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UVOD

Téhotenstvi a matetstvi osob s Osteogenesis Imperfecta. Jednd se o pomérné
kontroverzni téma, které je hlavni myslenkou této diplomové prace. Motivaci K vybéru tohoto
tématu byla predevSim snaha navazat na mou bakalafskou praci, ktera se rovnéz zabyvala
problematikou onemocnéni Osteogenesis Imperfecta. Protoze mam sama bohatou osobni
zkuSenost s zenou, kterd trpi timto postizenim, a znam tak jeji potfeby, otdzky, problémy a
uskali, se kterymi se vzhledem ke svému postizeni potykd, vznikl, po sepsani bakalarské
prace, dalSi ndpad, ¢emu se v oblasti této problematiky vénovat a co prozkoumat. A tak
postupem casu vykrystalizovalo téma této diplomové prace. D4 se fici, Ze vzeSlo z potieb
nejedné Zeny s diagndézou Osteogenesis Imperfecta.

Tehotenstvi a matefstvi jsou pry tim nejkrasnéjSim obdobim v zivoté Zeny. Na druhou
stranu klade toto obdobi velmi vysoké naroky na fyzickou a také psychickou stranku Zeny.
Tento predpoklad plati i u nastavajicich matek bez postizeni. U Zen, které se rozhodnou vzit
na sebe roli matky a potykaji se k tomu s tak zdvaznym druhem postizeni jako je Osteogenesis
Imperfecta, to plati dvojnasob.

Cilem diplomové prace bylo zmapovat oblast t¢hotenstvi a matefstvi téchto osob se
zaméfenim na pripravu a pribéh téhotenstvi, pfistup a informovanost lékaiského persondlu
jak v Ceské republice, tak i v zahrani¢i a v neposledni fadé také zmapovani moznosti podeti u
osob s Ol.

Diplomova prace je rozdélena na dvé ¢asti — teoretickou a praktickou.

Teoretickd Cast je rozdélena do tii kapitol. Prvni kapitola piinasi ucelené informace o
Osteogenesis Imperfecta. Druha kapitola se zabyva problematikou téhotenstvi a pfipravou na
porod, a to v obecné roviné. Dale je zde v kratkosti popsana problematika téhotenstvi zen
trpicich OI. Tteti kapitola popisuje matefstvi se v§emi radostmi, ale i povinnostmi, a to od
narozeni az do véku 3 let ditéte. Stanovené rozmezi v€ku ditéte bylo zvoleno zdmérné, a to
predevsim z toho divodu, Ze v této dobé se dité nejrychleji vyviji jak po télesné, tak i dusevni
strance a tim padem klade na svou matku pomérné vysoké naroky. V souvislosti s tim je
v kapitole v kratkosti rozebrana také problematika matefstvi a zen s postizenim.

Praktickd c¢ast obsahuje vyzkum zaméfujici se na né€kolik oblasti, konkrétné na
ptipravu a pribéh téhotenstvi, porod, dédicnost onemocnéni a samoziejmé se také vénuje

oblasti péce a sluzeb poskytovanych v t€hotenstvi témto Zzenam.



1 OSTEOGENESIS IMPERFECTA
1.1 Historie

V prubéhu celé¢ historie najdeme néckolik dikazli, Ze osoby s dnes$ni diagndzou
Osteogenesis Imperfecta (dale jen OI) se s timto onemocnénim potykali i pied téméf tfemi
tisici léty. Prvni zminky o této nemoci mizeme nalézt na egyptské mumii, kterda mimo jiné
v soucasné dobé¢ sidli v Britském muzeu v Londyné, z let 1000 pt. n. 1. Jedna se o ¢astecné
mumifikovanou kostru kojence ze starého Egypta. V prubéhu historie mizeme nalézt také
zminku o Arabovi jménem Satib, ktery se stimto onemocnénim potykal. Dal$i zminku
nalezneme v 9. stoleti v Evrop€, konkrétné Dansku, kde zil princ Ivar piezdivany
,bezkostny”. Legenda pravi, ze v disledku svych velmi kiehkych kosti byl na bitvy vojaky
no$en na §titu.!

Dalsi zminku o diagndze OI nalezneme v piipadovych studiich z roku 1600. V téchto
studiich se objevuji pfiznaky onemocnéni jako je ztrata sluchu a abnormaln¢ kiehké kosti.
V roce 1849 byl poprvé zaveden nazev, ktery se uziva dodnes Osteogenesis Imperfecta.
S timto nazvem poprvé ptisel W. Vrolik. Onemocnéni bylo v roce 1906 rozdéleno na dva
podtypy ,,congenita” — zadvazné onemocnéni kosti, a ,tarda” — méné¢ zadvazné onemocnéni
kosti.? Toto rozd&leni se postupem cCasu nahradilo délenim podle Sillence a dale podle
Shapira, protoze vyse uvedené oznaceni je zastaralé a jiz nedosta(“:ujici.3

V roce 1918 byla studie doplnéna Van der Hoevem o prvni ptiznaky onemocnéni, jako
jsou neobvykle kiehké kosti, namodralé o¢ni skléry a postupna ztrata sluchu az uplna
hluchota. V roce 1970 byla v Australii tymem vyzkumnikt pod vedenim zku$eného doktora
Sillence vyvinut systém déleni osob trpicich onemocnénim OI podle jednotlivych typt.
Konkrétné byly popsany ctyti typy, Typ I, Typ II, Typ IIl a Typ IV. Jednotlivé typy
zahrnovaly klinické ptiznaky onemocnéni a genetické predispozice. Tento klasifika¢ni systém
byl po celém svéts prijat v roce 1979. *

V poslednich letech byly popsany dalsi typy, a to konkrétné typ V, VI, VII, VIII na
zaklad¢ stale probihajicich vyzkumu a kostnich biopsii. V soucasné dobé€, s rozvojem

molekularné genetické diagnostiky, se rozliSuje patnact typl, pficemzZ u jedenacti typti Ol

L http:/iwww.oif.org/; http://emedicine.medscape.com/
2 http://www.oif.org/
® Dungl 2005, st. 288
* http://www.oif.org/



nebyla prokdzana mutace v COLIA1 nebo COL1A2 fetézci. V tomto sméru se ale jedna o
velmi tézké a raritni pfipady.5

Kdyz se pteneseme do 20. stoleti najdeme zminku o dalsi osob&, Michaelu
Petruciianim, ktery se navzdory tézkému onemocnéni Osteogenesis Imperfecta proslavil jako
UZasny jazzovy pianista.® Michael Petrucciani pochazi z italsko-francouzské rodiny
hudebniki. Jazzovy pianista se narodil s onemocnénim Osteogenesis Imperfecta. Kiehké kosti
a s tim souvisejici zlomeniny jej trapily po cely zivot, m¢l jich vice nez 100. Onemocnéni
provazi také Casté plicni problémy, které ho, v jeho tficetiSesti letech, ptipravily o zivot.
Michael Petrucciani vSak po cely zivot neztracel optimismus.

Kromé jazzové hudby se také proslavil vyrokem o svém onemocnéni ,N&kdy si

myslim, ze mé& nkdo nahofe zachranil od toho byt oby&ejny .”’

1.2 Klasifikace onemocnéni

Nazev onemocnéni Osteogenesis Imperfecta pochazi z latiny a do ¢eStiny ho miizeme
pielozit jako ,nedokonald tvorba kosti”. Onemocnéni se fadi mezi vzacné vrozené
onemocnéni pojivové tkané€, jehoz zakladnim projevem je abnormalni kiehkost kosti.® Toto
onemocnéni se fadi mezi osteochondrodysplazie se snizenou kostni hustotou.’

Cetnost vyskytu osob s OI se dle jednotlivych zdroji riizni. Docent Maiik uvadi
prevalenci 4 -5: 100 000 zivé narozenych déti, dale uvadi, Ze u tézkych typu OI se vyskyt
odhaduje na 34: 1 000 000 obyvatel, a to v&etnd postizenych piibuznych.'® Internetovy zdroj
uvadi frekvenci vyskytu 1: 20 000 porodi.™ Pro srovnani se miZeme podivat na vyskyt
tohoto onemocnéni v zahranici, konkrétn¢ v Americe. Zahrani¢ni zdroje uvadi vyskyt u
20 000 — 50 000 Ameri¢ant..*?

Co se tyce dédicnosti onemocnéni, rodokmenova vySetieni odhalila heterogenni
dédi¢nost, tzn. vyskytujici se riznymi mutacemi genu.'® Pienos nemoci je ve vétsing pripada

autozomaln€ dominantni, nicméné¢ muize také dojit k ptipadim, kdy dojde ke spontannim

® http://www.oif.org; z emailové komunikace Doc. Ivo Matik

® http://www.oif.org; http://emedicine.medscape.com/; http://www.ncbi.nim.nih.gov/
" http://en.wikipedia.org/wiki/Michel_Petrucciani

¢ Dungl, 2005

® Maiik, Mazura, 2003, s. 417

19 Matik, Mazura, 2003

1 http://lomivky.webnode.cz/

12 http://orthoinfo.aaos.org/; http://www.oif.org/

13 Matik, Mazura, 2003,



mutacim a velmi vzacné muze dédicnost vzniknout piredanim geni od obou postizenych
rodi¢i.** Z vyse uvedeného tedy vyplyva, Ze dité miZe ziskat chorobu od jednoho ze svych
rodicl, ve velmi vzacnych piipadech od obou rodict. Rodi¢ trpici OI méa zhruba 50% Sanci,
ze jeho dité bude zdravé. V piipadé spontannich mutaci gend se dit€¢ s diagnézou OI miize
narodit zcela zdravym rodi¢tm. *°

Lomivost kosti je zptisobena mutaci genu, jenz je odpovédny za tvorbu kolagenu typu
1. Typickym projevem onemocnéni jsou &asté zlomeniny dlouhych kosti, dale Gasté kostni
deformity, modré skléry, jejichz piiginou jsou extraskeletalni (tzv. mimokosterni)'’ defekty
pojivové tkang, zhorSeni nebo postupna ztrata sluchu (tzv. otosklerdza), dale v literatufe
najdeme ptiznaky jako bikonkavné oplostéla obratlova téla (tzv. ,,rybi” obratle), pfedozadni
roz8ifeni hrudniku a ¢asta je také kloubni hyperlaxicita, 18 tzn. zvysena volnost vaziva, které je
méné odolné. Mezi dalsi piidruzené piiznaky OI patii dychaci potize a skoliozy. Y Je viak
dalezité mit na paméti, ze Skala vySe uvedenych symptomt je u kazdé osoby s onemocnénim
Ol variabilni v zavislosti na vé€ku osoby i zdvaznosti onemocnéni. %

Jak jiz bylo popsano vySe, onemocnéni vznikd na zéklad€ postizeni pojivové tkang.
Postizeni pojivové tkané vznikd v disledku mutace genu odpovédného za tvorbu kolagenu
typu 1, jehoZ vlakna jsou jednou z hlavnich slozek mezibunééné hmoty.?* Kolagen typu | je
tedy zakladnim proteinem kosti a pojivové tkand.?* Jedna se o skleroprotein, ve vodé
nerozpustnou bilkovinu, v jehoz vlaknech se ukladaji veSkeré mineralni slouceniny. Kolagen
je dalezitou slozkou mezibunééné hmoty, tvoii 25 — 30% vsech proteinil v téle savcii. Mutace
genu odpovédného za tvorbu kolagenu zptisobuje u lidi s Ol znemoznéni vytvaiet kolagen
typu | v dostatecné kvalité, ptipadné kvantité. Dusledkem toho je jiz n€kolikrat zminéna
mimofadna lomivost kosti.

VétSina jedinct s diagnézou OI ma defekt tvorby praveé vyse zminéného kolagenu typu
I, tj. kolagen COL1A1 nebo COL1A2. Miizeme se ale také setkat s osobami trpicimi OI, kteti

maji onemocnéni zplisobeno mutaci proteinu CRTAP, coZ je gen chrupavky, nebo mutaci

genu LEPRE1.? Genovou mutaci genu COL1AL a COL1A2 zptsobuje mutace 7. a 17

4 Dungl, 2005

1> http://lomivky.webnode.cz/

1% http://lomivky.webnode.cz/

7 http://lekarske.slovniky.cz/

'8 Dungl, 2005; Maiik, Mazura, 2003
19 Sriitkova, 2013, s. 8

2 Dungl, 2005

2! http://lomivky.webnode.cz/

%2 Dungl, 2005, s. 287

% http://www.oif.org/



chromozomu, coz bylo zjisténo za pomoci chromosomalnich vysetfeni. Molekularné

genetické studie pak prokézaly okolo 200 mutaci téchto gent.**

1.3 Projevy onemocnéni

V souvislosti s klasifikaci onemocnéni se zaméfime na projevy onemocnéni na Grovni
kosti. Na nasledujicich fadcich bude popsana kost a jeji stavba, aby bylo ndzorn¢ ukazano, jak
se onemocnéni zavazné projevuje prave na kostech ¢lovéka s diagnézou Ol.

Kosti jsou klasifikovany jako tvrdé a pevné organy Zlutobilé barvy, jejichZ spojenim
vznikd pevna opora téla. Kostra plni funkci pasivniho pohybového aparatu a dale slouzi
k ochrané nékterych vnitinich organid. Samotna kost je kryta tzv. okostnici (periost), coz je
silny a tuhy vazivovy list, jeZ pokryva celou kost mimo kloubni zakonCeni kosti. Vnitini
stavba kosti se sklada z kostnich bunék a mezibunééné hmoty. RozliSujeme dva druhy
kostnich bunék osteoblasty a osteocy‘[y.25

Osteoblasty pochazejici z mezenchymu, coz je ftidka vazivova tkan v lidském
zérodku, z niz béhem vyvoje vznikaji dalsi pojivové tkan€, cévni systém, hladkad svalovina,
krvetvornd tkan. Mezenchym dale slucuje tzv. kostni matrix (kostni tkan), dosud
nemineralizovanou kostni tkan, jez se pied mineralizaci nazyva osteoid. Cinnosti osteoblastti
je produkce kostni hmoty. Jedna se o kostni buiiky s pofetnymi vybézky, jez se vzajemné
dotykaji a tim padem jsou v kontaktu s dal§imi osteoblasty. Nachazeji se na povrchu kostnich
tramct a jsou usporadany, jako jednovrstevny epitel. Na zéklad¢ téchto kontaktli probiha
latkova vyména kosti. Diky vysokému podilu organel maji osteoblasty vysoké schopnosti
tvotit bilkoviny. Osteoblasty jsou v kosti pfitomny piedevsim v mistech, kde dochazi
K ptestavbé kosti piipadné novotvorbé. Osteoblasty tedy postupem ¢asu ztraci mnozstvi
organel a dochazi tak k pfeméng na tzv. osteocyty. 2°

Osteocyty jsou osteoblasty obklopené kostni matrix uloZzené v lakunach (mezerach).
Osteocyty jsou soucasti fidicich mechanisma udrzujici hladinu vapniku v télnich tekutinich,
predevsim pak v t&Ini plazmé&.”’

Bauer a Griiber uvadi, Ze podstatné u OI je zpomaleni osifikacnich procest, tzn.

osteoplastické c¢innosti, tvorba osteoblastl, jejich zvapenaténi a piestavba primarnich

4 Maiik, Mazura, 2003

2 http://www.sportstatus.cz/; http://www.szsbn.cz/

%8 http://biomech.ftvs.cuni.cz/; http://fblt.cz/

2T http://biomech.ftvs.cuni.cz/, 17.11.2014; http:/fblt.cz/
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osifikacnich produkti. O nedostate¢né funkci osteoblastii jsou presvédceni také Bamberg,
Huldschinsky, Klereker, Esch, Loesche, Fortina, Enggeldt, Grebe a dalsi. 28

Osteoklasty jsou dalsimi kostnimi bunkami. Jedna se o buiiky s pocetnymi vybézky
nachazejicich se v Howshipovych lakunach, coz jsou prohloubeniny na povrchu kosti
vznikajici ¢innosti osteoklastti. Nachazi se tam, kde dochazi k piestavbé kosti. Aby mohlo
k ptestavbé dojit, je zapotiebi, aby byly pfitomny tzv. ,,bouraci” enzymy, na jejichz zakladé
dojde k rozruseni zakladni hmoty, tzv. resorpci kosti. Osteoklasty tak uvoliuji prostor pro
nove tvofenou tkan v Kosti. Zaroven se podileji na ristovych pochodech kosti.?

Z téchto informaci vyplyva, Ze funkce kostnich buné€k, kterymi jsou osteoblasty,
osteoklasty i osteocyty, jsou hlavni pro spravné fungovani kosti.

Mezibunééna kostni hmota je tvoiena, cca z 94%, svazky kolagennich vlaken,
konkrétné¢ kolagenu typu I, tzv. Gstrojnych slozek nazyvajicich se ossein. Tato slozka
propijcuje kostem urcitou pruznost. Zbylych cca 6% v kosti tvoii pfedevsim bilkoviny. Co se
tyCe pevnosti a tvrdosti kosti, tu ziskava postupem casu na zaklad¢ uklddani mineralnich soli,
a to nejprve pii povrchu a posléze také do kolagennich fibril. Jedna se o tzv. nelstrojnou
sloZzku. V kone¢né podob¢ obsahuje plné mineralizovana kost 25% organické mezibunécné
hmoty, oznacované jako ossein, dale 70% anorganickych latek a zbylych 5% tvoti voda. Na
zéklad¢ uspotadani kolagennich vlaken (fibril) se kostni hmota déale dé€li na kost vlaknitou
(fibrildrni, nezralou, primarni) a lamelarni (sekundéarni, zralou), ktera se dale déli na
kompaktni a spongiozni (houbovitou) kost.*®

Vlaknita kost neboli fibrildrni ¢i primarni ma nepravidelné usporadand kolagenni
vlakna, c0Z mé za nasledek malou odolnost proti mechanickému naméahani. Z toho vyplyva,
ze se timto typem kosti nejCastéji setkdme v embryondlnim vyvoji a u mladych jedinct.
Pokud dojde ke zlomenin€, pii procesu hojeni vznika v prvopocatku vlaknitd kost, kterou
posléze nahradi kost lamelarni.**

Lamelarni kost, neboli sekundarni se vyskytuje piedevsim u dospélych jedinct a jeji
vyskyt vtéle je také mnohem castéjs$i. V tomto druhu kosti je kostni hmota uspotddana
pravidelné do plotének, v nichZ soubézné probihaji kolagenni vlakna. Diky Cetnému vyskytu
kolagennich vlaken je, na rozdil od vldknité kosti, odolna proti mechanickému namahéni.

Tato kolagenni vldkna se seskupuji bud’ kolem drobnych cévek, nebo tvoii vrstvy na povrchu

28 Sratkova, 2013, s. 9

2 http://folt.cz/; http://biomech.ftvs.cuni.cz/

%0 http://www.kme.zcu.cz/; http://www.sportstatus.cz/
*1 http://www.kme.zcu.cz/; http://fblt.cz/
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kosti. Rozeznavame tii druhy lamel, a to Lamely Haversovy, Lamely vmezetené a Lamely
povrchové.

Lamely Haversovy, které vznikaji kolem Haversovych kanalkd, vytvareji
mnohovrstevné soustiedéné soubory lamel, které se nazyvaji osteony. Lamely vmezerené
nebo také intersticidlni vypliuji volnd mista a Lamely povrchové jsou vysledkem apozi¢ni
tvorby kosti periostem.

Lamelarni kost se vyskytuje ve dvou formach, a to jako kost kompaktni a kost
spongiodzni.

Kompaktni kost tvoii ptfedev§im povrchovou vrstvu. Tato kost je dle mikroskopické
stavby bud’ vlaknitd, nebo lamelozni (viz vySe). Kompaktni kost se sestavd z pravidelné
usporadanych osteont, jeji povrch se pak sklada z pravidelné usporadanych lamel.*

Spogidozni kost tvofi vnitfni vrstvu a mad houbovity vzhled. Tato kost je bud
nepravidelné houbovita, nebo jsou tramce uspoiadany v urcitych smérech.®*

Kompaktni a spongiosni tkan

Lakuny s osteocyty QOsteon

~

Lamely —=<i2: Houbovita kostni
Kanélky AR
Osteon I N ) TR for NP
(Haversiv | R .' HaversQv
systém) e L) kanalek
Okostice

Volkmannuyv kandlek

Obrazek 1 Schéma kosti (pirevzato z http://www.wikiskripta.eu/)

Okostice (periosteum) plni kryci funkci kosti. Jedna se o silnou, tuhou vazivovou
blanu, cca 2 mm. Kromé kryci funkce kosti plni periost také mechanickou ochranu povrchu
kosti, mezi¢lanek pro Gpon svali a také misto pro bohaté cévni zasobeni. Okostice je déle
dilezita pti kostitvornych aktivitach, jak u ristu kosti, tak také pfi hojeni zlomeniny. U
dlouhych kosti je okostice upevnéna v misté uponil Slach a vazii, kde kolagenni vlakna Slach a

vazll pfimo pronikaji mezi povrchové lamely kompaktni kosti. Na zbyvajicim povrchu kosti

%2 Dungl a kol., 2014, s. 313
% Dungl a kol., 2014, s. 313; http:/folt.cz/
% http://folt.cz/; Dungl a kol., 2014, s. 313
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je okostice fixovana pomoci kratkych vazivovych vldken, nazyvanych Sharpeyova vlikna.*
Co se tyce stavby okostice, sklada se ze tfi vzajemné velmi tésné spojenych vrstev. Povrchova
vrstva je tvore fidkym vazivem s pfitomnosti mensich vazivovych bunék. Stfedni vrstva je
slozena z n€kolika svazki kolagennich vldken a elastickych vldken, tzv. snopce. Ve vnitini
vrstvé najdeme velké mnozstvi osteoblastl, fibroblastii a cévni pletené. Pravé diky této vrstve
ma kost schopnost riist do &iky.*®

Endosteum neboli vnitini okostice pfipomina svou stavbou okostici. Oproti periostu
je tenci a podili se na tvorbé kostni tkané. V détstvi si zachovava schopnost krvetvorby. Dale
endosteum vypliuje dienovou dutinu kosti. 3

Kostni diein (medulla ossium) vypliuje dutiny uvnitt kosti, dieniovou dutinu u
dlouhych kosti, prostory spogidzy a Sir§i Haversovy kandlky. Jednad se o mekkou tkan, jejiz
vzhled se 1i$i podle toho, zda se jedna o ¢ervenou, Sedou nebo zlutou kostni dren.

