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Uvod

Rettiv syndrom patii v porovnani s ostatnimi pervazivnimi vyvojovymi poruchami
mezi méné Casté. Neni proto prekvapenim, ze ho Siroka vetejnost pfili§ neznd. Ja sdm jsem
se poprvé s timto syndromem osobn¢ setkal v pocatcich své kariéry ve skolstvi. V lednu 2018
jsem byl pfijat na pozici asistenta pedagoga do mateiské $koly (dale jen MS) specialni.
Zminénou mateiskou Skolu tehdy navstévovala i divka s Rettovym syndromem. Béhem dvou
apul let, béhem kterych jsme se kazdy den v mateiské Skole setkavali, jsem zjistil,

ze komunikace mezi ni a mnou, a¢ zcela neverbalni, je naprosto jasna a upiimna.

Rettovym syndromem jsem byl uz od pocatku znacné zaujaty, a proto jsem se rozhodl
napsat bakalafskou praci na téma snim néjakym zplsobem souvisejici. Zvazoval jsem,
ze by naptiklad mohlo mé zpracovani tohoto tématu poslouzit jako ptirucka pro dalsi rodice,

ktefi se staraji o své dit¢ s Rettovym syndromem.

Predlozena bakalafska prace se tedy vénuje zmapovani kazdodennich prozitkd rodici,
ktefi pecuji o déti s Rettovym syndromem. Prostiednictvim kvalitativniho vyzkumu se snazi
zjistit jejich praktické zkuSenosti s moznostmi vyuziti terapii v rehabilitaci déti predSkolniho
a mladSiho Skolniho véku s Rettovym syndromem. Dilé¢imi cili je prozkoumat, jak je péce
pro rodice a déti dostupnd, co se v kazdodennim Zivoté s détmi osvédcuje, ptip. neosvédcuje

a jak je mozné jednotlivé druhy rehabilitaci vyuzit.

Bakalaiska prace je rozdé€lena na dvé€ ¢asti. Prvni ¢ast je teoreticka. Sklada se celkem
ze tii Casti. Prvni zahrnuje vymezeni a klasifikaci Rettova syndromu, dal$i se pak zamétuje
na mutace genu, které jsou za tento syndrom zodpovédné, a tieti se zabyva moznostmi ovlivnéni

pribéhu tohoto syndromu z pohledu teorie.

Druhé ¢ast bakalatské prace je praktickd (empirickd). V ramci metodologickych
vychodisek nejprve popisuje cile vyzkumu, objasituje zptisob vybéru ucastnikd a metody sbéru
dat. V dalsi kapitole je zamétena na zpracovani a analyzu ziskanych dat. V nésledné kapitole
se zaobird vysledky vyzkumu. V zavéru empirické ¢asti jsou nejprve zodpovézeny vyzkumné
otazky, poté je pojednano o etickych aspektech a limitech vyzkumu, vysledky jsou diskutovany

s dosavadnimi poznatky a nakonec je vSe piehledné shrnuto v zavéru.



Teoreticka Cast

Teoreticka ¢ast je zamétfena na rozbor teoretickych poznatkii o problematice Rettova

syndromu a jeho mutaci. Je zde rovnéz pojedndno o moznostech ovlivnéni jeho pribehu.

1 Vymezeni a klasifikace Rettova syndromu

Tato kapitola se zabyvd vymezenim Rettova syndromu, jeho historii a samotnym
popsanim syndromu Andreasem Rettem. Vénuje se také popisu symptomu, které jsou
pro Rettliv syndrom jako soubor piiznaki typické a dominantni. Nasledné syndrom klasifikuje
z pohledu MKN-10, nov¢ pripravované MKN-11 a americké normy DSM, jez popisuje
psychické poruchy. Ve svém zavéru porovnava Rettliiv syndrom s ostatnimi pervazivnimi

vyvojovymi poruchami.
1.1 Popis poruchy

Rettv syndrom je pervazivni vyvojovd porucha, charakterizovand zavaznym
neurologickym postizenim, které ma dopad na funkce somatické, psychické a motorické. Tento
soubor piiznakli poprvé ucelen¢ vymezil v roce 1966 détsky neurolog Andreas Rett, ktery
ve svém vyzkumu popsal identické symptomy jednadvaceti Zzen a divek (Thorova, 2006).
Rémcové vSak byla symptomatika Rettem pozorovana a popsédna jiz mezi lety 1954-1966
(Morrow-Gorton, 2019). Mezi odbornou vetejnosti zacal byt termin znaméjsi az o dlouhych
17 let pozdgji, a to v roce 1983. Tehdy byl za spoluprace odbornikti ze Svédska, Francie
a Portugalska publikovan vycet charakteristik pétatficeti divek s Rettovym syndromem
(Hagberg 1983 in Thorova, 2006). Za typické symptomy byl oznacen ubytek kognitivnich
funkci, porucha koordinace pohybt a ztrata schopnosti uc¢elné pouZzivat horni koncetiny. Hort,
Hrdlicka, Kocourkova, Mald, & kol. (2008) déle k uvedenému vyctu piidavaji jako typicky
symptom ztratu feci a zpomaleni ristu hlavy mezi péti mésici a ctyimi lety. V pozdéjsim véku
je také charakteristicka kyfoskolioza a skoli6za. K regresi zacind dochazet po predchozim

normalnim vyvoji obvykle mezi 6. a 18. mésicem Zivota (Morrow-Gorton, 2019).

V zacatcich vyzkumu této nemoci, tedy v dobé, kdy ho Andreas Rett popsal,
byl Rettliv syndrom povaZovan u muza za smrtelny. Na konci minulého tisicileti, v roce 1999,
doslo k pfehodnoceni tohoto tvrzeni. Bylo hlaSeno 60 ptipadli muzi s mutaci genu MECP2.
Tato mutace neni sama o sob¢ dostatecna k diagndze Rettova syndromu. Nékolik muzi z této

Sedesaticlenné skupiny mélo vSak mutaci MECP2 v souladu s kritérii, kterd jsou klinicky



podstatnd pro diagnostiku Rettova syndromu. Chlapci i divky, ktefi mutaci v genu MECP2
maji, avSak nespliuji kritéria Rettova syndromu, maji poruchu s mutaci genu MECP2
souvisejici. (Christodolou & Krishnaraj, Males with MECP2 Mutations, 2017) V dnes$ni dobé
je popsano vice nez devét set podob Rettova syndromu (Christodolou & Krishnaraj, 2017).

1.2 Klinicky obraz v jednotlivych stadiich onemocnéni

Nejklasictéjsi forma syndromu je specifickd svym vyvojem v manifestaci jednotlivych
symptomul. Ve starych studiich o RTT (déale jen Rettliv syndrom) se uvadélo, ze prvnich
pfiznakll si mizeme u ditéte vSimnout az po né€kolika mésicich bezptiznakového stadia.

ey e

Tyto abnormality byvaji motorického charakteru (Zahorkova & Martasek, 2009).
Prvni stddium

V prvnim stadiu, které je ohrani¢eno 0. az12. mésicem od porodu, se dité vyviji zcela
bez obtizi. Dokaze zvladnout ukony piimétené pro svij vék. Uchopuje pfedméty, za pomoci
svych rukou se dokaZe najist, lze pozorovat spontanni usmév. Né&kteti kojenci a batolata
dosahuji motorickych a fecovych dovednosti. Chiize nastupuje okolo prvniho roku Zivota

(Thorova, 2006).
Druhé stddium

Prvni symptomy se projevuji mezi 3. az 5. mésicem Zivota. Patii mezi né¢ zpomaleni
rustu hlavy, ¢asna hypotonie, dit€¢ byva az pfili§ klidné. V obdobi 6.—18. mésice nastava
zpomaleni motorického vyvoje, coZ s sebou piinasi i to, Ze dité€ nechodi a nedokaze sedet. O¢ni
kontakt se zhorSuje, stejné jako soustiedénost. JiZ v tomto stadiu se projevuje ties, vyplazovani

jazyka a pohyby rukou stereotypniho charakteru (Thorova, 2006).

Jak v8ak udava (Cass, Clarke, & Abdala, nedatovano), déti s Rettovym syndromem
se az do véku 12-18 mésict vyvijeji normdlné. Mohou se vSak objevit symptomy, jako

hypotonie, potize s pfijimanim potravy, Spatna koordinace téla a tzv. ,,zdimaci* pohyb rukama.
Tteti stddium

3. staddium je jiz provazeno vyvojovou regresi ditéte. Ta nastava od prvniho roku zivota
a konc¢i Ctvrtym. Dité ztraci schopnost jak verbalni, tak i neverbalni komunikace. Postupné

ptichazi o jiz naucené dovednosti. VSechny cilené pohyby rukou se méni na pohyby stereotypni

a neucelné, jako jsou svirdni a rozevirani dlani, tleskdni, cumlani rukou, klepani, zdimaci
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pohyby, mnuti apod. Rozviji se bruxismus. Psychomotoricky vyvoj je opozdén, jedinec obecné
nejevi zajem o ostatni osoby, véci a hracky. Hypotonie progreduje, zhorsuje se lokomoce, chlize
je ztuhla. Také se zhorSuje dychani, které doprovazi hyperventilace, zastavy dechu a jeho

zadrzovani (Thorova, 2006).
Ctvrté stadium

Trva od 3 do 4 let a kon¢i Skolnim vékem. V tomto obdobi se vétSina symptomu
stabilizuje. Casto oviem dochazi k vyvoji skoliézy a dermatitickym poskozenim v dasledku
neustalych stereotypnich pohybil. Soustiedéni, cilené pohyby rukou, zajem o okoli
anonverbdlni komunikace se zlepSuji. Tato léta také vystihuje emociondlni vyzralost

a vyrovnanost (Thorova, 2006).
Pété stadium
Jedna se o obdobi opétovného zhorsenim motoriky. Pater je ¢im dal vic vychylena,

ochabuji svaly. Zhorsena je také chlize. Popsané ptiznaky jsou charakteristické pro 5. az 25. rok

zivota (Thorova, 2006).
Sesté stadium

V obdobi dospélosti dochazi k dalsi stabilizaci predev§im v oblastech emocni
vyzralosti, oéniho kontaktu a zajmu o okoli. Zeny s Rettovym syndromem se doZivaji az 50 let

(Thorova, 2006).
1.3 Nejcastéjsi symptomy doprovazejici Rettiiv syndrom

Rettv syndrom je spojen s celou fadou neptijemnych ptiznakl. V nasledujici
podkapitole bude pojednano o nejcastéjSich z nich.

Epilepsie

Epileptickymi zachvaty je Rettliv syndrom doprovédzen piiblizné v 75 % ptipadi
(Hort, Hrdlicka, Kocourkova, Mal4, & kol., 2008). Italska studie se 165 osobami pozitivnimi
na Rettiv syndrom, podrobenymi vySetieni EEG, potvrzuje dokonce 79% vyskyt epilepsie,

pficemz ve 30 % ptipadi se jedna o formu odolnou vii¢i medikaci (Pintaudi, a dalsi, 2010).
Skolioza

Skolidza patete se vyznacuje typickym ohnutim patete do tvaru pismene C. Huang,

Lubicky & Hammerberg (1994) uvadéji, ze vyskyt skoliézy je zaznamenan u 36—-100 % osob
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s Rettovym syndromem. K chirurgickému zékroku se pfistupuje v ptipad¢ nesnesitelné bolesti,
ztraty funkcénosti patefe, nebo v piipadeé, kdy kiivka patete ptresahuje 40°—45°. Autoii
Novakovi¢ & van Houten (2009) uvadi, ze skolidéza patefe ma u déti s Rettovym syndromem
velké mnoZstvi pfiCin, a ne ve vSech piipadech se jeji nasledky daji beze zbytku operativné
odstranit. Zptisobené byvaji nejcastéji tim, jak dit¢ posedava az ptili§ velké mnozstvi Casu
na voziku, na ktery je poutano, a také neustalymi stereotypnimi pohyby rukou. Piestoze je
slozité¢ dosahnout spravného drzeni téla, a tak se skoliézy vyvarovat, neni v prvnich letech

zivota vychyleni patefe nutné nevratné.

Potize se spankem a Gnava

Zhruba 80 % osob s Rettovym syndromem ma také potize se spankem. Prevalence
klesd se zvySujicim se veékem. Potize jsou piedevSim charakteru opozdéného usinani
a predcasného buzeni, buzeni se béhem noci, bruxismu, usinani béhem dne a noc¢nich désu
(Iyer, 2020). Rettv syndrom je nezfidka doprovazen také nepfiméfenou unavou, ktera
ma nepfiznivy dopad na soustfedéni. Stupenl unavy zavisi na periodé obdobi a dni a na mife

epileptické aktivity (Thorova, 2006).

Potize s dychanim

Mezi typické a Casté potize s dychanim u Rettova syndromu fadi Morrow-Gorton
(2019) hyperventilaci, nepravidelné dychéani ve stavu bdé¢losti, dychani zhluboka a pfili§ slabé

dychani.
Ataxie

Jednou z mnoha poruch hybnosti doprovazejicich Rettlv syndrom je ataxie.
Vyznacuje se nepfesnymi pohyby, nestabilitou a celkovou neobratnosti. Jednotlivé pohyby jsou

trhané (Novakovi¢ & van Houten, 2009).

Spasticita, hypotonie

Hypotonie nebo taky snizené svalové napéti doprovazi velice ¢asto jiz prvni stadium
onemocnéni (Zahorkova & Martéasek, 2009). V osobnim internetovém blogu se mizeme setkat
s nazorem, ze hypotonie miiZze zplisobovat strabismus, a to kvili nestabilité o¢i v dasledku

ochablych svali (Jak poznat Rettiiv syndrom?, nedatovano).
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Ztrata feéi

V obdobi mezi péti mésici a dvéma a ptl lety dochazi ke ztraté mnoha diive nabytych
dovednosti. Jednim z projevl této ztraty je i regrese v oblasti komunikace (Hort, Hrdlicka,
Kocourkova, Mald, & kol., 2008). Thorova (2006) uvadi, ze v obdobi vyvojové regrese,
coz je mezi 1. az 4. rokem, mizi vSechny jiz naucené zvuky, slabiky, slova a dochazi k upadku

nonverbalni komunikace.

Osteopordza

Zeny s Rettovym syndromem maji vyrazné ¥id3i a lehéi kosti, neZ je tomu u bézné
zdravé populace. K fidnuti kosti u lidi trpicich Rettovym syndromem dochazi obvykle
pocatkem 4. roku od narozeni. Hustotu kosti miize ovlivnit nékolik faktort. Ubytek svalové
hmoty muze zpisobit to, Ze jsou kosti mensi, ale také kieh¢i. Kosti mohou také oslabit 1€ky
na epilepsii, které se lidem s Rettovym syndromem podévaji. I trividlni pad ¢i trauma mize
zpusobit kostni zlomeninu, kterd se objevuje naprosto spontanné. Blizci osob s Rettovym
syndromem si Casto ani niceho nevSimnou, a tak mtze ujit zlomenina lékaiskému oSetieni

(Downs & Leonard, neuvedeno).

Poruchy emoci

Obtize u Rettova syndromu se neprojevuji pouze na roviné télesného zdravi a kondice.
BéZny je rovnéz vyskyt emocni nevyrovnanosti, doprovazeny sttidanim Spatnych a dobrych
nalad. Napadné jsou epizody, kdy dité nepfiméfené reaguje na podnét kiikem, plactivosti,
strachem, panickymi atakami a vztekem aZ agresi. Postupem véku se emocionalni stranka ditéte
s Rettovym syndromem vyrovnava. Reakce na rizné podnéty se stavaji pfimécfenéjSimi

(Thorova, 2006).

Nezadouci zmény v chovani mohou byt ale zplisobeny 1 télesnymi problémy, které
doprovazi Rettiv syndrom. MlZe se jednat o obtiZze s chrupem, zacpu, zazivaci potiZe,
ledvinové kameny ¢i ovarialni loziska (Budden, 2018). V téchto ptipadech se samoziejmé

negativni emociondlni projevy vyskytuji sekundarné.

Stereotypni pohyby 1isty spojené s bruxismem

Divky s Rettovym syndromem jsou Casto postizeny také hypertonii v oblasti Celisti.
Obvykle se tyto potize neuvadi jako typicky ptiznak syndromu, mnohdy jsou ovSem naprosto

ziejmé. KiecCe a napéti v oblasti Celisti zptisobuji velkou fadu potizi, jako jsou strnuly ismév,
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nekontrolovana salivace, kousani predméta, reflux, potize s dychanim a bruxismus, tedy Casté

skiipani zubii (Novakovi¢ & van Houten, 2009).

