pro chybnou tvorbu dystrofinu zptsobujici MD) muze byt ve svém ucinku
prekryt, potladen Gginkem genu od druhého z rodict (napf. vloha pro hnédé oci
nebo gen pro spravnou tvorbu dystrofinu).

e, Muzi nemohou byt nositeli X — vdzanych recesivnich poruch.” — Ve skutecnosti
mu¥i mohou byt nositeli t&chto poruch (tedy mohou je mit, mohou se u nich
vyskytnout, mohou jimi trp&t), ale nemohou byt jejich skrytymi pfenasSeci neboli
nosi¢i (nebot’ disponuji jen jednim X chromosomem od matky a je-li tento
postiZen, porucha se vZdy projevi).
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S. 15 — kréceno: ,, PrestoZe ucinnd terapie MD neexistuje, potvrzeni dg je
dilleZité, nebot umoZiiuje: uSetfeni zbytecné medikace, stanoveni prognizy,
genetické poradenstvi, eliminace rizika maligni hypertermie, vyzkum.“ Opravdu?
Stanoveni diagnézy je duleZité pravé z divodu vhodné terapie. Ta sice vskutku
neni kauzalni (tedy zaméfena na plné odstranéni choroby), ale i jako
symptomatickd se uplatiiuje velice vyznamné. Je jak farmakologicka, tak
chirurgickd a zejména fyzioterapeuticka (pohyb, procedury fyzikalni terapie). V
Sir8ich souvislostech musi zahrnovat vSechny slozky rehabilitace (psychologickou,
socialni, pracovni...)! V t&chto souvislostech je profit v podob& uvédoméni si
rizika maligni hypertermie zcela okrajovou zaleZitosti.

S. 18 — V kapitole o farmakoterapii neuvadi autorka Laevadosin, agkoli to byva
primamni lé¢ba podédvand u muskuldrnich dystrofii a absolvoval ji i pacient
uvadény v kasuistice na s. 47.

Internetovy odkaz na Parent Projekt je uvadén ve tfech rlznych podobéch
(www.parent.project.cz, www.parentproject.cz, www.Parent.Project.cz

S. 20 — ,,Je proto vhodné pacienty maximdlné motivovat..., aby se co nejvice
pohybovali. Obavy, Ze by fyzické aktivity mohly jejich onemocnéni zhorsit, jsou
zcela neodiivodnéné. “ — nejsou. Ke zrychleni progrese onemocnéni pfispivaji jak
fyzicka inaktivita, tak pfetiZzeni (z dal3ich faktord pak napt. infekéni onemocnéni,
operace, stres). Pohybovou aktivitu je tedy tfeba obezietné davkovat, tak aby byly
vyuZivany a podporovany zachované funkce, ale aby nedochédzelo k pietiZeni
jedince. V kasuistice i sama autorka uvadi, Ze unavnost u zkoumaného jedince
byla znatna. Rychld (navnost, omezend vitdlni kapacita, znadné ztiZena
stabilizace koncetin i trupu a porusena koordinace — to viechno jsou faktory, které
pohybovou aktivitu zdsadnim zpisobem limituji.

S. 20 — 22 — Z formalntho hlediska by moZna bylo vhodné&jsi pohybovy reZim
spojit spiSe s Rehabilitaéni terapii neZli se Stravovacim reZimem.

S. 22 — Na téma skoliéz u MD autorka uvadi: , Nebezpeci skoliézy spocivd
zejména v deformité hrudniho kose s progredujicim snizovdnim funkéni kapacity
plic a rozvojem respiracni insuficience. Viasné operacni Fesent, diive nez dojde k
manifestaci dechovych obtiZi, md nejvétsi Sanci na uspéch.” To neni piesné.
Chirurgicka 1é¢ba pacientti s MD musi byt indikovana velice obezfetng, nebot’
takovy zakrok do jejich kfehké télesné integrity ma zpravidla za nésledek
vyznamné zhorSeni progrese. I tak jednoznatné zékroky, jako je tieba operace
slepého stfeva, mohou zpusobit ztratu schopnosti chiize. Proto se skoliézy u MD
zpravidla neoperuji a preferuje se konzervativni feseni.

S. 23: ,, Posazenim télesné postizeného pacienta na koné vyloucime z aktivni
cinnosti jeho nefunkcni, celkovy pohyb rusici dolni koncetiny...“ Toto vyjadieni
nepovazuji za prili§ §t’astné.

Dolni koncetiny nejsou z pohybu vylougeny, ale uplatiuji se ve stabilizaéni
funkci.