Cervena dien je mistem, kde po narozeni vznikaji viechny typy krvinek. P¥i narozeni
jsou tedy vSechny diefiové dutiny vyplnény timto typem kostni diené. V pribéhu ristu
cervené dien¢ ubyva a cca ve 20 letech se krvetvorba soustfedi pfedevSim v hrudni kosti.
Postupné je nahrazovana lutou dieni. Zluta kostni die je vzhledem k mnozstvi tukovych
bunék povazovana také za urcitou energetickou rezervu organismu. Ve vysokém véku je tato
dfent postupnd nahrazovana $edou kostni dieni. Seda kostni dieii je vazivo, které v dutinich
zustava praveé po ,,vymizeni” zluté kostni diené. VeSkera kostni dient dospélého Clovéka se

vyrovna hmotnosti jater.38

Kostni difeit

ostedn
(Haversiiv systém)

okostice
(periost)

hutnd Kostnd tkan
(kompakta)

Haversuy kanalek

Obrazek 2 Stavba kosti (pFevzato z http://www.kme.zcu.cz/)

® Dylevsky, 2009

% Dylevsky, 2009, s. 4

¥ Dylevsky, 2009

%8 Dylevsky, 2009; http://www.sportstatus.cz/
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Z vyse popsané¢ho textu jasné vyplyva, ze kolagen je nepostradatelnou stavebni
jednotkou kosti, potazmo pojivovych tkani v kosti. Tvoii zhruba 40% kostni tkan¢. Kolagen
jako zékladni stavebni jednotka pojivovych tkani zastituje velké mnozstvi proteind. Tyto
proteiny pfedstavuji dohromady 25 — 30% vSech bilkovin lidského téla. Z tohoto jasné
vyplyva, Ze kolagen najdeme téméef vSude v lidském téle — v kostech (viz popis vyse),
Slachach, oc¢nich sklérach, vazivu atd. Da se tedy fict, Ze kolagenni vldkna jsou piitomna
vSude, kde je zapotiebi ur¢ité ohebnosti a pevnosti, protoze takova kolagenni vldkna jsou
pevna a ohebna.*® Kazdé vldkno kolagenu je tvofeno mensimi vlaknitymi molekulami
tropolagenu, jenz ma strukturu pravotoCivé trojSroubovice. Samotny tropokolagen je tvotren
slouc¢enim tii molekul peptidovych fetézct, tzv. a-fetézce, které maji opacnou strukturu jako
kolagen, tedy levotociva Sroubovice. Jednotlivé typy kolagenu se 1isi pravé poctem a-fetézct.
U savcu bylo rozpoznano 28 typa kolagenu. V literatufe se vSak vétSinou uvadi pouze 5
zékladnich typl kolagenu, pficemz praveé kolagen typu I. se uvadi jako nejrozsitenéjsi. Jde o
tzv. ,,nosny strukturalni” kolagen, jehoz mutace zpusobuje pravé onemocnéni Osteogenesis
Imperfecta. Mutace je zplisobena ztratou casti spiralovosti vySe popsaného tropokolagenu.
Rozdil mezi spravné strukturovanym kolagenem a mutaci kolagenu lze vidét na nize

priloZzeném obrazku.*

Obrazek 3 Struktura kolagenu u osoby trpici OI a osoby zdravé (pfevzato z http:/lomivky.webnode.cz/)

% Dylevsky 2009
“O http://folt.cz/
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1.4 Typy Osteogenesis Imperfecta

V nésledujici kapitole se zaméfime na popis jednotlivych typit OI, které byly dosud
popsany.

Hned na zacatku je tfeba zdlraznit, ze klasifikace je velmi obtizna, vzhledem
k velkému mnozstvi typu OI, které byly dosud rozeznany a S$iroké variabilité¢ projeva
typickych pro jednotlivé typy. Charakteristické rysy Clovéka trpicim OI se 1isi od ¢loveka
k Gloveku a to iu lidi, kteti maji diagnostikovan stejny typ OL.*" V soudasné dobs se rozlisuje
15 typt, u 11 typl nebyla prokazana mutace v COL1A1 nebo COL1A2 fetézci. Rozliseni
takového spektra typi je v posledni dobé mozné zejména diky rozvoji molekularné genetické

42

diagnostiky.”™ Popisy jednotlivych typt poskytuji alesponi urlitou piedstavu o stavu a

prognoze diagnostikovaného onemocnéni jak rodindm, tak také lékaiim. Je ale nutné pocitat
S ur¢itymi odchylkami u kazdého jedince s ol1.3

Z hlediska klasifikace se mizeme setkat s 50. let starym c¢lenénim podle Seedorfa,
ktery rozligoval 3 typy OL.** Toto &lenéni nahradilo dodnes pouzivané déleni podle Davida
Sillence zroku 1979 do IV typt na zékladé klinickych znakii onemocnéni. Clenéni dle
Sillence bylo pak v roce 1996 rozsiteno na pét skupin dle Gloricuxe, k némuz specialisté
zabyvajici se timto onemocnénim také p¥ihlizi.* Znamé je také déleni dle Shapira z roku
1985, ktery rozliSuje onemocnéni do ¢tyi kategorii a to kongenita A, kongenita B, tarda A a
tarda B.*

V nasledujicim textu se zaméiime jednak na déleni dle Shapira a také na déleni podle
Davida Sillence.

Jak jiz bylo uvedeno vyse, déleni dle Shapira pochazi z roku 1985 a rozliSuje Ctyti
kategorie, kongenita A, kongenita B, dale tarda A a tarda B. Do kategorie kongenita spadaji
osoby, kterym zlomeniny vznikly jiz pfi vyvoji v déloze, tzv. in utero, nebo ihned pfi porodu.
47

Do kategorie kongenita A se zafazuji déti narozené se zkracenymi koncetinami

deformovanymi V disledku mnohocetnych zlomenin. Soub&zné jsou pfitomny zlomeniny

hrudniho koSe a velmi kiehk4 lebka. Z vySe popsaného jasné vyplyva, Ze dit€é narozené

* hitp://www.oif.org/

%2 7 e-mailové komunikace Doc. MUDr. Ivo Maiik, CSc.
*® http://www.medicabaze.cz/

* yyskogil, 2006, http:/zdravi.e15.cz/

** Matik, 2001

“® Dungl, 2014, s. 226

" Dungl, 2014
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V tomto stavu nemad Sanci na preziti, tzn. ze se déti ¢asto rodi mrtvé a pokud pfeziji, smrt
ptichazi kratce po porodu. Pfi¢inou umrti je nitrolebni krvaceni v disledku velmi kiehké
lebky, nebo dechové nedostatenosti, jehoz diisledkem jsou zlomeniny hrudniho koge.*®

Kongenita B je kategorii, do které se tadi déti, jez se narodily v méné zadvazném
stavu. Tyto déti se rodi s méné¢ zdvaznymi zlomeninami, kosti nemaji deformovany tak
zavazné jako v predchozim piipadé a rovnéz neni deformovan hrudnik. VétSina takto
narozenych déti pfeziva a i ptes velmi zavazné postizeni je 1/3 téchto déti schopna pohybovat
se sama a zbylé 2/3 se pohybuji pomoci voziku.*

Kategorie tarda A zahrnuje déti, u kterych vznikaji zlomeniny rovnéz po porodu az
do zacatku chiize. Déti zafazené do kategorie tarda A jsou ze 2/3 schopné samostatné chiize,

zbyla 1/3 je upoutana na vozik.>

Obr. 8.71 Predozadni a bocni snimek 12leté pacientky s osteogenesis imperfecta typu lI podle Silence a typu tarda
A podle Shapira. Jsou patrné zkracené a deformované horni i dolni koncetiny a predeviim zkraceny deformovany hrudni
ko a pater. Lebka je nepomérné velka s trojihelnikovitym tvarem obliceje.

Obrazek 4 divka s OI I11. typu tarda A (pievzato z publikace Ortopedie, 2. pfepracované a doplnéné
vydani, Prof. MUDr. Pavel Dungl, DrSc. a kol.)

U kategorie tarda B se zlomeniny za¢inaji vyskytovat az po zac¢atku chuize a vSechny
tyto déti s diagnostikovanou formou tarda B jsou schopny samostatné chiize.

Nyni si popiSeme déleni dle Davida Sillence, ktery onemocnéni déli do IV zakladnich

typt.

“® Dungl, 2014
*° Dungl, 2014
*® Dungl, 2014, s. 226
* Dungl, 2014, s. 226
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Ol Typ | je nejcastéji se vyskytujicim typem onemocnéni. Jedna se o autozomalné
dominantni dédinost, tzn. ze u této formy dédicnosti bude postizen jedinec v kazdé
generaci.”® Stypem I se setkame cca v50 % populace. Jde o nejmirngj§i formu tohoto
onemocnéni a diagnostikovani tohoto typu probihd nejsnaze ze vsech. Co se tyce genové
mutace, dochazi k mutaci geni COLIA1 a COL1A2. Velka ¢ast zlomenin se vyskytuje
Vv détstvi, po pubert¢ jejich cetnost klesa. K opétovnému zvyseni dochazi po menopauze u Zen
a u muzi cca kolem 60. roku Zivota.>® Kostni deformity nejsou tak &asté, jako u dalsich typu,
ptitomny jsou tmavé modré skléry, u 35 % pacientll dochazi kolem 30. roku k porucham
sluchu, setkavame se také s hyperplastickou kloubl. Zlomeniny se vyskytuji pfedev§im na
dlouhych kostech, dale muze dojit ke kompresnim zlomenindm obratli.> Nésledkem
zlomenin obratli pak muize byt mirny typ skoliozy. Co se ty¢e vzrustu, dosahuji osoby
s typem I normalniho nebo mirné snizeného vzrustu oproti zdravé populaci. V souvislosti s Ol
I. typu rozliSujeme formu IA a IB. U podtypu IA neni postizena zubni sklovina, tzv.
dentinogenesis imperfecta. Podtyp IB se vyznacuje, kromé vySe popsanych piiznaku, jesté
postizenim zubni skloviny, tzv. dentinogenesis imperfecta.”® Lé&ba tohoto typu se soustfedi
piredevSim na zvySovani svalové sily, snahu o zvySeni kostni hmoty a zvySeni mobility.
K tomu slouzi pfedevsim fyzikalni terapie a razné druhy cviceni, od protahovacich cviki pies
plavani az po specidlni acrobik uréen pfimo na miru osobam s OI. Lé¢ba pomoci modernich
farmakologickych 1¢kt, predevsim bisfosfonati a opera¢ni techniky, se u tohoto typu pftilis
nedoporucuje a velky duraz je spiSe kladen pravé na vysSe popsané cvicebni metody, které
mohou zivot osoby s OI I. typu zkvalitnit mnohem vice.>®

Typ Il je nejzavaznéjsi formou onemocnéni, ktera se zhruba v 80 % vyznacduje
umrtnosti uz v déloze nebo bezprostitedné po porodu. Smrt pfichazi na zakladé nedostatecné
kapacity plic, které posléze selzou. Typickym rysem jsou velmi kratké koncetiny, mékka
lebecni kost, kratké a Siroké stehenni kosti, fetizkovana a rovnéz Siroka zebra, stehna jsou
V postaveni pravého thlu od téla. Skléry jsou tmavé modré nebo Sedé. Velmi Casto se u téchto
narozenych déti vyskytuje makrocefalie, obliej ma typicky trojihelnikovy tvar. Uginna
1é¢ba, ktera by vedla ke zkvalitnéni zivota 0soby s OI nebo odvraceni smrti v tomto piipadé

bohuzel neexistuje. Proto se lékaisky tym zaméfuje predevSim na v€asnou a spravnou

%2 Sromova, Mazura, 2011, &. 1, roénik 7

%3 Sromova, Mazura, 2011, &. 1, rocnik 7; http://lomivky.webnode.cz/
** http://www.oif.org/; Vyskogil, 2006, http://zdravi.e15.cz/

% Sromova, Mazura, 2011, ¢&. 1, ronik 7

% Bayer, s. 1

17



diagnostiku, podporu dychani a psychickou podporu rodiny, kterd je v této situaci nesmirné
dilezita.”’

Typ Il je nejtézSim typem postizeni, u kterych jedinci pfezivaji. Stupeni lomivosti
kosti a ¢etnosti zlomenin je u tohoto typu velmi individualni. U tohoto typu OI dochézi mimo
mutaci kolagenu typu I také k defektu celé jeho struktury (viz. obr. €. 3). Jedna se o spontanni
a soubézné dominantni mutaci tohoto genu. Ke zlomeninam dochézi jiz v prenatalnim obdobi
pti vyvoji ditéte, po porodu je zcela bézné, ze se dité rodi s mnohocetnymi zlomeninami.
Koncetiny jsou znaéné zkracené s vyraznymi deformacemi, lebka je rovnéZ nadmérné mekka,
typické jsou dychaci a polykaci obtize, pfitomno je 1 postizeni zubni skloviny, densitogenesis
imperfecta. Osoby s timto typem onemocnéni maji podprimérny vzrist, v dospélosti maji
Casto méné nez 102 cm. Casto se vyskytuji kompresni zlomeniny obratli, skoliézy a typicky
je deformovany hrudni koS$. Hlava je nepomérné velka vici télu, oblicej ma trojihelnikovy
tvar, o¢ni bélimo muze byt od bilé, pfes jemné namodralou a fialovou az po Sedou. %y lécby
je maximaln¢ dulezité spradvné nacasovani ortopedické 1é¢by v podobé operacniho zakroku,
ktera spociva v tzv. nitrodfeniovém hubovani, dale snaha o minimalizaci Castych fraktur,
monitoringu respira¢nich problémi a piedevs§im podpora a pomoc rodiné osoby s OI, zejména
V prvnim roce zivota. Lécba je rovnéz provadéna pomoci bisfosfonati, dale se soustfed’'uje na
rozvoj socidlnich dovednosti, nacviku sobéstacnosti a zvySeni svalové hmoty.59 Typicky
vzhled ¢lovéka trpiciho OI typem III. miizeme vidét na obr. €. 4., viz vyse.

Typ IV je stfedné¢ tézkou formou tohoto onemocnéni. Jednd se o autozomalné
dominantni dédi¢nost, pfi¢emz i u tohoto typu je poruSena struktura kolagenu. Ptiznaky jsou
velmi odlisné. Mizeme se setkat se zlomeninami jako u typu I nebo se naopak mohou
vyskytovat téz§i formy zlomenin podobné jakou u vySe popsaného typu III. Diagnostikovano
mize byt dité ihned po narozeni, nicméné nestava se to Gasto. Casto se mize onemocnéni
projevit az pii chtizi ditéte, protoze pravé v tomto obdobi se zaéinaji objevovat zlomeniny.
Rist je mensi nez u OI typu I, coZ je Casto tim jedinym voditkem, do které z téchto dvou
kategorii dité¢ zafadit. DalSim béZznym znakem u lidi s diagnostikovanym typem IV je
osteoporodza a skoliéza. Stejné jako u 1. typu 1 zde se mohou objevit poruchy zubni skloviny.
V souvislosti s touto poruchou rozdélujeme typ IV na IVA a IVB, pficemz u IVA se porucha
zubni skloviny nevyskytuje, naopak u IVB se porucha zubni skloviny objevi vzdy. *° Lé&ba u

tohoto typu OI se zamétuje piedevsim, podobné jako u typu I, na zvySeni svalové sily,

5 http://www.oif.org/; Vyskocil, 2006, http://zdravi.el5.cz/; Sromové, Mazura, 2011, &. 1, roénik 7
%8 http://www.oif.org/; http://www.medicabaze.cz

% Sratkova, 2013, s. 13-14

8 http://www.oif.org/; http://www.medicabaze.cz; Sromova, Mazura, 2011, &. 1, roénik 7
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celkovou mobilizaci osoby s Ol a celkové navyseni kostni hmoty. Do 1é¢ebného planu pro
osoby s timto typem se nejvice zafazuji rizné formy cviceni, podobn¢ jako u typu I. Dalsi
oblasti v ramci lécebného planu je nacvik sobéstacnosti, za¢lenéni do bézného zivota a rovnéz
psychické podpora a pomoc roding.*

Zajimavosti je, ze mikroskopické studie kostni tkdn€¢ jednoznacné prokazaly, ze
existuje podskupina lidi, kteti by se dali zaradit do kategorie IV, ale jejich kostni hmota
vykazovala zcela jiné sloZzeni nez kostni hmota typu IV. Na zakladé tohoto poznatku bylo do
zakladniho Sillencova déleni OI na IV typy pfidan dale typ V a VI. Dal§Sim zajimavym
poznatkem je, ze typy V a VI nevykazuji deficity v kolagenu typu I a jejich diagnostikovani
tedy vyZaduje specidlni vysetieni kostni tkang.®

Typ V je rovnéz stfedné tézkou formou OI a stejn€ jako typ IV vykazuje podobnou
&etnost zlomenin a deformaci kosti. Casto dochazi ke kalcifikaci mezi kosti vietenni a loketni,
coZ ma za nasledek omezeni rotace. Oc¢ni skléry jsou bilé, vyskyt dentinogenesis imperfecta je
individualni. Zlomeniny se vyskytuji jak v détstvi rovnéz také v dospélosti, deformity kosti
jsou také typické. Cetnost vyskytu se udava ccau 5 % 1idi.®

Cetnost vyskytu Typu VI je velmi vzacna. Vzhled osob s timto typem a ptiznaky jsou
obdobné jako u vySe zminéného typu IV. Dé&di¢nost je pravdépodobné recesivni, nicméné
dosud nebyla stoprocentné prokazana. Osoby maji porusenou mineralizaci kosti, vzrist je
mirn¢ podprimérny, Casto je ptitomna skoli6za, deformity kosti jsou velmi variabilni od
mirnych az po velmi tézké, skléry jsou bilé a porucha zubni skloviny se u tohoto typu
nevyskytuje. Diagnostika Ol typu VI je velmi obtizna.*

V roce 2006 byly rozeznany dalsi dva typy OI a to typ VII a VIII. Na rozdil od
dominantné¢ dédi¢nych typl jsou tyto dva typy recesivné dédiné a nezahrnuji mutace
kolagenu typu 1. Pti¢inou onemocnéni jednoho z téchto dvou typi je mutace dvou gend, a to
proteinu CRTAP a genu LEPREI1. Recesivné dédiéné onemocnéni OI ptedstavuje cca 10 %
ze vSech ptipadii OI. Rodice ditéte s OI zplisobené recesivni dédi¢nosti maji cca 25 % Sanci,
7e jejich dalii dit& bude také diagnostikovano jako dité s O1.%°

Typ VII ptiznaky a typickym vzhledem ptipominaji v mnoha ohledech Ol typ 1V. Ve
zbylych ptipadech se ptiznaky a projevy podobaji OI typu II s tim rozdilem, ze o¢ni bélimo je

bilé. Hlava je na rozdil od typu II a IV mala a obliceje jsou misto trojuhelnikového tvaru

®! http://www.oif.org/
82 http://www.oif.org/
83 yiyskogil, 2006, http:/zdravi.el5.cz/; http://www.oif.org/
% http://www.oif.org/; Vysko¢il, 2006, http://zdravi.e15.cz/
® http://www.oif.org/
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ovalné. Zcela bézné jsou vybocené kycle, zkracené kosti, a to pfedev§im pazni a stehenni,
maly vzrist. Pfi¢inou je mutace genu CRTAP, pfic¢emz u cca 10 % dochazi ke sttedné tézké
kostni dysplazii, coZ je pravé vyse zmiovany maly vzrist.®

Typ VIII je vzhledem a ptiznaky podobny typu II a III, namisto modrych sklér maji
tyto osoby skléry bilé. Tato forma je typicka vyraznym vzrustovym deficitem a nedostatecnou
mineralizaci kostry. Pfi¢inou je mutace genu LEPREL.%

Dalsi typy OI jsou velmi vzacnymi a témét se nevyskytuji. Jak jiz bylo zdaraznéno
vyse, jedna se pouze o orientacni Clenéni, které ma byt ndpomocno pii spravném a co

vV s

nejucinnéj$im nasazeni 1écby, kterd pomtize osobam s OI zkvalitnit zivot.

1.5 Lé¢éba onemocnéni

Uplna 1é&ba onemocnéni v soutasné dob& neexistuje. Zaméfuje se predevsim na
snizeni poctu zlomenin, zvySeni hustoty kosti, chirurgické napravy deformit kosti, 1écbu
bolesti a snahu o co nejvyssi moznou pohyblivost s ohledem na diagnostikovany typ OI a tim
co nejvyssi moznou kvalitu zivota jedince s Ol. Zakladem je tedy konzervativni 1éc¢ba, dale se
vyuziva lécba operativni a neméné¢ dulezitou slozkou je 1écba farmakologicka. Nedilnou
soucasti komplexni 1éCby je rehabilitace a vyuzivani kompenzac¢nich pomticek a vyraznou roli
hraje také spravna zivotosprava. %8 v poslednich letech je také zna¢né€ vyuzivana genova a
bunééna terapie. Dulezité je, aby 1é¢ba byla komplexni. Vzhledem k tomuto pozadavku se na
lé¢bé podili mnoho specialistt z oblasti osteologie, ortopedie, genetiky, fyzioterapie,
neurochirurgie, radiologie a také psychologie.®®

Nyni se zamétime na jednotlivé druhy 1éCby, které mohou byt u osoby s OI pouzity.

Chirurgicka 1é€ba ma za cil korekci deformit kosti a snizeni lomivosti a kiehkosti
kosti. Tato operativni 1écba spociva predevSim v zavedeni titanovych hiebii, predev§im do
dlouhych kosti. Tato operace docili zpevnéni kosti, kterd je odolngjsi proti zlomenindm a tim
nedochdzi k tak zadvaznému zdeformovani zlomené kosti. Pro tyto ucely se nejcastéji voli
teleskopické tyce, které se snadnéji prizpiisobi rlstu téla a nemusi se tak ¢asto ménit. Mimo
operacni techniky se v chirurgické 16cbé velmi vyznamné uplatiiuji tzv. korekeni dlahy a jiné

ortopedické pomﬁcky.70

% http://www.oif.org/; http://www.medicabaze.cz/

®7 http://www.medicabaze.cz/

%8 http://lomivky.webnode.cz/

% Sromova, Mazura, 2011, &. 1, roénik 7; Vyskogil, 2006, http://zdravi.e15.cz
0 Sromova, Mazura, 2011, &. 1, roénik 7; http://www.oif.org/
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Konzervativni ortopedicka 1é¢ba spociva predevSim v prevenci fraktur nejcastéji
pomoci prikladani projektivnich pomticek, které umoznuji chiizi, ale zaroven chrani kycel,
koleno, hlezno a nohu. ™ Tato 1é¢ba je velmi dilleZitou a b&nou formou. Nejeastéji se jednd o
zafixovani zlomeniny, zpravidla pomoci sadry, a to na dobu 4 - 6 tydni.”? Pro pacienty s Ol je
v takovém pripadé¢ vhodné zvolit vhodnéj$i materidly, které frakturu rovnéz zafixuji a
znehybni a nejsou tak tézké jako klasickd sadra. Pro tyto ucely se nejcastéji pouzivaji
syntetické obvazy neboli tzv. plastové sadry, které jsou az 5x leh¢i nez klasicka sadra.
Syntetické obvazy tak zajistuji lep$i hybnost a tim zabraiuji jednak vaznym problémim
plynoucim z neaktivity koncetiny a dale také z ptipadnych fraktur v disledku zafixovani
klasickou, téZkou, sadrou. DalSimi vyhodami jsou az o 20% vyssi stabilita nez u tuhych
fixa¢nich materiali, ¢imZ je sniZzena 1 bolestivost fraktury, dale vyroba z porézniho materidlu,
jez zabraniuje nepiijemnému svédéni a koznim vyrdzkam, a pro détské pacienty moZzZnost
vybéru z velké Skaly barev, coz znamena piedev§im posileni spoluprace a pozitivniho
pFistupu k 16¢b& zlomeniny, ktera je pro osoby s Ol téméf na dennim potadku.”® P¥i tomto
zpusobu 1é¢by je nutné mit na paméti, ze nékteré zlomeniny jsou velmi nestabilni, a tudiz
muze dojit ke zhojeni ve Spatném postaveni. Proto je nutné cely proces 1é€by nékolikrat
rentgenologicky kontrolovat, aby se predeslo vzniku deformaci, jezZ by mohly mit za nasledek
omezeni rozsahu pohybu dané kondetiny. "

Farmakologicka 1é¢ba je dal$im moZznym zpiisobem, jak piistupovat k lécbé OI.
Dtive do této kategorie spadala piedevsim lécba pomoci vitaminu C, magnesiem nebo
anabolickych steroidi. Postupem cCasu se ale pfiSlo na to, ze tato 1éCba je neefektivni.
V soucasné¢ dobé se pouziva lécba pomoci tzv. bifosfonatl, které byly do klinické praxe
zavedeny v 60. letech minulého stoleti.” Jednd se o 1éky, které poméhaji k sniZeni resorpce
kosti, zvySeni hustoty kosti a snizeni bolestivosti. Jedna se o derivaty kyseliny
poryfosfore¢né, které se uzivaji pravé k onemocnéni poruch kostniho metabolismu a K 1é¢bé
kostnich onemocnéni. U zdravého clov€ka osteoklasty kost ,rozpoustéji” a osteoblasty
naopak vytvafeji neustidle kost novou, tim je u kosti zajiSténa opétovnd piestavba a
ptizplisobeni zatézi. Toto bunky kosti u ¢lovéka trpiciho OI neumi, proto jsou jim bud’
formou tablet, nebo formou injekci podévany bifosfonaty, které v kosti brani aktivaci

osteoklasti, tzn., ,,rozpousténi” kosti. Diky tomuto procesu je sniZeno riziko vzniku zlomenin

™ Dungl, 2005, s. 291

"2 http://lomivky.webnode.cz/ in Srtkova 2013

"3 http://lomivky.webnode.cz/

™ http://lomivky.webnode.cz/

"> Bayer, 2009, ¢&. 2, roénik 14, s. 54 in Sritkova 2013
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a rovnéZ se zvysuje denzita kosti.”® Cim dfive je 1é&ba témito farmaky aplikovéna, tim v&tsi je
pravdépodobnost uspésného zlepseni celkového stavu. Nejcastéji je 1écba indikovana osobam
trpicim OI III. typu nebo pii opakovanych frakturach dlouhych kosti.”” Co se tye druhi
bifosfonatii, v souc¢asné dobé¢ jich existuje nékolik. Nejcastéjsimi jsou klodronat, ibandronat,
zoledronat a pamidronat, jenz je v Iécbé bifosfonaty u osob s Ol uzivan asi nejvice. Co se
ucinnosti tyce, lze pouzit jakykoliv z vyse vyjmenovanych bifosfonatd, pfiCemz rozdil mezi
ptipravky je v mife jejich nezddoucich G¢inkl. NejcastéjSimi nezddoucimi G€inky pii 1€cbé
témito farmaky jsou chtipkové ptiznaky, tzn. zvySend teplota, bolest svali a kloubl a
nevolnost. Tyto pfiznaky vSak nejdéle do 3 dnli od podani farmak vymizi. Dal§im vedlejSim
ucinkem muze byt osteonekroza celisti. Paleni zahy, prijem a nechutenstvi se pak projevuji
pii uzivani bifosfonati ve formé tablet. U pamidronatu a zoledronatu bylo jako jeden
z vedlejsich u¢inka uvedeno poskozeni ledvin. Pti indikaci téchto l€Civ je proto dobré provést
vySetteni krve, a to pred aplikaci a i po ni, a dale vySetfit koncentraci urey.78

Diilezitym faktorem pii 1éCbe je diprava Zivotniho stylu. Spravna a vyvazena strava
bohatd na vitaminy a minerdly je pro osoby trpici OI dilezitou soucasti jejich zivota. Je
dulezité nastavit vhodné stravu tak, aby v kombinaci s fyzickou aktivitou napomahala
k rozvoji svalové sily a omezila riziko obezity. Velky diraz se ve stravé osob s Ol klade na
vitamin D, vapnik, hoicik a zinek."