1.4 Aktualni Kklasifikace onemocnéni

V soucasné dob¢ jsou nemoci a poruchy klasifikovany dle dvou zakladnich
renomovanych systémi. Prvni je MKN-10, ktera je vyuzivana piedev§im v Evropé¢. V nejblizsi
dob¢ by méla vejit v platnost MKN-11, ve které je pfipravovano mnoho zmén, které se mimo
jin¢ho dotykaji i klasifikace Rettova syndromu. Posledni dilezitou normou je DSMS,
vyuzivana ve Spojenych Statech Americkych (DSMS5 se na rozdil od MKN-10 i MKN-11

zabyva pouze psychiatrickymi diagndzami).

Klasifikace dle MKN-10

Klasifikace MKN, spravovana Mezindrodni zdravotnickou organizaci, je evropskou
normou pro klasifikaci nemoci. Historie MKN saha do 18. stoleti, kdy miizeme hovofit o prvni
statistice vedené za ucelem shromazd’ovani informaci o jednotlivych nemocech. Kazda
kapitola, ktera zahrnuje uréitou skupinu nemoci, je oznacena jednim nebo vice pismeny. Cisla
po pismenu rozdéluji uzsi zafazeni. Cislo za te¢kou (0-9) vyjadiuje konkrétni poruchu
¢i nemoc. Pervazivni vyvojové poruchy jsou vyjadieny pismenem F. Rettiiv syndrom ma tedy
dle klasifikace MKN-10 kod F84.2 (WHO & UZIS, Mezinarodni statisticka klasifikace nemoci,
2020).

Predpokladany posun v klasifikaci dle MKN-11

V nové pfipravované MKN-11 lze ocekdvat mnoho zmén. Podle Beta verze bude nova
MKN obsahovat 28 velkych skupin, které budou dale rozdéleny na mensi skupiny,
az po samotné konkrétni poruchy a onemocnéni. Jak jiz bylo fe€eno vyse, 1 u Rettova syndromu
dojde k rekvalifikaci. Mélo by dojit k odstranéni ze skupiny Pervazivni vyvojové poruchy,
misto toho bude zafazen pod vyvojové poruchy oznafené Cislem 20. Pod ty bude spadat
podskupina ,,Stavy s poruchami intelektudlniho vyvoje, jakoZto s relevantnim klinickym
rysem®. Zde by mél byt Rettiv syndrom zafazen pod kédem LD90.4 (WHO, LD90.4 Rett
syndrome, 2020).

Klasifikace dle americké normy DSM-5

DSMS5 je diagnostickym a statistickym manualem vSech psychickych poruch.
Obsahuje i popis symptomt jednotlivych poruch. Prvni verze vysla roku 1952 a od té doby byla
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nékolikrat revidovéana a upravena. Rettiv syndrom v DSMS5 nenajdeme (American Psychiatric
Association, 2020).
1.5 DalSi pervazivni vyvojové poruchy ve srovnani s Rettovym

syndromem

V této podkapitole se podivame na ostatni pervazivni vyvojové poruchy. V porovnani
s Rettovym syndromem je jejich symptomatika v n¢kterych smérech totozna, na druhou stranu
prevazuji symptomy, které jsou pro Rettliv syndrom jako pro pervazivni vyvojovou poruchu

jedinecné.

Détsky autismus

Jde o poruchu, u niz se naruseny nebo abnormalni vyvoj projevuje jesté pied tietim
rokem zivota. Charakteristickymi znaky jsou tfi psychopatologické projevy. Jde o narusenou
komunikaci, naruSenou socialni interakci a neménné chovani. Déti s détskym autismem jsou
dale postizeny mnoha dalSimi problémy, ke kterym patii predevSim rtizné druhy fobii, poruchy
pfijmu potravy, poruchy spanku, zachvaty zlosti, a neziidka také sebeposkozovani (WHO &

UZIS, V. kapitola - PORUCHY DUSEVNI A PORUCHY CHOVANI (F00-F99), 2018).

Atypicky autismus

Tridda diagnostickych kritérii je u déti s atypickym autismem na rozdil od klasického
détského autismu splnéna jen ¢aste¢né, a to v riznych obmeénach. Thorova (2006) popisuje
atypicky autismus jako kategorii, kterd sjednocuje vSechny lidi s autistickymi rysy a projevy.
Atypicky autismus je také pervazivni vyvojovou poruchou a vyskytuje se vétSinou u déti
s tézkou mentalni retardaci a t&Zkou poruchou recepce fe¢i (WHO & UZIS, V. kapitola -

PORUCHY DUSEVNI A PORUCHY CHOVANI (F00-F99), 2018).

Aspergeruv syndrom

Aspergertiv syndrom se vyskytuje vyrazné castéji u chlapc, nez u divek,
a to pomérem 8:1. Tato porucha je také Casto oznacovana jako socidlni dyslexie, a to z toho
divodu, Ze jedinci stimto postizenim projevuji velice Casto snizenou socidlni obratnost.
V celosvétovém meéftitku bylo dosud zaznamenéno zna¢né mnozstvi forem a u urcité skupiny
lidi vykazujicich pfiznaky je t&€zké rozlisit, zda trpi Aspergerovym syndromem, ¢i jsou

symptomy pouze jejich osobnostnim rysem (Thorova, 2006). Podstatné je u jedinch
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s Aspergerovym syndromem ulpivani na opakujicich se ritualech, které nemivaji zddny funk¢ni

vyznam (Ri¢an, a dalsi, 2006).

U déti s Aspergerovym syndromem se v fad¢ ptipadi nesetkdvame s poruchou vyvoje
feCi. Piestoze byva po artikulacni strance vSe v normé, jistych odchylek si miizeme ¢asto v§imat
v oblasti intonace, navic fe¢ byva také repetitivni a formalni. Dal$i potize Casto spocivaji
v pragmatické strance feCi. To souvisi 1 s obtiZzemi v navazovani vztahti nejenom s rodici,
ale 1 s vrstevniky a s SirSim okolim. Dé¢ti je tézké zaujmou hrou ¢i tématem, které nesouvisi

s oblasti jejich z4jmu. O ,,své* problematice ale ¢asto mivaji hluboké znalosti (Thorova, 2006).

Jina détska dezintegraéni porucha

K rozvoji zfetelnych symptomu poruchy autistického spektra (vada feci, stereotypie,
porucha socializace) dochédzi u dezintegrac¢nich poruch ve véku od 2 do 4 let. Ty nasleduji
po obdobi zcela normalniho vyvoje. U jedinch je mozné sledovat nahlou ¢i postupnou regresi
jiz ziskanych dovednosti, doprovazenou emoc¢nimi poruchami. Dit¢ zaziva neklid, emocni
labilitu a uzkost. Stejn¢ tak ptichazi o dovednosti z oblasti komunikace a socidlni interakce.
Nasledny vyvoj ditdte je téméf totozny s vyvojem ditdte s ddtskym autismem (RiGan,

Krej¢itfova, & kolektiv, 2006).

Hyperaktivni porucha sdruzena s mentalni retardaci a stereotypnimi pohyby

Do dnesniho dne jde o nepftili§ popsanou a prozkoumanou poruchu, kterou
doprovazena sebeposSkozovanim a opakujicimi se pohyby. U této poruchy se také setkdvame
s hyperaktivitou, ktera je ovSem v obdobi adolescence stfidana hypoaktivitou, tedy nizkou

aktivitou ditéte (Hort, Hrdlicka, Kocourkova, Mal4, & kol., 2008).

Urc¢itym vyjadfenim bezradnosti v oblasti diagnostiky je pak vyuZiti samostatné
kategorie autistické rysy. Tuto kategorii k vySe zminénym diagndézam nezafazujeme. Jeji
uzivani neni pfili§ Stastné znckolika divodl. Predné, autistické rysy nelze povazovat
za samostatnou poruchu ¢i syndrom, jedna se spiSe o komplex né€kolika patrnych symptomil
(chybi dllezita oficidln¢ uznana definice, kterd by zahrnovala piesny popis). DalSim
problémem jsou faleSna negativita a faleSna pozitivita. Za déti s autistickymi rysy jsou totiz
casto oznaCovany ty, které jsou na détsky ¢ina atypicky autismus jednoznacné pozitivni,

ale nesplnuji vSechny body Kannerova syndromu. Dalsi skupinou jsou naopak jednici na détsky
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a atypicky autismus negativni. Tyto déti ale trpi naptiklad poruchou feci ¢i riznymi formami

emocnich poruch (Thorova, 2006).
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2 Etiologie a kauzalita Rettova syndromu

O Rettové syndromu toho za vice nez tficet let zkoumani bylo zjisténo mnohé.
Patogeneze Rettova syndromu neni ale zatim zcela objasnéna. Pro Gplné objasnéni toho, jaky
je ptesné ptuvod této poruchy, je potieba zkoumat dalsi mutace genti, mimo MECP2 a CDKLS,
a to predev§im téch genti, které ptlisobi v centralni nervové soustave. Takové zkoumani
by umoznilo vice pochopit ¢innost genit v mozku. Diky tomu by bylo mozné vytvotit moznou
intervenci, ktera by byla jasné cilend v Gplném pocatku vyvoje symptomti Rettova syndromu

(Weawing, Ellaway, Gecz, & Christodou, 2005).

2.1 Mutace genti zodpovédné za onemocnéni

Vroce 1999 bylo védci zjisténo, ze Rettiv syndrom je zplisoben zménou genu
pro bilkovinu 2, ktera se vdze na methylcitosin (MECP2). Nachazi se vzdy na chromozomu
X (Zoghbi, 2005). Pravé protein MECP2 se nachazi téméf ve vSech bunikdch naSeho téla,
ale nejdulezitéjsi je jeho pfitomnost v buiikach mozku, kde zajist'uje stabilni spojeni mezi
nervovymi bunikami tim, Ze se stara o spravné na¢asovanou aktivitu nalezitych genti (Malcolm,
Causes, 2020). Divky s Rettovym syndromem maji z 95 % mutaci pravé na genu MECP2
(Zoghbi, 2005). Pro vznik Rettova syndromu je nejcastéjsich celkem osm podob mutaci tohoto
genu (Percy, a dalsi, 2007). Existuje n€kolik variant Rettova syndromu. Kromé klasického
Rettova syndromu, ktery je zptisoben mutaci na genu MECP2, existuji také varianty, které jsou
nazev a u déti se vyskytuji ve 30 procentech vSech diagnostikovanych piipadii. Hanefeldiv
syndrom je varianta se zménou na genu CDKLS. Dalsi variantou je Rolandova varianta.
Zapella mizeme oznacit jako formu, pii které se osobam postizenym touto mutaci obnovuji
schopnosti v oblasti fe¢i a motoriky. Zlomek ptipadl je taktéZ zplsoben mutaci na genu
MECP2, jako je to u klasického Rettova syndromu. Terminem forme fruste se oznacuje forma
diagndzy, vtomto pfipadé Rettova syndromu, kterd nespliiuje vSechny ptiznaky klinicky
definovaného Rettova syndromu. Tato forma je tedy neuplna (Malcolm, Atypical Rett

Syndrome, 2020).

Klasicky Retttiv syndrom (MECP2)

Zména genu MECP2 se dé charakterizovat jako neurologickd porucha méné castého

az vzacného vyskytu. Velmi zavazny dopad ma na vyvoj neuronti. Mutace na genu MECP2,
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které jsou nezpochybnitelnou pfi¢inou Rettova syndromu, maji také vliv na geny, jejichz
ukolem je regulace funkci buné€k, véetné zanétlivych procest, struktur bun¢k a mezibunéénych
stresovych odpovédi. Regrese a stagnace normalniho vyvoje ditéte ve vS§ech moznych oblastech
je tedy zptisobena poruchou genu na chromozomu X, jehoz tikolem je pokyn pro vznik proteinu
MECP2. Tento protein je béhem prenatalniho i postnatalniho vyvoje ditéte ménny. V obdobi
embryonalniho stadia je distribuce proteinu nizka, naproti tomu, béhem postnatalniho obdobi,
se exprese proteinu ¢im dal vice zvySuje. To muze byt vysvétlenim pro to, Ze nasledna
manifestace symptomatiky je postupna a pozdni (Inacio, 2019). Jak jiz bylo feceno, Rettiv
syndrom je velice vzacné genetické onemocnéni a v naprosté vétsin€ piipadd jim trpi divky.
To ma jeden zasadni diivod. Zenské pohlavi se vyznaduje dvoji kopii chromozomu X, na kterém
se nachazi gen MECP2. Divky, které m4ji jeden ze dvou chromozomi X vadny, pieZiji narozeni
diky druhé nepostihnuté kopii chromozomu X. Naopak chlapci nebo muzi maji chromozom
X pouze jeden a v dasledku toho kvili jedinému vadnému chromozomu X nepieziji. Jsou
ovSem hlasené vyjimky u muzt, ktefi vzacnéjsi podobu mutace MECP2 na chromozomu
X ptezili. Pfiznaky se potom nijak zvlast' neliS§i od téch, které jsou dominantni u divek

s klasickym Rettovym syndromem (Malcolm, Causes, 2020).

Hanefeldova varianta (CDKLS5)

Do kategorie atypické varianty Rettova syndromu spadd Hanefeldiiv syndrom.
Ten byl roku 1985 popsan doktorem Hanefeldem. Tato varianta Rettova syndromu
je oznacovana také jako varianta s Casnym nastupem zachvati. U osob s Hanefeldovym
syndromem je totiz mozné pozorovat prvni epileptické zachvaty jiz v dobé mezi
1. az 20. tydnem po narozeni. Toto je hlavni rozdil mezi Rettovym a Hanefeldovym
syndromem, protoze u prvniho jmenovaného dochazi k nastupu symptomi spojenych
s epilepsii az po 2. roce zivota. Druhy vyrazny rozdil spociva v druhu mutace genu. Zatimco
Rettliv syndrom se vyznacuje jako mutace genu MECP2, Hanefeldova varianta je syndrom
spojeny s mutaci v genu CDKLS. U zdravého €loveka je v nervovych bunikach hojna produkce
proteinu genem CDKLS, ovSem mutace tohoto genu zptisobuje disfunkci ve vyvoji téchto
bunék (Benn K. , Hanefeld Variant of Rett Syndrome, 2020). Jedinci s mutaci v genu CDKLS5
jsou postizeni cetnou symptomatikou a zdravotnimi obtizemi. Velice cCasty je vyskyt
somatickych kiec¢i. Udava se, Ze tii ze Ctyf jedincil trpi spasmaty. Ty se projevuji jako zachvaty
v mnoha podobach. Objevuji se tonické kiece, tonicko-klonické kiece a kieCe myoklonické.
Na zacatku se tyto zachvaty objevuji pouze ve spanku, posléze je mozné je pozorovat i ve stavu

bdéni. Diky magnetické rezonanci je mozné ¢asto nalézt zmény na mozku, jako je silnéjsi
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intenzita jasnosti v oblasti temporalniho laloku a déle kortikélni atrofie, coZz je zmenSovani
mozkové struktury. Neni vSak zcela jasné, co tyto zmény mohou znamenat a jaké mohou
mit disledky. Pti vnéjSim pozorovani jedince s mutaci CDKLS je mozné pozorovat skolidzu.
Komunikaéni schopnost je narusena do takové miry, Ze &asto zcela chybi. Casté byvaji potiZe
gastrointestinalni, obtize se spankem a také potize s dychdnim. Motorické dovednosti jsou
omezeny, s ¢imz souvisi také hypotonie a nedostatecnd schopnost imysInych pohybt. Piitomen
je taktéz bruxismus a stereotypni pohyby usty. Spektrum této poruchy neni do dnesniho dne
zcela probadano a popsano. Nicméné patologické zmény genu CDKLS5 byly diagnostikovany
u déti s dalSimi neurologickymi poruchami, jako jsou poruchy autistického spektra, Lennox-

Gastautliv syndrom a Westiiv syndrom (Kiriakopoulos, 2015).

