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ABSTRAKT

Cilem této bakalafské prace je poskytnout laické vefejnosti povédomi o
syndromu Treacher Collins. Dozvédét se, jaké specificnosti se takovym lidem dostava a
jaké obtize se stimto syndromem poji. Dale pak poukdzat na mozné problémy
Vv piijimani ditéte rodinou a jeho postupna adaptace. Prakticka cast je tvofena metodou
kvalitativniho vyzkumu. Pomoci rozhovorti s osobami, kterych se Treacher Collins
tyka, bud’'to samotnych nebo v jejich rodinném kruhu, bylo popsano, jaké specifi¢nosti
se u nich vyskytuji a jak probihalo vyrovnavani se. V zavéru prace se nachézeji

vysledky tohoto vyzkumu.
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ABSTRACT

The aim of this bachelor thesis is to provide the general public with awareness of
the Treacher Collins syndrome. Learn what specificities such people get and what
difficulties are associated with this syndrome. Furthermore, to point out possible
problems in the adoption of the child by the family and its gradual adaptation. The
practical part consists of the method of qualitative research. Through interviews with
those affected by Treacher Collins, either on their own or in their family circles, it was
described what specificities they had and how the coping process took place. At the end

of the work are the results of this research.
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Uvod

., Neni tezke milovat dité zdravé a krasné, avsak jen velka laska dovede sklonit

k diteti postizenému *“ (Prof. Rudolf Jedlicka)

Treacher Collins syndrom neni v povédomi spolecnosti pfili§ znamy, ale i
piesto jedincim komplikuje Zivot ve spolecnosti a to Z mnoha stran. Povédomi o tomto

syndromu jsem dostala az po shledani s hol¢ickou trpici timto syndromem.

Cilem bakalafské prace je zaméfit se na specifi¢nost osob s TCS a jejich
postaveni v rodiné. Nastinit obtizné projevy, se kterymi se potykaji, dale také ptispét

k pochopeni a porozuméni zminénych osob.

Obsah je délen do jednotlivych kapitol. Prvni kapitola je zaméfena na etiologii
a symptomatologii. Druhé kapitola je vénovana rodiné a procesu piijeti ditéte s TCS.
Tteti kapitola nastiiluje moznosti chirurgickych zékroki, které museji osoby s TCS
absolvovat, ¢tvrta kapitola se zabyva moznosti kompenzacnich pomucek pro zlepSeni

kvality zivota, jejich klasifikace moznosti vybéru.
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Teoreticka cast

1 Treacher Collins syndrom

Ptiznaky, které popsal pravdépodobné jako prvni Thompson v roce 1846,
pozdéji Berry a Treacher — Collins, a nakonec ucelili Franceschetti a Klein (1900), kteii
ucelili dosavadni studie a poznatky a popsali pfiznaky a malformace, které pojmenovali

jako ,,mandibulofacial Dysostosis“ (Treacher colllins syndrome [online] 2018)

Treacher Collins syndrom je zavazna vrozena porucha, jejiz piesna etiologie
neni znama. Ve vétsiné piipadi se uvadi mutace lokalizovand na dlouhém raménku
patého chromozomu. Postihuje ob& pohlavi a ¢etnost vyskytu je 1: 50 000. V Ceské
republice se vyskytuje az 200 jedinct s timto syndromem. Moznost pienosu, kdy dité
zdéni TCS je az 50%. (Franceschetti syndrome [online] 2011)

1.1  Projevy Treacher Collins syndromu

Treacher Collins syndrom je spojen s deformacemi v obliejové casti,
poruchami sluchu zraku nebo dychani. Franceschetti a Klein uvadi systém o péti
formach, podle toho, jaké symptomy se u pacienta nachazi. 1. kompletni forma majici
vSechny znamé ptiznaky, 2. nekompletni forma prezentujici variability v zavaznosti
symptomt, 3. ,nepodafena“ forma TCS vyznacujici se pouze netplnym vyvinutim
spodniho vicka a licnich kosti, 4. jednostrannd forma, kde se abnormality vyskytuji
pouze na jedné strang, bez ohledu na zavaznost a 5. atypickd nebo nekompletni forma
spojujici se s pfiznaky netypickymi pro TCS (Ophthalmic features and visual prognosis
in the Treacher-Collins syndrome [online] 1993) Tento systém poukazuje na velké

spektrum moznych pfiznaki a jejich Sirokou variabilitu.
Abnormality v oblicejové casti se tykaji hlavné, o¢i, uci, brady a licnich kosti.