V poslednich letech je dal$i moznosti 1é¢by hodné diskutovand bunééna a genova
terapie. Podstatou buné¢né terapie je transplantace kostni diené vhodného darce. Osteoblasty
s darcovy kostni dfené maji tak schopnost nahradit mutované osteoblasty osoby trpici OI.
Pacienti trpici OI, ktefi tuto terapii podstoupili, vykazuji zvySeni minerdlni slozky kosti a
rovnéz dosahuji vyssi télesné stavby. 8 Co se tyCe genové terapie, ta si klade za cil potlaceni
exprese mutované alely. Cilem genové terapie je konverze tézké formy OI v mirné typy OI.
Hlavni prekazkou, kterd brani v zavedeni genové mutace, je piedevSim stale nizky pocet

doposud znamych mutaci gent kolagenu typu 1.5

"® http://lomivky.webnode.cz; Bayer, 2009, &. 2, ro¢nik 14, s. 54 in Sritkova 2013
" Bayer, 2009, ¢&. 2, ro¢nik 14, s. 54 in Srttkova 2013

"8 http://lomivky.webnode.cz

" http://lomivky.webnode.cz in Sritkova 2013

8 Sromova, Mazura, 2011, &. 1, rocnik 7, cs 62

8 Sromova, Mazura, 2011, &. 1, ro¢nik 7
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2 TEHOTENSTVI A PRENATALNI PECE, POROD

2.1 Priprava a planovani rodicovstvi

Planované rodiovstvi mizeme definovat jako ,,snahu mit déti v obdobi pro rodinu

. o vevr o o S . Vs ’ % 7182
Z nejriiznéjsich duvodu optimalni a naopak snahu zamezit nezadoucimu téhotenstvi”

Rovnéz
miizeme problematiku planovaného rodi€ovstvi oznacit za cilenou snahu mit télesn¢ i dusevné
zdravé potoms‘[vo.83 V soucasné dobé€ je Zené nabidnuto nepteberné mnozstvi moznosti, jak
mit témeéf absolutni kontrolu nad pocetim. Rozhodnuti o téhotenstvi zlstava tedy
Vv kompetenci zeny, potazmo paru, ktery pladnuje zalozeni rodiny.84 Otazka planovani
rodiCovstvi je velmi stara a na svété existuje odeddvna. 8 Planovani rodicovstvi je dualezité
zejména z pohledu eliminace zdravotnich rizik pfed samotnym pocetim. Pravé proto je
vV soucasnosti kladen velky diraz na prevenci, diky které dochazi k poklesu matetské a
novorozenecké tmrtnosti.®® V sou¢asné dobé rozliSujeme dva typy planovani rodi¢ovstvi, a to
planovani pozitivni a planovani negativni.®’

Pozitivni planovani rodiCovstvi je snaha a zaroven pfani paru zplodit dité. Do
pozitivniho planovani mizeme zatadit i vSechna opatfeni, ktera spadaji do kategorie umeélého
oplodnéni.88

Negativni planovani rodicovstvi zahrnuje snahu zabranéni nezadoucimu téhotenstvi.
Mezi metody, které vedou k zabranéni nezadoucimu téhotenstvi, fadime pfedevSim
antikoncepci a dale do této kategorie spadaji také interrupce. V souvislosti s otazkou
interrupce je vSak dualezité poukazat na to, Ze i piesto, ze pocet déti i volba doby jejich
narozeni patii k zédkladnim pravam vSech lidi, svoboda jednotlivce kon¢i v bodé€, kdy by
mohla byt omezena svoboda a prava druhého ¢lovéka, v tomto ptipadé tedy svoboda a prava
nenarozen¢ho ditéte. Z tohoto thlu pohledu pak neni mozné, aby se interrupce stala metodou
planovaného rodicovstvi. Jedna se, jak z pohledu zdravotniho, tak i z hlediska etického, o

nejméné vhodny prostiedek planovaného rodiCovstvi, na coz by se mélo upozoriovat jiz od

détstvi.®

S2Citterbart 2001, str. 93 in Vladikova 2007

& http://www.yarousch.cz

8 Chmel 2004 in Vladikova 2007

8 Gregora, Veleminsky ml., 2011, s. 14

8 Chmel 2004

8 Gregora, Veleminsky ml., 2011

8 Gregora, Veleminsky ml., 2011; http://www.yarousch.cz
8 Gregora, Veleminsky ml., 2011; Kudela a kol. 2008
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Da se tedy fici, Zze antikoncep¢ni metody jsou nedilnou soucasti planovani rodiovstvi.
D¢lime je na ptirozené a umélé, dale hormondlni a nehormonalni a vyjimkou dnes neni ani
rozd&leni antikoncepce na Zenskou a muZskou.” V nasledujicim si popiSeme ty nejéast&jsi.

Prirozené metody jsou takové, které nevyzaduji zadny zasah do téla zeny. Pracuji
S poznanim plodnych a neplodnych dnti v cyklu. Tyto poznatky Zena vyuziva k otéhotnéni
nebo naopak k jeho zabranéni.®* Tohoto se vyuZiva predeviim v abstinenci pohlavniho styku
Vv periovulaénim obdobi neboli v plodnych dnech Zeny a vétsi spolehlivosti této metody 1ze
dosahnout pfidanim tzv. symptotermalni metody. Tato metoda spociva v tom, ze mimo
sledovanou bazalni teplotu se provadi bud’ hlenova, nebo palpacni metoda.”

Metoda méreni bazilni teploty stavi na zvySeni teploty métené v pochve ¢i rektu po
ovulaci nejméné o 0,3 oC®

Billingsova hlenova metoda je metodou, kterd zvySuje spolehlivost pfi zvoleni
pfirozené metody planovani rodiCovstvi. Jedna se o sledovani mnozstvi a kvality hlenu
vyluCovaného z hrdla d€lohy, pfi¢emz pfitomnost nebo naopak neptfitomnost hlenu a
zhodnoceni jeho taznosti je kliem k ur&eni plodnych dni.**

Palpa¢ni metoda samovySetfeni déloZzniho c¢ipku je zaloZena na poznéni, Ze
V neplodném obdobi je Cipek tuzsi, zatimco v obdobi plodnych dnti je mékei.®

Pro Zeny s pravidelnym menstruacnim cyklem je vytvofena statistickd metoda
sledovani menstruaéniho cyklu v prub&hu jednoho roku. Jedna se o metodu Ogino a Knaus.”

Umélé metody jsou dalsi kategorii uplatnitelnou na poli pldnované¢ho rodiovstvi. Pii
uziti téchto metod jiz dochazi k zasahu do organismu zeny, potazmo do jejiho plodivého
procesu.”” Délime je na metody chemické, bariérové a hormonalni.*®

Chemické metody velmi rychle imobilizuji spermie, ¢imZ brani jejich proniknuti
k vajicku a naslednému oplodnéni. Do této kategorie fadime riizné spermicidni gely, ¢ipky a

pény.99

% Kudela a kol. 2008
% Kudela a kol. 2008
%2 Kudela a kol. 2008
% Kudela a kol. 2008
% Kudela a kol. 2008
% Kudela a kol. 2008
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Bariérové metody se doporucuji kombinovat s nékterou s chemickych metod. Do této
kategorie spadaji bariérové prostfedky urené Zendm, konkrétné vaginalni pesar, a dale
bariérové prosttedky uréené pro muze a tim je kondom.*®

Poslednim prostfedkem z této kategorie je hormonalni antikoncepce, ktera je
nejrozSifenéjSim a zaroven nejspolehlivéjSim typem antikoncepce. Nejvice uzivanou
hormonalni antikoncepci je forma perordlni, spocivajici Vuzivani pilulek s rGznym
mnozstvim hormonti. Samotnou skupinu hormondlni antikoncepce tvofi nitrodélozni télisko,
které stavi na poznani, ze cizi téleso v téle Zeny, konkrétné d€loze, zplisobuje neplodnost.
Tento zpisob antikoncepce je uréen predevsim Zendam, které jiz nechtji ot&hotnét viibec.™™
Nicméné v poslednich letech se rozviji také moznost volby nitrod€loZzniho téliska pro zeny,
které prozatim nerodily a v dohledné dobé téhotenstvi neplanuji.

Co se tyce otazky planovani rodiCovstvi, pokud se par nachazi v tomto obdobi, mize
se potykat s velkou spoustou zavaznych otazek, jako napt. zda nehrozi t€z8i formy postizeni
ditéte, zvlasté pokud se podobna postizeni vyskytovala v roding, zda dité¢ neohrozi choroba,
kterou jeden z rodicu trpi, pfipadné jaka je pravdépodobnost ptenosu na dité (napf. rozstépova
vada, diabetes mellitus, roztrousena sklerdza atd.), vas vek piesahl 35. rok atd. Na tyto a dalsi
otazky by mél byt schopen, alespont z Casti, odpoveédét genetik po navstiveni genetické
poradny. Genetik je schopen zhodnotit pfipadna rizika narozeni ditéte s postizenim a pomiize
Vv rozhodnuti. Je ale dulezité mit na paméti, ze konecné rozhodnuti je vzdy na paru, ktery
planuje zalozeni rodiny. 192 Je dobré myslet také na to, ze pti vybéru budouciho partnera se
budou genetické informace pienaSet do dalSich generaci, zalozit rodinu je lepsi v ptipad¢, ze
je par schopen ji uzivit a ma vybudovano zazemi, budouciho otce déti je dobré poznat, v§imat
si, jaky ma partner celkovy vztah k détem, s nejvétsi pravdépodobnosti bude mit stejny postoj
i k tém vlastnim, v§imat Si, jak partner hospodaii s penézi, jaké ma konc¢iky a celkovy vztah
Kk rodinnému Zivotu, a nakonec, nez si partneii potidi miminko je dobré zvazit, zda uz jsou na

tento krok oba piipraveni.*®®

2.2 Téhotenstvi

T¢hotenstvi je definovano riiznymi zpisoby, ve své podstaté se vSak jednd o jednu a

vvvvvv

Zeny, na kterou lze rovnéz nazirat jako na naplnéni smyslu biologické podstaty zeny. Je to

190 Kudela a kol. 2008
101 yladikova, 2007
102 arousse, 1996

193 Oichava, 2007
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obdobi, kdy se Zena ptipravuje na porod a pfivedenim ditéte na svét nastava zlomovy okamzik
nejen pro Zenu samotnou, ale piedeviim pro celou jeji rodinu.’® Pro toto obdobi se uziva
nékolik vystiznych vyrazii. Od odborné gravidity a lidového chozeni s outézkem ptes
téhotenstvi, na Slovensku pouzivanou tarchavost, az k lapidarnimu sdéleni ,,je v tom”, ¢imz
se rozumi v jiném stavu.'%®

Ptedpokladem, z pohledu fyziologického, pro uspésnou graviditu je pritomnost zenské
zralé pohlavni bunky, tzv. gamety, kterou je vaji¢ko a rovnéz muzské gamety, tedy spermie, a
cely proces oplodnéni probihd v jednom z vejcovodtu Zeny. Vysledkem tohoto procesu je
vznik prvni buiiky lidského embrya neboli oplodnéného Vajiéka.106 Vajicko je prisvitné,
kulovité a méfi cca desetinu milimetru. Sklada se z jadra a cytoplazmy a jeho zivotnost po
uvolnéni je maximdlné 24 hodin. Naproti tomu spermie jsou velmi pohyblivé a maji
schopnost oplodnit. Do dvou hodin od ejakulace jsou schopné dostat se do vejcovodu, v némz
se nachazi vajicko pfipravené k oplodnéni. Skladaji se z hlavicky, kterd obsahuje jadro a dale
bi¢iku, pomoci né¢hoz se dostavaji k uvolnénému vajicku. K vajic¢ku se vSak dostane pouze
ne¢kolik stovek z celkového poctu spermii a pouze jedna z nich pronikne do vajicka, které
nasledné oplodni. Co se do velikosti tyce, jsou mensi nez vaji¢ka, méfi 0,05 mm. Zivotnost
spermii je také vyssi nez vajicka. V téle Zeny mohou piezivat az nékolik dni.*®” V moments,
kdy spermie pronikne do vajicka, ztraci tak svij bicik. V této chvili spolu vaji¢ko a spermie
splynou a tvoii dohromady 46 chromozomu (23 z zenského vajicka a 23 z muzské spermie).
Takto oplodnéné vaji¢ko pokracuje do délohy, kam se dostane za 3-4 dny a tam se zhruba 7.
den po oplodnéni uhnizdi (tzv. nidace). V této dob¢ zacinaji vznikat bunky placenty, ktera
slouzi k tésnému kontaktu embrya s matefskym cévnim systémem, zajiStuje vyménu Zivin,
kysliku a oxidu uhli¢itého.'*® Rist placenty trva az do 15. tydne gravidity. V tomto obdobi je
produkovan hormon progesteron, ktery je nutny k uhnizdéni oplodnéného vajicka v déloze.
Tkané v déloze jsou pfipravovany na plsobeni progesteronu, ktery je produkovan v druhé
¢asti cyklu. Sliznice délohy tak postupné nabyva na objemu a je obohacena mnozstvim Zivin.
V takto piipravené déloze se vajicko uhnizdi a posléze zachyti a nasledujicich 9 mésich
tshotenstvi matky pokraduje ve vyvinu a ristu.'®® Polateni vyvoj embrya se nazyva
embryogeneze. V 6. tydnu ma zarodek vytvofen zaklad nervové trubice, zaklad trupu a

koncetin. Od 8. tydne téhotenstvi se jiz zarodku zalinaji formovat organy a zde nastava
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vyvojové stadium organogeneze a posléze toto stadium prechazi ve stadium fetalni. Co se
ty¢e ristu plodu, neni po celou dobu téhotenstvi stejny. Ristova kiivka embrya je nejvyssi
mezi druhym a tietim trimestrem.**°

Pokud Zena otéhotni, at’ uz planované ¢i neplanované, je v zajmu co nejlepSiho
sledovani prabéhu téhotenstvi védet, kdy doslo k oplodnéni a tim tedy pocatku téhotenstvi.
Ke zjisténi co nejpresnéjsiho data pocatku téhotenstvi slouzi fada testl, které musi Zena, jez
ma podezieni, Ze je v jiném stavu, absolvovat. Znamky t¢hotenstvi se, dle odborné literatury,
déli na jisté, pravdépodobné a nejisté.111 Nejisté priznaky jsou takové, které jsou vyvolany
celkovymi zménami organismu zeny. Mezi ty nejcastéjsi patii zmény nalad, zvySena spavost
a unavnost projevujici se pocitem nepiekonatelné tnavy jiz od prvniho dne po otchotnéni,
ranni nevolnosti projevujici se zpravidla od 6. tydne gravidity u cca 50% téhotnych zen. Tento
stav vyvolava zvySovani téhotenskych hormontl v téle nastavajici matky. Dal§imi pfiznaky,
spadajicimi do této kategorie muze byt nutkdni k castému moceni, zvySend chut’ k jidlu,
napéti a rust prst, ktery mize byt provazen pichanim a Skubavymi bolestmi, v disledku
zvySené koncentrace hormonti se postupné zvétSuji mlécné Zzlazy, rovnéz dochdzi ke
zvétSovani dvorce a bradavek, zvySuje se pigmentace dvorcli a napéti a citlivost jsou mnohem
vysSi, nez jak byla zena zvykla kazdy mésic pred menstruaci.'*? K pravdépodobnym
znamkam t¢hotenstvi se fadi piredev§im vynechdni menstruace, nicméné je nutné mit na
paméti, ze stanoveni téhotenstvi timto zplisobem je spolehlivé u téch zen, které mély
pravidelnou menstruaci. Vynechani mésickii mize mit za nasledek také nemoc nebo stresova
situace. Dal$i pravdépodobnou zndmkou mize byt také zvétSovani biicha. Opét je ale dulezité
myslet na to, ze zvétSovani biicha nemusi nutné souviset s pocinajicim téhotenstvim. Bficho
se muze zvétSovat rovnéz nezhoubnym nadorem nebo k nému muize piispét i velka zacpa. Je
proto nutné vzdy viechny tyto moznosti vylougit, nez Zena uéini ukvapeny zavér.'*® Za jisté
znamKky téhotenstvi je povazovano zejména prukazné zachyceni plodu v déloze, nahmatani
plodu pies biisni sténu, coz uz ale vyzaduje absolvovani odborné lékaiské prohlidky, nebo
zachyceni pohybt plodu ¢i jeho srde¢ni ozvy, nicméné vySe jmenované metody lze zachytit
zhruba od 20. tydne téhotenstvi. Proto se v dne$ni dob& do této kategorie fadi laboratorni

vysetieni téhotenského hormonu B-HCG a to bud’ v mo¢i, anebo - pokud chceme vysledek co

110 Kudela a kol. 2008

111 Begka, 2000; http://www.porodnice.cz/

112 Begka, 2000; Larousse, 1996; Chmel 2004
113 Begka, 2000; Chmel 2004
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nejspolehlivéjsi — odbérem krve. Tento test, na rozdil od vySe popsanych metod, byva
pritkazny zhruba od 9. dne po oplozeni.***

Od potvrzeni gravidity az do porodu by se méla nastavajici matka vyvarovat
zbyteCnym stresorim a stresovym situacim, méla by dbat na ptiméteny télesny pohyb, ktery ji
pomuze udrzet potiebnou télesnou kondici, pokud to samoziejmé zdravotni stav zeny dovoli,
a v neposledni fadé by méla dodrzovat spravnou a vyvazenou stravu, ktera zajisti ditéti ptisun
vSech potfebnych zivin k jeho rstu a vyvoji. Strava téhotné zeny by méla byt bohata
piedev§im na vapnik, vitaminy, vhodné tuky a bilkoviny. Zapominat by se nemé&lo ani na jod
a zelezo, kterého maji vétSinou téhotné zeny nedostatek. Problém v této oblasti tvofi zeny
vyznavajici alternativni zptuisoby vyzivy jako napi. veganstvi, vegetarianstvi, vitarianstvi atd.
Je dalezité mit na paméti, ze plod ptijima ziviny z krevniho ob&hu matky ptes placentu, a
pokud mu v prubéhu téhotenstvi budou nékteré Ziviny chybét, mize se to negativné projevit

v 11
Sekat 110

2.3 Prenatalni péce

Prenatélni péce je definovana jako soubor vySetfeni, jejichz cilem je kontrolovat a
zajistit neruseny prube¢h téhotenstvi, vyvoje plodu a zdravotni stav matky. 116

V soucasné dob¢€ umoziuje medicina potvrdit t€hotenstvi jiz nékolik dni po vynechani
menstruace pomoci vysetfeni, pfedevSim laboratornich, které byly popsany vysSe. K prvni
prenatalni prohlidce by mélo dojit nejpozdéji pred koncem 3. mésice. Pfi prvni navstéve
poradny je provedeno gynekologické vySetieni, které potvrdi t€hotenstvi, budouci matka je
méfena a zvazena, dle informaci o posledni menstruaci je vypocten pravdépodobny termin
porodu a v neposledni fadé je sepsana s nastavajici matkou podrobna anamnéza, ktera mapuje
zdravotni stav jak jeji, tak také jejiho partnera, prodélana onemocnéni jak jeji, tak také jeji
rodiny a rodiny jejiho partnera. VSechny tyto informace jsou dilezité pro stanoveni
pravdépodobného prubéhu téhotenstvi, Stimto aspektem souvisi rozdé€leni téhotenstvi na
fyziologické, rizikové &i patologické.*'” V neposledni fadé je stanoven termin dali navitévy.
Vsechny tyto udaje jsou zaznamenavany do téhotenské prikazky, kterou zena dostane

zpravidla pfi druhé navitévé svého lékaie.'® Co se tyte frekvence navitév v prenatalni

14 Gregora, Veleminsky ml., 2013; Gregora, Veleminsky, 2011
115 Olchava, 2007

116 Rohadova 2014 in Binder 2011, s. 33

117 Roztoéil a kol., 2008; Hajek a kol., 2004

18 Gregora, Veleminsky ml., 2013; Roztoéil a kol., 2008
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poradné, je doporucovano navstévovat ji do 23. tydne po cca 4 tydnech, mezi 24.-32. tydnem
po 3 tydnech, v 33.-36. tydnu po 2 tydnech, v obdobi 37.-40. tydne po tydnu a po terminu
porodu co 2 dny.**

Vysetieni, kterd zena v priabéhu téhotenstvi absolvuje je spousta, d¢li se na pravidelna
a terminovana. Pravidelna vySetieni jsou ta, kterd jsou provadéna pii kazdé navstéve
prenatalniho centra. Pii kazdé této navstéve probird lékar s nastdvajici matkou jeji soucasny
stav, pocity a dopliuje tak prubézné anamnestickd data, dale je na kazdé kontrole Zena
zvazena a zméfena, pravidelné se kontroluje také jeji krevni tlak, je ji vySetfena moc¢ na
ptitomnost bilkovin, glukézy a ketolatek v moc¢i, zhodnoceni tzv. cervix skore, coz je metoda,
ktera zjistuje, nakolik se blizi porod u té¢hotné zeny. Od 24. tydne se pak k témto vySetienim
piidava poslech srdecnich ozev a rovnéz je soucasti zhodnoceni stavu dolnich kon&etin.*?°
Terminovand vySetieni jsou ta, kterd nejsou provadéna pti kazdé navstéve prenatalni poradny.
Patfi sem zejména vySetieni krve a mo¢i. Dale se do téchto vySetfeni fadi méfeni zevnich
panevnich rozméru pii prvni navstéve prenatalni poradny, v 16. tydnu se provadi hned nékolik
vySetfeni a to hematologické, kde se zkouma pfedevS§im Rh faktor a zjiSténi krevni skupiny
matky, vySetfeni zkoumajici, zda nebyla Zena n€¢kdy nakazena virem HIV, neprodé¢lala syfilis
a je provadén biochemicky screening vyvojovych vad, v 18.-20.tydnu je provadén
ultrazvukovy screening plodu, ve 24.-28. tydnu je matka podrobena testu na glukdzovou
toleranci, 30.-32. tyden je proveden druhy ultrazvukovy screening zaméfeny piedev§im na
rust plodu, placentu a mnozstvi plodové vody, ve 36.-37. tydnu provadi mikrobiologické
vySetieni pochvy, od 37. tydne dochazi nastavajici matka do prenatdlni poradny kazdy tyden a
pii kazdé kontrole je ji provadén kardiootograficky zaznam, ktery mapuje srdecni ozvy ditéte
a délozni ¢innost. Pokud t¢hotenstvi probihd bez sebemensich problémt, ultrazvuk u dalSich
kontrol neni nutny. V opa¢ném ptipadé je ultrazvuk provadén az do porodu.’?