Rolandova varianta (FOXG1)

Na zékladé genetické mutace na genu FOXGI1 rozliSujeme dalsi variantu atypického
Rettova syndromu. Cast odborné veiejnosti nicméné toto onemocnéni povazuje za samostatnou
jednotku a nezatazuje ho pod kategorii Rettiv syndrom. V ptipadé, ze je zména genu FOXG1
povazovana za atypicky Rettliv syndrom, jedna se o jeho formu vyznacujici se témét vrozenou
symptomatikou. Pfiznaky Rolandova syndromu (jak je nékdy nazyvan), byvaji totiz evidentni
jesté pred dovrSenim tif mésicii od narozeni ditéte. Rolandiiv syndrom se také na rozdil
od klasického Rettova syndromu vyznacuje tim, Ze jeho genovad mutace nenalezi Zadnému
pohlavnimu chromozomu, nybrz je pfitomen na autosomu, coz je nepohlavni chromozom.
Neztidka se tedy stane, Ze je Rolandiiv syndrom diagnostikovan chlapciim, pfi¢emz Rettiv
syndrom jako takovy je pfitomen témét vyhradné u Zen. Onemocnéni zménou na genu FOXG1
ma mnoho symptomil totoZnych s klasickym Rettovym syndromem, avSak jedinci nespliuji
vSechna diagnosticka kritéria. Pfitomny jsou pomaly rist hlavy — mikrocefalie, trhané pohyby
v oblasti dolnich 1 hornich koncetin, celkové zpomaleni duSevniho i télesného vyvoje. Napadné
jsou taktéz stereotypni pohyby jazykem, mezi které patii cumlani, krouceni, vyplazovani.
Mimovolni stereotypni pohyby jsou pfitomny i u hornich koncetin. Patfi mezi né¢ myci pohyby
a olizovani rukou. Dal$im ptfiznakem jsou vykyvy nalad a emocni labilita, kdy dochazi
k napadnému stfidani veselé nalady s podrazdénosti. Jak u Rettova syndromu,
tak i u Rolandova, plati, Ze chlize ditéte je vyrazn¢ naruSena, v mnoha piipadech dochazi
az k neschopnosti chiize. Pfitomny jsou taktéZ ptiznaky jako mentélni retardace, nedostatecny
o¢ni kontakt a naruSend komunikacni schopnost. Také u lidi trpicich Rolandovym syndromem

se postupem casu vyviji skolioza (Benn, 2020).
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2.2 Diagnostika

Jestlize nc€kdo zblizkych ditéte (predevSim rodice) pojme podezieni,
ze psychomotoricky vyvoj dit€ vykazuje jisté¢ odchylky od normy, vétSinou se obrati na 1ékare.
Pokud existuje obava, Ze by dité mohlo byt postizeno Rettovym syndromem, je mozno poslat
rodinu ke genetickym testim k potvrzeni diagnézy (Moeschler & Shevell, 2014). Klinické
prediktory, které mohou v rodi¢ich vyvolat podezieni, jsou pfedevsim mimovolni stereotypni
pohyby hornich koncetin a chiize s vyskytem riiznych abnormalit (Knight, Horn, Gilbert, &
Stanridge, 2016). V rodin¢, ktera jiz jedno dité s diagnostikovanym Rettovym syndromem
ma a pfeje si dalsi, byva matka obvykle odeslana na testovani pro pfipad, Zze by byla
asymptomatickou nositelkou mutace genu. V ptipadée negativniho vysledku testovani je rodiné
poskytnuto poradenstvi ohledné¢ moznosti rizika spojeného s narozenim dal$iho potomka
s mutaci genu MECP2. K testovani, které matka podstupuje, se nedoporucuji ostatni déti dané
rodiny. V piipad¢ ze uz matka dalsi dit¢ ceka, ale zdroven mé jiz potomka s Rettovym
syndromem, da se testovani mozného rizika dédi¢nosti Rettova syndromu provést prenatalné.
AvSak pravdépodobnost, ze by mutace genu MECP2 byla zdédéna, je jednoprocentni.
V devadesati deviti procentech ptipadi je vyskyt mutace genu sporadicky (FAQ, 2020).

Samotna diagnostika Rettova syndromu je rozdélena do nékolika kroki. Nejprve 1ékar
zkouma télesny stav ditéte a rodinou anamnézu. Poté jsou posuzovana jednotliva kritéria, ktera
je tieba splnit pro vyiceni diagnozy. Tato kritéria by se dala roz¢lenit do tfi menSich skupin.
Prvni skupinou jsou zakladni kritéria. V jejich ramci lékat zkouma evidentni abnormality, které
jsou v rozporu se zdravym vyvojem ditéte. Patii sem zmény v chiizi, jako chiize po Spi¢kach
nebo hypertonie v oblasti nohou, dale opakovani pohybl a Ubytek jiz ziskanych dovednosti,
a to predevsim fecCovych a motorickych. Dalsi skupinou kritérii, kterou lékai béhem vysetieni
zkouma, jsou kritéria podplirnd. Jedna se o typické ptiznaky Rettova syndromu, nicméné
k urceni diagnozy jsou nedostacujici. Mezi tyto ptiznaky patii vrzani zuby, t€lesné abnormality
tykajici se zakfiveni patete (tedy skolidza), zpomaleny rast hlavy (mikrocefalus), zmensené
dolni koncetiny oproti normalu, nedostatecnéd cirkulace krve v koncetinach. Typické jsou
problémy s dychanim, které se projevuji jako hyperventilace, zalykédni se a polykani
a zadrzovani dechu. Dité¢ vykazuje znamky svalovych potizi, pfedev§im hypotonii, naproti
tomu svalovou rigiditu, tedy svalové ztuhnuti, pfitomny jsou spasmata. Déle 1ékat sleduje oci
a zrak. Pii1 Rettové syndromu byvaji oCi zahledéné a uptené do jednoho bodu, dit¢ déla
nepfirozené pohyby ofima, predevSim je mozné si vSimnout strabismu. Dit€ ma sniZenou
citlivost na bolestivé podnéty. Nasleduje tieti skupina kritérii, jedna se o kritéria vylucovaci.
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V ptipad¢ pritomnosti nékterého z téchto kritérii je mozné diagndzu Rettova syndromu témet
vyloucit. Jedna se o riznd poranéni hlavy vaznéjsiho charakteru, neurometabolické poruchy,
které souviseji s tim, jak nervovy systém naklada s energii ziskanou z potravy, a tézké infekce

v prub¢hu prvniho pilroku Zivota ditéte.

K diagnostice Rettova syndromu je nejvhodnéjSi genetické testovani na zakladé
vzorkl krve. Zjistuje se geneticka mutace genu MECP2, jehoz protein na sebe vaze Methyl-
CpG. Tato mutace je nejcastéjsSim diivodem vzniku Rettova syndromu. Ovsem zmény na genu
MECP2 mohou byt i pfi¢inou jiného onemocnéni, nez je Rettlv syndromu. Z tohoto diivodu
je dulezité zvolit také laboratorni vysetfeni pro urceni spravné diagnozy. Jednou z moznosti,
jak diagnostikovat Rettliv syndrom, je i vySetfeni plodu v prenatdlnim obdobi za pomoci
aminocentézy. Jde o vySetfeni plodové vody, kterd se shromazd'uje kolem plodu (Benn K. ,

2020).
2.3 Délka zivota osob s Rettovym syndromem

Délka zivota u lidi s Rettovym syndromem muze dosdhnout i padesati let. Progndza
u osob s touto diagndzou starSich Ctyficeti let v§ak neni piili§ znama. Pro moznost prodlouzeni
zivota je velice dilezitd v€asna diagnostika, vedouci k intervenci, diky niz je mozné omezit
negativni dopady symptomu. VéEtsinova populace lidi s Rettovym syndromem ma téméf jistotu

doziti se deseti let a zhruba padesatiprocentni Sanci doziti se véku padesati let (Emily, 2020).

Zhruba ctvrtina amrti osob s Rettovym syndromem je zcela necekand. Pticiny umrti
v takovychto pifipadech je mozné hledat v respira¢nich onemocnénich, ale také v srde¢nich

poruchach (Kerr, Armstrong, Prescott, Doyle, & Kearney, 1997).
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3 Ovlivnéni pribéhu Rettova syndromu

Rettlv syndrom jako takovy je v dnesni dobé nelécitelny. To ptinasi jak pro rodice,
tak pro oSetiujici Iékafe obrovskou psychickou zatéz tykajici se sd€leni diagnézy. Existuji sice
ruzné cesty, jak pribéh poruchy ovlivnit, existujici moznosti jsou vSak omezeny predev§im

na mirnéni symptomu.
3.1 Sdéleni diagnézy rodi¢im

Sdéleni nepiijemné diagnozy je velice naro¢né. Pro lékafe je to nelehky ukol.
Vyzaduje urcity nacvik, lékat by mél byt na takové situace fadné ptipraven. Hlavni zésadou
je poskytnout rodi¢iim dostatek prostoru pro dotazy, vSechny je vyslechnout a zodpovédét.
V okamziku, kdy je rodicim zavazna diagnoza ditéte sdélena, da se z jejich strany ocekavat
prudka reakce. I na toto musi byt 1¢ékat pfipraven. Musi také projevit svllj zdjem a souciténi.
Informace, které se vztahuji k zdvazné diagndze, musi byt poskytnuty co nejdiive a nejlépe
obéma rodi¢lim soucasné. Kdyz tomu tak neni, matka, ¢i jiny pfibuzny mize mit podezieni,

néco neni v poradku (Ri¢an, a dalsi, 2006).

Po sdéleni nepiijemné zpravy nastdva u rodicl typickd reakce, kterd ma celkem
tf1 stadia. V prvnim stadiu dochazi k bezprosttedni reakci. Zprava o postiZzeni ditéte
je pro rodi¢e obvykle traumatizujici a v disledku toho jsou v Soku. Novou situaci si nedokazou
pfipustit a vétSinou tuto skutecnost sami pred sebou popiraji. Fakt, ze dit¢ neni zcela v potadku,
necekali a stres ze situace se pak u nich transformuje v pocit, Ze jako rodice naprosto selhali
(jeste trochu jinou reakci mizeme sledovat v piipadé, ze néktery z rodict, popiipadé nékteré
z jiz narozenych déti, mé také zdvazné postizeni). Druhé stddium miizeme popsat jako fazi,
béhem které se rodice postupné s nepfijemnou skute¢nosti smifuji. K této zméné dochézi
po ziskani dalSich podrobngjSich informaci, jeZ umoZiluji rodicim vice nahlédnout
do problematiky konkrétniho postiZzeni a pochopit celkovy zdravotni stav ditéte. Tato reakce
je proménliva s ohledem na celkovy raciondlni a emocionalni stav rodi¢i. Ve tfetim stadiu
se vetSina rodicl se situaci zcela smifi. Jsou schopni pfijmout s racionalnim postojem fakt,
ze jejich dit¢ neni takové, jaké si tieba ptali, a jsou také ochotni udélat pro n¢j maximum,
aby dosahlo naplnéni svého potencidlu. Jsou ovSem také ptipady, ve kterych se rodice se situaci
nesmifi a vybuduji si neadekvatni variantu postoji. Mize dojit napiiklad k rozvoji nepfiméfené
ochranitelského postoje, ktery pak ve vychové ditéte plsobi kontraproduktivné (Wagnerova,

Hadj-Moussova, & Stech, 2000).
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Jiné ¢lenéni miizeme nalézt v knize Détské klinicka psychologie (Krejéifova & Ri¢an,
2006), ktera vychazi z modelu Kiibler-Rossové. Ta definuje pét stadii, pti€emz prvni stadium,
ve kterém ptichdzi Sok, je totozné, jako v predchozi publikaci. Rodice jsou v tomto stadiu
z nastalé situace zmateni a mnohdy reaguji iracionalné. Ve druhém stadiu se rodie snazi
o celkové popteni faktu. Snazi se vytésnit informace, které jim byly Iékatem sdéleny. Typické
je v tomto obdobi vyjedndvani s nadpfirozenymi silami. Ve tfetim stadiu ptichazi na fadu pocit
skli¢enosti a smutku. Stadium se vyznacuje hledanim viny a vinika, ktery neexistuje. Rodice
mivaji zlost, kterd se miize zmenit az v agresi vuci druhym, mnohdy i viici 1€kaitiim, mize dojit
i na slovni potycku. Tato faze je provéazena litosti, smutkem a iraciondlnim postojem k situaci,
coz sice rodi¢e chapou, ovsem nemohou se té€chto pocitii jednoduse zbavit. Dtlezita je pomoc
ostatnich. Nasleduje stadium rovnovahy, kde vSechny pocity tizkosti pomalu ustupuji a rodice
se zacinaji soustfedit na to, aby byli pro své dité¢ dobrym rodi¢em a dokazali se o n¢j nalezité
postarat. Toto obdobi trva velice dlouho, mnohdy je to i vitadu let. Posledni stadium

je ve znameni celkového smifeni a rodice piijimaji handicap svého ditdte (Rican, a dalsi, 2006).

3.2 Edukace a vychova ditéte predSkolniho a Skolniho véku s Rettovym
syndromem

Rozumové schopnosti u déti s Rettovym syndromem jsou vétSinou rozvinuty na urovni

pasma stiedné téZkého az hlubokého mentédlniho postizeni. U divek, které jsou schopné

komunikovat diky riznym alternativnim zptisobim komunikace, se uvadi, ze dokézou vyftesit

zakladni matematické tlohy, jakymi jsou naptiklad rozliSeni pojmu ,,maly % velky*, rozpoznani

¢islic nebo ptifazeni obrazku (Thorova, 2006).

Specifika edukace déti s mentalnim postizenim

Lze tici, Ze mezi détmi, kterym byla diagnostikovana stiedné t€zka mentalni retardace,
existuji pomérné velké individualni rozdily. Tykaji se dovednosti a znalosti, kterych jsou
schopny tyto déti dosdhnout. Nékteré si z ¢asti osvoji Cteni a psani a vypocet primitivnich
pocetnich operaci. Plati vSak, Ze mira osvojeni si tohoto uc¢iva je u kazdého zaka velice
individualni. Déti se sttedné tézkou mentalni retardaci zpravidla navstévuji zakladni Skolu
specidlni. Poté pokracuji ve vzdélavani na stfedni Skole praktické. Zasadou vyuky téchto déti
je individudlni pfistup, ktery spo¢iva v pomalej$im tempu vykladu uciva, ndzornych ukazkach
a pouzivani pomucek k osvojeni si u€iva (Kozakova, Pastierikova, & Krejcifova, 2013).
Komunikacni schopnost je u déti se stiedné t€Zkou mentalni retardaci znaéné narusena, k vyvoji
z pravidla dochazi teprve v obdobi pfedsSkolniho véku. (Klenkova, 2006).
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V edukaci ditéte stézkou mentdlni retardaci byva kladen duiraz na osvojeni
si zdkladnich hygienickych dovednosti, které je jedinec schopny osvojit si po neustile
opakujicim se nacviku. U takovychto déti byvaji pfitomny stereotypni pohyby, nutny je také
neustdly dohled z divodu minimalniho socidlniho zapojeni. Komunikacni schopnost
je narusena. Pfestoze dit¢ n¢kdy jevi zdjem a snahu o verbalni komunikaci, pocet slov, které
se dokaze naucit, je omezen na jednotky (Hort, Hrdlicka, Kocourkova, Mal4, & kol., 2008).
Podle Klenkové (2006) neni vSak fec u ditéte s t¢Zkym mentalnim postizenim vytvofena viibec
nebo je omezena na pudové hlasové projevy. Hlas, jeho tén a znéni se méni podle vyrazu

souhlasu, ¢1 nesouhlasu.

Edukace u déti s hlubokym mentéalnim postizenim je zamétena predevS§im na ziskéani
zakladnich hygienickych dovednosti a osvojeni si sebeobsluznych ndvyka. Hluboké mentélni
postizeni je spojeno s narusenou a opozdénou motorikou, a to i diky pridruzenym
kombinovanym télesnym vadam. Nekdy se projevuji mimovolni pohyby, naptiklad u Rettova
syndromu, jak bylo zminéno vySe. Opozdéné jsou neuropsychické funkce, pfitomna byva
inkontinence. U téchto déti a lidi je potfeba neustaly dohled a pomoc (Kozékova, Pastierikova,

& Krejcitova, 2013).

Specifika logopedické péce

Potteba logopedické péCe ze strany odbornikli smérem k détem a Zakim ve Skolnim véku

spolecné s nacvikem a praktikovanim alternativni a augmentativni komunikace patii u déti

vvvvvv

Beisang, Merbler, & Symons, 2020).
3.3 Farmakologicka terapie

Na jednotlivé symptomy, které doprovazi Rettliv syndrom, existuje velké mnoZstvi
1é¢iv. Je ovSem tfeba brat v potaz to, ze divky s Rettovym syndromem trpi srde¢nimi arytmiemi.
Jelikoz nezddoucim tc€inkem nékterych 1€kl je ovlivnéni €innosti srdce, je tieba vzdy poradit
se s oSetiujicim lékatfem, zda je podani riznych preparati u konkrétniho ditéte vhodné. Mezi
1éky, které se nedoporucuji, patii obecné antipsychotika, antiarytmika, anestetika a nékteré

druhy antibiotickych 1é¢iv (Kohoutova, 2020).