1.1.1 Celkovy vzhled obliceje

Jedinci s TCS maji svou tvar jedinecnou a to prevazné kviili nedovyvinuti nebo
uplnému chybéni licnich kosti zvaného jako hypoplazie licnich kosti. V tézSich formach
muze dochézet 1 k deformité ¢i chybéni kosti spankové. S neptitomnosti licnich kosti
jde v poptedi nos, nikterak velky, ale k celkovému vzhledu obliceje vycnivajici, s tim

souvisi i mala brada a ¢elist. (Lazovskis, 1990)



1.1.2 Oci

Lidé se syndromem Treacher Collins maji obvykle oc¢i zeSikmené, sklanéjici se
dolti nebo antimongoloidni. V téchto ptipadech neni oko chranéno kviili nizkému poctu
fas a zarezu na dolnim vicku, znamého jako kolobom. Kolobom nemusi postihovat jen
oc¢ni vicko, ale miize se projevit i jako otvor v duhovce, kviili Spatné¢ vyvinuté struktuie
oka. (Kolobom [online] 2011) Casto dochézi k vysychani o&i, kvili absenci
meibomskych z1az- mazové zlazy, které usti do spojivkového vaku a vytvari olejovitou
vrstvu- coz zpusobuje velké obtize a jedinci si, 1 nckolikrat denné, museji kapat

zvlhc¢ujici kapky. (Vajner, Uhlik, Konradova, 2017)

1.1.3 Usi

Usi byvaji malé, nizko posazené a boltce deformované, nékdy zcela chybéjici.
S mikrocii nebo 1 anocii boltce ¢asto souvisi deformace bubinkové dutiny, sttedouSnich
kastek (kladivko, kovadlinka a tfminek) a atrezie zvukovodu C¢ili plné uzavieni.

(Jakubikova, 2012) Poruchy vnitiniho ucha patii k vzacnéj$im projevim.

Vyse zminéné poruchy zpusobuji nedoslychavost az hluchotu jedincti s TCS.

Atrezie zvukovodu je operovatelna, ale pfevazné je indikovano zatizeni BAHA.

1.1.4 Ustni dutina

Nedostatecné vyvinuti obou celisti zapfi¢inuje mensi prostor v dutiné ustni,
kdy zuby nemaji dost prostoru pro rust. Dochazi k jejich kiiveni, stésnéni a snizeni
jejich poctu. Kvili velikosti dolni Celisti, kterd byva znatelné¢ mensi nez celist horni, je
b&Znym jevem skus, nazyvany otevieny, kdy zuby nepiiléhaji ve stejné roving. Uzka

brada a malé Celisti vytvari ,,ptaci vzhled. (Chang, Steinbacher [online] 2012)

Castym symptomem byvaji i roz§tépy rti, Celisti a patra, a to jednostranné i
oboustranné nasledkem toho dochazi k velofaryngalni insuficienci, neboli stavu, ,,kdy
mekké patro a svalovina hltanu nemohou z nejakého ditvodu pri cinnostech jako
polykani, foukani, rec, dychani a ventilace tub vytvorit optimalni uzdavér mezi oro- a

I3

nazofarynxem, ktery je nutny pro tyto Ccinnosti.” (Velofaryngéalni dysfunkce a

palatolalie, Kerekrétiova, str. 11)
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1.1.5 Pridruzené obtiZe

K dalsim projeviim, které se mohou vyskytovat, se fadi napiiklad obtizné
dychani, které je potieba zajistit tracheostomii, ktera se, b&éhem vyvoje nebo po
opera¢nich zakrocich, ¢asem muze zcela odstranit a jedinec je schopny dychat sam
nosem, bez pomoci. Dale obtizné stravovani a to hlavné polykani pii roz$tépu patra i

Celisti- nutna vyziva pomoci PEG sondy. (Treacher collins syndrom [online])

Podstatné je, Ze inteligence osob s Treacher- Collins syndromem je naprosto
v poradku a odpovida vyvoji, v nékterych ptipadech jde o nadprimérnost. Jedinci s TCS
se mohou stranit a pasobit opozdéné a to kvuli svému vzhledu nebo kvili sekundarni
ztraté sluchu. (Ophthalmic features and visual prognosis in the Treacher-Collins

syndrome [online] 1993)

1.2  Chirurgické zakroky

Syndrom Treacher Collins se nedé nijak vylécit. Jeho ptiznaky a potize se daji
pouze zmirnit a to pfevazné¢ pomoci mnoha operaci a jinych chirurgickych zékroka. Je
to otazka nékolika let, probihd v etapach a je diilezité, jak se klient citi a jaké jsou jeho
moznosti a potieby. Ne kazda operace je mozna provést v kterémkoli veku a je dalezité,
aby cast obli¢eje nejdiive dorostla, az nasledovné mize byt operovéna a upravovana. S
kosmetickymi komplexnimi upravami se ¢ekéd az na dospélost jedince a funguje jako

tieti etapa 1é¢eni. (Pafko, 2008)