Prenatalni péce o nastavajici matku se rovnéz déli do 3 kategorii, a to na zakladni péci,
rizikovou péci a specidlni rizikovou péci. Zakladni péce je urcena pro ty, u kterych gravidita
probihd bez problémi nebo s menSimi komplikacemi. Frekvence navstév je totoznd s vySe
popsanou frekvenci, tzn. na pocatku gravidity je vySetfeni provadéno 1x za mésic, v druhé
poloviné pak 1x za 14 dni a od 37. tydne je nastavajici matka kontrolovdna kazdy tyden.
Budouci maminky jsou v tomto obdobi posiliny do ambulanci porodnich salli, aby mély

moZznost seznamit se s prostfedim a aby porodnici méli moznost odhalit pfipadna rizika a

119 Roztoéil a kol., 2008; http://www.gynekologiekolek.cz
120 Roztotil a kol., 2008; Gregora, Veleminsky ml., 2013
121 Gregora, Veleminsky ml., 2013; Roztocil a kol., 2008
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naplanovat spravnou strategii porodu konkrétni rodicky. Rizikova péce je zastfeSovana
poradnami pro ohrozena t¢hotenstvi. Do této poradnu dochéazi zeny, u kterych se vyskytuji
rizikové faktory od pocatku tchotenstvi. Poradny se nachazi v bezprostfedni blizkosti
nemocnhic, aby mohla byt, v ptipadé nutnosti, zajisténa v¢asna hospitalizace budouci matky.
Specialni rizikova péce je provadéna v poradnach zfizovanych pii nemocnicich III. typu, kde
je moznost konzultaci a spoluprace s dalsimi odborniky a rovnéz je zde zajisténa spoluprace

s oddglenim 1ékaiské genetiky.?

2.4 Téhotenstvi u osob s Osteogenesis Imperfecta

V soucasné dob¢ je stale ¢lovek trpici Ol vzacny, a pokud takovy Clovék otéhotni,
jednd se jesté o vzacnéjsi jev. VétSina porodnikili, gynekologli a obecné I€kaii nema
s téhotenstvim osoby s OI velké zkuSenosti a ve své praxi se s touto problematikou setka
ziidkakdy. Je tedy zifejmé, Ze na otazky, zda je ze zdravotniho hlediska Vv potadku, aby zena
S OI otéhotnéla a pokud ano, zda a jaka rizika to s sebou pfinasi, nema lékarsky personal
dostatek informaci a tim padem ani jednoznacné stanovisko, zda ano nebo ne, piipadné jaka
rizika mizou zenu trpici Ol v prabchu téhotenstvi potkat. Jednoznané zavéry ohledné
téhotenstvi Zen s Ol a moznymi komplikacemi v jeho prabchu je tézké vyvozovat také
v disledku Sirokého spektra klasifikovanych typtt Ol a zévaznosti jejich pfiznakti. Odhaduje
se, ze vyskyt téhotnych Zen, které maji diagnostikovano onemocnéni OI, je cca 1 z 25 000
téhotn}'fch.123

Jak bylo popsano v prvni kapitole, existuji ctyfi zakladni typy OI. Co se tyce lehCich
forem OI, konkrétné formy I a IV, uvadi se, Ze se v pritb¢hu téhotenstvi se nevyskytuji zvlast
rizikové faktory, které by celkovy priibéh téhotenstvi ovlivnily. Zeny s typem Ol | a IV
mohou Vv prub¢hu téhotenstvi pocitovat uvolnéné klouby, omezenou pohyblivost v disledku
zvySeni hmotnosti, kterd s téhotenstvim souvisi, vétSi bolestivost kosti nebo problémy se
pfeziva, se mohou V prib&hu téhotenstvi vyskytnout vazngjsi zdravotni komplikace. U osob
Stouto formou jsou bézné tézké deformity patete a skolidzy, coz vede k vyssi
pravdépodobnosti srde¢nich a plicnich potizi v pribéhu gravidity. Problémy miize plsobit
déloha, ktera postupné roste v zavislosti na ristu plodu. To v pokro¢ilém stadiu gravidity vede

k tomu, Ze se u Zen s Ol zkracuje vzdalenost mezi hrudnim kosem a stydkou kosti, coz mize

122 Kudela a kol. 2008
123 http://www.oif.org
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zptisobovat dusnost, kterd vede k nutnosti v€asné hospitalizace. Tento problém je zplisobem
pravé typicky mensim vzristem u osob s diagnézou OI. *#*

Pribéh téhotenstvi 0sob s Ol nemusi byt nutné spojen s vysSim vyskytem zlomenin.
Ptesto je vSak dilezité mit na paméti, ze gravidita, pfipadné nespravna manipulace Zeny trpici
OI u porodu mize zptisobit zlomeniny. Co se tyce volby zptisobu porodu, zda vaginalné nebo
cisafskym fezem, mél by byt vzdy volen individualné dle zdravotniho stavu Zeny a také
diagnostikovaného typu OI. Cisaisky fez se doporucuje volit u téch Zen, které v minulosti
prodélaly zlomeninu panve, piipadné maji zGzenou panev v disledku mensiho vzristu a
télesnych proporci. U zen, které maji standardni rozméry panve a u kterych se v pribéhu
téhotenstvi nevyskytovaly zadné zavazné zdravotni komplikace, neni prozatim prokdzano, ze
by cisatsky fez namisto bézného vaginalniho porodu eliminoval zlomeniny v pribéhu porodu.
Nedavna Cubertova studie rovnéz prokazala, Ze pii1 volb€ porodu cisaiskym fezem nebyl ani
eliminovan pocet zlomenin u ditéte, které¢ se narodilo s mirngj$i formou OI a u narozenych
déti s tézkymi formami OI neprokéazal niz§i Umrtnost. Lékati se domnivaji, Ze v pripadé
ocCekavaného narozeni ditéte s OI, se kterym je nutné pocitat, pokud ma matka sama
diagnostikovano onemocnéni OI, by bylo vhodné odhadnout stupenn osifikace lebky
novorozence a podle toho zvolit, zda je vhodny porod cisaiskym fezem nebo vaginalni.'*®

V kazdém piipade, pokud se Zena trpici Ol rozhodne otéhotnét, méla by pied
samotnym pocetim navstivit, spolu se svym partnerem, genetickou poradnu. Zde budou pary
seznameny S moznou dédicnosti onemocnéni jejich budouciho ditéte, riziky, které by mohla
gravidita Zen¢ s Ol pfinést. Rovnéz by méla byt zvazena dobra dostupnost prenatalni poradny,
vhodna prenatalni diagnostika a vySetfeni, ktera bude muset matka podstoupit pied samotnym
pocetim a posléze 1 v pribé¢hu téhotenstvi, zhodnoceni zdravotniho stavu nejen matky, ale 1
budouciho otce atd.'?®

Je zieymé, ze nastavajici matka trpici Ol ma v pribéhu gravidity zvysend zdravotni
rizika a péce o ni musi byt disledna. Podle dostupnych informaci lze vSak soudit, ze vétSina

zen, ktera i pies diagnostikované onemocnéni OI otéhotnéla, prozila celou graviditu s pomoci
N 7

124 Rogers, 2006
125 Rogers, 2006
126 http://www.oif.org
27 http:/lwww.oif.org
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2.5 Porod a pfiprava na néj

Porod je stav, ktery ukonci celé téhotenstvi. Dochédzi k vypuzeni plodu z téla matky.
Aby budouci matka poznala, Ze se porod blizi, je dilezité, aby se naucila rozeznavat znamky
bliziciho se porodu a na samotny porod se pomalu p¥ipravila.'?®

Znamkou bliziciho se porodu jsou intenzivni stahy v pravidelnych intervalech a
pozdé&ji protrzeni a uvolnéni plodové vody. Co se tyce stahi, ty zena pocituje v pribéhu
celého tehotenstvi, nicméné pred samotnym porodem nabyvaji stahy na intenzité a vyskytuji
se Vv Castéjsi frekvenci. V prvni fazi se vyskytuji zhruba v intervalu 15-30 minut a pocitoveé je
nastavajici matka vnima slab&. Postupné se jejich intenzita zvySuje, pficemz Casovy interval
mezi jednotlivymi stahy klesa. Jakmile jsou stahy pravidelné, vstoupila Zena do prvni faze
porodu, ktera bude popsdna nize. V této fazi je dobré jiz nejist a nepit, aby Zena piedesla
nevolnostem a zvraceni pii zvySené namaze na porodnim sale. Je dilezZité, aby se Zena v této
fazi uvolnila, velmi ptiznivé plisobi horka koupel, kterd muze stahy zmirnit. Osvédcena je
také poloha, kdy Zena sedi na zemi s polStafem pod hyzdémi, ptipadné rozkro¢mo na zidli
tvari k opéradlu. Pomaha také spravné dychani. Do porodnice neni dobré spéchat. Idedlni cas
k odjezdu je, pokud se stahy opakuji cca po 5ti minutach po dobu dvou hodin.**

Dle délky trvani téhotenstvi rozliSujeme porod vCasny, piredCasny a opozdény. Porod je dale
rozdélovan na I. Il. a lll., v nékter¢ literatufe na I'V. porodni dobu.r*

Vcasny porod, je takovy, ktery probéhne v terminu vypocitaném dle Naegeleho
s variaci plus minus 14 dni. Pfed¢asny porod je klasifikovan v pfipadé, ze probéhne do
konce 37. tydne. Porod opoZdény je pak takovy, ktery probshne po 42. tydnu gravidity. ™!

I. doba porodni byva také oznacovana jako oteviraci. Je nejdelSim obdobim porodu.
Zacatek této doby je u kazdé nastavajici matky individudlni, obecné lze ale poznat, Ze matka
vstoupila do této doby, pokud odesla hlenova zatka, kontrakce jsou jiz pravidelné, po cca 10-
15 minutach a doslo k odtoku plodové vody. Odtok plodové vody obvykle vyrazné zkracuje
pribéh I. porodni doby. Soucasné jsou pravidelné sledovany ozvy plodu, rodicce se méti
krevni tlak, teplota a puls. Prvni porodni doba byva ve vétSin¢ piipadi pro rodicku
vycerpavajici, a proto pro ni miize byt pfitomnost partnera vyznamnou oporou. Rovnéz 1ékar,
ktery nastavajici matku pravidelné sleduje, vyuziva ruznych metod psychoterapie, kterymi

chce napomoci, aby byla rodika uvolnéna, klidna a trp&liva.**

128 ) arousse, 1996

129 arousse, 1996

130 Kudela a kol. 2008

131 Kudela a kol. 2008

132 Kudela a kol. 2008; Chmel 2004
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1

I1. doba porodni je klasifikovana jako ,,vypuzovaci”. Porodni cesty jsou v této chvili
oteviené a hlavicka ditéte pomalu sestupuje dolii k zevnim rodidlim. Dité je tak vypuzovano
nejen intenzivnimi kontrakcemi délohy, ale také s pomoci nastavajici matky. Je dulezité, aby
porodnik rodi¢ku spravné vedl a ta aktivn¢ spolupracovala na vypuzovani plodu spravnym
pouzivanim bfisniho lisu v pribéhu kontrakce. Béhem kontrakci je dilezité, aby rodicka
spravné dychala. V této porodni dobé je plod kardiootokograficky monitorovan, ¢imz se
predchazi komplikacim pfi porodu ditéte. Po narozeni miminka se piestiihne pupecnik a je
poloZeno na bficho matky. OSetfeni novorozence, které posléze ptichazi na fadu, se provadi
vétSinou piimo na porodnim sale, kde novorozenec zistava spolu s matkou az do doby, kdy je
Zena prevezena na oddéleni Sestinedéli. Délka II. doby porodni neni nikde jednoznacné
specifikovana. Uvadi se, ze za fyziologickou se povazuje délka trvani v rozmezi 10 — 60
minut.'**

I11. doba porodni trva vétSinou do 10 minut. Je rozd€lena na dvé faze a to odlucovani
a posléze vypuzovani placenty. V momenté, kdy je placenta odloucena, coz rodicka pozna
slabsi kontrakei, 1ékai vyzve rodicku, aby zatladila a tim vypudila placentu i S porodnimi
obaly.***

V nékterych publikacich je uvadéna rovnéz IV. doba porodni. Jedna se zpravidla o
poporodni dobu, kterd trvd zhruba dvé hodiny, kdy rodicka zlstava na porodnim sile a
I¢kafem a personalem jsou kontrolovany jeji zivotni funkce. Sledovano je predevs§im krvaceni
z rodidel, krevni tlak a pulz, stazeni délohy a celkovy zdravotni stav. 13

Diilezitou roli v celém procesu porodu muze sehrat otec ditéte. Jestlize partner
nastavajici maminku doprovazi pii tomto dilezitém okamziku, mtize byt rodicce velkym
pomocnikem at uz pifi masirovani bficha, podepieni zad, komunikaci Srodickou nebo
upozornéni na spravnou techniku dychani a mnohé dalsi. Jednd se predevsim o psychickou
podporu, ktera je pro rodi¢ku velmi dtlezita. Ugast muZe pii porodu je pro oba vyznamnou

s . 136
udalosti plnou emoci.

133 Kudela a kol. 2008; Gregora, Veleminsky ml., 2013
13% Kudela a kol. 2008; Chmel 2004

135 Kudela a kol. 2008; Gregora, Veleminsky ml., 2013
136 | arousse, 1996
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3 MATERSTVIi A PECE O DIiTE DO TRI LET

3.1 Sestinedéli
Odborné puerperium je doba zhruba 6 tydni po porodu, kdy se télo matky dostava

zpét do rovnovahy. Mléc¢na zlaza bezprostiedné po porodu zahajuje svou Cinnost a zacina
laktace. Obdobi Sestined¢li kon¢i po znovuobnoveni menstruace, kterd muze byt v prvnich
mésicich silngjsi, nez byla matka zvykla. Je otazkou nékolika méalo mésict nez se cyklus vrati
do normalu. *¥'

Na oddéleni Sestined€li je matka pfevezena zhruba dvé hodiny po porodu. V soucasné
dobé je témét ve vSech porodnicich zaveden systém rooming-in, tzn. Ze matce dité neni pii
pfevozu na oddé€leni odebrano, ale naopak je spolu s matkou na pokoji. Diky tomu si muze
novopecend maminka zvykat na novy denni reZim, péci o miminko, péci o své, prozatim stale
bolavé t&lo, kojeni, atd.**®
Sestinedéli se z lékatského hlediska déli na dvé Gasti a to asné, odpovidajici 7 dntim po
porodu, a pozdni.**

Zmény v organismu zeny, které v tomto obdobi nastavaji, se daji rozdé¢lit na dveé
kategorie. Jedna se o zmény involu¢ni a progresivni.140

Involu¢ni zmény jsou takové, pomoci nichz se télo dostava, po strance funkcni i
anatomické, do stavu pied porodem. I po prodélani téchto zmén nebude organismus Zeny
nikdy naprosto stejny, jako ptfed porodem, at’ uz po anatomické, funkéni nebo proporcionalni
strance jejiho t&la."*! V ramci t&chto zmén dochézi predeviim k tzv. zavinovani d&lohy nebo
také involuce, ktera béhem gravidity zvysila sviij objem az na 1000 g. Tomuto procesu
napomahaji délozni kontrakce a refrakce (stahy), které muze Zena vnimat od tlaku
v podbtisku az po kiece. V prvnich dnech po porodu je déloha hmatatelnd ptes biisni sténu,
po zhruba 10 dnech od porodu je schovana za stydkou sponou a tim padem jiz nelze nahmatat
pres brisni sténu. *** V ramci hojivych procesti v déloze dochazi k odlouéeni sliznice d&lohy,
ktera je vypuzovana n€kolik dni po porodu. Cely proces probiha formou tzv. o€istku (lochia).

Bezprostiedné po porodu se jednd piedevSim o odlistky charakteru krve, v prvnim tydnu

krvaceni ustava a lochia maji charakter vodnaté krve, v druhém tydnu dochézi v téle matky
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k prevaze leukocytl, proto jsou ocistky charakteristické nazloutlou barvou, v tfetim tydnu
jsou jiz bélavé a od ¢tvrtého tydne odchazi ocistky v podobé hlenu. Spolu s ocistky mohou
odchazet i krevni sraZeniny, které v d&loze nasledkem porodu vznikly.'”® Co se tye hojeni
poporodnich poranéni, drobnd se zhoji do par dnt. Pokud byl proveden nastiih hraze, je
zhojen do dvou tydnd od porodu. Aby hojeni probihalo bez problémt a co nejrychleji, je
dilezité dodrzovat piisna hygienicka opatfeni.'* Dal§imi zmé&nami prochazi pochva, ktera se
vraci do puvodniho stavu, dé¢lozni hrdlo je zpocatku ochablé, postupné se formuje a uzavira,
dochazi i ke zméné struktury ¢ipku. Pevnost a pruznost bii$ni stény je obnovena do sedmi
tydni. '

Progresivni zmény jsou takové, kdy dochazi k fungovani funkci téla, které byly pred
porodem v klidovém stavu.™*® Jedna se o pocatek fungovani mlécnych 7laz a rozvoji laktace.
Po vypuzeni placenty se za¢ne v téle matky vylu€ovat hormon prolaktin, ktery spousti tvorbu
mateiského mléka. Nejprve se z prsou matky vylu¢uje mlezivo, coz je tekutina naZzloutlé
barvy. Pro novorozence je v prvnich dnech Zivota 1épe stravitelné nez mateiské mléko a navic
mu procCisti zazivaci ustroji. Po zhruba tfech dnech matciny prsy zduii, mlezivo se zacne
pfetvaiet na matetské mléko a neni vyjimkou, Ze zanou vznikat zatvrdliny. Diky tomu se
muze u matky zvysit télesna teplota. V této fazi je dllezité, aby matka ptikladala novorozence
co nejCastéji k prsu a dale pravidelné mléko odsttikavala. Jen tak pfedejde nepiijemnym
zatvrdlinim v prsou, které mohou vést az k zan&tu mléénych 7laz.**" Kromé pravidelného
prikladani ditéte k prsu a odstiikavani je dulezité dodrzovat hygienické zasady v péci o prsy a
bradavky v dobé laktace. Spravna péce napomuze k zabranéni rozvoji nepfijemného zanétu.
Bradavky by se mély omyvat pouze vodou, nikoliv mydly nebo dezinfekci, pokud dojde
K poranéni bradavek, nanaSet specidlni mast dle doporuceni lékatfe. Pfedchazet poranéni
bradavek se da vSak spravnou technikou kojeni, kterou by se méla kazdd maminka naucit.
Spravna technika totiZ zajisti Gsp&§né a dlouhodobé kojeni.**®

V obdobi Sestined€li je bézna emoc¢ni labilita matky, ktera ma puvod v poklesu
hormonil progesteronu a estrogenu. Dalsi podnétem, ktery vede k tomuto stavu, mize byt
rozbolavélé télo matky, inava, zmény denni rezimu a celkové zvykani si na novou roli matky

’ v ’ sror r . - 149 . . Vv v, ’
a s tim ptichazejici nové povinnosti.” Tento stav se projevuje vétSinou plactivosti, smutkem,

143 Slezakova a kol., 2011; Chmel, 2004
144 Slezakova a kol., 2011

145 Chmel, 2004

146 Rozto¢il, 2008

47 Chmel, 2008

148 Chmel, 2004

149 Spaihelova, 2003; Smolka, 2011

35



nespavosti, skleslosti. Tento stav se odborné¢ nazyva poporodni deprese, miizeme se setkat
také s terminem poporodni blues. Vyzkum prokazal, ze tento stav je zcela bézny u cca 80%
matek, pfiCemz odezni cca do 14 dni. Pokud jsou ale v rodin¢ pfitomny rizikové faktory jako
nedostate¢na podpora rodiny a partnera, pocit bezmocnosti, nutnost starat se o jiného, unava a
vycerpani, mize hrozit, Ze misto odeznéni piejde tato emocni labilita az do vySe zminovaného
poporodniho blues. V takovém ptipad¢ je ke zvladnuti zapottebi pomoci psychoterapie nebo
v piipadg, Ze Zena nekoji, podavani antidepresiv. >

Dalsi stav, se kterym se maminka v obdobi Sestined¢li setka, je bezpochyby unava a
vycerpani. Je to zcela bézny stav, organismus je po porodu oslaben a tim je ohrozen riznymi
infekcemi a nachyln€jsi k nejriznéjSim chorobam. V tomto obdobi je velmi dulezity
odpocinek, protoze organismus bude potiebovat nékolik mésicli na to, aby zvladl tnavu
Z namahy v téhotenstvi a pfi porodu. Neni na Skodu, kdyz do chodu domacnosti a péci o
miminko zapoji matka 1 své okoli — partnera, rodice, ptatele. Rovnéz by se neméla poustét do
velké fyzické namahy a zbytecné se vysilovat. Ve chvilich volna je dobré, aby alesponi chvili
odpocivala ptipadné si i pies den chvilku zdtimla, je-li to mozné.™*

V prvnich dnech po porodu miize Zena pocitovat oslabeni v oblasti panevniho dna. Je
to dano tim, ze v prub&hu porodu byly svaly velmi zatézovany a musely se pln¢ roztahnout.
Se cvicenim je tedy dobré zacit né¢kolik malo dni po porodu. Vzdy je ale nutné zacinat
pozvolna s ohledem na zdravotni stav a doporuéeni lékafe. V prvnich dnech se procviéuji
zejména svaly panevniho dna. Postupné se k témto cvikim mohou ptidavat cviky na Sikmé
brisSni svalstvo a prsni svalstvo. Co se tyce ptimych bfisnich svali, doporucuje se pockat az po
skonceni Sestined€li. Aby mélo cviCeni efekt, je dilezité provadéet jej pravidelné alespon 3
mésice po porodu.’