U epilepsie
U Rettova syndromu, v nékterém z jeho stadii, je vyskyt epilepsie velice Casty. Kazdy
treti ptipad epilepsie je potom dokonce odolny vii¢i farmakoterapii. Vyvoj Rettova syndromu
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je po klinické strance docela dobie prozkouman, méné se toho vSak vi o epilepsii, kterd
ho doprovazi, stejné jako o antiepileptikach, kterych je sice k dispozici velké mnozstvi,
ne vSechna jsou vSak naprosto vyhovujici. Momentalné nejsou k dispozici zadné srovnavaci
studie, které by pomohly objasnit, ktery z 1€kii na epilepsii je uplné ten nejvhodnéjsi (Krajnc,
2015). Nicméng, podle studie Huppkeho, ve které byly zkoumény 1éky na epilepsii vhodné
pro pouziti v ptfipadé¢ Rettova syndromu, se ukazaly jako nejvhodnéjsi dvé latky,

a to Karbamazepin a Sultiam (Huppke, Koehler, Brockmann, Stettner, & Geartner, 2007).

Pfi vybéru spravné 1écby musi lékat zhodnotit vSechny piipady, které rodi¢ ditéte
popisuje jako epilepticky zachvat. Nejvhodnéjsi metodou, jak posoudit to, zda dité epilepsii
trpi, ¢i ne, jsou domaci nahravky udajného epileptického zachvatu. Nejprikaznéjsi je ale
epilepticky zachvat samoziejmé na mefeni EEG (Krajnc, Management of epilepsy in patients

with Rett, 2015).

Rezistence na 1écbu epilepsie je u Rettova syndromu docela Castd. Témet tii Ctvrtiny
osob s Rettovym syndromem maji sklony k névratu zdchvatl po prvnim zptsobu lé¢by a zhruba
péetina osob s Rettovym syndromem ma relaps zachvati i po zméné prvniho zptisobu 1é¢by.
To znamena, ze C¢ast populace trpici Rettovym syndromem na léky nereaguje (Huppke,

Koehler, Brockmann, Stettner, & Geartner, 2007).

U poruch emoéniho chovani

Jak uz bylo zminéno vySe, emociondlni chovani se s riistem ditéte vyviji a velice
narazové se meéni. Rodi€e si mohou vSimnout nejriznéjSich obtizi, jako je casty kiik,
podrézdénost, neklid, pasdze nezadrzitelného smichu, v porovnani s ostatnimi détmi delsi
spanek, pfilisnd pasivita atd. To vSe souvisi s emocionalitou. Zkoumani u mysi s mutaci
MECP2 odhalilo, ze mozkové oblasti jako amygdala, hipokampus a hypotalamus jsou
o ¢tvrtinu mensi neZ u ostatnich. To jsou oblasti, které jsou zodpovédné za fizeni emoci.
Na zékladé rodi¢i referovanych potizi s nespavosti, nechuti jist, nevysvétlitelnym hubnutim,
vSestrannou apatii €i Castym pld¢em miZe byt v dospivani ditéte lékafrem diagnostikovana
deprese. Nékteti peCujici vyuzivaji augmentativni komunikace k dorozuméni se a pochopeni

emocnich potizi jedince s Rettovym syndromem. To urcitym zplisobem muZe ulehcit cestu

vvvvv

vvvvv

Na zakladé toho je moZné zajistit tu nejlepsi intervenci. Pfed predepsanim 1é¢by je dobré zvazit,

zda neexistuje 1 jina 1é€ba nez prostfednictvim medikamentl. Pokud jina varianta neexistuje,
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musi lékat pred tim, nez 1¢éky ditéti pfedepiSe, zhodnotit vSechna rizika, kterd s sebou 1écba
nese. Musi brat ohled na neurofyziologické zmény, které maji dopad na emoce. Dale je také

samoziejme potieba zhodnotit 1 celkovy zdravotni stav ditéte (Budden, 2018).

Na zméndch nalady se podili i snizena hladina katecholaminti v mozku. V dnesni dobé
existuji 1é¢iva, kterd upravuji norepinefrin a serotonin. Z nich nej€astéji jsou vyuzivana tato

(Budden, 2018):

e Neuroleptika, kterda jsou predepisovana v piipadé¢ chovani souvisejiciho
se sebeposkozovanim, ¢i pii nespavosti. Patfi mezi né¢ Risperdal, Geodon, Zyprexa.

e Dalsi skupinou jsou 1éky na stabilizaci ndlady. Patii zde Depakote a Tegretol.

e Antidepresiva se obvykle piedepisuji k zachyceni normalni hladiny serotoninu. Z této
skupiny jsou nejéastéji predepisovany ptipravky Prozac a Celexa.

e Anxiolytika

e Pro feseni obsesi je vyuzivano celé spektrum 1é¢iv, jako napt. Zoloft, Celex, Luvox,

Prozac a dalsi.

U osteoporozy

Osteopordza postihuje priblizné polovinu osob s Rettovym syndromem. Projevuje
se ubytkem kostni struktury a zplisobuje sniZeny podil mineralnich latek v kostech, coz s sebou
nese obecné zvySeni nachylnosti kosti ke zlomenindm. V minulosti se ukazalo, ze relativné
dobfe se d4 zabranovat poskozeni kosti podavanim vitaminu D a vapniku. Jednou z pficin

fidnuti kosti mohou byt 1€ky, kterymi se 1&¢i epilepsie, tedy antiepileptika (Melao, 2019).

Osoba s Rettovym syndromem, ktera trpi nizkym ptisunem mineral do kosti, by méla
pravidelné s timto problémem navstévovat lékafe. Pfedchdzet lamavosti kosti je mozné diky
podpoie ve vyzivovych dopliicich, jako jsou bisfosfonaty, které vedou ke zlepSeni hustoty
kostni struktury (Lambert, a dal$i, 2016). Pro ptedchézeni zlomenin je taktéz doporu¢ovano

mechanické zatiZeni ¢asti téla nachylnych na zlomeniny.

Castym zpiisobem 1é&eni je podavani kyseliny pamidronové. P¥ispiva jednak ke snizeni
kiehkosti kosti, ale také Cetnosti jejich zlomenin. Skvélymi vysledky se pii 1é€be osteoporodzy
u mladistvych divek s Rettovym syndomem pys$ni také kyselina zoledronova. Ukézalo
se, ze vyrazn¢ pomaha branit poSkozeni kosti, jejich bolesti a nadslednym zlomenindm. Béhem
studie se u zadného z Gcastnikli neobjevila béhem jednoho roku zZadnéa zlomenina a byla také

prokdzana vyS$i hustota minerall v oblasti patefe. U jednoho z tucastniki studie bylo
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zaznamenano mén¢ zachvatovych udalosti. To by mohlo souviset s tim, ze 1ék snizuje bolest
v kostech. Kyselina zoledronova patii mezi bisfosfondty treti generace a vysledky testl
odhalily, Ze je n€kolikanasobné uCinngjsi, nez pravé vyse zminéna kyselina pamidronova.
Skvély je také fakt, Zze na rozdil od ostatnich piipravka staci k 1écbé pouze jedna aplikace
kyseliny zoledronové za rok. V obdobi zkoumani tohoto léku se u ucastnikl této studie
neprojevily zadné vyrazné vedlejsi ucinky. Mezi mirn€jsi mozné nezadouci ucinky pattilo
nachlazeni a snizeni obsahu vapniku v kostech. Nicmén¢ pro ovéieni vSech pozitiv a negativ,
kter¢ kyselina zoledronova ptinasi, je potfeba dalSich ovétovacich studii, které by také odhalily

pusobnost této kyseliny na chrup (Melao, 2019).
3.4 Genova terapie

Dalsi moznosti, jak by se dalo bojovat s Rettovym syndromem a dosdhnout n&jakych
vysledk v odstranéni jeho symptomi, je genova terapie. Tato metoda ma ovsem nékolik ,,ale®.
Za prvé, v dnesni dob€ je ve fazi vyzkumu. Cely rozsah moznosti, ¢eho a jak by se dalo
prostfednictvim této 1écby dosdhnout, se zkoumd zatim pouze na mySich s mutaci genu
MECP2. Je ovSem nutno fict, ze u nich se za pomoci genové terapie podatfilo dosahnout
pomérné kladnych vysledkii. Za dalsi jde o metodu pomérné kontroverzni, a ne kazdy musi

s jejim vyuzitim souhlasit.

Genova terapie funguje zjednodusSené feceno na principu duplikace gentll. Lékafi
takzvané vypnou poskozené geny a aplikuji jiné zdravé geny. Pti nahrazovani gentli by ovSem
bylo velice slozité dodavat do vSech mozkovych bunék ¢lovéka to spravné mnozstvi zdravého
MECP2. Dalsi potiz genové terapie spociva v tom, Ze by bylo potteba vyhnout se slozitému
nahrazovani zdravého MECP2 do zdravych mozkovych bunék, jelikoz Zenské pohlavi

ma dva chromozomy X a u Rettova syndromu byvéa postizen pouze jeden ze dvou chromozomdi.

Dle vyzkumi, které se zabyvaji genovou terapii, to prozatim vypada, ze za téchto
slozitych podminek by bylo mozné odstranit pouze nékteré symptomy Rettova syndromu.
Ziejmé by nebylo moZzné odbourat naptiklad psychiatrické potiZe, které se syndromem souvisi.
Z etickych ditvodu také neni vhodné, aby byla genova terapie za soucasného stavu znalosti této
metody prezentovana rodicim jako revoluéni metoda, diky niz je mozné dosahnout

nad o¢ekavani skvélych vysledki (Clarke & Abdala Sheikh, 2018).
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3.5 Rehabilitace prostfednictvim fyzioterapie

Casto uzivanou formou rehabilitace u osob s omezenim hybnosti je fyzioterapie.

Nekteré jeji nejCastéji vyuzivané formy si predstavime na nasledujicich fadcich.

Reseni obtiZi spojenych s Rettovym syndromem

Jak jiz bylo né€kolikrat zminéno, Rettiiv syndrom doprovazi velka fada zdravotnich
komplikaci. Jsou jimi spasmy, potize s vyprazdnovanim, skolidza, respirani obtize,
onemocnéni mocového ustroji aj. Tyto problémy je dle Hromadkové (2005) mozné fesit

za pomoci raznych cvika.

Bobath koncept

Za touto metodou stoji manzelé Bobathovi. Berty byla fyzioterapeutkou a jeji manzel
Karl byl Iékafem. Zprvu se Bobath koncept vyuzival jako metoda cviceni pro klienty s DMO.
Diky vsestrannosti je ale mozné cvicit ,,Bobatha® i pii dalSich télesnych komplikacich. Jeho
hlavnim cilem je podpora motoriky, snaha o zmirnéni svalového napéti a usnadnéni
fyziologického pohybu. Jednotlivé slozky Bobath konceptu, diky kterym je mozno dosahnout
zminénych zlepseni, jsou polohovani, facilitace, ptiprava a handling. Jsou zaméteny konkrétné
na stabilitu a spravné udrzovani t€ziste, reciprocni inervaci, spravné svalové napéti pii riznych
polohach (sed a vzpfimend poloha) a zajisténi spravnych pohybi, co se ty€e uplnosti

a riiznorodosti (Hroméadkova, 1999).

Voijtova Metoda

Tato rehabilitacni metoda je zalozena na principu vyvolani lokomo¢nich reflexd. Tyto
pohybové reflexy jsou lidskou viili neovladané. Zasadnim ptedpokladem pro spravné fungovani
Vojtovy metody je to, aby klient dostate¢nou mirou ovladal své svaly, tedy aby netrpé€l Giplnou
hypotonii. Je tedy mozné vyuzit tuto metodu u osob, jejichz vady pohybového aparétu jsou
neurologického piivodu, a které zaroven dokazou dostateéné ovladat své svalstvo (Valchatova,

2013).

Vojtovu metodu Ize vyuZit u vad postaveni patefe, mezi které patii napiiklad skolidza.
Dale je také vhodna u neurologickych poruch, u hemiparéz ¢i u sklerodzy, kde je postizen
pohybovy aparat. Vojtovu metodu lze dokonce pouzit pro rehabilitaci osob s celkovym
ochrnutim téla. Je ale tfeba dbat na to, aby ¢loveék netrpél zanétlivym onemocnénim (Schultze

& Miiller, 2011).
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Hydroterapie

Hydroterapii, nebo také 1€cbu vodou, miizeme chapat jako ptisobeni vody v mnoha
podobach na lidské télo. Cilem vodolécby je predevsim rehabilitace, poptipadé miize slouzit
jako prevence. Podob hydroterapie je nes¢etné mnoho. Mizeme k nim zaradit zabaly, obklady,
polévani vodou, pusobeni tlaku vody, napiiklad skotské stiiky, vifivé koupele, masaze
pod hladinou vody, plisobeni pary nebo i péci v lazenskych strediscich. U déti s Rettovym
syndromem je potfeba informovat osetiujiciho Iékafe a poradit se s nim o vhodném pouziti
hydrolécby. V domacim prostfedi mize byt hydroterapii i obycejna tepla koupel (Kohoutova,
Hydroterapie, 2020).

3.6 Rehabilitace prostrednictvim terapii se zviraty

K rehabilitaci osob s nejriiznéjSimi typy postizeni se vyuzivaji rizné druhy terapii
se zvifaty. Na tomto misté si pfedstavime dvé znich, které jsou v 1écbé déti s Rettovym

syndromem vyuzivané nejcastéji.

Canisterapie

Canisterapie je alternativni formou terapie, pfi které se vyuziva specialné vycviceny
pes. Tento druh terapie lze vyuZzit k rehabilitaci u vSech cilovych skupin klientd, je tedy
vSestrannym prostiedkem k rehabilitaci pro vSechny, kteti maji o cvieni se psem zijem.
Mohou se ji ucastnit lidé s t€lesnym postizenim, s mentalnim postizenim, s riznymi druhy
smyslového postizeni, dale je mozné ji vyuzit u lidi s poruchami komunikace. Je také vhodna
pro osoby s psychickymi poruchami a poruchami chovani. Pfi canisterapii ptispiva piitomnost
psa k té€lesnému rozvoji (nacvik hrubé motoriky, jemné motoriky a celkové prostoroveé
orientace) a k rychlej§imu uzdraveni, napoméaha k uvoliiovani spasmi ¢i k posileni svalstva
v piipadé¢, Ze klient trpi hypotonii. U lidi s poruchami chovani pomahd pes vytvatet citové
vazby, coz vede ke vzniku kladnych emoci, moznosti navazani novych socialnich kontakta
a zmirfiuje pocit osamocenosti. Lidé s poruchami komunikace profituji z canisterapie diky
nendasilnému rozvoji nonverbalni a verbalni komunikace. Klienti vyuZivajici canisterapii mivaji

potiebu vyjadfit pocity a zazitky pfi bézném hrani si se cvicenym psem (Miiller, a dalsi, 2005).

Hipoterapie

Jedna se o dalSi z mnoha rehabilitaénich metod pomoci zvifat, konkrétn€ koni. Ma
Siroké vyuziti diky své vSestrannosti. Obvykle jsou klienty hipoterapie naptiklad lidé trpici
Spatnym drZenim téla, déle také osoby s poruchami chovani, jednici s psychickymi obtiZzemi
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nebo tfeba 1 lidé zavisli na omamnych latkdch. U télesnych poruch je prostiednictvim
hipoterapie mozné zlepsovat koordinaci rovnovahy nebo zmirnovat progresi skolidézy. Pohyb
kon¢ uvoliiuje u klientl spasticitu. DalSi moznosti vyuziti je socioterapie a psychoterapie.
Ptitomnost kon¢€ u osob s psychiatrickymi poruchami vyvolava kladné emoce, kan slouzi také
jako ,,dobry pritel“ pro déti nejenom s mentdlnim postizenim. Z pedagogického hlediska
je vramci terapie vyuzivan cely proces starani se o konég, tedy veskera prace ve stdji jako

krmeni, poklizeni, oSetiovani, sedlani a posléze 1 hlazeni a jizda (Miiller, a dalsi, 2005).
3.7 Stimulace jako moZnost rehabilitace

Dalsi z mozZnosti rehabilitace je vyuziti stimulace jednotlivych smysli. V této
podkapitole si pfedstavime dvé pomérné Casto vyuzivané moznosti, a to mistnost snoezelen

a muzikoterapii.