1.2.1 Mikrocie

Jednim z hlavnich pfiznaki TCS jsou nedovyvinuté usni boltce neboli
mikrocie. Néprava je moznd diky zachovani nékterych struktur ucha. Ke spraveni
tohoto problému se dojde vyuzitim chrupavky pacientova Zebra, ze které se vymodeluje
novy usni boltec a pomoci kozniho §tépu se vytvoii odpovidajici tvar. K takové operaci
se pristupuje vétSinou ve veku Sesti let ditéte. Podle stupné deformace, umisténi zavady
nebo specifi¢nosti anatomickych ¢asti se rozliSuje nékolik klasifikaci a s tim souvisejici

postup operace. (Aural Atresia of the External Ear [online] 2018)

Jedinci s TCS maji nyni i moznost nechat si vyrobit usi dle svych ptani. Je
tomu tak diky silikonovym epitézam. Chirurgické feSeni pomoci chrupavky zeber se
muze zdat dosti invazivni a tato volba je pro nékteré pacienty piijatelnéjsi. Pacient se
musi dostavit do Frydku- Mistku, jako jediného centra, kde se silikonovymi epitézami a
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protézami zabyvaji. Nejprve dojde K odstranéni vlastnich usi, ¢i ¢asti z nich. Poté si
pacient z databaze vybere typ usi, které by se mu libily, zde je moznost usi zmensit,
zvetsit, upravit lalucek, priklonit k hlaveé a dalsi moznosti. Z takového navrhu se vytvoii
odlitek z vosku, ktery si pacient vyzkousi a dofesi se piipadné neshody a nedokonalosti.
Pokud je vSe v porddku miize se vyrobit pfesné takové ucho ze silikonu. Pti posledni
navstéve se usi pridélaji a dobarvi, aby ladily ke zbytku obli¢eje. (Cesta za novyma

uSima [online] 2015)

Epitézy jsou chranéné vrstvou specialniho laku, ktery je déla odolnym proti
odérim. VSe je hrazeno zdravotni pojistovnou, pokud pacient splni urcité naroky a

pojistovna schvali navrh. (Silikonové epitézy a protézy [online] 2010)

1.2.2 Atrézie zvukovodu

Charakteristickym znakem pro atrézii zvukovodu se uvadi tplné uzavieni
zevniho zvukovodu. RozliSuje se, zda jde o tézkou formu, kdy zvukovod neni ani
V nejmensim nastinén a ¢ast sttedniho ucha a jeho struktur je narusend nebo chybéjici.
(Aural Atresia [online] 2018) Pokud je vnéjsi zvukovod pouze zizen, jedna se o stendzu

a tim o ,,leh¢i formu® atrézie, v téchto ptipadech je znatelné nedovyvinuti bubinku.

Atrézie se vyskytuje castéji jen jednostranné a to az v 70%. V piipadé
jednostranné atrézie se nedoporucuje operace V détském veku a ani implantace
sluchadla BAHA. (Hybasek, Vokurka, 2006) Dité je schopno rozvijet své feCové
schopnosti i s jednostrannou vadou sluchu. V dospélosti je na ném, zdali podstoupi
operaci vedouci k odstranéni. Pro chirurgickou korekci je pacient vhodny pokud CT
potvrdi dostatecné vyvinuti vnitiniho ucha a pokud audiologické vySetfeni ukéze
spravnou kochlearni funkci u postizeného ucha. Chirurg stvofi novy zvukovod, ktery
zpevni pomoci koZniho §tépu, nejcastéji odebiraného z pazi pacienta. Pfi operaci se také
buduje bubinek a dochézi k uvolnéni sttedouSnich kustek z divodu pohybu a mozZnosti
prenaset vibrace. VSechny tyto korektury se uskute¢niuji béhem jednoho zakroku. (Aural
Atresia [online], 2018)

1.2.3 Rozs$tépy patra, rtu, Celisti
Dochazi k nim v dasledku nespravného splynuti dvou nebo vice ¢asti tkani, ze
kterych je za norméalniho vyvoje tvofena cCelist, rty nebo patro. Diive byli lidé

s roz§t€povymi vadami ze spole¢nosti vyfazovani, nyni je jim dostadvano komplexni
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péce. (Klinicka logopedie, Skodova, Jedli¢ka, 2003) AZ jedna téetina déti s TCS se rodi
zaroven s rozs§tépem patra. (Treacher Collins syndrom [online] 2015) Ve kterém obdobi
intrauterinniho vyvoje dochazi ke vzniku roz§tépt, neni zcela znamo. E. Skodova a 1.
Jedlicka pisi, ze ke vzniku dochazi mezi 8. - 12. tydnem vyvoje. (Klinicka logopedie,
Skodova, Jedlicka, 2003) oproti tomu M&stak uvadi obdobi mezi 26. a 56. dnem
postkoncepénim. (Mé&stak, Molitor, 2015) Korekéni operaci rozstépt je nejlepsi
provadét jesté pred obdobim, nez dit€¢ zacne utvaiet prvni slova, piiblizn¢ okolo 9.
mésice. VSe se ale odviji od celkového stavu ditéte. Rozstép rtu je mozné spravit uz v
prvnich tydnech zivota ditéte. (Klinicka logopedie, 2003) Vc¢asné operace jsou vitany

z diivodu dychacich a stravovacich obtizi.