Myslet by se mélo 1 na to, ze pfichodem nového clena rodiny se zasadné zméni
charakter vztahti v rodin€. Pozornost je primarné¢ vénovana ditéti a jeho potfebam, coz mize
vést k tomu, Ze se partner citi ,,odstreny”. Je dualezité, aby byl na toto partner dopiedu
pfipraven a v ptipad€ problémi si o vS§em s partnerkou promluvil. Neni totiz jednoduché najit
optimalni rozvrzeni pozornosti mezi dité a partnera. Jak porod, tak také Sestinedé€li je pro
partnersky vztah zlomovym obdobim. Zab&hnuty rytmus se postupem casu Spatné méni. Je

proto nejlepsi snaZit se nastavit ,pravidla” hned z po¢atku, aby se piedeslo piipadnym
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nedorozuménim, ktera matce v této situaci psychicky nepomohou.’> S otazkou partnerského
souziti izce souvisi také otdzka sexudlniho zivota po porodu. Ustdleni sexudlniho Zivota po
porodu trva u kazdého paru rtiznou dobu. VétSina Zzen mize po nékolik tydnd az mésict
pocitovat snizenou sexualni touhu. Pfi¢in je hned né€kolik, od inavy pramenici z neustalé
péce o novorozené, pies hormondlni zmény v téle Zeny az po strach, Ze se nebude svému
partnerovi libit."** Obecng je doporudovano pockat aZ po skonéeni Sestinedli, protoZe i po
prichodu z porodnice stale probihaji hojivé procesy a pro mnohé zeny tak byva pohlavni styk
velmi bolestivy. I zde plati zasada promluvit si o svych pocitech s partnerem a postupovat
pomalu a pozvolng.'*®

Sestinedéli je ukon¢eno gynekologickou prohlidkou. Na této prohlidce Ilékaf
zkontroluje, zda je vSe v potradku, zkontroluje celkovy zdravotni stav, bude se ptat na kojeni,
krvaceni, stolici, vytok zrodidel a spoustu dal§iho. RovnéZz zkontroluje zhojeni poranéni,

kterd vznikla pii porodu, a neni nic neobvyklého, kdyZz s Zenou probere vhodny druh

antikoncepce.™*®

3.2 Novorozenec a kojenec

Neonatalni obdobi, nékdy oznacovano jako novorozenecké obdobi, trva do 28. dne
zivota ditéte, tzn. trva zhruba mésic. Posléze je dité ozna¢ovano jako kojenec, a to do jednoho
roku véku ditéte. ™’

V prvnich mésicich Zivota jsou zaméstnani jak dité, které se musi ptizplisobovat
novému prostiedi, navazovat kontakt se svétem a postupné se vyvijet, tak jeho rodice, ktefi se
musi naucit jej spravné krmit, at’ uz kojenim nebo z lahve, dodrzovat spravnou hygienu i
spankovy rytmus ditéte atd.”® Co se tyce ditéte, studiemi je dokazano, Ze schopnost ditéte
adaptovat se na prostiedi je od porodu. Na tuto zménu je pfipravovano predevsim
V poslednich mésicich prenatdlniho obdobi. Po narozeni dochazi k ptestavbé krevniho ob&hu,
zaCind samostatné dychani, upravuje se funkce traveni a mnoho dalSiho. Pravé proto je
novorozenecké obdobi, dobou nejvétsi umrtnosti.*>®

Novorozenec vétSinu ¢asu prospi a v ¢ase bdéni uspokojuje piredevsim své biologické
potieby. Neptijemné pocity a podnéty projevuje plaem. Mimo uspokojovani citovych potieb

objevuje ve stavu bdé¢losti nové podnéty — prohlizi si obliceje, reaguje na hlas matky,
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pohybuje a ota&i hlavou, uvoliiuje a svira ruky, postupné si uvédomuje své t&lo.*®® Dale ma
rozvinuté sluchové vnimani, dovede rozliSovat zménu teploty, doteky. Zrakové vnimani ma
vSak vyrazné omezeno, je schopen vnimat pouze obrysy do vzdalenosti maximalné 30 cm. Od
3. mésice si dité za¢ina hrat s ru¢iCkami, nahodn¢ se dotyka se hracek, které se nachazi v jeho
bezprosttedni blizkosti."**

Dulezité je vytvofeni citové vazby mezi ditétem a rodici, posléze dal§imi pecovateli.
Matka je pro dité dulezitou bytosti, kterou zna jiz z prenatalniho obdobi. Dité si pamatuje jeji
ton hlasu a po narozeni na néj patficné reaguje, pokud si dité¢ matka polozi na bticho, aktivuje
to jeho plazivé reflexy. I dité na sebe upozornuje riznymi projevy jako grimasy, plac, pohyby,
kterymi dava najevo svou piitomnost a touhu po pozornosti nebo uspokojeni nekterych svych
potieb. Z vyse uvedeného tedy vyplyva, Ze se na procesu upevilovani vazby mezi ditétem a
matkou, potazmo rodici, podili aktivné jak dité, tak samotni rodice. Dit& pfispiva tim, jak na
rodiCe reaguje, a rodiCe zase tim, jaké emoce to v nich dokéze Vyvolat.162 K rozvoji citové
vazby vyznamné¢ piispiva vnimani lidské ktize a tepla. Je tedy zddouci, aby rodiCe ptikladali
své dit€¢ na holou kizi. Metoda doteku kliZze rodice s télem ditéte se da praktikovat 1 pfi
koupani miminka, a to tak, ze si jeden z rodi¢i vezme dit€ do vany, opie Si jej 0 zvednuta
kolena a dit¢ lehce omyvéa vodou nebo ho pomalu sprchuje. Soucasné si s nim u toho mize
povidat, usmivat se na n¢j, apod.163

Za dulezité je rovnéz povazovan rozvoj komunikace mezi ditétem a rodi¢i. Pokud
k ditéti rodi¢ neustale promlouva, usmiva se na n¢j, zpiva mu, dité¢ si na to velmi rychle
zvykne, coz bezpochyby piispiva k jeho celkovému optimalnimu vyvoji. Pro pecujiciho
rodiCe je to zplisob urcité ventilace at’ uz pozitivnich nebo negativnich emoci, které, pokud by
V sob¢ dusil, mize nevédomky pienést na dité. BE€zn¢ se pak stava, ze dité place presto, Ze ma
uspokojeny viechny své biologické potieby.'®*

S ¢im se rodi¢e v prabehu péce o diteé setkavaji, je pla¢. Nékdy miize znamenat hlad,
jindy mtiZze dévat najevo, Ze se neciti dobie a néco jej boli, a nékdy to mize byt taky signal, ze
chce spolecnost alesponl jednoho z rodict. V takové situaci je na prvnim misté vzdy Elovek.
Staci na dité klidn€ a vlidn€ promlouvat, dat mu rucicky na biisko, usmivat se na néj, pokud

toto nezabird, vzit si ho do ndru¢i, jemné s nim pohupovat a napt. mu zpivat néjakou
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prijemnou melodii. Pokud ani toto nezabere, mize ptijit na fadu dudlik, 1dhev s pitim nebo
matéin prs.'®

Vyziva novorozence i kojence hraje diilezitou roli v jeho celkovém vyvoji. Od na
rozeni do cca 4. - 6. mésice je stabilni stravou matefské mléko. To se svym slozenim plné
ptizpasobuje aktudlnim potiebam ditéte. Slozeni mléka se rtizni a méni kazdy den. Co se tyce
frekvence kojeni, je u kazdého ditéte individudlni. Neni dobré drzet se striktné néjakého
harmonogramu. Prvni mésice se doporucuje kojit velmi Casto. Vzdy ale zalezi na potiebach
konkrétniho ditéte. Matky by se tedy mély tidit pfedevSim potfebami svého ditéte, tzn. kojit,
kdyZ ma miminko hlad. Obecné se doporucuje zpocatku kojit kazdé 2 — 3 hodiny. Pti kazdém
krmeni se ma dité ptikladat k obéma prstim, dale ma dbat matka na to, aby se jeden prs vzdy
vyprazdnil, nez ditéti nabidne druhy prs. Hlavné v zalatcich je tato technika dulezita,
napomaha k dostatecné tvorbé mléka.'®® S piikrmy je dobré zacit v rozmezi konce 4. az 6.
mésice. KdyZ matka s piikrmy zacind, neni na Skodu, pokud je stale kombinuje s matefskym
mlékem. Piikrm by mél v prvnich dnech zavadéni obsahovat jeden druh vafené zeleniny
rozmixovany na kaSovitou konzistenci. Pfikrmu sta¢i dat vzdy jen par lzi¢ek jednou az
dvakrat denné. Poté matka dit&€ nakoji nebo dokrmi umélym mlékem. Do 2 aZ 3 tydnil by méla
byt jedna davka mateiského mléka zcela nahrazena ptikrmem. Postupné 1ze do stravy pridavat
maso. Takto se pokracuje az do doby, kdy se posledni mlé¢na davka nahradi mlé¢nou obilnou
kasi.*®” Mezi 6. — 12. mésicem by se mél postupné jidelni¢ek obohacovat o nové potraviny,
jako je pecivo, téstoviny, ryze atd. Okolo 11. mésice je dité jiz schopno samo zvykat, proto
neni nutné stravu mixovat, jako tomu bylo doposud.*®®

Dalsi oblasti, kterd je neméné¢ dulezitd jako vySe zminované je spravné a pravidelné
koupani. Vhodna doba na prvni koupani je ve chvili, kdy odpadne pupecni pahyl. Ten by mél
odpadnout béhem 2 az 4 tydnt od porodu. Do té doby je nutné provadét hygienu pouze
omyvanim navlhc¢enou houbou. Aby se hojeni pahylu urychlilo a dit¢ nedostalo infekci,
doporucuje se pii kazdém piebalovani omyvat pokozku vatovym tamponem namocenym do
vhodné desinfekce, pravé kolem pahylu. Jakmile miminku tento zbytek opadne, je ¢as na
prvni koupani.’®® Vhodna doba koupani neni stanovena, nicméné se doporucuje zvolit si
urcity Cas a ten pak dodrzovat. Tento rezim pomaha ditéti v orientaci v ¢ase. V mistnosti, kde

je dité¢ koupano, je zapotiebi, aby bylo teplo, udava se 22 — 25 °C, voda by m¢la byt také
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dostate¢n¢ tepla cca 36 °C. Pozornost by méla byt vénovana predev§im zadeCku, pohlavnim
organiim a vlaskim.'"

Zvratem na konci kojeneckého obdobi je pocatek chlize a feCi. Rozvoj feCi je
postupny, zhruba od pul roku véku ditéte. Postupné rozeznavani samohlasek plynule ptechazi
Ktzv. Zvatlani a posléze se zaCinaji u ditéte rozvijet schopnosti artikulace. Na konci
kojeneckého obdobi, tzn. kolem 12. mésice, za¢ina dité kombinovat rizné slabiky, pticemz
vatlani nahrazuji prvni slova.'™ V této fazi jde rozvoj fe&i u ditéte velmi rychle a k dosud
znamym slovim se velkou rychlosti pfidavaji nova a nova slivka. Rodicim je tedy, nejen
v tomto obdobi doporucovano, aby si davali vétsi pozor na slova, ktera dité uéi nebo spise,
ktera dité pochyti z fe¢i rodinnych ptislusniki samo. 172 Co se tyce pocatku chiize, ten je sice
nejisty, ale jeho rozvoj je také pomérné rychly. Od 8. mésice lze u ditéte pozorovat reflex
automatickych kroku, ktery vypada tak, ze pokud se dit¢ s matéinou pomoci nebo za pomoci
stolu ¢i zidle postavi, je schopno dé¢lat automatické kroky. Chlize je v tomto obdobi velmi
nejista a spiSe kymaciva, biisko je vystréené a bederni patet je viditelné vyklenutd. Postupné
tento reflex vymizi a dité zvlada udélat par prvnich krickl, pokud ma v dosahu pevny opérny
bod, o ktery by se dokazal zvednout do stoje. Kolem 12. mésice se dité pomalu zvlada
zvednout za pomoci svého téla — opfe se o ruce, napne je, odstréi se a pomalu vzpiimi trup.
Chtize je zatim 1 nadale nejistd, nicméné dité se od tohoto obdobi v chlizi kazdym dnem

zdokonaluje a obdobi ,Ctvernozce” jiz kongi.!"®

V této fazi je dobré ditcéti potfidit kvalitni
boty, které nebudou pftili§ tésné, budou mit pevnou podrazku, soucésti podrazky by mél byt
mensi podpatek, pata by méla byt pevna a bota by méla sahat pies kotnik, aby jej spravné
zafixovala a zpevnila.'™ Upravit by se mélo i prostfedi, ve kterém se dit& zatalo volng
pohybovat. Rodi¢e by méli projit diim, ¢i byt, ostré rohy zabezpecit bezpecnostnimi chrani¢i
rohii a odstranit zbytecné a nebezpecné piredméty a prekazky z dosahu ditéte. Cilem neni
branit ditéti v prizkumu prostiedi, které je pro néj nové a dosud neobjevené, ale uchranit ho
pted trazy nebo dal$imi nebezpe&imi.l”

V obdobi novorozeneckém a piedevsim pak kojeneckém dochazi k rychlému rozvoji
mnoha kompetenci. Rychlost a mnoZstvi rozvoje téchto kompetenci jsou v tomto obdobi

podporovany piedevSim rodi¢i a vedou k postupnému osamostatiiovani. Rodice by si méli

uvédomit, ze vyvoj jednotlivych oblasti neprobihd u vSech déti stejné rychle, ale individuélné
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se li$i v zavislosti na prosttedi, ve kterém vyrastd, mnozstvi podnét, které se mu dostava, na

schopnosti adaptace, ladéni ditéte atd.*"

3.3 Batole

Batoleci vék zahrnuje 2. a 3. rok zivota ditéte. V tomto obdobi zivota dochdzi
K rychlému rozvoji osobnosti ditéte. Dité¢ se stdva samostatnéjsi, rychle obohacuje sviij
slovnik, rado posloucha rizné piibehy, postupné se stava spolecenskym a na konci 3. roku
za&ina chodit do $kolky.""’

Hrubé a jemné motorika a chlize jsou v tomto obdobi nejdominantné;jsi, co se vyvoje
tyCe. Primérné dité zacina, v oblasti hrubé motoriky, v jednom roce s nejistymi prvnimi
krucky a mezi 13. — 15. mésicem je schopno samostatné chiize v¢etné toho, Ze je schopno se
samo zastavit, aniz by se muselo né¢eho piidrzovat. Chiize je zprvu nejista, postupem ¢asu
nabyva na jistoté a od 15. mésice je dité schopno i utikat, byt strnule a o Siroké bazi. Ve dvou
letech pak dit€¢ zvlada i nerovnosti terénu, béh je plynulejsi a pady vymizely. Kolem ttetiho
roku jiz zvlada, v oblasti hrubé motoriky, bezproblémovou chiizi do schodl a velkym
pokrokem je schopnost skoCit z vyvySeného mista, napt. obrubniku, s pfekondnim urcité
vzdalenosti. Ve tech letech jiz ovlada jizdu na ttikolce. V oblasti jemné motoriky, tj. pohyby
rukou a prsti pii uchopovani a manipulovani, rovnéz dochazi k rychlému rozvoji. Dité
zvladne upustit predmét zamérné a piesné, zvlada velmi dobie uchopovani drobnych
predmétil, kolem dvou let je schopno kostky fadit jak svisle tak vodorovné a ve tfech letech
batoleciho obdobi zvladne dité navlékani koralk, které jsou v piimérené velikosti. Rovnéz se
ZlepSuje v rozpoznavani zakladnich geometrickych tvari a zarfazovani téchto tvart do
spravnych otvort. Pokroky v jemné motorice jsou dobie viditelné také v oblasti ¢marani. Na
pocatku batoleciho obdobi je dité schopno napodobit smér Cary a jsou viditelné snahy o
nakresleni kruhu. Ve 3 letech je schopno dité napodobit kresbu kruhu, pokud ma k dispozici
ptedlohu, ptipadné napodobit kiizek, opét s podminkou nazorné ukazky nebo predlohy. Toto
je zéklad, na zakladé¢ kterého bude v budoucnosti dité schopno znazornit kresbou osoby nebo
véeil’®

Dalsi dominantu ve vyvoji tvoii fec. Nejvétsi pokrok nastava v poloviné druhého roku,

kdy zacina dit¢ chapat symbolicky vyznam slov, dale rozumi vét§imu poctu slov a tim za¢ina

176 yagnerova, 2012
177 K elnarova, Matéjkova, 2010; Larousse, 1996
178 | angmeier, Krej¢itova, 2006
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také vice slov aktivné uzivat. V tomto obdobi dochazi ke zlomu a slovni zasoba velmi rychle
narustd. Je samoziejmé, Ze rychlost nartistu slovni zasoby se odlisuje dit¢ od ditéte, ale obecné
Ize tici, ze v 18 mésicich dité¢ pouziva 20 — 30 slov a ve dvou letech pak 200 -300 slov. Po
druhém roce jiz obohaceni slovni zasoby neni tak markantni."

Velkym problémem, se kterym se setkd vétSina rodic¢t okolo druhého roku ditéte, jsou
potize se spankem. Na dennim potfadku je snaha byt stfedem pozornosti rodicl, neustalé
chovani, ale také se objevuje prvni strach z odlouceni a samoty, kterou podpoii tma v détském
pokoji. Je samoziejm& na misté¢ poskytnout ditéti dostateCny pocit bezpec¢i, nikoliv vSak
obavami nad nepfiznivym stavem ditéte, ale trpélivym vysvétlovanim a mluvenim se svym
ditétem. Typicka je zadost ditéte vykonat potiebu, kterou vykonalo jiz pted chvili, zadonéni o
tekutiny. Rodi¢e by méli v tomto obdobi ditéti pfipomenout, Ze na no¢niku bylo pied chvili.
Pokud ptijde zddost smeéfovana k tekutinam, postup je obdobny, staci ditéti pripomenout, ze
pilo pted chvili u vecete. Pocit jistoty a bezpe€i navodi také télesny kontakt, jako napf.
pohlazeni, pusa na dobrou noc. V této piiméfené pozornosti si dit€ najde i tu svou jistotu a
problémy se spankem postupné odezni. Pii¢inou nemusi byt nutné vzdy strach. Castou
priCinou nespavosti je neschopnost dvouletého ditéte piejit z aktivity do klidné polohy a
spanku. Doporucuje se ptizpuisobit vecerni ¢innosti s ohledem na tento fakt. Hrani s micem
vyméiite za hru se stavebnici nebo spolecné kresleni spojené s povidanim. At uz je davod
nespavosti jakykoliv, v zadném piipad¢ se nedoporucuje brat si dit€¢ k sobé do postele, aby se
utiSilo a nebalo se. Namisto pocitu jistoty totiz rodice docili pouze toho, ze se dité bude i
v pozd&jsim obdobi dozadovat spole¢ného spani.*®

Naro¢nym obdobim, a to jak pro rodice, tak dité, je tzv. obdobi vzdoru. Strety ditéte
srodi¢i jsou v batolecim veku c¢im dal castéjsi. Obdobi vzdoru vychazi predevsim
z uvédomovani si vlastniho ja.'® Pres to, Ze si dit& uvédomilo svou vlastni osobnost, je stale
ve veétsing situaci nerozhodné. V dasledku tohoto pocitu bezmoci vznikaji navaly vzteku.
Vzdor vSak neni selhdni vychovy, jak se nékdy mylné¢ matky domnivaji, pravé naopak, pro
dité je dulezity pravé pro spravné odpoutani se od rodicii. 182 Typické pro popisované obdobi
je, ze dité dokaze kticet a propadat vzteku tak, ze nevnima okoli kolem sebe. Je naprosto
zbytecné snazit se na dit¢ klidné¢ mluvit, kfiet na néj nebo mu néco ptrikazovat. Dité je

v takovém okamziku v jakési ,.bublin€” a plati pro né&j jeho pravidla. V takovém ptipadé je

nejlepsi pockat a vénovat pozornost ¢innosti, kterou jste provadéli dosud, at’ uz se jedna o

79 | angmeier, Krejcitova, 2006
180 Begka, 2000

181 ) arousse, 1996

182 K ammerer, 2007
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ekani ve front& u pokladny, vafeni nebo cokoliv jiného.'®® Uginnou metodou, jak zvladnout
naval akutniho vzteku v situaci, kdy chce dit¢ udélat néjakou ¢innost samo, co doposud
nebylo z n¢jakého diivodu mozné, je Cas zacit mu davat postupné vice prostoru si ¢innost
samostatné nacvi¢ovat. V takovém obdobi je Cas zacit vést dit¢ k tomu, aby si ve svém pokoji
zacalo hracky uklizet samo, rovnéz nastal ¢as naucit ho samostatné se oblékat a obouvat.
Timto aktivnim pistupem Ize alespofi v ramci moznosti zmirnit nasledku navali vzteku.'®*

DalSim typickym projevem tohoto obdobi je odmitani jidla a loudavost pii jidle. Toto
chovani plyne ptedevsim z touhy po pozornosti dospélych osob, nejcastéji rodicl, a dale mize
plynout z odstaveni a pfechodu na stravu, kterou dité nezna. Ditéti by se mélo nabizet jidlo,
které odpovida jeho v€ku a mnozstvi, které sni ponechat na ném. Pokud jidlo odmita, nemélo
by se mu vzadném piipadé nutit. DoporuCuje se dat batoleti jasné najevo, Ze pokud
ptedloZzeny pokrm nesni, nedostane mezi jidly nic jiného az do dal$iho jidla. Ke konci
batoleciho obdobi je vhodné dité¢ zapojit k pfipravé obéda nebo vecete. Dit¢ by mélo mit
moznost vybrat si, zda si d4 k obédu kompot €1 nikoliv, vhodné je zapojit jej 1 pfi vafeni jidla.
Strava batolete by méla byt pestiejsi a chutnéj$i nez strava ptipravovana pro kojence, dale by
méla byt lehce stravitelnd a obsahovat mnozstvi vitamini a stopovych prvki nejlépe v podobé
ovoce a zeleniny.'®

Od dvou let nastava u ditéte zlom v ndcviku hygienickych navyka. Dité se postupné
u¢i pouzivat nocnik. Aby bylo schopno rozpoznat svou potfebu je k tomu dulezita
neurologicka a citova vyspélost. Pfi nacviku vykonavani potieby na noc¢nik je dobré zacit
s odbouranim plen pies den a vysazovani vzdy, kdyz uz dlouho nevykonalo svou pottebu.
Pokud nastane situace, kdy dit¢ neodhadne dobu své potieby a nestihne pfijit na nocnik,
rozhodné neni na misté jej trestat. Pokud se s dit€tem mluvi, diive ¢i pozdé€ji se dit€ nauci
svou potfebu ohlasovat. Tato vychova by vSak méla byt nenasilna a témata hovoru by se
nemély v tomto v&ku to¢it jen okolo ugeni na noénik.*®

Rodice by se meéli, nejen vtomto dilezitém vyvojovém obdobi, snazit ditéti
porozumét, rozvijet divéru a komunikaci mezi sebou. Dité by mélo postupné v rodin€ piebirat

povinnosti, vzdy s ohledem na sviij vék. Zpocatku se jednd o sebeobsluhu v jidle, posléze

V oblékani, casem zane pomadhat i s vécmi, které jsou prospésné nejen pro néj samotné, ale i

18 Schneider, 2013

184 Begka, 2000; Kammerer, 2007
185 Becka, 2000

1% Becka, 2000
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pro ostatni ¢leny rodiny, pomahéd s domacimi pracemi, pii ndkupech, atd. VSe musi probihat

roew v v ’ . ’ v qrox, 187
nendsilng a prirozené s ohledem na vyvojovy stupen ditéte.