Snoezelen — MSE

Nazev metody je odvozen od dvou slov pochazejicich z holandstiny. Snuffelen
znamena Cichat a doezelen odpocivat. Zkratka MSE znamena v Ceském prekladu
multisenzorické prostiedi. MSE je spiSe zaoceanské oznaCeni, kdezto nazev Snoezelen
je typicky pro Evropu. Pod uvedenymi pojmy se skryva mistnost, ve které je mozno stimulovat
vSechny smysly klienta. Mistnost je tedy upravena do takové podoby, aby byl pfi jejim vyuziti
stimulovan hmat, zrak, ¢ich, sluch a chut. Koncept snoezelenu byl vytvoren v 70. letech
minulého stoleti v Nizozemsku. Zaklady jsou postaveny na védnich disciplinach specidlni
pedagogicky a psychologie. I kdyz se za poslednich Ctyficet ¢i padesat let podoba snoezelenu
zmeénila, potad je to druh terapie, ktera ma za ukol pfiblizit se klientovi prostfednictvim jeho
smyslu a zlepsit jeho celkovy zdravotni stav. Vyuziva se pfedevSim pro osoby s riznymi druhy
neurologickych poruch, ADHD, poruch uceni, ale i mentalniho postiZeni. V dneSni dobé¢
je ale jiz snoezelen vyuZzivan i Sirokou vetejnosti a jsou rozliSovany riizné typy podle vybaveni
a tedy ucelu, za kterym je vybudovan. NejCastéji se asi mizeme setkat s bilou mistnosti.
Ta je vyuzivana osobami s téz8§imi druhy mentalniho postizeni a také s kombinovanymi
vadami. Naproti tomu tmava mistnost se vyuziva piredev§im za ucelem vizudlni stimulace.
Vodni prostredi, jak uz znazvu vyplyvd, je mistnost s bazénem. Zde probiha pifedevsim
rehabilitace lidi s pohybovym postizenim. Zvukovou mistnost pak vyuzivaji osoby
se sluchovym postizenim. Jedna se hlavné o déti, u kterych je potieba rozvinout zvukovou
percepci. Snoezelen ale neni jen pro déti, slouzi i jako odpocinkova mistnost pro lidi starSiho,

dichodového veéku. Predpokladem je samoziejmé specidlni uprava (Filatova, 2014).
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Muzikoterapie

Terapie hudbou piisobi bezprostiedné na lidskou osobnost, obzvlasté na psychickou
oblast ¢loveéka. Muzikoterapie si klade za cil prostfednictvim rytmu, barvy zvuku, melodie,
intenzity hlasitosti a harmonie tvarovat lidskou psychiku, predev§sim pak pfimo napoméha
k uvolnéni emoci, vnimani v§ech hudebnich prvki a vytvareni pozitku z hudby (Miiller, a dalsi,
2005). Muzikoterapie se jevi jako nastroj ke zmirnéni symptomii neurologickych poruch
ak jejich 1écbé. Diky stimulaci smysli prostfednictvim hudby je mozné odstranit bariéry
v socialni komunikaci. Obzvlasté u rodica déti s Rettovym syndromem a déti samotnych mtize

muzikoterapie podpofit nonverbalni komunikaci (Grinstein, 2019).
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Empiricka Cast

Na poznatky shrnuté v teoretické Casti navazuje ¢ast empirickd, ktera se v ivodu
zaobira metodologickymi vychodisky provedeného vyzkumu. V dalsi ¢asti predstavuje jeho

vysledky, které poté diskutuje a nakonec ptehledn¢ shrnuje do zavéra.

4 Metodologicka vychodiska vyzkumu

Nasledujici kapitola se zaobira metodologickymi vychodisky vyzkumu. Nejprve zde
budou predstaveny cile vyzkumu. Dale bude prezentovan zptisob vybéru participantii a nakonec

popsany metody sbéru dat.
4.1 Cile vyzkumu

Prace zkouma skupinu rodict déti s Rettovym syndromem, a to se zaméienim na jejich
zkuSenost s moznostmi vyuziti rehabilita¢nich technik v kazdodenni péci o déti a ve vSestranné
stimulaci déti. Hlavnim cilem je zjistit praktické zkuSenosti s moznostmi vyuziti terapii
v rehabilitaci déti predSkolniho a mladsiho Skolniho véku s Rettovym syndromem. Dil¢imi cili
je prozkoumat, jak je péCe pro rodice a déti dostupna, co se v kazdodennim zivoté s détmi

osvédcuje, ptip. neosvédcuje a jak je mozné jednotlivé druhy rehabilitaci vyuzit.
Na zaklad¢ téchto cilt jsou stanoveny nasledujici vyzkumné otazky:

1. Jak rodice déti s Rettovym syndromem vnimaji pojem rehabilitace?

2. Jaké maji zkuSenosti s jednotlivymi rehabilitatnimi technikami?

3. Jak se k informacim o rehabilita¢nich moZnostech dostali?

4. Jak hodnoti nabidku a dostupnost riznych druhi rehabilitace?

5. S jakymi typy rehabilitace maji dobrou, prip. Spatnou zkuSenost?
Nize, tedy v kapitole 6.6, budou tyto otdzky zodpovézeny.

4.2 Zpisob vybéru ucastniki vyzkumu

Z divodu snahy o ur€itou vyrovnanost vyzkumného soboru byla pro vybér
participantl stanovena kritéria, jejichZ cilem bylo zaji$téni urcité miry srovnatelnosti zkusenosti

jednotlivych ucastnikii. Byla stanovena tii kritéria pro vybér vyzkumného souboru:
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1. Kazdy z icastnikii musel byt rodi¢em ditéte s Rettovym syndromem.

2. Data byla sesbirana od rodi¢u déti s Rettovym syndromem v pi‘ed§kolnim a mlads$im
Skolnim véku. Jak uz bylo zminéno v predeslych kapitolach, Rettiiv syndrom se v ¢ase méni
v manifestaci jednotlivych symptomi. Z tohoto diivodu bylo tedy potieba néjakym zpiisobem
zachovat zminénou vyrovnanost dat tak, aby nedochéazelo k prolinani dat z riiznych vyvojovych

obdobi Rettova syndromu.

3. O kazdém ditéti mél probéhnout pouze jeden rozhovor. Jako rodice Ize ve vyzkumném
souboru chapat jak muze, tak 1 zeny. NezaleZelo pfitom na tom, jestli by na otazky odpovidali
oba rodice, ¢i pouze jeden. Podstatou bylo sesbirat data o jednom ditéti pouze z jednoho
rozhovoru. Pokud by tomu tak nebylo, mohlo by se stat, ze zkusenosti nékterych participantt
by zkreslovaly kone¢na sesbirana data ve smyslu nevyrovnanosti a zvysené frekvenci vyskytu

nékterych informaci.

Jednotlivi ucastnici byli voleni za tcelem participace na kvalitativnim vyzkumu.
Ten si neklade ani tak za cil zobeciiovani kone¢nych vysledkt a ptikladani jim vSeobecné
platnosti pro celou populaci, ze které jsou participanti vybirani, ale jde spiSe o zobecnéni
vysledkt smérem k teorii (Hendl, 2005). Kvalitativni vyzkum se zabyva ptili§ velkym poctem
proménnych, ztoho divodu neni mozné provést korektni statistické srovnavani, jako
ve vyzkumu kvantitativnim. Tak rozsahly pocet ucastnikli umoznujici korektni statistické
zpracovani neni vétSinou mozné ziskat.! Pro jejich vyb&r jsou pak voleny spise

nepravdépodobnostni metody (Miovsky, 2006; Hendl, 2005).

Jednotlivé metody, které jsou vramci vybéru vyzkumného souboru pouZzivany,
se v jeho pribéhu dle aktualni potieby a situace postupné méni a dopliiuji. Na pocatku vyzkumu
jsou vétSinou voleny jen predbézné (Charvat, 2004, in Miovsky, 2006). Dulezitym
predpokladem konecné volby metod je dosazeni nasyceni dat vii¢i zkoumanému problému.
K teoretické saturaci pak dojde v okamziku, kdy dalsi ziskané udaje se jiz v néjaké formé
neustale opakuji a neobjevuji se jiz viceméné zadné nové informace (Disman, 2002). Je vSak

vzdy potieba tuto volbu popsat a odiivodnit jeji pouZiti.

Jak doporucuje Miovsky (2006), je vhodné, aby pti vybéru participantl kvalitativniho
vyzkumu bylo aplikovano vétsi mnozstvi nepravdépodobnostnich metod. Jednotlivé metody

vybéru tcastnikli od sebe nelze striktné rozliSovat, navzajem se prolinaji. Toto doporuceni bylo

IV pifpadé rodict déti s Rettovym syndromem lze navic vybirat z velmi malé celkové populace
moznych Gcastnikll, nebot’ se jedna o pomérné vzacnou a malo rozsifenou neurovyvojovou poruchu.

32



brano v potaz i v ptipadé predlozeného vyzkumu. VSechny pouzité metody jsou v jistém smyslu

podtypem prileZitostného vybéru.

Nejprve jsem postupoval metodou prostého zamérného vybéru (Miovsky, 2006).
Obriatil jsem se na matku jedné divky s Rettovym syndromem, ktera navstévovala toho Casu
matefskou Skolu specidlni, ve které jsem pracoval jako asistent pedagoga. Tato participantka

pIn€ vyhovovala mym na poc¢atku stanovenym kritériim.

Dalsi zptisob, jakym jsem oslovil respondenty, bylo zavéSeni inzeratu na facebookové
stranky ,,Rodice postizenych déti a lidi s postizenim spojme se“ (Rodice déti, 2010) a ,,Jsme
asistenti pedagoga“ (Pfispévatelé webu, 2015). V inzeratu jsem sdé€lil, Ze hleddm pro potieby
své bakalarské diplomové prace rodice déti s Rettovym syndromem v piedskolnim a mladSim
Skolnim véku. PIné znéni inzeratu je uvedeno v ptiloze Cislo 1. Ozvala se mi jedinad matka s tim,
ze je ochotna poskytnout mi rozhovor k sesbirdni dat k mému kvalitativnimu vyzkumu.
V tomto piipad¢ se jednalo o kombinaci samovybéru se zimérnym (ic¢elovym) vybérem

(Miovsky, 2006).

Ptes zminéné participantky jsem se dostal k dal§im Sesti rodi¢im déti s Rettovym
syndromem. Participantky kontaktovaly své znamé s ditétem s Rettovym syndromem
a pozadaly je, zda by byli ochotni se zicastnit mého vyzkumu. Osloveni rodice, ktefi méli
z4jem, se mi potom ozvali bud’ telefonicky nebo pres email ¢i Facebook. Takto jsem kombinaci

metod snéhové koule a samovybéru (Miovsky, 2006) ziskal dalSich Sest ucastniklli vyzkumu.

Celkovy pocet respondentl tedy nakonec ¢ita osm. V kapitole 6 Vysledky analyzy dat
budou pro lepsi ptiblizeni osobnich zkuSenosti ucastnikti citovany doslovné nékteré zajimavé
vyroky. Autorstvi jednotlivych vyrokli bude zna¢eno R1 — R8. Jak ovSem bude pojednéno
v kapitole 6.7 Etické aspekty a limity vyzkumu, jednd se pouze o pracovni oznaceni
participantl. Vstupni informace o respondentech nebudou konkrétn€ individualizovany

z diivodu obav nékterych participantli z ohrozeni anonymity.
4.3 Metody sbéru dat

Pti kvalitativnim vyzkumu dochdzi ve znacné mitfe k ovlivnéni kvality ziskanych
dat piisobenim vyzkumnika. Ten by se proto m¢l snazit o minimalizaci svého vlivu. Déle
by si m¢l pfedem promyslet mozné proménné, které by mohly do procesu sbéru dat zasdhnout,

a snazit se je zohlednit (Miovsky, 2006).
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V mém vyzkumu byla ke sbéru dat pouzita metoda polostrukturovaného interview.
PIn¢ strukturovany rozhovor by dle mého nazoru nebyl s to sesbirat informace o jedine¢nych
zkusenostech jednotlivych participantti, naopak data z nestrukturovaného interview by bylo

mozno pouze stézi relevantné zpracovat.

K realizaci polostrukturovanych rozhovorii je potiebné si pfipravit tzv. jadra
interview, coz jsou okruhy, kterych je zapotiebi se v pribéhu rozhovoru dotknout. Zamyslena
otazka nemusi padnout doslovné, potadi jednotlivych témat a otdzek neni zavazné. Otazky
je mozno klast dle potfeby na preskacku a v ptipadé€, ze participant jiz spontdnné odpovi
v nékteré z predeslych otdzek, pfislusny dotaz jiz neni potifeba pokladat. Nekteré otazky
je mozné lehce preformulovat tak, aby je respondent zcela pochopil a dokazal na n€ odpovédét.
Zalezi také na jeho motivaci, zpisobu vyjadfovani i slovni zasob&. Jednotlivé odpovédi
participanta je navic mozno si ovétit nebo rozvést pii tzv. inquiry, tedy zpétném dotazovani.

Vzdy je ale zapotiebi byt ve své formulaci co nejméné navodny (Miovsky, 2006).

Na tomto teoretickém zdkladé byly vytvoteny otazky, které byly vyuzity konkrétné

pro tento vyzkum. Jejich seznam je uveden v ptiloze Cislo 2.
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5 Zpracovani a analyza ziskanych dat

V kvalitativnim vyzkumu od sebe lze jen stézi oddé¢lit jednotlivé faze prace s daty —
tedy fazi ziskavani dat, jejich ptipravy pro analyzu a samotné analyzy. Tyto faze probihaji

viceméng¢ paralelné (Miovsky, 2006).

Jak jsem jiz uvedl, v ptfipad¢ mého vyzkumu byla data zaznamenavana pomoci
audionahravek. Tyto byly nasledn¢ doslovné pfepsany. Pomoci metody redukce prvniho Fadu
(Miovsky, 2006) byly texty nasledné o€istény od nékterych nesrozumitelnych slov ¢i zvukd,
které zt¢Zzovaly porozumeéni, ale zaroven neposkytovaly ve vztahu k probiranému tématu zadné

relevantni informace.

Ocisténé prepisy rozhovorii mnou byly znovu procitany a podle nékterych spolecnych

znakl sdruzovany do spolec¢nych kategorii — probéhlo jejich tzv. kédovani (Miovsky, 2006).

.....

Na tomto misté je uveden kone¢ny vycet vytvorenych kategorii:
1. Udaje o respondentech a jejich détech
2. Vnimani pojmu rehabilitace, zkuSenosti s technikami

a) Rehabilitace je...
b) Co ditéti pomaha
¢) Co usnadiiuje péci

d) Co prispiva ke stimulaci ditéte
3. Zpusoby ziskani informaci

a) O diagnéze ditéte
b) O zpisobech rehabilitace

4. Vnimana prospéSnost nabizenych sluZzeb

b) Nejméné prospéSné

5. Které sluzby chybi
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Kviili lep$i orientaci v textech jsem dale vyuzil techniky barveni (Miovsky, 2006),
kdy kazdé kategorii odpovidala n¢jakd konkrétni barva, kterou jsem nasledné znacil vSechny

pasaze v prepisech, které se dané kategorie dotykaly.

Pro samotnou analyzu byla pouzita kombinace metod prostého vyctu, vytvareni trsi
a zachyceni vzorci (Miovsky, 2006). Diky metod¢ prostého vyctu bylo mozno vytvofit
kompletni seznam participanty uvedenych zkuSenosti, a to vcetné Cetnosti jejich vyskytu.
Metoda vytvafeni trsi nam dobfe poslouzila k preskupovani jednotlivych vypovedi
do obecngjsich kategorii. Ve vypovédich participanti bylo mozno vysledovat jisté opakujici
se informace ¢i jakési vzorce, které ndm posledni zminovana metoda umoznila zachytit a zjistit

jejich frekvenci.
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6 Vysledky analyzy dat

Jak vyplyva z ptedchazejici kapitoly, dosSlo metodou kodovani k vytvoreni
tematickych kategorii, pomoci kterych budou prezentovany vystupy vyzkumu. Tyto kategorie
budou v rdmci této kapitoly zpracovany v samostatnych podkapitoldch. Z analyzy dat vzesly
dale podkategorie, které budou znaceny tucné a slouzi k podrobnéjSimu predstaveni zkuSenosti
ucastnikli. Nékteré zajimavé vyroky ucastniki budou citovany, tyto vyroky budou znaCeny

kurzivou.
6.1 Udaje o respondentech a jejich détech
Souvisejici otazky z interview:

e Mohl/a byste mi kratce ptestavit svoji rodinu?

e Co byste mi mohl/a fict o vasem ditéti?