Formulace, Ze dolni konéetiny jsou nefunkéni a rusi celkovy pohyb je nevhodna.

10)S. 36 — druhy odstavec smé&Suje informace o genetické zatéZi a psychologickém

ptistupu.

11)8S. 41 — kraceno: ,,Jednou z vyznamnych aktivit AMD je, Ze vydala sbornik

poezie.“ Podstatn€ vyznamnéj§i aktivitou AMD je pravidelné a dlouholeté
vydavani Casopisu Zpravodaj AMD, ve kterém lze najit mnoho informaci o
vyzkumu na poli neuromuskularnich onemocnéni, informace ze sféry socialni,
pravni, zdravotni, pracovni i vzd€lavaci aj

12) S. 42 Nestrukturovany interview namisto nestrukturované.



13)S. 46 Uvedeni rodokmenu je pro pochopeni pfipadu velmi piinosné. Pro jeho
pochopeni by nicméné bylo vhodné respektovat obecna pravidla:

* smer od pfedkd k potomkim by m&l byt shora dolé (v grafu je to naopak) a timto
smérem by mély smé&fovat i Sipky (nikoli naopak)

* sourozenci by se méli nachazet na jedné horizontalni drovni (nikoli pod sebou, z
¢ehoZ nent jasné, zda se nejedna o deeru II deery I a jejiho syna).

* postiZené jedince je moZné oznalit zmén&nou barvou &i podtrzenim, snadn&ji se
pak vyvoj v rodinné linii sleduje (ale to je jen formalita)

14) Ne zcela pfesna vyjadfeni jsou i v popisech k tomuto rodokmenu: ,, Druhd dcera
deéti nemd a syn trpi DMD.

15) Opakovany vyskyt onemocnéni v roding (stryc 33 let, bratranci 12 a 16 let) vybizi
k otdzkam, jak je mozné, Ze sim M.K. do 13 let o onemocnéni a jeho prognéze
informovan nebyl. Jak je moZné, Ze informace o onemocnéni nedala rodina k
dispozici $kole.

16) S. 60 — Otazka €. 13. , Ovliviiuje pFitomnost zdravotné postizené osoby priibéh
vyucovdni ve IFidé? " neumoZiiuje vyjadtit, zda ovliviiuje negativné & pozitivné.
Samozfejmé, Ze pfitomnost kazdého jedince v tfidnim kolektivu tento kolektiv
n&jak ovliviiuje. Cim v&ts je n&jaké odliSnost jedince (intelektualni, povahova,
t€lesnd, socidlni, rasova...), tim vé&tsi vliv lze ptedpokladat. Nicméné klidova
otazka je, zda kolektiv tuto jinakost zpracuje a vyuZije ve vét$i soudrZnost nebo
zda dojde k jeho naruseni. A¢koli Zaci odpovidali pouze na otdzku, zda p¥itomnost
ZP ttidu ovliviuje, autorka na s. 61 z téchto odpovédi vyvozuje, Ze ZP vyugovani
nenaruSuje, coz je rozdil.

Hodnoceni:

Prace diplomantky Soni Lesinové se zabyva zajimavym a pro praxi podnétnym
tématem muskuldrni dystrofie a moZnosti integrace takto postiZenych osob. Prace je
pfehledné uspofadana a zpracovana na dobré formalni trovni.

Muskularni dystrofie je onemocnéni vzacné a pro autorku bylo zjevng nesnadné se v
této problematice zorientovat (jak autorka sama uvadi, rodi¢e neposkytli ani $kole a
dokonce ani svému postiZenému ditéti informace o onemocnéni, jeho charakteru a
progndze, a tak zpo€itku méla o povaze onemocnéni minimalni povédomost).
Teoretické ¢ast prokazuje snahu o zmapovéni tohoto tématu, nicméné zde nachazime
velkou fadu odbornych nepfesnosti.

V praktické &asti prokdzala autorka dobrou znalost metodologie kvalitativniho
vyzkumu. Z rlznych aspekti a s vyuZitim rdznych metod sledovala zkoumany
fenomén, vysledky ptehledn& graficky uspofadala a vyuZila k zodpovézeni otazky,
zda je integrace takto postiZeného Z4ka moZna.

Pfes uvedené nedostatky se domnivam, Ze autorka splnila poZadavky kladené na
magisterskou diplomovou praci a doporuéuji ji k obhajobg.

V Praze, 10. 9. 2006 PhDr. Jitka Vatekova, Ph.D.

4[@1anqu /ZboO(zouoOeuL/ 02*3 Og&/ /L.,c/“é,z\éou, oéaijéa