3.4 Materstvi a Zena S postizenim

Téma rodiCovstvi u zen s jakymkoliv postizenim je v nasi spole¢nosti velmi tézké.
S diskriminaci a s tim souvisejicim nerovnym zachazenim se potykaji zeny jiz od pocatku
t&hotenstvi.'® Ptes to, e pravo na uzavieni manzelstvi a zaloZeni rodiny prameni ze Zakladni
listiny prav a svobod 23/1991 Sb., konkrétné pak ¢l. 10, je na téhotenstvi Zen s postizenim
stale, ve vétsingé pripadd, pohlizeno jako na néco nepatiicného. Stejn¢ tak ma kazdy pravo na
adekvatni péci, vcetné pripadné 1écby neplodnosti a aplikace metod asistované reprodukce a
to bez ohledu na to, ma-li Zena n&jaky handicap ¢i nikoliv.'®°

Je jasné, ze zvladat bézny zivot s handicapem neni jednoduchy, a ptida-li se k tomu
jesté malé dité, které samo o sob¢ vyzaduje velké mnozstvi péce a pozornosti, musi se Zena
denné potykat s nejednou pfekéikou.lgo

KaZdopadné pokud si €lovék klade otazku, zda je moZné, aby lidé 1 pfes své postizeni
byli dobrymi a §tastnymi rodi¢i, odpovéd’ od téchto lidi, potazmo Zen, zni jednozna¢né ano. 1
pies své postizeni ani jedna Zena nepocitovala, Ze by jeji handicap branil ve schopnosti byt
matkou. Pies to, ze jakékoli fyzické omezeni muze zpusobovat potize, ze kterych maji
nastavajici matky s postizenim obavy, neznamena to, ze jsou nepiekonatelné, jak se vétSina
intaktni populace domniva. Ostatn¢ dokazuje to jedna studie, ktera se dotazovala stovky zen
S postizenim v domdacnosti na to, co povazuji za nejvetsi problém v péci o své dité. Vysledky
byly ptekvapivé. 7 % uvedlo potize s koupanim, 2 % se pak povazovala za neschopné
Vv nouzovych udalostech. Nejobtizn¢jsimi fyzickymi ukoly pak byly ty, které zahrnovaly
zvedani a noSeni. Mnohé tyto a dalsi koly vSak mohou byt matce ulehc¢eny planovanim ¢i
ptipravou pfed porodem. Napf. vysSe zminované koupéni a oblékdni se da ulehlit pofizenim
adaptibilniho vybaveni a obleceni. Takové vybaveni je pro matku nejen uZitecné, ale také
znacn¢ ulehCuje matce s postizenim péci o dité. Jednd se napi. o bezpecnostni popruhy
slouzici ke zvedani ditéte nebo mobil, ktery dokaze dit€¢ zaujmout behem piebalovani, takze
se tolik nevrti. Navic v soucasné dobé se dd vétSina komeréné dostupného vybaveni pro

miminko pfizpiisobit matkam s postizenim a jejich specifickym pottebam.***

18" Betka, 2000

188 http://www.aperio.cz/
189 \mww.dobromysl.cz
190 \sww. dobromysl.cz
191 Rogers, 2010
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I pfes vySe popsané neni vSak postaveni rodi€l v naSi spolecnosti idedlni.
Diskriminace a nerovné zachdzeni zacind jiz pti prvnich zndmkach téhotenstvi, respektive pti
jeho potvrzeni. A¢koliv zdkony v CR téhotenstvi a mateistvi Zen s jakymkoliv postizenim
nijak neznevyhodnuji nebo dokonce nezakazuji, lékaisky persondl i pies to povazuje
téhotenstvi u Zen s postizenim za néco nepatficného a ne ziidka se stava, ze je tato Zena
I¢karskym persondlem tlacena do interrupce nebo piipadné sterilizace. Zcela béznym
odiivodnénim tohoto postupu a pristupu je starost o klient¢ino zdravi a upozornéni, ze
téhotenstvim se mize vyrazne zhorsit zdravi takové zeny. Ve vétSing piipadu se vSak nejedna
ani tak o strach o zdravi zeny s postizenim, ale o jakysi druh stigmatizace a piedsudki.
Dals$im problémem je pravni tprava, kterd pocita s faktem, Zze zodpovédnou matkou miize byt
pouze osoba, kterd je plné zpusobila k pravnim ukoniim. Pokud dojde jakymkoli zpisobem
k omezeni této zpusobilosti, ztraci Zzena automaticky pravo na to stat se matkou. Toto je
naprosté znemoznéni na nadgji stat se v budoucnu matkou ditéte.**

Podle vyse popsané problematiky je zcela ziejmé, ze v tomto ohledu je cely proces
téhotenstvi a nasledného porodu velice naro€nym obdobim pfedev§im na psychiku Zeny.
Neziidka se stava, Ze se z této udalosti stane traumatizujici zazitek na cely Zivot, a to jen diky
necitlivému pfistupu lékairského personalu. K tomu piispiva celkové vétsi tlak ze strany
socialnich a také jiz n€kolikrat zminovanych lékaiskych instituci nez na rodi¢e bez postizeni.
Misto podpory a pomoci jsou tak Zeny s postizenim stavény do pozice nekompetentnich a
podiadnych roli a do cesty je jim kladeno jesté dalSi mnozstvi pfekazek nez téch, se kterymi
se musi uZ tak potykat nasledkem svého postizeni.'*®

Je dulezité si uvédomit, Ze lidé s postizenim jsou soucasti nasi spolecnosti a jsou pro ni
stejnym piinosem jako intaktni populace. A to, jak vyspé€ld a demokraticka nase spolecnost je,
se ukazuje pravé na pristupu k osobam s postizenim. Je tedy zfejmé, ze v této oblasti mame

jest& obrovsky potencial co zlepsovat a dohangt.

92 http://www.aperio.cz
'3 http://www.aperio.cz
% http://www.aperio.cz
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4 VYZKUMNA CAST
4.1 Cile a vyzkumné otazky

V teoretické casti jsme se dozvédeli zakladni informace o povédomi o osobach
trpicich OI a také o pristupu celé spolecnosti, predevsim pak lékaiského persondlu k otazce
téhotenstvi u osob s postizenim. Zjistili jsme, ze piesto, ze ve vnimani osob s postizenim
Vv priibéhu let nastal vyrazny posun v oblasti t¢hotenstvi a matefstvi, mame stale rezervy a
spole¢nost se na tuto problematiku Casto diva s rozpaky. O to vétsi rozpaky nastanou, pokud o
téhotenstvi premysli osoba trpci lomivosti kosti neboli Osteogenesis Imperfecta.

ProtoZe povédomi o tomto onemocnéni je stale nizké, troufam si tvrdit, Ze povédomi o
pé€i o nastavajici matku trpici s Ol je téméf nulové. Cilem této prace bylo tedy zmapovat
oblast téhotenstvi a matefstvi téchto osob se zamétfenim na piipravu a prabeh téhotenstvi ve
vztahu k onemocnéni a piistup a informovanost lékatského personalu, a to jak v Ceské
republice, tak také v zahranici.

Na pocatku vyzkumu byly stanoveny tyto otazky:

Je, a pokud ano jaky, rozdil mezi piistupem a péé&i v Ceské republice a zahrani¢i?
Byla v pribéhu téhotenstvi vyssi intenzita zlomenin?

Byla lékarska péce dostate¢na?

Jaky byl pristup personalu k celé problematice téhotenstvi?

o ~ Wb PE

Byl nutny pred¢asny porod, a pokud ano, souvisely s nim néjaké komplikace?
Pokud ano, jaké byly nejcéastéjsi?

6. Jaké jsou moZnosti poceti u osob s OI?

4.2 Vyzkumné metody

Diplomova prace je zaméfena na velmi uzky okruh lidi diky specifi¢nosti onemocnéni
a také zkoumané problematiky ve vztahu k tomuto onemocnéni. V souvislosti se zkoumanou
problematikou této diplomové prace se po zvazeni vSech pro a proti jevilo jako nejvhodnéjsi
zvolit pravé vyse popsané metody kvalitativniho vyzkumu.

Kvalitativni vyzkum se neopird, jako kvantitativni, o védecky pfistup, ale vychazi
Z toho, co lidé pisi a fikaji. Nevyhodou je jisté urcita ovlivnitelnost a subjektivnost vysledkii

nicméné cCasto dokaze vysvétlit mnohem vice, ukdzat nové pohledy na zkoumanou
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problematiku nez metody kvantitativniho vyzkumu, které ve své podstaté testuji prognozy.
Tuto skutenost jsme se viak snaZili eliminovat vhodnym sestavenim a typem otazek. **
Zvolenou technikou vyzkumu byl polostrukturovany rozhovor vypracovany
V jednotné varianté pro vSechny respondentky. Rozhovor probihal formou chatu na socialni
siti. Odpovédi jednotlivych respondentek jsem si zaznamenavala do ptipraveného dokumentu
S otdzkami, na které jsem se dotazovala. Tato metoda je nasledné¢ doplnéna anamnestickymi

udaji jednotlivych respondentek pro dokresleni zkoumané problematiky.

4.3 Charakteristika vyzkumného souboru

Od pocatku bylo stanoveno jediné hlavni kritérium vybéru. Oslovovany byly Zeny,
které maji diagnostikovanou jakoukoliv formu Osteogenesis Imperfecta a jsou jiz matkami.
Na véku respondentek nezalezelo. Sledovany soubor se stava z 5 respondentek, pticemz 2
respondentky pochazeji z Ceské republiky a 3 ze zahrani¢i, konkrétné Ameriky. Tento vybér
probéhl zejména z diivodu zjisténi rozdilli péde a situace téchto zen mezi Ceskou republikou a

zahranié¢im.

4.4 Pribéh vyzkumu

Vsechny respondentky trpi onemocnénim Osteogenesis Imperfecta. Pro kontaktovani
matek s timto postizenim mi byly pfedem poskytnuty kontakty. Posléze bylo individualné
s kazdou matkou domluveno, zda ma zajem o spolupraci na této praci. Planovano bylo oslovit
6 respondentek, z toho 3 z ¢eské republiky a 3 ze zahrani¢i. Uast na vyzkumu piislibilo
viech 6 respondentek. V pribéhu provadéni vyzkumu si viak jedna respondentka z Ceské
republiky ucCast rozmyslela a dale s ndami nekomunikovala. Vzhledem ke specificnosti
zkoumané problematiky se jiz nepovedlo najit novou respondentku.

Vyzkum probihal, jak uz bylo popsano vyse, prostiednictvim chatu na socidlni siti. Po
provedeni interview vzdy prob&hlo povidani o Zivoté respondentky, jejich détech, ptipravé a
samotném tehotenstvi, pfipravé na porod a porodu a dale jim byl dan prostor, aby k danému
tématu dodaly to, co sami citily jako podstatné pro zkoumanou problematiku a co se
nepromitlo v rozhovoru ani anamnestickych udajich.

V ramci zachovani anonymity respondentek jsou vzdy uvadény pouze jejich inicialy.

195 \Walker, 2013
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4.5 Vysledky analyzy rozhovoriu

Osobni anamnéza:

e Jméno: L.H.

e Vék: 39

e Typ postizeni: Osteogenesis Imperfecta pravdépodobné 3. typu

e Zemé: Ceska republika
Rodinna anamnéza: Co se tyCe rodiny, nikdo se s diagnostikovanym onemocnénim OI
nevyskytuje. Respondentka Zije v soucasné dob¢ v rodinném dome na vesnici pouze se svymi
dvéma syny. Je rozvedena.
Lékarska anamnéza: Konecna diagnéza Osteogenesis Imperfecta tarda pravdépodobné 3.
typu. Lékaii se vSak dosud pfesné neshoduji na tom, jakym typem OI trpi. Na zdklad¢
vysetfeni bylo nakonec jeji onemocnéni klasifikovano jako 3. typ tohoto onemocnéni. Zena
prodélala cca 60 fraktur dolnich koncetin. Dolni koncetiny ma fixovany hieby. Ma
diagnostikovanou skolidzu patete, ktera souvisi s Ol. V duasledku skolidzy musela absolvovat
operaci, kde ji byla patef zafixovdna. Déale ma diagnostikovanou neuropatii na pravé dolni
koncetin€. Co se tyce téhotenstvi, v 6. tydnu prodé€lala samovolny potrat, u dal§iho ditéte byl
vyvolan potrat a to v 5. mésici. Ma za sebou 2 porody, oba byly provedeny cisafskym fezem.

Délka rozhovoru: 90 min.

Oblast hodnoceni L.H.

Téhotenstvi Respondentka uvadi, Ze se sama na tchotenstvi
e Piiprava piipravovala vice jak dva roky. Uvedla, Ze v prvni fazi,
e Rizika kdy spartnerem zacala o tEhotenstvi uvaZovat,
e Genetika absolvovala genetické testy, aby védéla jak vysoka je

Sance, Ze by jeji dité zdédilo onemocnéni OI. Neptala si
totiz dité, které by timto postizenim trpélo. Genetické
vySetfeni nepfineslo Zadné informace ani ndstin
moznosti, jaké ve své situaci partnefi maji. Genetik se
Kk celé problematice postavil odmitavé a zduraznil, Ze
lidé jako je ona déti mit nemaji. KdyZ se respondentka
dostavila na lékarskou prohlidku jiz v jiném stavu, aby

zjistila, jaké moznosti partnefi maji, bylo ji lékafem
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doslovné teceno, ze jdou ,,s kiizkem po funuse”. Pfi
dotazovani na nejCastéjs$i rizika v pribéhu téhotenstvi
respondentka uvedla, ze jsou i pfes jeji diagnozu stejna,
jako u intaktnich matek. Zena absolvovala 3x umélé
oplodnéni bez uspéchu. Posléze se snazila otchotnét
pfirozenou cestou na radu Iékaid. Se samotnym
ot¢hotnénim problém neméla, oté¢hotnéla témét hned.
V 6. tydnu byla nucena podstoupit interrupci. Ta byla
provedena velmi neprofesionalné, protoZze Zena byla
dalsi 3 mésice t€hotna. Po tomto obdobi doslo k silnému
krvaceni, které ale nikdo z 1ékafi nespojoval se Spatné
provedenou interrupci, protoze respondentka v t¢ dobé
byla lé¢ena na hormondlni poruchu. V této fazi zménila
zena lékare, ktery ji okamzité poslal na dalsi vycisténti,
které jiz probehlo v pofadku. Po roce opét ot€hotnéla. V
5. mésici byl proveden UZV, kde bylo zjisténo
poskozeni kosti. Jak bylo uvedeno vyse, respondentka si
neprala dité, které by mélo stejnou diagnozu jako ona, a
tak byl vyvolan porod, ktery dit¢ nemélo Sanci prezit.
Dalsi téhotenstvi probéhla jiz bez problému.
K Castéjsimu vyskytu zlomenin v pribéhu téhotenstvi
rovnéz nedochazelo, protoze klientka mé fixovany dolni
konCetiny hieby. Na ostatnich ¢astech téla k frakturam

nikdy nedochazelo.

Priabéh téhotenstvi

Klientka m4 v soucasné dobé 2 déti. Prvni téhotenstvi
probihalo zcela bez problémi a porod pftisel az v 35.
tydnu. Druhé téhotenstvi, dle vypovédi klientky,
probihalo rovnéz zcela standardné bez komplikaci, a to
az do 32. tydne. Po tomto obdobi zacala klientka
pocitovat stahy a zacal se hlasit porod. Oba porody byly

provedeny cisafskym fezem.

Péce a sluzby v téhotenstvi

o Lékarska péce

Respondentka si od poc¢atku stéZuje na negativni piistup

I¢kaiského personalu v podstaté od momentu, kdy
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e Piistup lékaii CR x zahranici

e Poskytované sluzby

navstivila genetickou poradnu. Co se poskytnutych
sluzeb tyce, které v obdobi téhotenstvi vyuzivala,
jednalo se o bézn¢ dostupnou nabidku sluzeb. Vzhledem
k zavaznosti a specifiénosti svého onemocnéni vsak
Vv priibéhu rozhovoru nékolikrat zdaraznila, ze balicek
péce je pro zeny sonemocnénim OI nedostatecny.
Postradala predevSim vétsi znalost diagnoézy a
specifickych  projevii, které mohou v prubéhu
téhotenstvi nastat, lepSi prenatdlni diagnostiku a
vV neposledni fadé postradala vstiicn€j$i  ptistup
I€karskeého persondlu, ktery by se ji snazil podpofit a byt
Jji oporou namisto negativismu a skepse, kterd byla
pritomna od zacatku. Celkové vidi rozdil v pfistupu a
vzhledem k nedostate¢né diagnostice by se dalo fict, ze i
V poskytovanych sluzbach, mezi intaktni matkou a
matkou trpici OI. Na otazku porovnani zahrani¢i a
Ceské republiky nedokaze odpovédét, presto, Ze ma
kontakty s osobou sonemocnénim OI v zahranici,
protoZe na toto téma spolu nikdy ptili§ nediskutovali a
vzhledem Ktomu, 2ze zahrani¢ni zemi nikdy

nenavstivila, toto nedokaze objektivné posoudit.

Porod a jeho priibéh

Zena absolvovala dva porody. Prvni porod ptisel v 35.
tydnu a narodil se ji zdravy chlapec. Druhy porod
probéhl diive, v 32. tydnu rovnéz cisafskym fezem. Oba
porody probéhly bez komplikaci. Jedinou stresovou
situaci pro ni byla situace, kdy méla stahy jiz po 5
minutdch. Persondl ji zjedné nemocnice poslal do
sousedni se slovy, Ze jiz nemaji pro dal§itho pacienta

misto.

Dédi¢énost onemocnéni

Prvorozeny chlapec je zcela zdrav. Druhému chlapci
bylo ve 3. letech diagnostikovano onemocnéni OI a

K tomu také Williamstv syndrom.
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Interview probihalo formou chatu na socialni siti. Jednotlivé odpovédi jsem si
zaznamenavala do pfipraveného dokumentu s otazkami, na které jsem se dotazovala. Po
provedeni rozhovoru probihalo jesté povidani o celkové zdravotni a rodinné situaci klientky,
rovnéz probihal podrobnéjsi rozhovor o zZivoté respondentky. VSechny tyto informace jsou
zaznamenany ve vyse uvedené tabulce a anamnéze zeny.

Pani L. H. se od pocatku nabidky spoluprace v ramci diplomové prace stavéla
Kk problematice velmi oteviené a upiimné. Pti objasnéni cile diplomové prace a jeho zaméteni
vyjadiila radost z toho, Ze mize byt ndpomocna a piispét tak alespont k malé osvété v tomto
tabuizovaném tématu. Samotny rozhovor probihal naprosto pfirozené a bez problémt, coz je
moznd diky prostiedi socidlni sité, ve které probihal. Respondentka ochotné odpovidala na
vSechny otazky, které jsem se ji pokladala a byla schopna mluvit oteviené i o citlivéjSich
udalostech, které zazila na cesté za vytouZzenym ditétem. Zpétné¢ hodnoti svou situaci v dobé
téhotenstvi pozitivné. Dodava, Ze touha po ditéti byla natolik silna, Ze si rizika a disledky
Z toho vyplyvajici ptili§ neptipoustéla. Nejhorsi pro ni byly prvni dva potraty a fakt, ze se
Vv pribéhu téhotenstvi nedalo diagnostikovat, zda bude dit€¢ mit rovnéz diagnostikovano
onemocnéni OI. Podporu po celou dobu nachazela u manzela a své rodiny. Vzpomina také na
to, Zze z pocatku byl ptistup personalu spiSe odmitavy, ale v pribéhu porodu byl na velmi
dobré trovni. Persondl také ocetioval snahu a samostatnost v péci o své déti 1 pfes svou

diagnézu.
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Osobni anamnéza:

e Jméno: L.S.

e Vék: 33

e Typ postizeni: Osteogenesis Imperfecta pravdépodobné 1. typu

e Zemé: Ceska republika
Rodinna anamnéza: Osteogenesis Imperfecta 1. typu zdédila po otci, ktery ma rovnéz
diagnostikovan tento typ. Respondentka uvadi, ze do puberty se otec potykal se zZlomeninami,
po puberté se fraktury prestaly vyskytovat. Jeho vyska i vaha jsou rovnéz stejné jako u
intaktni populace. Ostatni ¢lenové rodiny jsou dle respondentky zdravi a netrpi zadnymi
z&vaznéjSimi chorobami.
Lékarska anamnéza: Respondentce bylo diagnostikovano onemocnéni Osteogenesis
Imperfecta 1. typu. Vzhledem ke klasifikaci onemocnéni je jeji vySka i vaha bézna jako u
intaktni populace. Vyska ¢ini 164 cm, vaha 52 kg. Za sviij Zivot prodé€lala cca 25 zlomenin.
Do 3 let se zlomeniny vyskytovaly vice, nyni v dospélosti se jiz vyskytuji sporadicky.
Respondentka uvedla, ze do 3 let véku prodélala pres 10 fraktur. Absolvovala 10
ortopedickych operaci. Po uraze kolene, kdy doslo k poSkozeni ¢ésky a stehennich svali, ma
omezenou hybnost pravé nohy. V disledku tohoto urazu neni schopna fidit auto s manualni
pievodovkou, ale musi mit auto specidlné¢ upravené, tzn. vV aut€¢ musi mit automatickou
prevodovku. Respondentka trpi mimo jiné skoliosou patefe, coz je dusledek onemocnéni.
V disledku onemocnéni se rovnéz denné potyka s bolestmi kycli, zad a kosti. Déle je
sledovana na kardiologii s nedomykavosti chlopni, rozsifenou aortou a také problémy
s extrasystoly, coZ jsou srde¢ni stahy pfichazejici mimo pravidelny srde¢ni rytmus. Rovnéz
ma problémy s vyssi krvacivosti.

Délka rozhovoru: 90 min.

4

Oblast hodnoceni L. S.