Naésledujici text a tabulka 1 slouzi k zdkladnimu ptedstaveni participantt, jejich déti
arodin. Jsou zde zpracovany informace, které rodice spontanné uvedli v odpovéd’ na prvni
dvé otazky v rozhovoru (,,Mohl/a byste mi kratce ptestavit svoji rodinu?“ a ,,Co byste
mi mohl/a fict o vaSem ditcti?*‘). Rodice nebyli detailné dotazovani na podrobnosti. Nizka
cetnost nekterych vypovédi tedy nutné neznamend, Ze obdobnou zkuSenost nemaji i dalsi

rodice, ale pouze to, Ze jen néktefi méli potiebu informaci sdélit.

.....

nechodi do prace a celodenné pecuje o dit€ s postizenim. Pouze ve dvou rodinach jsou
zamé&stnani oba rodice. Polovina déti rodi¢li v mém souboru ma jednoho sourozence, druha
polovina pochazi z pocetnéjsi sourozenecké skupiny. Jedna z respondentek navic zminila,
ze jeji rodina je Uplna a harmonickd. Zbyli respondenti se o Uplnosti a funkénosti rodiny

explicitné€ nevyjadrili.

Jako o zlaticku, hodném ditéti, ¢i o ditéti s radosti do zivota se o svém potomku
vyjadiilo pét rodi¢t. Zbyli tfi respondenti své dité oznagili spiSe za mrzouta. Sest rodict
z vyzkumného soboru uvedlo, ze jejich dité ma néjaké oblibené Cinnosti, predméty, ¢i osoby.
Normalni rany vyvoj ditéte explicitné zminila polovina rodict. Dle tii rodi¢ii dokaze jejich dité
komunikovat pohledem ¢i fyzickym vyjadienim emoci (plac, smich). Pro tfi rodice je pro dité
charakteristické, ze se jiz aktualné neni schopno naucit nové véci. Tii rodice jako dilezitou
charakteristiku svého ditéte uvedli nekompenzovatelné epileptické zachvaty. S ¢etnosti dvou
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odpovédi se vyskytovala vyjadieni o potiebé naprosto nepfretrzitého dohledu a pomoci ditéti,

o naroc¢nosti péce, o nepochopeni okoli a problematickém dodrzovani denniho rezimu.

R1: ,, Tak treba dneska nam D. spala do jedné hodiny. Na obéd jsem ji musela budit
o pul dvanacté, aby se najedla teplého jidla — bylo to jeji prvni jidlo. Jo a spat Sla véera
ve dvandct. To ma tedka asi ten rezim od brezna, unora, proste posunuty, zZe chodi pozdé spat
a pozdé rano dopoledne vstava a neni mozné s tim pohnout — jo, takze je to unavné pro me,
protoze ja rano brzo vstavam a pak to samoziejmé nedospim na druhy den. No a je to s ni tak,
Jjak to je. Vidite, néco vezme, odnese, musim ji porad hlidat, jo. Je to vSechno takhle nahore,
jo, to mame, aby si neublizila, aby néco nerozbila. No, a jeji prosté nejoblibenejsi cinnost

‘

je néco chytit, zatFepat, roztrhnout, treba pozuzlat a pak to zahodit. A to je D., no. "

Jeden z rodict oznacil narozeni ditéte jako socidlni meznik své rodiny, kdy hovofil

o nutnosti pfizpisobeni bydleni, traveni volného ¢asu a vychovy ostatnich déti.

R4: ,,B. nam vlastné v rodiné udélala takovy meznik, kdy se ta doba da rozdélit pred B. a po B.
No, a tak to teda je a dneska uz chdpu velky socialni meznik, kdy se ta rodina uplné zmeni
po strankdch jakoby i vychovavani i tech starsich, tak je to na ukor i planovani dovolenych,
vyletit a navstév. To si clovek naplanuje, Ze piijde tam a tam a pak B. nespi v noci vitbec a prospi
cely den. A stravi ten den, my fFikame v ulité, protoze i kdyz nespi, tak je takova lekava
v podstaté, a i kdyz to chceme zkusit a zkusime s ni jit nekam — jo — ona vypada, jakoze je ready,
ale kdyz je nevyspand, tak to vypada, Ze jako bdi, ale ona ma takovy stav, kdy je s o¢ima
otevirenyma, ale staci zvuk nebo pohyb a ona se rozbreci. A kiici a musime ji vzit do loZnice
na jeji pelisek a pak je to treba i — takze vadi, Ze tam je sama, takze tam musime byt jeden nebo
nejlépe oba dva. Viiska, jo — viastné viiska, i kdyz tam jeden je a jeden odejde. Vlastne tam chce
mit zazemi a jistotu obou rodicii, aby tam byli. To se tak jako déje. Nekdy je to hodné tezke.
No, takze v tom smyslu — jako kdyz to reknu, takhle rozsahlej — tak vychova B. — jako

péce o ni, ale zaroven souziti, je v tomto smyslu — je jako velmi narocné a malo lidi to chape.

Ojedinéle se dale vyskytly vypovédi jako niceni véci ditétem, moznost obcasného
kratkého sledovani ditéte pouze sluchem z vedlejs$i mistnosti, vnimani ditéte jako komplikace

¢1 oznaceni ditéte za jakousi nechodici ,,loutku®.
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Tabulka 1 Udaje o respondentech a jejich détech

Soucty odpovidajicich rodict 8

Udaje o respondentech a jejich détech Pocet odpovédi

Jeden z rodict je s ditétem doma 6

Dité ma oblibené ¢innosti, predméty nebo osoby

Dité je hodné, zlaticko, ma radost ze zivota

Rany vyvoj ditéte byl normalni

Dité ma jednoho sourozence

Dité ma vice nez jednoho sourozence

Dité je spiSe mrzuté

Dité dokaze komunikovat pohledem nebo fyzickym vyjadfenim emoci

Dité se aktualn€ nedokaze naucit nové véci

Dité ma nekompenzovatelné epileptické zachvaty

Oba rodice jsou zaméstnani

Potfeba naprosto nepretrzitého dohledu a pomoci ditéti

Péce o dité vnimana rodici jako naro¢na

Dodrzovani denniho rezimu s ditétem rodi¢i hodnoceno jako narocné

O I ) I O3 I O I O ERN VY IOV RN OCY RO N NG B N B NG TN o N

Pocit nepochopeni rodi¢t ze strany okoli

Narozeni ditéte vnimano rodi¢em jako socialni meznik rodiny 1

Dité niéi véci 1

Moznost kratkého odchodu rodi¢e do vedlejsi mistnosti 1

Dité vnimano jako komplikace 1

Dité vnimano jako nechodici ,,loutka“ 1

Spontanni vypoveéd’ o roding€ — je Giplna a harmonicka 1

6.2 Vnimani pojmu rehabilitace, zkuSenosti s technikami
Souvisejici otazky z interview:

e (o si predstavite pod pojmem rehabilitace?

e (o podle vas mize pomoct k tomu, aby se vase dité€ citilo 1épe v domacim prostiedi?
e Co podle vas muze pomoct k tomu, aby se vase dité citilo 1épe mimo domov?

e Je néco, co vam pomaha pti zvladani péce o dite?

e Je néco, co vyrazné€jSim zpuisobem prispiva ke stimulaci vaseho ditcte?

Nasledujici text a tabulka 2 shrnuji pfedstavy participujicich rodi¢i o pojmu
rehabilitace a prezentuji, co dle nézoru participanti détem pomaha, co usnadiuji péci
o n¢ a co prispiva k jejich stimulaci.
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a) Rehabilitace je...

Pod pojmem rehabilitace si polovina rodi¢i piedstavi nékterou z terapii se zvifaty.
Stejny podil rodich za rehabilitaci povazuje cviceni (v této souvislosti tfi respondenti zminili
konkrétn¢ Bobathtiv koncept a jeden rodi¢ Vojtovu metodu). Shodny pocet participantt (Ctyii)
charakterizovalo rehabilitaci jako ¢innosti k obnové ¢i zachovani motorickych, socialnich,
¢1 jinych funkci. Pro dva rodice je dobrym ptikladem rehabilitace masaz, stejné pocet udava
¢innosti vedouci ke zlepseni néalady ditéte a dalsi dva respondenti si pod pojmem rehabilitace

ptredstavuji jako ptiklad terapie plavani.

R6: ,, V jejim pripade jde asi o to, aby si co nejdéle udrzela ty svoje dovednosti, které uz jako
umi, a aby méla co nejcasteji tu dobrou ndladu. TakzZe treba chodime na ty poniky, nebo

psy md taky rada, a chodi k babicce — to se taky sméje nékdy, kdyz ji vidi “.

S Cetnosti jedna odpoveéd’ se vyskytly formulace jako uleva od problémii, stimulaéni princip
k maximalnimu naplnéni potencidlu ¢i moznost ditéte naucit se néco nového. Rehabilitacni vliv
muze mit dle rodict (vzdy s Cetnosti jedné odpovédi) duSevni souznéni mezi ditétem

a terapeutem, pobyt u babic¢ky nebo senzoricka mistnost.
b) Co ditéti pomaha

to, aby bylo co nejvice ¢lenli rodiny doma.

RS: ,,Ja myslim, Ze uz — Ze uz jsme mu vytvorili takové jako nejlepsi domaci prostiedi,
co jde. A je nejvic spokojeny, kdyz jsme vsichni dohromady. A mame, pohodu — prosté lezime
s nim vSichni v posteli — vleze si k nam na velkou postel. Divame se na telku, bastime, tatka

¢

z jedné strany, jd z druhé — tam prosté odpocivame. To je asi vSechno.
Ctyfi rodi¢e se domnivaji, ze dit& se cité dobfe v domacim prostiedi, pokud je zajisténa jeho
bezpecnost. Dalsi Ctyii rodic¢e uvedli dulezitost sledovani filmu ditétem. Tii rodi¢e povazuji
za zasadni podminku dobrého pocitl ditéte dostatecny spanek.

R1:,,No... u M. je to jednoznacné to, aby se dobre vyspala. Jo — takze pokud nebude vyspana
tak i kdyby to tady bylo ze zlata, tak ji to bude jedno. I kdyby u sebe méla hracky nebo treba
pejska nebo ja nevim, ale kdyby nebyla vyspana, tak nebude chtit nic.

Podle péti participantli dokazou dité potcsit oblibené hracky. Dalsi tii rodice uvedli jako

oblibenou ¢innost ditéte laSkovani. Dvakrat rodice udali oblibu jidla u ditéte. Po jedné
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se vyskytly odpovédi jako kdyz se néco déje, zvite, divani z okna, knizky, pevny harmonogram

a pfesvédceni, Ze uz rodina ideélni prostiedi pro dité vytvofila.

Dle Sesti rodict déti bavi navstéva Skoly a matetské Skoly. Dle péti participanta si déti uzivaji

vodu. Stejny pocet uvedl oblibu odlehcovacich sluzeb u déti.

R4: ,, Kdyz ji prosté vezme do Acka, to se ji libi, kdyz ji vezmem do snoezuelenu, to se ji libi,
kdyz ji vezmeme ven, to se ji taky libi. Ona vlastné i porad bere bryle, takze pozor na bryle, taha

za vlasy, Sperky, nausnice dlouhé, kdyz ji nékdo vezme na ruky, takze to proste...
Ctyfti rodiCe ocenuji vyznam pomucek.

R8: ,,My to porad zviadame takhle, kdyby na tom byl hir, tak, dejme tomu, néjaky zavesny
system, nebo, jak rikame, ty polohovaci zidlicky? Nevim, nedokadzu si ted'ka jakoby predstavit,

protoze jsme jeste furt, furt to zvldddame, no.
Dva rodi¢e povazuji za potfebné umoznit ditéti v rdmci moznosti volnost pohybu.

R7:,, Nevim, jestli by ji treba nepomohlo, kdyby ji ve Skole nekurtovali do Zidle, i kdyz chapu,
Ze se tam nemiize porad plazit, protoze jsou tam i jiné deti, které by ji mohly neco udélat. Nebo
ona jim. "

Podle dvou rodici détem pomdahé sledovani Cinnosti ostatnich, dal$i dva ocenuji kratké
cestovani. Vzdy jeden rodi¢ povazuje za dulezité prizplisobeni se aktualnimu rozpolozeni

ditéte, jistotu zavedenych ritualti nebo naopak zménu ze zajetych koleji, dostatecné mnozstvi

ruznorodych podnéti a prochazky.
¢) Co usnadiiuje péci

Pro $est respondenttl je pii zvladani péée o dité zasadni pomoc blizkych. Ctyfi rodice

si v tomto ohledu pochvaluji vymozenosti dne$ni doby.

R6: |, Tak urcité jsme radi za vSechny ty pomiicky, je to super, Ze Zijeme v té dnesni dobé,
kdy jsou k dispozici jednordzové pleny, rizné polohovaci Zidle — jednu tady mame, vidite.
Je moznost antialergenni periny a polstare, co se daji vyprat. Nedovedu si predstavit, jak to lidi
kdysi deélali, kdyz to bylo z peri. Anebo i moznosti ruznych léki. Nedavno nam pani doktorka
predepsala léky na uklidneni. To je fajn, Ze i takoveé veci jsou ted. A je pravda, Ze od té doby,

co je mame, tak se ta jeji nalada trochu zlepsila. *

Dalsi c¢tyfi rodiCe zminuji toleranci sousedii a okoli. Tii respondenti povazuji za zéaklad
udrzovani dobré nélady ditéte. Dalsi tfi rodice oceiiuji moznost stiidani se v péci o dité

s manzelem ¢i manzelkou. Dva rodi¢e povazuji za dulezitou moZznost farmakologické 1écby
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ruznych obtizi ditéte. Vyraznou pomoc spatfuji dva rodice ve své vite, dal§i dva povazuji
za dulezité pravidelné obnovovani svych vlastnich zdroji energie oblibenymi ¢innostmi. Vzdy
jeden rodi¢ zminuje vyhody rodinného domu nebo moznost zmirnéni ¢i odstranéni nékterych
obtizi ditéte dietnimi opatfenimi.

d) Co prispiva ke stimulaci ditéte

Sest rodi¢h povazuje pro dité za velice duleZité stimulovani viech smysli. Ctyfi rodice
z mého vyzkumného souboru maji pii stimulaci svého ditéte dobrou zkusenost s tabletem nebo
komunikatorem.
R8: ,, Tablet, urcité tablet, bez tabletu ani ranu. *
R2: ,,To, cojijisté tési, je ocni komunikator Tobii, prostrednictvim kterého nam poprvé ve svych
ctyrech letech, kdy jsme jej ziskali, byla schopna dat najevo, zZe rozsah jejich schopnosti je vétsi,
nez si myslime. A byla na to tenkrat velmi pysna. *

Jeden rodi¢ zminil také dalezitost uceni se novym vécem.

Tabulka 2 Vnimani pojmu rehabilitace, zkuSenosti s technikami

Soucty odpovidajicich rodict 8
Vnimani pojmu rehabilitace, zkuSenosti s technikami Pocet odpovédi
a) Rehabilitace je...
Cinnost vedouci k obnové ¢ zachovani motorickych, socialnich, ¢i jinych funkci 4
Terapie se zvitaty 4
Cviceni 4
Masaz 2
Cinnosti vedouci ke zlepSeni nalady ditéte 2
Plavani 2
Uleva od problémi 1
Stimula¢ni princip k maximalnimu napInéni potencialu 1
Moznost dité naucit néco nového 1
Dusevni souznéni mezi ditétem a terapeutem 1
Pobyt u babicky 1
Multisenzorickd mistnost 1
b) Co ditéti pomaha
Pritomnost vSech ¢lent rodiny 6
Navstéva skoly a skolky 6
Oblibené hracky 5
Voda (koupel, sledovani) 5
Navstéva odleh¢ovacich sluzeb 5
Pomucky 4
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Zajisténi bezpecnosti pro dite 4
Sledovani filma ditétem 4
Umoznéni dostate¢ného spanku diteti 3
Laskovani s ditétem 3
Jidlo 2
Umoznéni volnosti pohybu 2
Sledovani ¢innosti ostatnich 2
Kratké cestovani 2
Zvite !
Akce, néco se déje 1
Divani z okna 1
ProhliZeni knizek 1
Pevny harmonogram 1
Prizplsobeni se aktualnimu rozpolozeni ditéte 1
Jistota zavedenych rituala 1
Zména ze zajetych koleji 1
Dostate¢né mnozstvi riznorodych podnéta 1
Jiz neni co zlepSovat 1
¢) Co usnadiiuje péci
Pomoc blizkych 6
Vymozenosti dnesni doby 4
Tolerance ze strany sousedu a okoli 4
Udrzovani dobré nalady ditcte 3
Moznost stiidani se v péci o dit¢ s manzelem ¢i manzelkou 3
Vira 2
Farmakologicka 1é¢ba obtizi 2
Obnovovani energie rodicu prostfednictvim oblibenych ¢innosti 2
Vyhoda vlastnictvi rodinného domu 1
Dietni opatieni 1
d) Co prispiva ke stimulaci ditéte
Je nutné stimulovat smysly komplexn¢ 6
Tablet nebo komunikator 4
Uceni se novym vécem 1
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6.3 Zpusoby ziskani informaci

Souvisejici otazka z interview:
e Jak jste byli informovani o diagnéze ditéte a 0 moznostech terapie?