Téhotenstvi Presto, ze klientka ihned v ivodu rozhovoru uvadi, ze
e Piiprava pfiprava na t€hotenstvi a s tim souvisejici matefstvi
e Rizika trvala vice nez 4 roky a i piesto, ze pied samotnym
e Genetika oté¢hotnénim byla klientka seznamena se vSemi riziky,

které ji mohou v prib&hu gravidity potkat a i pfes
absolvované genetické vySetfeni méla ob& tehotenstvi
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vysoce rizikova a Spatné je snasela jak po psychické, tak
také zdravotni strance. Klientka uvedla, Ze dlouhou
dobu trvalo, nez se s partnerem rozhodli, zda si vibec
rodinu pofidi a toto obdobi bylo pro né oba velmi
narocné. Rozhodovani bylo slozité z n¢kolika divodi.
Jednak si nebyli jisti, zda zvlddnou péci o dité
S postizenim, které by se jim mohlo narodit. Dale méli
obavu, Ze pokud se rozhodnou pro pfirozenou metodu
poceti, aby se plod vyvijel tak, jak m4, a nedochazelo ke
komplikacim. Partnefi v&édéli, ze v piipadé jakychkoliv
problémt provadi 1ékafi, po dikladném genetickém
vySetieni, cca v 16. tydnu potrat. Tato moznost pro né
byla vSak nepfijatelnd, protoZe z moralnich divodi
nechtéli potrat ptfipustit. Po dlouholetém zvazovéni, zda
si rodinu zalozit, a zvazeni vSech rizik, ktera se
k téhotenstvi respondentky, vzhledem k jeji diagnoze,
vazala, se rozhodli k poceti prostiednictvim IVF metody
prosttednictvim darovanych oocyti. Pied planovanym
ot¢hotnénim musela respondentka podstoupit 1écbu
Pamidronatem, coz je 1€k zII. generace bifosfonati.
Déle absolvovala né€kolikahodinové konzultace a
vySetieni s osteologem, ortopedem a rovnéz genetikem.
Co se tyce oblasti rizik, které té¢hotenstvi s sebou neslo,
respondentka uvadi, ze byla se vSemi srozuména pied
samotnou graviditou a byla si védoma dusledka, které
mohou nastat. Jednalo se pfedevs§im o zvysené riziko
zlomenin kompresnich obratll, v diisledku kiehkych cév
vys$si Cetnost krvaceni. Z pocatku si rizika a dusledky
znich vyplyvajici snazila nepfipoustét, ale postupem
Casu zacala trpét ¢im dal intenzivngj$imi Gzkostmi.
Respondentka uvadi, Ze neméla ani tak strach o sebe, ale
spiSe o nenarozené dit€. Neméla jistotu, zda je dité

v pofadku, zda vyvoj probiha tak, jak ma. Celé
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t8hotenstvi si délala starosti.

Prabéh téhotenstvi

Ob¢ tehotenstvi, ktera respondentka absolvovala, byla
od pocatku rizikova. U prvniho ditéte se od pocatku
objevovalo krvéaceni, respondentka se potykala
s velkymi a nepfijemnymi bolestmi zad a ky¢li. Rovnéz
ji byl diagnostikovan gestacni diabetes. Nasazena byla
inzulinova terapie. Ve 20. tydnu se zacalo objevovat
intenzivni tvrdnuti bficha, které se probihalo n€kolikrat
za den. Zhruba vtomto obdobi se zacaly u klientky
objevovat Uzkosti a neptekonatelny strach o dité, ktery
se stupnioval do neunosnych stavii. Tato situace,
konkrétné tvrdnuti biicha a intenzivni pocity tzkosti a
strachu, pretrvavaly az do porodu. V 31. tydnu doslo
K silnému krvaceni a v dasledku tohoto stavu bylo
akutni naplanovat ptfedCasny porod cisaiskym fezem.
Respondentka uvadi, Ze celkové tchotenstvi Spatné
snaSela a velmi se ji ulevilo, kdyz zjistila, ze 1 pfes
mnohocetné problémy v téhotenstvi se ji narodila zdrava
dcera. Druhé téhotenstvi bylo rovnéz od zacatku
klasifikovano jako vysoce rizikové. Opét ji byl
diagnostikovan gestaéni diabetes s nutnosti inzulinové
terapie. Ve 20. tydnu, stejné jako u piedchozi gravidity,
se objevilo tvrdnuti bficha n¢kolikrat za den, které se
manifestovalo az do porodu. Opét vtomto obdobi
nastoupily intenzivni pocity strachu a uzkosti 0
nenarozené dité. Zhruba 2 mésice pfed pldnovanym
porodem byla respondentka hospitalizovana
v nemocnici Vv dusledku zkraceného délozniho hrdla.
Porod byl, na rozdil od pfedchoziho porodu, naplanovan
a proveden cisafskym fezem v 36. tydnu. I vtomto
ptipad¢ se pres vSechny komplikace a obavy se

respondentce narodil zdravy chlapec.

Péce a sluzby v téhotenstvi

Na téma lékarské péce se respondentka domniva, Ze
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o Lékaiska péce
e Piistup lékaiti CR x zahranici

e Poskytované sluzby

jsou pro zeny trpici Ol dostate¢na. Ona sama vyuzivala
bézné diagnostické metody, které ma k dispozici kazda
matka, at’ uz s postizenim nebo bez né¢j. S negativni a
odmitavou reakci lékafe se setkala pouze u svého
ortopeda, ktery ji 1écil od détstvi. Ve chvili, kdy se
dozvédel, ze Zena planuje otéhotnét, odmitl dalsi
spolupraci. Tyz Iékat ji vyznamné upozornil, Ze Zeny
s diagndzou jako ma ona, nemaji mit vitbec déti, protoze
se narodi postizené, a pokud se n€kterd z Zen s touto
diagnézou domniva, Ze je moZnost narozeni zdravého
ditéte, je na omylu. Ostatni Iékafi, ktefi s ni v prub&éhu
téhotenstvi spolupracovali, ptfedevSim osteolog a
gynekolog, ji naopak v planovani rodiny podpofili.
Respondentka uvadi, ze o ni bylo v pribéhu obou
téhotenstvi uspokojivé postarano, predevsim po fyzické
strance. Co se tyce psychiky, tam vidi velkou mezeru a
laxni piistup 1ékaitd. Jak jiz bylo popsano vyse,
respondentka na obdobi téhotenstvi nevzpomind dobte.
Namisto pfijemného obdobi plného ocekavani to bylo
obdobi intenzivniho strachu a Uzkosti. VSechny své
pocity a obavy sdé¢lila svym lékaitm, protoze stav byl
pro ni neunosny. Lékar s timto sdélenim vsak nijak dal
nepracoval, nedoporuc¢il respondentce  navstévu
psychologa poptipadé psychiatra, o psychicky stav se
nezajimal. Respondentka toto vnima jako velkou chybu
Iékaid, protoze se domniva, ze jeji stav byl natolik
zavazny, Ze jiz hranic¢il s diagnézou. Co se ty¢e nazoru
na piistup a dostupnost péée v CR a zahrani¢i, nedokaze
tuto oblast porovnat, prestoze V zahrani¢i ma pratele

S touto diagn6zou.

Porod a jeho priibéh

Jak jiZz bylo nastinéno vySe, ob& t&hotenstvi byla
rizikova. I ztohoto diivodu se u obou téhotenstvi

pocitalo s cisafskym fezem. Prvni dité se respondentce
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narodilo vroce 2009. Vzhledem Kk necekanému a
silnému krvaceni v 31. tydnu byl nutny rychly a v€asny
zasah 1¢kai, aby dité nebylo ohrozeno. Porod byl
proveden akutné cisafskym fezem. Respondentce se
narodila zdrava dcera. Druh¢ dité se narodilo v roce
2012. I zde probihaly komplikace od pocatku gravidity.
Aby se predeslo pripadnym rizikim a akutnimu porodu,
byla respondentka 2 mésice pred porodem
hospitalizovana v nemocnici. Jednim z divodid bylo i
zkracené dé€lozni hrdlo. Porod probéhl v 36. tydnu zcela
planované, opét cisaiskym fezem. Respondentce se

narodil zdravy chlapec.

Dédi¢nost onemocnéni

Respondentka ma 2 déti a ani jedno netrpi
onemocnénim Osteogenesis Imperfecta. Je to vSak
ztoho davodu, Ze po dlouholetém planovani a

zvazovani vSech variant se rozhodli pro poceti

prosttednictvi darovanych oocytt.

Interview probihalo formou chatu na socidlni siti. Vzhledem k technickym problémiim,
konkrétné¢ problémiim s piipojenim a v disledku toho s odesilanim otdzek a pfijimanim
odpovédi, jsem byla nucena rozhovor realizovat na nékolik ¢asti.

Zena se i pres vyse popsané technické problémy stavéla k problematice a
pokladanym otazkam velmi oteviené. Nebala se promluvit ani o intimnéjsSich zalezitostech a
negativnich zazitcich, které ji v obdobi gravidity provazely. Rozhovor s respondentkou
probihal ptirozené a nenucené, byl velmi piijemny a pfirozeny. V prubéhu rozhovoru a
zjiStovani vSech oblasti Zivota Zeny bylo citit, Ze pfesto, Ze je t&hotenstvi uvadéno jako
nejkrasnéjsi obdobi Zivota Zeny, potazmo péru, oni jsou radi, Ze toto obdobi zvladli prekonat
a je za nimi. Respondentka se netajila tim, ze graviditai byla naopak nejhor§im obdobim
v zivoté jejim 1 jejiho partnera. Z tohoto divodu se rozhodla po druhém porodu nechat
sterilizovat. Upozoriovala a kladla diraz na to, Ze se nejednalo o doporuceni l€¢kaiti, nybrz o
jeji svobodné rozhodnuti, které melo n€kolik ditvodu. I piesto, Ze by s partnerem chtéli dalsi
dité, po obdobi intenzivnich uzkosti, stresu a neptekonatelného strachu o dit¢ by celym
obdobim nechtéla znovu prochazet. Navic diky sterilizaci nemusi mit strach, Ze by
neplanovang ot¢hotnéla a miize nyni podstoupit lécbu, kterd je neslucitelna s graviditou (silné
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medikamenty, intenzivni terapie, aj.). Zena k celému tématu dodala, Ze obé t&hotenstvi
zvladla diky svému partnerovi, ktery ji byl v téch nejhorsich chvilich oporou, podporoval ji a
povzbuzoval, Ze vSe dobfe dopadne. Na zavér rozhovoru respondentka jesté podotkla, ze
V souvislosti se zkoumanou problematikou je pro ni zasadni fakt, ze rodi¢e s diagndézou OI
neznaji nebo nevyuzivaji moznost pocit dité za pomoci zarodecnych bun¢k od zdravych
darct. Diky této moznosti se vyhnou nejistoté, ze jejich ditéti bude také diagnostikovano
onemocnéni OI. Uvadi, Ze rodiCe o této metode bud’ viibec nevédi, a v pfipade, ze o ni védi,
touha po vlastnim ditéti je silnéj$i. Stava se pak velmi Casto, Ze takovi rodice radé€ji podstoupi
potrat ve 20. tydnu z divodu zjisténi OI u plodu. Respondentka dodava, ze obé déti, které se
jim narodili, maji diky vySe popsané metod¢. Tohoto rozhodnuti nelituji, protoze si mohli byt

po celou dobu jisti, Ze jejich ditéti OI diagnostikovano nebude.
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Osobni anamnéza:

e Jméno: C.L.

e Vék: 39

e Typ postizeni: Osteogenesis Imperfecta Ill. typu

e Zemé: Spojené staty americké - Texas
Rodinna anamnéza: Respondentka se narodila v malém americkém méstecku El Salvadoru.
V tehdejs$i dobé byla prognodza pieziti velmi mala. Samotni doktofi si nebyli jisti, zda
respondentka piezije a pokud ano, jak dlouho a z diivodu zavaznych fraktur kosti, se kterymi
se jiz narodila. Po narozeni ji nebyly provedeny Zadné testy, které by zjistili jakym typem OI
trpi. S nejvétsi pravdépodobnosti 1ékati ani nevédéli, Ze néjaké postizeni Ol existuje. Tuto
informaci neméla ani jeji matka a tim padem ji neméla ani od koho ziskat. Ani postupem casu
neprosla respondentka zaddnymi vyznamnymi lékafskymi vySetfenimi, které by
diagnostikovaly typ OI. Podle povahy a Cetnosti fraktur, dale svého vzhledu, ktery je typicky
pro Ill. typ a informaci, které Cerpa at’ uz z literatury nebo od zndmych se stejnou diagnozou,
se domniva, ze trpi OI III. typu. Co se tyCe Cleni rodiny, uvedla, ze je jedind, které bylo
diagnostikovano OI.
Lékarska anamnéza: Jak bylo uvedeno vyse, respondentka se narodila v malém mésteCku a
dobe, kdy ani lékaisky personal nemél povédomi o onemocnéni jako je OI. Nebyl ji tedy
diagnostikovan typ, ani provedena zadna operace. Do 13 let vyrastala v El Salvadoru, kde
nem¢li zkusSenosti, znalosti a ani potiebné vybaveni na provedeni operaci, které by ji samotné
pomohli. Respondentka uvadi, ze vlivem OI dosud nepodstoupila zadné operace a kromé
svého postizeni nema zadné jiné zdravotni problémy ani ty, které se k diagnoze Ol Ill. typu ve
vétsing piipada pridruzuji

Délka rozhovoru: 90 min.

Oblast hodnoceni C. L.

Téhotenstvi O téhotenstvi a ditéti zacala pfemyslet kratce po té, co
e Piiprava se vdala. Vzhledem K jejimu zdravotnimu stavu se
e Rizika V tomto obdobi zacala zajimat o moznosti poceti ditcte i
e Genetika s diagnézou jako je OI III. typu, coZz je nejtezsi

s zivotem slucitelny typ onemocnéni. Vzhledem k IlI.
typu musela vzit v uvahu i svou stavbu téla, pfedev§im
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to, ze jeji vyska dosahuje pouhych 97,5 cm (na jejich
jednotky 3,2 " stop jak sama uvadi). Moznosti, které
méla, rizika, ktera ztoho vyplyvala, dlouho
konzultovala s lidmi a svymi prateli trpicimi stejnym
typem Ol jako ma ona a dale ji v jejim ,,vyzkumu na
vlastni pést”, jak sama toto obdobi nazyva, byly velkou
pomoci webové stranky www.oif.org, kde také
nacerpala fadu informaci. S doktory moznosti a rizika
poceti nekonzultovala. Domniva se, Ze by se k celé véci
postavili negativné jiz od zaCatku, navic postoj] k
problematice téhotenstvi u osob s OI je ze strany lé¢kaiti
vpasmu neochoty. 1 ztohoto divodu nechtéla
podstoupit zddnou lécbu, neprosla ani genetickymi testy.
Veskera ptiprava, zjiStovani informaci, vyplyvajicich
rizik a nasledki probihala, jak je uvedeno vyse, na bazi
rozhovora s ptateli a znamymi a také pomoci vySe
uvedenych webovych stranek. Jedinou konzultaci
s lékafem, kterou pifed otéhotnénim absolvovala, byl
rozhovor s jejim strycem, ktery je Iékafem. Ten ji
neodsuzoval, pouze ji upozornil na to, ze je to velmi
riskantni, a pokud dojde ke komplikacim, miize to vést
ke smrti jejiho ditéte, respondentky samotné, ptipadné
obou. Toto a mnoho dal$ich rizik, jako napf. problémy
s dychanim, velkou zatéz na organismus a té¢lo z diivodu
vysoké vahy vzhledem Kk vzristu atd., byla nucena
zvazit pred samotnym rozhodnutim, coz nebylo

jednoduché. Planovani rodicovstvi tak trvalo ptes rok.

Prabéh téhotenstvi

Ptiznaky téhotenstvi prozivala respondentka stejné jako
Clovek bez onemocnéni OI. Z pocatku se tehotenstvi
projevovalo cCastou nevolnosti, zvracenim, Zena byla
vice unavend. Problémy, které souvisely s Ol, se
dostavily az po par mésicich. Hlavnim problémem byla

narUstajici vaha, kterd po par mésicich byla jiz pro
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respondentku nednosnd, Coz sama ocekavala vzhledem
ke své vySce 97,5 cm. Uvadi, Ze jeji tclo bylo
nepiiméten¢ tézké, a to ji posléze znemoziovalo
jakykoliv samostatny pohyb. Manzel ji musel pomahat
predevsim s pfesuny z voziku do auta nebo kamkoliv
jinam a s hygienou. Jeji Iékaika se v pokrocilém stadiu
bala o zdvazné zlomeniny respondentky, které by nebylo
mozné, vzhledem ke gravidité, fesit, nicméné v prib&hu

téhotenstvi Zadné fraktury neprodélala.

Péce a sluzby v téhotenstvi
o Lékaiska péce
e Piistup lékaii CR x zahraniéi

e Poskytované sluzby

Co se tyCe postoje a pristupu lékart, respondentka
vzpomina na to, ze byl od pocatku negativni az
zavrhujici. Domnivéa se ale, ze tento pfistup prameni
také z nedostatecné informovanosti I€kaii o Ol. Kdyz se
pak k této diagnoze piida jesté téhotenstvi, je to pro
l€kate prozatim tabuizované téma. V momenté, kdy uz
zena ocekavala dité, ji byly poskytnuty zcela bézné
sluzby jako nastavajici matce bez postizeni. Oproti
intaktnim Zenam méla jest€¢ navic k dispozici Castéjsi
vazeni a mefeni plodu a rovnéz ultrazvuk byl provadén
minimaln¢ jednou za mésic. Prohlidky absolvovala
kazdy mésic. Respondentka dochazela k specialistovi,
ktery se o ni staral. Uvadi, ze v moment¢, kdy uz dité
Cekala, se kni Iékaisky persondl choval vstficné a
srespektem. Na zavér uvadi, ze jeji tchotenstvi
probihalo bez jakychkoliv komplikaci, coz kazdého
piekvapilo.

Porod a jeho pribéh

Porod byl naplinovan na 28. tyden. Mésic pred
planovanym porodem byla respondentka
hospitalizovana, aby se ptfedeSlo rizikovym situacim,
které by mohly ohrozit ji a jeji dité. Porod byl proveden
cisafskym fezem. Po pfijmuti na operacnim sale byla
Zena seznamena s persondlem, ktery se o ni mél

v pribéhu zakroku starat. Jeji lékat byl na zakrok
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pfipraven stejn¢ tak jako byl pfipraven reagovat dle
situace, které nastanou. Pfed samotnym zékrokem se
ujistil vtom, jak se zenou, v piipadé potieby,
manipulovat. Chtél predejit jakymkoliv frakturdm
v disledku cisaiského fezu nebo nutnosti manipulovani
s respondentkou. Diky profesionalnimu pfistupu a
komunikaci s Iékafi probihal porod bez komplikaci.
Béhem zékroku ztratila respondentka hodné krve, coz
ale nevnima jako zasadni komplikaci, protoze 1€kati byli
pfipraveni 1 na tuto moznost a krevni transfuzi méli
pfipravenou od pocatku zdkroku. Celkové hodnoti
pristup lékaii a persondlu velmi pozitivné a velmi
profesionalné. Lékaii byli pfipraveni na vSechny situace,

které mohly nastat. Vnima to jako velké plus a dilezitou

sloZku toho, aby vSe probéhlo bez komplikaci.

Dédi¢nost onemocnéni Respondentka ma dvouletého chlapce, ktery se ji narodil

naprosto  zdrav.  Osteogenesis  Imperfecta

diagnostikovano nebylo.

Interview probihalo, stejné jako u ptedchozich zen, formou chatu na socialni siti.
Zpusob zaznamenavani odpoveédi byl stejny, stejné jako podrobné€jsi povidani o jednotlivych
oblastech a celkové o zivoté respondentky.

Zena byla v prib&hu rozhovoru velmi oteviena a ochotna bavit se o viech oblastech,
které mé zajimaly. Z rozhovoru byl poznat velky vdék vici lidem, pfedev§sim manzelovi, jeji
rodiné a samoziejmé také lékaiskému personalu za to, ze ji na jeji cesté za vytouzenym
ditétem pomohli a byli ji oporou. Rodina ji podporovala od zac¢atku po celou dobu. VSichni se
snazili, aby stdle zlstdvala v psychické pohod€, se vSim ji pomadhali, aby co nejvice
odpocivala a byla zdrava pro své dité, které cekala. Na 1ékate 1 zdravotni sestry vzpominé také
s velkou davkou respektu a vdeku, protoze i jejich zasluhou probéhl porod bez komplikaci a
ona se citila bezpecné, ptesto, ze rizika, kterd mohla nastat, nebyla zanedbatelnd. Dodéva
vSak, Ze je kiestanka a véii v zazraky. Od pocatku gravidity véfila v zazrak a je pevné
pfesvédcena, Ze jen diky své vife zvladla prekonat vSechny téZké chvile a rizika, ktera ji
provazely celym téhotenstvim. Vira ji davala silu véfit tomu, Ze se i pfes pocatecni skeptické

reakce 1ékaiti dostane do rukou téch nejlepSich, kteti se o ni postaraji, a ona bude mit moznost

61




privést na svét zdravé dité. Hovor uzavira tim, ze tento zazrak se skute¢né stal, ma dvouletého

chlapce, ktery je bez jakychkoliv zdravotnich komplikaci a ma se ¢ile k svétu.

62



Osobni anamnéza:

e Jméno: M. S. D.

e Vék: 52

e Typ postizeni: Osteogenesis Imperfecta Ill. typu

e Zemé: Spojené staty americké
Rodinna anamnéza: Zena pochdzi z po¢etné rodiny. Ma 5 bratra a 1 sestru. Uvedla, Ze
diagnostikovano onemocnéni Osteogenesis Imperfecta nikdo z rodiny nemél. Co se tyce
manzela respondentky, ma diagnostikovanou détskou mozkovou obrnu.
Lékaiska anamnéza: Zena uvadi, e v dobg, kdy se dozvédéla, Ze je v jiném stavu, byli
spolu s manzelem 7 let. Jeji vySka je 90, 17 cm a vaha je 21,15 kg. Kromé diagnostikované Ol
III. typu netrpi zd&dnymi zdravotnimi problémy. Za svlij Zivot prodélala cca 300 fraktur.

Délka rozhovoru: 90 min.

Oblast hodnoceni M. S. D.

Téhotenstvi Zena byla smanzelem vdana asi 7 let, kdyz se
e Piiprava dozvédéla, ze je t€hotna. Dité neplanovaly, ani si tuto
e Rizika moznost  neptipoustéli. Ve 12. tydnu doslo
e Genetika k samovolnému potratu. Po této zkuSenosti se manzelé

rozhodli pocit dit¢ znovu a za n€kolik mésicli se Zzena
dozvédela, ze je opét téhotna a k prekvapeni vSech ¢eka
dvojcata. Otchotnét po prodélaném potratu se
respondentce povedlo do nc€kolika mésici. Genetické
testy pied samotnym poletim neabsolvovali. Zena
uvedla, ze se vSemi riziky, kterd by ji v t€hotenstvi
mohla potkat a ohrozit ji a dité, byla srozuména a
seznamena dopiedu. Lékafi ji upozornovali na velké
riziko ohroZeni plic a srdce a to z davodu rastu plodu.
Hrozilo, Ze plod bude rlst smérem do bii$ni dutiny,
vzhledem Kk vysce respondentky, kde bude tlacit na
srdce a plice, coZ by ohroZovalo jak nastavajici matku,
tak dit¢ samotné. Zena si s timto poradila tak, Ze se

snazila za pomoci choditka postavit na nohy a v ramci
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moznosti chodit, jak jen to $lo, aby zabranila rstu plodu
do dutiny btisni. Tim docilila toho, ze déti namisto rastu
nahoru rostly smérem dolii, coz bylo vzhledem k stavu
rodicky zadouci. Co se tye zlomenin, zadné se

Vv pribéhu gravidity nevyskytly.

Prubéh téhotenstvi

Respondentka uvadi, ze jeji té¢hotenstvi probihalo zcela
normalné jako u zdravé populace. Poskytované sluzby,
které se bézné tehotnym zenam nabizi, pro ni byly
dostatecné.  Zacatky probihaly bez komplikaci.
V pokrocilém stadiu té¢hotenstvi Spatné snasela neustéle
se zvySujici vahu v disledku ristu déti. Zhruba 4 tydny
pfed planovanym porodem uZ nebyla Zena schopna
pohybovat se za pomoci choditka a musela lezet. Tento
stav vyplyval z jeji vysoké véahy. Zhruba v této dobé¢
byla hospitalizovana v nemocnici, kde zlstala az do
porodu. Po celou dobu téhotenstvi respondentka
pracovala. Byla nucena najit si za sebe nahradu na toto

obdobi.

Péce a sluzby v téhotenstvi
o Lékarska péce
e Piistup lékafi CR x zahranii

e Poskytované sluzby

Co se tyCe pristupu lékaiti v otazce gravidity Zeny, ma
Zzena vesm&s pozitivni zkuSenost. Obvodni doktor ji
Vv t€hotenstvi velmi podporoval a pfistup k ni byl velmi
otevieny. Nekteti specialisté, se kterymi se v priabéhu
pohled. Domnivali se, Ze by méla téhotenstvi pferusit
z divodu vysokych zdravotnich rizik, kterd musela
podstoupit. Tato rizika by byla vysoka u jednoho ditéte
a v situaci, kdy respondentka ¢ekala dvojcata, se rizika
zdvojnasobila. Zena se svym manZelem v§ak moznost
um¢lého preruSeni téhotenstvi razantné odmitli. Ti
lékari, ktefi ji méli posléze v péci a sledovali ji, byli
vstiicni a podporovali ji. Respondentka uvadi, ze jeji
gynekolog byl do jeji kazdodenni péfe zapojeny vice

nez u béZzné populace. Celkové si tedy na pfistup ani
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poskytnuté sluzby nemuze stézovat, pravé naopak
vnima je jako naprosto dostate¢né vzhledem k jejimu
zdravotnimu stavu a dodava, Ze profesiondlni péce

I¢kait byla jednim znejdulezitéjSich oblasti pro

bezproblémovy prubéh téhotenstvi.

Porod a jeho pribéh

Porod byl napldnovan na 7. mésic a byl proveden
cisafskym fezem. Plan porodu byl proveden
bezprostiedné po zjisténi, ze Zena Ceka dvojcata. Bylo
zapotiebi vSechno pfichystat a pfipravit se na mozné
komplikace. Nastésti samotny zakrok probéhl bez
ohrozeni nastavajici matky 1 déti. Respondentka
porodila dvojcata, divku a chlapce, kterym bylo
bezprostiedné po narozeni diagnostikovano stejné
onemocnéni, jako jejich matce. OI III. typu. Samotna
rekonvalescence po porodu a celkoveé po gravidité trvala

cca 12 tydnt.

Dédiénost onemocnéni

Zena s manzelem maji dvé vlastni déti, divku a chlapce.

Obéma détem bylo diagnostikovano Osteogenesis

Imperfecta I11. typu

Interview opét probihalo formou chatu na socidlni siti. Odpoveédi jsem si
zaznamenavala do textového dokumentu, ktery jsem méla pfipraven. Oblasti Zivota
respondentky a podrobnéjsi informace jsem si rovn€z zaznamenavala do pfedem ptipraveného
dokumentu.

Oproti ostatnim rozhovorum byl prubéh tohoto malinko odlisny. Respondentka
z pocatku byla k odpovédim a povidani o svém zivoté rezervovangjsi. Bylo poznat, ze si neni
uplné jistd a nema ve mé takovou divéru. Odpovédi byly stru¢né, nedalo se z nich vy¢ist
mnoho informaci. Bylo nutné se vice doptavat a snazit se navodit pfijemnou atmosféru, coz je
Vv prostiedi socialnich siti obtiznéjsi, nez kdybychom se vidély osobné. Postupem €asu se zZena
vice rozpovidala o svém Zivoté, prostiedi, ve kterém Zije, svém manzelovi a détech. Daéle
podotkla, ze by ji v prub¢hu jejiho téhotenstvi pomohlo, kdyby byla v kontaktu s zenami, u
kterych téhotenstvi prob&hlo bez komplikaci. Zaroveii podotyka, Ze bez podpory svého
manzela by obdobi tehotenstvi, které bylo, a¢ se to nezdd, velmi nadrocné nejen po fyzické

strance, ale pfedevs§im také po psychické, nezvladla tak dobie. Manzel, stejné jako jeji rodina,
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jsou pro respondentku velmi dileziti. Jeji muz hlidal a kontroloval, zda prob&hly vSechny
kontroly u 1ékait, staral se a se v§im pomahal. Dulezité pro ni bylo, ze méla jistotu v tom, ze
se na n¢j muze spolehnout. Respondentka musela byt mésic pred planovanym porodem
hospitalizovana. Z tohoto diivodu musela pierusit svou praci, kterou do té doby vykonavala.
Na manzela se mohla spolehnout nejen jako na psychickou podporu, ale také jako na zivitele
rodiny. Staral se o rodinu, chodil do prace pravideln¢ a diky tomu se nemusela Zena bat
prerusit praci na mésic pred planovanym porodem a dale jest€¢ 12 tydmi po porodu. I pies
vypadek jednoho z piijmi méli k dispozici dobré zdravotni pojisténi a zajisténé pfijmy na
celou dobu, kdy byla respondentka vyfazena z pracovniho procesu. V zavéru naSeho
rozhovoru dodava, dle jejiho nazoru, velmi dilezitou skuteCnost, kterou je pred samotnym
pocetim dilezité zohlednit. Domniva se, Ze kazda Zena s diagnostikovanym onemocnénim OI
by méla dikladné zvazit podporu, kterou ma ptredev§im ve svém partnerovi, pii nasledné
vychoveé ditéte po jeho narozeni. Pfed samotnym pocetim by méla kazda Zena s OI pecliveé
zvazit, zda bude fyzicky schopna se o dit¢ postarat. Tato oblast ji pfijde dulezitd zejména
proto, Ze mnoho Zen s OI neni schopno samostatné Zit a fungovat jesté pred tim, nez piivede
na svét dité. Uvadi, Ze mnoho Zen v jejim okoli se rozhodlo mit dité, aniz by se mohly
spolehnout na svého vérného a schopného muze, coz je podle ni klicové. V takovém piipade

je pak nutné, aby dopomohla rodina, coz neni idedlni ani pro matku ani pro jeji dité.
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Osobni anamnéza:
e Jméno: K. A.
e Vék: 35

e Typ postizeni: Osteogenesis Imperfecta V. typu

e Zemé: Spojené staty americké
Rodinna anamnéza: Nebyla zjisténa
Lékarska anamnéza: Nebyla zjisténa

Délka rozhovoru: cca 60 minut

Oblast hodnoceni

K. A.

Teéhotenstvi
e Priprava
e Rizika

e Genetika

Ptiprava na t¢hotenstvi a matefstvi respondentky trvala
vice jak 2 roky. Stejné¢ jako predchozi Zeny uvadi, Ze
pfed samotnym pocetim byla sezndmena a byla si
védoma vsech rizik, ktera budou z gravidity v jejim
stavu vyplyvat. Vzhledem ke svému malému vzrastu ji
trapily problémy s dychanim. Vzhledem k tomu, ze
respondentka se pohybuje na voziku, ji hrozilo riziko
vzniku trombt. Musela proto dodrZovat opatieni, aby se
vzniku krevnich srazenin ptedeslo. Nastésti, jak sama
respondentka uvedla, neméla problém s pohyblivosti
nohou, ¢imz riziko zmirnila a bylo snazs§i dodrzovat
preventivni opatfeni lékari. DalSim vyraznym rizikem
byl nartist hmotnosti zeny v disledku rtastu plodu, coz
mohlo mit nedozirné nésledky jak pro ni, tak pro dite.
Celkové ale hodnoti své téhotenstvi jako velmi St’astné a

na toto obdobi rada vzpomina.

Prabéh téhotenstvi

Respondentka na své t€hotenstvi vzpomina jako na dobu
plnou §tésti. BEhem téhotenstvi se nepotykala s zadnymi
dalo fici, Ze proZila t€hotenstvi, jako kazda jina Zena bez
diagnézy OI. Nepiijemné pro ni bylo, Ze aZ do druhého

trimestru trpéla intenzivnimi pocity nevolnosti, které ale
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posléze odeznély. V prubchu celého teéhotenstvi se obcas
potykala sbolestmi zad, které vyplyvaly z naristu
hmotnosti, a rovnéz méla bolesti nohou. Co se tyce
fraktur, zadné se v prub&éhu gravidity neobjevily. Jak
sama respondentka uvedla, posledni fraktury, které se u

ni vyskytly, méla 5 let pted pocetim ditéte.

Péce a sluzby v téhotenstvi
o Lékaiska péce
e Piistup lékaii CR x zahraniéi

e Poskytované sluzby

Od pocatku musela Zena piekondvat predevsim
nedostate¢nou informovanost o diagnéze Ol a stim
souvisejici  mozZnosti  té€hotenstvi.  V prvopocatku
planovani se setkala spiSe s odmitavou reakci. Lékat, u
které¢ho absolvovala genetické vySetfeni, jasné vyjadril
negativni postoj k tomu, ze respondentka jen uvazuje o
moznosti pocCit a privést na svét dité. Domniva se, ze
tento ndzor plynul pouze z viry Iékafe zalozené na tom,
ze zeny s genetickym postizenim by na svét nemély
pfivést biologické dité. N&které negativni reakce, se
Kterymi se také setkala, zase vychazi z nedostatku
povédomi o problematice tchotenstvi a osob s Ol.
V kazdém ptipad¢ respondentka uvadi, Ze postoj se lisil
od zaméstnance k zaméstnanci. Tym lidi, ktery si
vybrala pro svou péci v pribé¢hu gravidity, mél
podporujici, vstficny a maximalné profesionalni piistup.
Co se tyce péce, které se ji v prubéhu gravidity
dostavalo, vnima ji jako nadstandardni. Rozdil vnima
pfedev§im vtom, Ze Zeny bez postizeni nejsou tak
uzkostlivé sledovany lékaiskym personalem, a pokud
nemaji vysoce rizikové téhotenstvi, mohou v podstaté
fungovat jako doposud. Naproti tomu Zena s postizenim
jako je OI ma mnohem omezenéj$i moznosti, protoze
podléhd téméf neustdlému dohledu I€kaiht a musi
dodrzovat striktni opatfeni, aby celé¢ tchotenstvi
probéhlo bez komplikaci. I pfes tento pfistup se vSak

domniva, Ze péce, kterou je mozné poskytnout pro zeny
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s OI nejsou zdaleka dostacujici. Zéasadni je, dle jejiho
nazoru, v prvni fadé zvySeni informovanosti 1ékaid o
dané problematice a zména postoji k matkam
S postizenim. Dale by uvitala otevienéj$i pfistup a
nabidku Siroké skdly sluzeb jiz ve fazi planovani
téhotenstvi, dale napojeni na ostatni maminky, které si
prosly celym procesem se stejnym nebo stejné
zévaznym typem OI. Poporodni péci velmi chvali,
predev§im piistup zdravotnich sester. Uvadi, ze brzy
piisly na to, Ze si musi na mnohé véci pfijit sama jako
kazda matka, at’ uz s postiZenim nebo bez n¢j. Jeji prani
je, aby se lékatské sluzby zamétovaly vice na podporu a
rozvoj rodi¢ovskych dovednosti nez na to, aby pacienta
vnimaly jako pfijemce urCité sluzby, ktery musi
bezpodmine¢né¢ davat pozor na to, jak se spravné

konkrétni ukony vykonavaji.

Porod a jeho priibéh

Porod byl planovan v rozmezi 7.- 8. mésice. Pro
respondentku bylo dilezité, aby nedostala anestezii,
chtéla mit prehled, kdy se narodi dité. Z tohoto diivodu
si vyzadala epidural. Vzhledem k tomu, Ze respondentka
ma patet vyztuzenou titanovou tyci, l€kati dlouhou dobu
za pomoci rentgenovych snimki hledali vhodné misto
vpichu, aby injekce byla U€¢innd. Toto misto nenasli ani
po 45 minutach a Zenu o tomto faktu neinformovali.
Zena si tak skuteénost uvédomila az ve chvili, kdy Iékat
zah4jil porod formou cisafského fezu. Bylo nutné podat
anestetika a tak si respondentka konec porodu
nepamatuje. Oporou ji byl manZel, ktery byl u porodu
pfitomen a jednani lékait mél pod kontrolou. Zpétné
pfiznava, Ze volba epiduralu asi nebyla nejvhodnéjsi,
nicméné¢ na to nebyla upozornéna Iékarskym
personalem. I ptes tuto komplikaci vSak dodava, ze

vSechno dopadlo dobte, porod prob&hl bez komplikaci a
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ji se narodila hol¢icka.

Dédi¢nost onemocnéni Zena ma dceru, dédiCnost onemocnéni vsak nebylo

zjiSténa.

Interview probihalo rovnéz formou chatu na socidlni siti. Odpovédi jsem si
zaznamenavala do textového dokumentu, ktery jsem méla ptipraven. V piipad¢ rozhovoru
s touto respondentkou se vyskytly komplikace. Doslo k selhani techniky, pravdépodobné na
obou stranach. V priibéhu planovaného rozhovoru jsme mély ob& problém s odesilanim a
pfijmem informaci, které jsme si vyménovaly. Tuto komplikaci se ndm nepovedlo nijak
vyfesit a tak rozhovor neprob¢hl najednou, ale ve vice usecich. Z tohoto divodu jsem méla
velmi omezenou moznost doptat se na informace, které mé v souvislosti se zkoumanym
tématem zajimaly. I to je divod, pro¢ chybi nékteré udaje, jako naptf. anamnézy nebo
informace o dédi¢nosti omezeni. S respondentkou jsme se dohodly, ze v textovém dokumentu
sestavim kazuistiku a nastinim oblasti, o kterych bych se chtéla dozveédét vice a u kterych
bych potiebovala vice informaci a ty ji posléze zaslu e-mailem. To jsem také obratem ucinila,
nicméné respondentka méla problém s otevienim tohoto dokumentu a tak se cely proces
opakoval znovu. Dokument jsem pieformdtovala a znovu jej odeslala respondentce.
Tentokrat, dle informaci, které jsem méla k dispozici, dorazil bez problémt a i funkcnost byla
v poradku. Nicméné vyplnény mi jiz zpét neptiSel a s respondentkou se mi jiz nepovedlo
spojit 1 pies opakované pokusy. Tato skute¢nost me¢ velmi mrzi, protoze tato Zena byla velmi
vstficna, oteviena a celkové velmi motivovana ke spolupréaci na této praci. Bylo vidét, ze ji
zkoumana problematika zajima, a celkové se k povaze prace stavéla jako k velmi potfebnému
a dulezitému materidlu, ktery vznikne. A to nejen pro osoby, potazmo zeny,

s diagnostikovanym Osteogenesis Imperfecta.
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4.6 Vyhodnoceni vyzkumu

Cilem diplomové prace bylo zmapovat oblast tchotenstvi a matefstvi osob
s Osteogenesis Imperfecta se zaméfenim na piipravu a prabéh téhotenstvi ve vztahu
k onemocnéni, zmapovani vSech rizik, s kterymi se mohou v téhotenstvi tyto osoby potykat a
v neposledni fadé zjistit piistup a informovanost lékaiského persondlu a to jak v Ceské
republice, tak také v zahranici.

V uvodu této kapitoly jsou uvedeny vyzkumné otazky, které byly sestaveny pied
samotnym vyzkumem. Odpovédi na jednotlivé vyzkumné otdzky jsou popsany v textu nize.

Co se ty¢e prvni zkoumané oblasti, a to rozdilu v ptistupu mezi Ceskou republikou a
zahrani¢im, pfed samotnym zahdjenim vyzkumu jsem méla predpoklad, ze v zahrani¢i je
ptistup K celé problematice pozitivnéjsi, zeny maji k dispozici nadstandardni sluzby a péci.
Tento predpoklad se mi potvrdil jen z ¢asti. Z vypovédi respondentek vyplynulo, zZe
nedokaZou porovnat nabizené sluzby a pfistup v Ceské republice piesto, ze zde znaji Zeny se
stejnou diagnézou. Nicméné po srovnani vypovédi zen z Ceské republiky a zahrani¢i lze
vypozorovat, zZe zeny ze zahranici sice vyuzivaly bézné¢ dostupné metody ke zjiSténi prubéhu
téhotenstvi, nicméné jim tyto sluzby byly nabizeny v ¢astéjich intervalech. Dale s nimi byly
pied samotnym porodem prokonzultovany vSechny mozZnosti, jak ptedejit rizikim, a na
zéklad¢ toho ucinéna dostatecné¢ dlouhou dobu pied porodem opatifeni, aby se zabranilo
ohrozeni zivota ditéte, matky nebo obou. Z vySe uvedeného se da usuzovat, ze piistup K celé
situaci je v zahrani¢i o néco vice dopiedu nez v Ceské republice.

Ve vztahu k povaze onemocnéni Ol byla mym ptedpokladem, na pocatku vyzkumu,
vysSi intenzita fraktur. Tento predpoklad se nepotvrdil. VSechny respondentky shodné
uvadéji, ze v disledku téhotenstvi nezaznamenaly zadnou frakturu.

Co se tyce l¢karské péce v obdobi t€hotenstvi a ptistupu persondlu k této problematice,
dosla jsem, alespont pro mé, k zajimavému vysledku. Ptesto, Ze se vSechny Zeny nezavisle na
sob&é v podstaté shodly na tom, Ze ptistup Iékait byl od pocatku negativni, coz vedlo
k rezervovanosti nékterych 1ékait a 1ékaiského personalu, v kone¢ném disledku si 1ékafskou
péci velmi chvélily a vnimaly ji jako dostatecnou. Tento fakt vychézi, dle mého nazoru, také
Z toho, ze pfed samotnym pocetim se Zeny skutecné s negativnimi reakcemi setkavaly a
mnoho podpory ze strany odbornikll se jim nedostdvalo. Kdyz uz se ale k lékati dostavily

vvvvvv

poskytované péte to tolik nezménilo. Mezi respondentkami z Ceské republiky a
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respondentkami ze zahrani¢i vSak stale vnimadm mensi odliSnost. A to sice tu, ze v zahranici
zeny mély vétsi moznost vybrat si ke své péci tym odbornikil, se kterym se od potvrzeni
gravidity az po porod stykali, vytvofily si urCity vztah, komunikovaly o svych potiebach, a
tak se jim dostalo individualnéjsi péce, kterou v tomto obdobi potiebovaly.

Co se tyce oblasti porodu, vétSina (3 z5) porodila na pielomu 7. — 8. mésice.
Ocekavala jsem, ze se zeny budou zaméfovat jednak na rizika, kterd s porodem souvisi
vzhledem K jejich diagndze, ale také na rizika, ktera se mohou vyskytnout u ditéte. Zeny viak
popisovaly pouze rizika spojend a typickd pro jejich onemocnéni. Z vyzkumu vyplynulo, ze
nejcastejsi byly respiraéni problémy, dale pomérné vysoka ztrata krve a v disledku vysoké
hmotnosti nutnost pomoci pti béznych tkonech jako napft. hygiena, oblékani, pohyb atd.

Posledni zkoumana oblast, konkrétné jaké jsou moznosti poceti u osob s Ol, byla
dil¢im cilem mé diplomové prace. Zajimalo m¢, jaké moznosti maji tyto Zeny v ptipade touhy
po zaloZeni vlastni rodiny. Z vyzkumu vyplynulo, ze moznosti, které mohou vyuzivat, jsou
bézn¢ dostupné, jen mozna o nékterych zeny nevédi. Jednou z moznosti je volba pocit
biologické dité bud’ ptirozenou cestou, nebo za pomoci umélého oplodnéni. Tento zpusob byl
také nejcastéj$i u zkoumanych Zen. DalSi mozZnosti je pak metoda IVF prostfednictvim
darovanych oocytl, kterou vyuzila jedna respondentka. Stale vSak zlstava otazkou, kterd
metoda je vice vhodna, vezmeme-li v potaz zavaznost samotného onemocnéni OI a rizika,
s OI nabizi moznosti k dalSimu zkoumani, a tim tedy navdzani na zkoumanou problematiku

této diplomové prace.
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ZAVER

Diplomovd prace se zabyvala problematikou zen s diagnézou Osteogenesis
Imperfecta, které chtéji ot€hotnét a stat se matkami. Toto postiZzeni se manifestuje predevsim
abnormalni lomivosti kosti, coz vede ke zvySenym narokiim na télo i organismus této Zeny
Vv ptipadé, Ze chce pocit dit¢ a stat se matkou. Role matky v tomto pifipadé s sebou nese
rovnéz nemald zdravotni rizika, ktera musi kazda Zena s OI peclivé zvazit a zhodnotit, zda i
pies to chce cely proces absolvovat.

Prostfednictvim rozhovorti a anamnestickych tdaji byly analyzovany jednotlivé
oblasti zkoumani, které souvisi s problematikou t€hotenstvi a matetstvi téchto osob. Vysledky
praktické casti tak mohou slouzit jednak zenam s OI, které pfemysleji a chtéji v budoucnu
pocit dité, ale také 1ékarskému personalu, kterému mize prace slouzit jako jakési voditko a
velmi zakladni souhrn informaci o zkoumané problematice.

Z vyzkumu vyplynulo, ze t€hotenstvi se s diagnézou OI nevylucuje, nicméné S sebou
nese zavazna zdravotni rizika jako respirani problémy, znemoznéni pohyblivosti Zen, byt
minimalni, a tim nutnost spoléhat na pé¢i ze strany svych nejblizSich, to vSe v dusledku
zvySeni vahy. Piekvapujicim zavérem praktické Casti bylo zjisténi, ze fraktury se v dusledku
onemocnéni neobjevily ani u jedné respondentky coz vyvratilo pfedpoklad, se kterym jsem
vyzkum zapocinala. Velmi zajimava pro me byla problematika postojii a ptistupu lékarského
personalu. A¢ se vSechny zeny shodly na tom, ze pfistup byl od pocatku skepticky az
odmitavy, v kone¢ném dusledku si sluzby, které mély k dispozici v priabéhu téhotenstvi a
porodu velmi chvali a vnimaji je jako dostatecné. Zde je na misté¢ zamyslet se nad tim, co
zpusobuje toto vnimani. Hlavnim divodem, dle mého nazoru, je to, Ze v moment¢, kdy zeny
piiSly k Iékafi s informaci, ze jsou jiz v jiném stavu, se kterou de facto nelze nic d¢lat,
poskytli zenam takovou péci, kterou by nabidli kazdé jiné nastavajici matce. I pfes to Slo
z vypovédi respondentek vypozorovat informaci, Ze se k tomuto faktu néktefi z l€katského
personalu stavéli odmitave. Zde je nutné podotknout, ze tento postoj miize pramenit z mnoha
divodd, at’ uz nedostatecna informovanost nebo neschopnost vyrovnat se s tim, ze néktera
Zena je ochotna obé¢tovat své zdravi, v nékterych situacich az zivot, aby na svét privedla dité.
Dlivody mohou byt samoziejmé i jiné, ty vSak nebyly pfedmétem zkoumani. Nicméné se
domnivam, ze by v budoucnu vyse uvedena problematika stala za hlubsi prozkoumani i z této

strany.
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Cela zkoumana oblast se v prib&hu psani této praci i provadéni vyzkumu potvrdila
jako problematicka. Tato problemati¢nost prameni predevSim z divodu, které byly jiz
popsany vyse, zejména z nedostatecné informovanosti o problematice téhotenstvi a matetstvi
U zen s postizenim a dale také z nedostatku informaci o onemocnéni Osteogenesis Imperfecta.
Z prace vyplynuly moznosti a doporuceni pro tyto Zeny v oblasti té¢hotenstvi. Zaroven se nam
na zavér otevielo nékolik otazek, které by staly za to, aby byly v budoucnu prozkoumany a
vznikl tak komplexni material, ktery by pomohl jak zenam s Osteogenesis Imperfecta, tak

také osobam, které s nimi v prib&hu zivota pracuji.
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