Na nésledujicich fadcich a v tabulce 3 jsou pfedstaveny zpisoby, jakymi byli respondenti
informovani jednak o diagndze ditcte, ale také o dostupnych sluzbach, které by bylo mozno

vyuzit.
a) O diagnéze ditéte

Sedm rodici uvedlo, ze oznameni diagnoézy piredchazela tada Iékatskych
a genetickych vySetfeni. Ctyfi participanti zaZili po sdéleni diagnézy 3ok. Stejny pocet
respondentl byl o diagnoze ditéte informovan telefonicky. Tti rodice se o diagnoéze dozvédéEli
z osobniho sd¢leni 1ékare.

R8: ,,4 no — takze, no, pani doktorka nam zjistila diagnozu, a — a prisla mezi — mezi dvere

«

a rekla mi diagnozu a bylo.

Pouze o diagnoze jednoho ditéte se rodi¢e dozveédéli z dopisu.

¢

RS5: ,, Dostali jsme dopis z Krce z Prahy a tam to bylo.*

Celkem tfi rodice si u svého ditéte povSimli zpomaleni psychomotorického vyvoje. U dvou

téchto deti ke zpomaleni doslo az s jistym Casovym odstupem po narozeni, jedno dit€¢ bylo

enr e

RS5: ,,No to zacalo tim, Ze vlastné uz je to druhé dite, tak jsem videla, Ze to neni v poradku
s ni uz od narozeni. Pani doktorka mé neustdle ujistovala, Ze je vsecko v poradku... Vsecko

«

v poradku. Nakonec se teda ukdzalo, zZe to neni v poradku.

Dva rodi¢e se zminili o dlouhé diferencialni diagnostice, kdy probéhla fada vySetfeni
k vylouceni n€kolika moznych diagnoz.

béznejsi nemoci, co si mysleli, Ze by mohly byt, ale neméla a potom zacali zkoumat také ty méné
bézné a mezi tim byla. Ale ono to trvalo dlouho, myslim rok. *

Stejny pocet rodict si stézoval na nizky z4jem lékait, dalsi dva rodie v rdmci diferencialni
diagnostiky navstivili s ditétem psychologa. Ojedinéle se vyskytly vypoveédi o vyznamu
rodic¢ovské intuice ve stanoveni diagn6zy nebo o vlastnim podilu na jejim stanoveni.
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R2: ,, Diagnozu jsme si nasli po roce a ctvrt hledani sami. Lékari nam pouze potvrdili nas zaver

genetickymi testy.
b) O zpisobech rehabilitace
O moznych zptsobech rehabilitace tii rodice informovali pracovnici rané péce, dalSim

ttem rodic¢im potiebné informace poskytlo SPC. Tti respondenty o moznostech rehabilitace

informoval 1ékar.

R6: ,,No a ty zpiisoby rehabilitace — to jsme dostali v SPC kontakt na Acko a pani doktorka

‘

nam zase dala kontakty na fyzioterapeuta.

V jednom pftipad¢ uvedli, Ze si potfebné informace vyhledali sami na internetu.

Tabulka 3 Zpiisoby ziskani informaci

Soucty odpovidajicich rodict 8

Zpisoby ziskani informaci Pocet odpovédi

a) O diagnéze ditéte

Rada 1ékaiskych a genetickych vysetieni

Sok rodiét po sdéleni diagnozy

Telefonické sdéleni diagnozy

Osobni sdéleni diagnozy z ust 1ékare

Zpomaleni psychomotorického vyvoje

Dlouha diferencialni diagnostika

Nizky zajem lékara

O I ) I O3 IR UCY IRNUCY B NG N I

Navstéva psychologa v ramci diferencialni diagnostiky

Vlastni podil na stanoveni diagnozy 1

Intuice rodicu 1

Pisemné sdéleni diagnozy ditéte 1

b) O zpisobech rehabilitace

Informace podala rana péce

Informace podal lékar

W W W

Informace podalo SPC

Informace si rodice vyhledali na internetu 1
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6.4 Vnimana prospéSnost nabizenych sluzeb

Souvisejici otazky z interview:

vvvvvv

o Které sluzby pro déti s RS a jejich rodice povazujete za nejdilezité)si?

e Kter¢ sluzby pro déti s RS a jejich rodice povazujete za nejméné piinosné?

V nésledujicim textu a v tabulce 4 lze nalézt ptehled sluzeb, které Gi¢astnici vyzkumu povazuji

nejsou.

W

a) Nejprospésnéjsi sluzby

Za nejptinosnéjsi z dostupné nabidky sluzeb povazuje pét rodic¢h nékterou z forem

odlehéovacich sluzeb.

R2: ,,Tak pro jakoukoli rodinu s postizenym ditétem povazuji teda za klicovou moznost
dostupnych a flexibilnich odlehcovacich sluzeb. Takze aby to bylo v néjakém rozumném Case,
aby to nebylo 50 km a abysme si to taky mohli dovolit financné. V tomto sméru je ale bohuzel
situace celkem spatnd “.

Dva rodice uvedli, Ze je pro jejich dit€¢ hodné uZite¢na skola nebo Skolka. Stejny pocet povazuje
za prospéSné sluzby poskytujici fyzioterapii a cviceni. Dva rodice se zmifluji o tom, Ze stejné
uzite¢né jako oficidlni odleh¢ovaci sluzby je pro né soukroma pomoc rodiny nebo znamych.
Dalsi dva (25 %) pro zménu prikladaji dilezitost rané péci.

RS:,, My jsme méli ranou péci vybornou, to je taky asi jediny, co tady, ..., tady je toho celkem
mdlo ... v okoli, treba oproti Praze, tam maji vSeho moznyho. Ale byli jsme velice spokojeni
s ranou péci .

Vzdy jedna vypoveéd’ zahrnovala terapii se zvifaty nebo pomoc a z4jem ze strany I¢kare.

b) Nejméné prospésné

Tti rodice povazovali za dulezité sdélit, Ze vyuzivaji pouze sluzby, které sami hodnoti
jako prospésné, a proto nemohou soudit, které prosp€sné pro jejich dité nejsou.
R7:,, Tak s tim jsme se ani nesetkali, Ze by nam nékdo nutil néco, co nechcem. Spis, kdyz nam
treba néco nepasovalo, tak jsme se jako domluvili, a vzdycky nam nabidli néco jiného. Treba
Jjsme nechodili na tu hipoterapii, protoze jsme si rikali, Ze by treba mohla toho koné néjak

«

polekat, kdyz to tak dopadlo se psem. *
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Dva participanti si stéZzovali na nedostatecnou kapacitu a pestrost sluzeb pro déti s Rettovym
syndromem. Jeden participant nepovazuje za prospé$né plavani a jeden si mysli, ze jisty
vyznam a piinos ma kazda sluzba.

R5:,, To jsem se s nicim nesetkala — vSechno bylo k nécemu, vsecko je k nécemu vzdycky. Aspon
se jako seznamis a ziskas kontakty, vznikne néco dalsiho. Kdyz se ptas tech maminek,
tak se vzdycky néco dozvis a muzes jit dal.

Jeden respondent nabizené sluzby pro své dité ptilis nevyuziva.

Tabulka 4 Vnimana prospésnost nabizenych sluzeb

Soucty odpovidajicich rodic¢a 8
Vnimana prospésnost nabizenych sluzeb Pocet odpovédi
a) Nejprospésnéjsi sluzby
Odlehcovaci sluzba 5
Skolské zafizeni 2
Fyzioterapie a cviceni 2
Soukroma pomoc rodiny a zndmych 2
Rana péce 2
Terapie se zviraty 1
Zajem a pomoc od lékare 1
b) Nejméné prospésné
Vyuzivani pouze subjektivné prospésnych sluzeb 3
Nedostatecna kapacita a pestrost 2
Plavani 1
Kazda sluzba ma svuj piinos 1
Rodice sluzby nevyuzivaji 1

6.5 Chybéjici sluzby
Souvisejici otdzka z interview:

e Kter¢ sluzby pro déti s RS a jejich rodice v nabidce chybi?

V nésledujicim textu a tabulce 5 je shrnuto, které sluzby participanti v aktuélni nabidce

postradaji.

Tt participanti se obavaji postupného starnuti svych déti. Dle jejich ndazoru v nabidce

sluZeb chybi stacionare a jiné sluzby pro starsi a dospé€lé déti s Rettovym syndromem.
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R7:,,No, tak zatim to jeste jde, ale spis si rikame, co bude, az bude velka. Taky nebudem porad
moct ji porad zvedat, no. A potom nevim...nevim, jak to budeme délat, protoze do néjakého

ustavu ji dat nechcem.

Stejné mnozstvi participantt (tfi) vnimé jako nedostatecnou nabidku v oblasti odlehcovacich
sluzeb. Dvéma rodi¢iim v nabidce sluzeb chybi sluzby poskytované v ptijatelné vzdalenosti
od mista bydlisté. Vzdy jeden z participantii si stézuje na nedostatek sluzeb s moznosti

prespani, nedostatek terénnich sluzeb, ¢i nedostatek sluzeb s optimalni Casovou pruznosti.

R5: ,,No, odlehcovaci sluzby. Odlehcovaci sluzby, hlidani domii, treba v domacim prostredi *.

Tabulka 5 Chybéjici sluzby

Soucty odpovidajicich rodict 8
Chybéjici sluzby Pocet odpoveédi
Stacionare a jiné sluzby pro starsi a dospélé déti s Rettovym syndromem 3
Odlehéovaci sluzby 3
Sluzby v prijatelné vzdalenosti od bydliste 2
Terénni sluzby 1
Optimalni ¢asova pruznost sluzeb 1

6.6 Odpovédi na vyzkumné otazky

Vyzkumna otazka ¢. 1: Jak rodice déti s Rettovym syndromem vnimaji pojem rehabilitace?

Pojem rehabilitace byl rodi¢i pojimadn spiSe komplexnég, v SirSim slova smyslu.
Nejcastejsi predstavou rodic¢li o tom, co je rehabilitace, byla néjaka forma fyzioterapie nebo
cviceni, terapie se zviraty ¢i postupy vedouci k obnove nebo zachovani motorickych, socialnich
a jinych funkci. Tato pfedstava se vyskytovala vzdy u poloviny na vyzkumu participujicich
rodi¢ti. Ctvrtinu téastnikil v souvislosti s pojmem rehabilitace napadla masaz, plavani nebo

cokoli, co zlepsi ditéti naladu.

Vvzkumna otazka ¢. 2: Jaké maji zkuSenosti s jednotlivymi rehabilitaénimi technikami?

Pfedstava rodic¢ti o pojmu rehabilitace vétSinou korespondovala s jejich vlastnimi
zkuSenostmi. Vice nez tietina dotazovanych se vyjadfila v tom smyslu, Ze vyuzivaji pouze
subjektivné prospesné sluzby a o ostatni se pfili§ nezajimaji. Jeden respondent dle svych slov

pro své dité dokonce nevyuziva zadné sluzby.
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Vvzkumna otazka ¢. 3: Jak se k informacim o rehabilitaénich moznostech dostali?

Oproti puivodnimu piedpokladu, kdy jsem se domnival, Ze po zjiSténi diagnozy byli
rodi¢e zahrnuti z mnoha raznych zdroji informacemi o rozli¢énych moznostech rehabilitace,
dostavali se respondenti k potfebnym informacim spiSe v niz$i mife, nebo o tom alespon zpétné
takto uvazuji. Opakovan¢ se vyskytovaly vice méné pouze tfi odpovédi. Respondenty
na dostupné moznosti rehabilitace upozornil 1ékat nebo pracovnik rané péce ¢i SPC. Kazda

z téchto odpovédi se ovsem vyskytla u méné nez poloviny respondentt.

Vyzkumna otazka ¢. 4: Jak hodnoti nabidku a dostupnost raznych druhu rehabilitace?

VétSina participantll hodnoti nabidku sluzeb poskytujicich rehabilitaci v nejsirSim
slova smyslu jako pestrou, Sirokou a vcelku dostupnou. Na hodnoceni zkusenosti s jednotlivymi
sluZzbami se zamétime v odpovédi na dalsi vyzkumnou otdzku. Na tomto misté zminime, které
sluZzby respondentim v nabidce chybi. Vice nez tietina rodi¢ii by uvitala rozsifeni nabidky
odleh¢ovacich sluzeb. Stejné mnozstvi respondentti se obava spiSe budoucnosti a ocenili
by moznost umistit své dospivajici nebo jiz dospélé dité do stacionare ¢i jiné pobytové sluzby.
Pouze ctvrtina rodic¢li hodnoti nékteré z aktualn€ nabizenych sluzeb subjektivné jako pfili§
vzdéalené od mista jejich bydlisté, ctvrtiné pfijde nabidka nedostate¢né pestrd a kapacita

nedostacujici.

Vyzkumna otazka ¢. 5: Jak hodnoti nabidku a dostupnost raznych druhu rehabilitace?

Vétsina dostupnych sluzeb byla respondenty hodnocena spise kladng. Spatné
zkuSenosti s nékterymi druhy rehabilitace v $ir§Sim slova smyslu byly zminény opravdu pouze
ojedin¢le.

Nejpopularnéjsi formou rehabilitace v $ir§im slova smyslu je mezi ucastniky nektera
z forem odleh¢ovacich sluzeb. V tomto smyslu se vyjadtila nadpolovi¢ni vétSina. Dalsi sluzby
jiZ pro rodice nejsou tolik atraktivni. VZdy €tvrtina rodich si pochvalovala moZznost umistit dité
do skoly ¢i skolky, fyzioterapii a cviceni, intervenci rané péce nebo soukromou pomoc rodiny

¢i znamych.

Dalsi zajimavé vystupy

V ramci komplexniho pojeti je pro tfi Ctvrtiny rodic¢i dilezité poskytnout ditéti

v domacim prostiedi pfitomnost co nejvetsiho poctu ¢lenti rodiny. Nadpoloviéni vétSina rodica
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zdaraznila vyznam oblibenych hra¢ek. Vzdy pro polovinu rodict je pro dobry pocit ditéte
dualezité zajisténi bezpeného prostiedi a sledovani filma. Vice nez tretina ucastnikll povazuje
za zasadni dostatek kvalitniho spanku ditéte nebo laskovani s ditétem. Ctvrting rodi¢t

se pro dobry pocit ditéte doma osvédcilo jidlo.

Mimo domov je dle tii ¢tvrtin respondent dité spokojené ve Skole ¢i ve skolce.
Nadpoloviéni vétsina zucastnénych se také domnivé, ze dit¢ bavi pobyt v odlehcovacich
sluzbach ¢i jakékoli ¢innosti s vodou (koupani, sledovani vody). Polovina rodi¢t vyzdvihuje
vyznam pomiicek. Ctvrtina dotazovanych si mysli, Ze ke spokojenosti ditéte mimo domov

pfispiva volnost pohybu, sledovani ¢innosti ostatnich nebo také kratké cestovani.

Pti zvladani péce o dité, a tedy i pii jeho rehabilitaci v SirSim slova smyslu,
je pro tfi ¢tvrtiny rodi€l zdsadni pomoc blizkych. Polovina Uc€astnikli se pii péci opird
o vymozenosti dneSni doby ¢i o pochopeni sousedii a okoli. Jak jiz bylo feceno, pojem
rehabilitace je pro participujici rodi¢e pojmem komplexnim. V tomto smyslu vice néz tietina
zucastnénych povazuje za nejdilezitéj$i udrzeni dobré nalady jejich ditéte, stejné jako moznost
vzajemného stfidani rodici v péci o dité. Pro ctvrtinu rodich je v tomto ohledu vyznamna
moznost farmakologické 1é¢by, dopliiovani vlastnich sil pecujicich osob diky oblibenym

¢innostem, poptipad¢ jejich vira.

Tti Ctvrtiny rodict zdlraziuji v ramci stimulace svého ditéte s Rettovym syndromem
vhodnost stimulace vSech jeho smysli. Poloviné participantl se v tomto ohledu osvédcil tablet

nebo komunikator.

Pomérné velkym tématem byl pro respondenty zptisob, jakym se dozveédéli o diagnoze
svého ditéte. Odpoveédi na tuto otdzku byly pomérné rozsahlé. Naprostd vétSina uvedla,
7e stanoveni diagnozy piedchazela fada lékaiskych a genetickych vysetieni. Ctvrting rodi¢i
se diferencidlni diagnostika zdéala zdlouhava. Stejny pocet participantli v ramci diferencialni
diagnostiky navstivil s ditétem psychologa.

Polovina zucastnénych hovoftila o vyrazném Soku poté, co se nepfijemnou zpravu
dozvédéli. Vice nez tietina rodict uvedla, Ze v psychomotorickém vyvoji svého ditéte
zpozorovali urcité zpomaleni ¢i regres, vétSinou s jistym ¢asovym odstupem po narozeni.

Co se tyce formy sdéleni diagnodzy, jednalo se nejcastéji o telefonat, a to v poloving
pfipadil. Vice nez tfetina informaci obdrzela pifi osobnim jednani s lékafem. Ctvrtinu

respondentl piekvapil nizky zdjem lékait.
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6.7 Etické aspekty a limity vyzkumu

Ugelem piedlozeného vyzkumu bylo nahlédnout do uréité oblasti zkusenosti rodiét
déti s Rettovym syndromem, a to v oblasti moznosti vyuziti rehabilitacnich technik
v kazdodenni péci o déti a ve vSestranné stimulaci déti. Tomu byl podfizen styl vedeni
rozhovorti, kdy ucastnikim byla ponechdna jistd volnost vtom, do jaké hloubky
se k jednotlivym otazkam vyjadii. Byl jim také poskytnut prostor pro otevieni vlastnich témat,

ktera sami povazovali za dulezitd. Timto zplisobem byla ziskana fada jedine¢nych informaci.

Jeste¢ pred realizaci samotného rozhovoru jsem kazdého zucastnikii sezndmil
s ucelem, obsahem a ptfedpokladanou ¢asovou narocnosti interview. Participantiim jsem se také
struéné¢ piedstavil. Pfed realizaci rozhovoru jsem vzdy nejprve kazdého respondenta pozadal
o vysloveni souhlasu s Gc¢asti na vyzkumu a také jsem jej poucil, Ze tento souhlas mtize kdykoli

vzit zpét, a to 1 v pribéhu trvani rozhovoru.

Dale byli vSichni participanti rovnéz dotdzani, zda by bylo mozné poftizeni
audionahravky pro potteby pozd¢jsiho zpracovani dat do vyzkumu, a zaroven byli ujisténi,
ze nedojde k zadnému Sifeni ¢i jinému nevhodnému nakladani s touto nahravkou.
Samoziejmosti byl rovnéZ ptislib, Ze audionahravky budou po vyhotoveni bakalaiské prace

vymazany. VSichni zGi¢astnéni rodice s pofizenim nahravky souhlasili.

K zajisténi maximalni miry komfortu respondenti dostali moZnost vlastniho vybéru
mista uskute¢néni rozhovoru. V pribchu celého roku, kdy jsem data postupné sbiral, se v nasi
republice rizn€ ménila epidemiologicka situace v souvislosti s pandemii onemocnéni COVID-
19 a s ni 1 vladni nafizeni, kterd byla v rdmci zamezeni §ifeni koronaviru nafizena. Z tohoto
divodu bylo zapotiebi se dané situaci mnohdy prizpisobit, a proto se nékteré rozhovory
na ptéani participantt (aby se zamezilo pfipadné ndkaze) odehravaly na ,,neutralni ptidé* venku,
napiiklad v parku na lavi¢ce, na zahradé¢ rodinného domu ¢i na zahradce v restauraci.
Rozhovory se fidily dflezitou zasadou, a to, Ze se vSemi respondenty probihalo
polostrukturované interview osobné. Pies slozitost epidemiologické situace v disledku

probihajici pandemie nedoSlo ani v jednom pfipad¢ k tomu, Ze bych data sesbiral telefonicky

nebo jinou distan¢ni formou.

Jednotlivi participanti, kteti se rozhovoru zucastnili, se 1i$ili v mnoha ohledech. Pokud

zacnu naptiklad jejich ochotou k rozhovoru, néktefi se mi snazili jeSt€ po jeho samotném
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skonceni poskytnout néjakou pomoc a ptali se mé&, zda by mi mohli byt n¢jak uziteni. Naopak

na n¢kterych bylo vidét, Zze maji obavy a neradi hovoti o svém ditéti s Rettovym syndromem.

Od této skutecnosti se odvijela i délka jednotlivych rozhovort, které byly realizovany.
Miovsky (2006) doporucuje drzet se urcité pfedem stanovené ¢asové hranice a dale si stanovit
1 nejkratsi a nejdelsi mozny Cas rozhovoru. V tomto vyzkumu jako optimalni doba trvani
rozhovoru byla stanovena piilhodina, minimalni délka dvacet minut a maximalni dvé hodiny.
V jednom ptipad¢ se bohuzel nepodatilo stanoveny limit dodrzet — nejkratsi rozhovor i pies
mou snahu trval pouhych sedmnact minut. Nejdelsi rozhovor se pak protahl bez Sesti minut

na dvé hodiny.

Vsechny nalezitosti, které se tykaly vyjadieni souhlasu participanti s Gcasti
na vyzkumu, vysvétlovani prubehu rozhovort a nakladani se ziskanymi daty, byly vyfizovany
thned na zacatku spole¢ného setkani a byly vedeny snahou minimalizovat jakékoli obavy

participantl. Proto vZdy v ivodu probéhl kratky neformalni a uvolnény rozhovor. U né€kterych

vvvvvv

kvalitni a vypovidajici data.

Pro nékteré z ucastniki byla velice citliva otdzka anonymity. Z tohoto diivodu nebyly
vyse konkrétné individualizovany vstupni informace o respondentech, ale byly uvadény pouze
obecné. Jednotlivi Gi€astnici byli pracovné oznaceni R1 — R8 a s timto oznaenim autora byly
vySe citovany jejich vyroky. Ve vyrocich byly dale pozménény nebo vynechany v§echny tdaje,
které by mohly napomoci k identifikaci konkrétnich osob. Tento krok mél primarné ptispét
k ochran¢ anonymity participantd, domnivam se ale, ze dopomohl také ke zvyseni ochoty
dotazovanych rodic¢i odpovidat upfimné na dotazy. Nutno na druhou stranu uznat, Ze timto
zptisobem doslo k jistému ochuzeni vysledkli kvili nemoZnosti pfifadit vyskyt nékterych

vystupnich kategorii ke konkrétnim vstupnim okolnostem.

vvvvvv

respondentll, ktefi by spliiovali stanovena kritéria. Vzhledem k nizké rozSifenosti Rettova
syndromu v populaci je 1 nizky pocet absolutniho mnozstvi potenciondlnich respondentt,
ze kterych lze do vyzkumného soboru vybirat. Problémem je také obtiznd cesta, kterou
se lze k témto pfipadnym participantim dostat. Navic ne kazdy potencidlni ucastnik
by byl ochoten vyzkumu se ucastnit. Situaci také zkomplikovala probihajici pandemie

koronaviru SARS-CoV-2 spojena s fadou vladnich opatieni a restrikci. Prestoze omezeni
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v n&jaké podobé¢ pietrvavala vice méné po celou dobu realizace mého vyzkumu, podatilo se mi
vSechny rozhovory absolvovat osobné. To dle mého nazoru ptispélo k otevienosti respondent
behem rozhovoru a také stejny zptsob realizace vSech rozhovorl zajistil jistou srovnatelnost

zkusenosti jednotlivych respondentd.

Domnivam se, ze predlozeny vyzkum muze byt piinosem pro odborniky pracujici
v pomahajicich profesich nebo pro rodi¢e déti s Rettovym syndromem. Jeho vysledky nelze
sice povazovat za univerzaln¢ platné, obohacujici se ale milize stat pravé pro podrobné

zprostiedkovani osobni zkuSenosti osmi respondentd spliujicich kritéria.
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Diskuze

Diskuze k tématu vnimani pojmu rehabilitace

Participanti na ptedlozeném vyzkumu vnimaji pojem rehabilitace spiSe komplexné¢.
Jeden z respondentti vyslovil velice hezkou, i kdyz jednostranné na fyzicky stav orientovanou,
definici: ,,Rehabilitace je znovunabyti schopnosti nebo obnova funkce v ramci pohybové
kvality, je to jakysi ndvrat do bézného zZivota. Tady se rehabilitace da nazyvat
Jjakymsi stimulacnim principem k tomu, aby bylo dosdhnuto toho, ceho dosdhnout lze.*
V obdobném smyslu, avsak jest¢ komplexnéji, vyzniva i sdéleni jednoho z naSich odbornik
na problematiku psychopedie, podle kterého jako terapii mizeme definovat kazdé¢ zdmérné
jednani s ¢lovékem, jehoz cilem je omezeni nebo Uplné odstranéni negativnich symptomi,

¢i snaha o zlepseni fyzického i duSevniho stavu této osoby (Miiller, a dalsi, 2014).

Nejcastéjsi predstavy participantii pfedlozeného vyzkumu o pojmu rehabilitace a jejim
igelu se do znaéné miry shoduji s pedstavami ucastniki vyzkumu Zakové (2020), tito viak
udavaji vyssi mnozstvi konkrétnich vyuzitych rehabilitacnich technik. Pro ob¢ skupiny

respondentt se pak jako vysoce dilezita ukazuje psychickéd pohoda ditéte.

Diskuze k tématu zkuSenosti s technikami

Ptedstava respondentl z ptedlozené¢ho vyzkumu viceméné koresponduje s jejich
vlastnimi zkuSenostmi. Oproti respondentim z vyzkumu Zakové (2020) udavaji nizsi pocet
vyuzivanych sluzeb a také zdlraznuji vyznam moznosti vyuziti odlehcovacich sluzeb nebo

neoficialni nabidky pomoci od pfibuznych a znamych.

Diskuze k tématu zpusoby ziskani informaci

Ve shodé s respondenty z vyzkumu Zakové (2020) i Géastnici predlozeného vyzkumu
prezentuji pfistup k informacim o rehabilitacnich moZznostech spiSe jako slozitéj$i. V obou
vyzkumech udavaji participanti upozornéni na dostupné moznosti ze strany oSettujicich 1ékait
nebo jinych pecujicich odbornikt, ve vyzkumu Zakové se navic jako prostiednik objevuje

Spolek rodic¢t a pratel skoly Rett Community.
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Diskuze k tématu vnimand prospé&$nost nabizenvych sluzeb

Ugastnici predlozeného vyzkumu hodnoti nabidku sluzeb poskytujicich rehabilitaci
dostupné. Jak jiz bylo feceno, nejvétsi oblibé se tesi odlehcovaci sluzby. Nasleduje fyzioterapie
a cviceni, intervence rané péce, soukroma pomoc rodiny ¢i zndmych nebo moznost umistit dité
do $koly &i MS. Je oviem jasné, Ze pii vzdélavani ditdte s Rettovym syndromem je potieba vzit
v uvahu kazdou jeho specidlni potfebu a poskytnout mu pomoci co nejvice stimulujiciho

programu co nejméné omezujici prostredi (Jirdkova, 2014).

Z vysledkt vyzkumu Zakové (2020) ve shodé s predlozenym vyzkumem vyplyva,
ze vyrazné pozitivni ucinek na postizené funkce a zlepSeni celkové mobility déti s Rettovym
syndromem maji podptrné terapie vyuzivané pravidelné a dlouhodobé. Chvélena je také
intenzivni pravidelnd logopedickd stimulace, kterd napomahd k nalezeni komunikac¢nich
strategii umoznujicich komunikovat s okolim pomoci nonverbalnich prostredkt. Stejné jako
v predloZeném vyzkumu je zminén vyznam elektronickych pomiticek usnadiiujicich alternativni

komunikaci.

Diskuze k tématu chybéjici sluzby

Soubor vhodnych podptrnych terapii se v pfipadé Rettova syndromu vyrazné¢ meéni
s pfibyvajicimi zdravotnimi obtizemi (Zakova, 2020). N&kolik respondentii piedlozeného
vyzkumu proto s obavami hledi do budoucnosti a pteji si rozSifeni nabidky sluzeb o stacionaie
¢1 jiné pobytoveé sluzby pro dospivajici nebo jiz dospélé déti s Rettovym syndromem. Nékteti
se ovSem vyjadiuji 1 o nedostatku kapacity stavajicich odlehcovacich sluzeb pro malé déti
s Rettovym syndromem. O nedostatku téchto sluzeb hovoii i Thorova (2006), kterd navic

upozoriiuje na riziko rozpadu rodin v disledku enormniho pretizeni.
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Z7.avér

Predlozena bakalatska prace zkouma skupinu rodict déti s Rettovym syndromem, a to
se zaméfenim na jejich zkuSenost s moznostmi vyuziti rehabilitacnich technik v kazdodenni
péci o déti a ve vSestranné stimulaci déti. Hlavnim cilem bylo zjistit praktické zkuSenosti
s moznostmi vyuziti terapii v rehabilitaci déti piedskolniho a mladsiho Skolniho véku
s Rettovym syndromem. Dil¢imi cili bylo prozkoumat, jak je péCe pro rodice a déti dostupna,
co se v kazdodennim zivoté s détmi osvédcuje, ptip. neosvédCuje a jak je mozné jednotlivé
druhy rehabilitaci vyuzit.

vvvvvv

e Piispél k nahlédnuti do prozivani kazdodenniho rodiCovstvi ovlivnéného zévaznou
diagndézou déti s Rettovym syndromem

e Pomérné podrobné zptistupnil subjektivni zkuSenost osmi participantil

e Potvrdil, Ze pojem rehabilitace je rodi¢i déti s Rettovym syndromem vniman spiSe
v SirSim  slova smyslu jako komplexni metoda vedouci k naplnéni potencialu
¢i k ovlivnéni fyzického nebo emocionalniho stavu ditéte

e Nabidka sluzeb je rodi¢i déti s Rettovym syndromem vnimana jako dostate¢na
a dostupna, n¢které sluzby ale dle jejich ndzoru chybi
s Rettovym syndromem nékterou z forem odlehcovacich sluzeb, odlehcovaci sluzby
jsou vysoce hodnoceny i z hlediska vyrazného ulehceni rodiné

e Kromé oficidlni nabidky sluzeb pro rodiny déti s Rettovym syndromem se v kazdodenni

péci osvédcuje zejména pomoc rodiny a blizkych.

Tato studie by mohla byt inspirativni, a snad 1 povzbuzujici, pro rodic¢e déti s Rettovym
syndromem, pro specialni pedagogy a ostatni pracovniky pomdhajicich profesi. Za cennou
povazuji zejména prezentaci osobnich zkuSenosti osmi participantd, kteti pravé zkusenost

s ditétem s Rettovym syndromem zaZzivaji kazdodenn¢ na vlastni kizi.

Praci je ddle mozno vnimat jako urcitou formu pilotniho vyzkumu pro dalsi zkoumani
dané problematiky s cilem vypracovat metodiku prace s détmi s Rettovym syndromem a jeho

formami.
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Prilohy

Piiloha ¢&islo 1 Znéni inzeratu na Facebooku pro kontaktovani participantu

Dobry den, jsem studentem kombinované specialni pedagogiky a zaroven pracuji jako
asistent v MS specialni. Pfi§ti rok odevzdavam bakalafskou praci na téma ,,ZkuSenosti s
moznostmi vyuziti terapii v rehabilitaci déti predSkolniho a mladsiho Skolniho véku s Rettovym
syndromem®. Shanim respondenty — rodi¢e déti s Rettovym syndromem. Chtél bych touto
cestou poprosit, zda n€kdo z vas o nékom takovém vi a byl by ochotny jej kontaktovat a zeptat

se, jestli by se byl ochotny zac¢astnit vyzkumu. Piipadné odpovédi prosim do SZ. Dékuji ©.



Priloha &islo 2 Otazky k polostrukturovanému rozhovoru

1. Mohl/a byste mi kratce piestavit svoji rodinu?

2. Co byste mi mohl/a fict o vaSem ditéti?

3. Co si predstavite pod pojmem rehabilitace?

4. Co podle vas miize pomoct k tomu, aby se vase dit¢ citilo 1épe v domécim prostiedi?
5. Co podle vas miize pomoct k tomu, aby se vase dit¢ citilo Iépe mimo domov?

6. Je néco, co vdm pomaha pfi zvladani péce o dite?

7. Je néco, co vyrazné€j$im zpusobem prispiva ke stimulaci vaseho ditéte?

8. Jak jste byli informovani o diagndze ditéte a 0 moznostech terapie?

s RS a jejich rodice povazujete za nejméné piinosné?

10. Které sluzby pro déti s RS a jejich rodice v nabidce chybi?
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