1.2.4 Oteviceny skus

Anomalie chrupu a celisti jsou dal§imi negativnimi projevy orofacidlnich
rozstépl. V pozdéjsim obdobi maji Spatny vliv na vyvoj feci. Mezi nejcastéj$i anomalii
jedinct s TSC se tfadi otevieny skus. Dochazi k nespradvnému sahani celé fady zubi ke
svému prot&jSku na druhé Celisti. (Svacina, Andrlik in Klinicka logopedie) Objevuje se
naruSeni uzavéru rtii a komplikace s feci- jazyk se dostavd mezi zuby a jedinec neni
schopen spravné vyslovovat sykavky, ,,Slape si na jazyk“. (Prevence ortodontickych vad
u déti [online] 2008) Néprava je moZna kombinaci ortodontické terapie a operace. Pfi
zvoleni samotné operace se uvadi vétsi procento op&tovného vzniknuti vady. Castgjsi
volbou jsou rovnatka spole¢né s operaci. Aby méla Celist moznost zahojeni a zuby se
dostaly na spravné misto, vyuzZiva se, ke znehybnéni, specidlnich gumicek ptipevnénych

na hornich i dolnich rovnatkach. (Operace celisti [online])

2 Kompenzac¢ni pomticky

Kvili nékolika omezenim, kterd s sebou pifinasi syndrom, se osoby obraceji
taktéz na pomoc kompenza¢nich pomuicek. Kompenzac¢ni pomickou pro osoby TCS
rozumime nastroj, pfistroj nebo zafizeni specialné¢ vyrobené nebo specidlné upravené
tak, aby svymi vlastnostmi a moznostmi pouziti kompenzovalo (vyrovnavalo) c¢i

zmirnovalo nedostatky syndromem zptisobené.

Takové pomicky ¢aste€né ¢i pln€ nahrazuji poSkozeni a jejich vyuZivanim se

piispiva k zlepSeni psychiky jedince a celkové kvality jeho Zivota.
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Mezi nejcastéjsi typ kompenzacni pomucky, které osoby s TCS potiebuji
K usnadnéni potizi, patii sluchadla. V ramci napravy fe¢i je podstatnou soucasti

logopedicka péce.

2.1 Sluchadla

Jsou nejrozsifenéjSi a nejzndméjsi kompenzacéni pomickou osobam se
sluchovym postizenim. Jde o elektroakusticky pfistroj malych rozméra. Vyrdbi se
uceln€, aby pomahal zesilovat zvuk, ktery pfichazi do vnitfniho ucha a také modulace
zvukového vjemu. Je uréen osobam nedoslychavym. Lidé se ztratou sluchu tento
ptistroj nevyuziji, jelikoz u nich nedochéazi k vyvolani sluchového vijemu. Mezi zakladni
Casti vétSiny sluchadel patii mikrofon- ktery piijima zvuky z okoli- reproduktor-ptedava
zesileny zvuk do ucha, zesilova¢ a regulator hlasitosti slouzi k Gpravé zvuku a jeho
zesileni. U né€kterych se dale pak objevuje i pfepina¢ programil, indukéni civka a Casto 1

audiovstup. (Souralova, Langer, 2005)

Existuje mnoho sluchadel, ktera je mozno délit do nékolika skupin. Zakladni
déleni je na sluchadla analogova, analogova programovatelna a sluchadla digitalni. Déle

pak sluchadla brylova, kapesni a zavésna. (Kochlear, Sluchadla- Sasa Svobodova)

2.1.1 Analogova sluchadla

Jsou nejstarSim a nejjednodusSim typem. Velmi pozitivni u téchto sluchadel je
jejich snadné pouzivani a nizka cena ve srovnani s ostatnimi, dnes uz se ale nevyvijeji.
Tato sluchadla snimaji zvuk z okoli a ptevadi je na elektricky signal, ktery je zesilovan,
preveden na zvuk a posilan zpét. Nevyhodou je, ze nastavit takové sluchadlo mize jen

specialista a uzivatel neni schopen nastaveni nijak ménit.

2.1.2 Analogova sluchadla programovatelna

Dalo by se fict, ze jsou zlatou stfedni cestou ve vybéru sluchadel. Funguji na
stejném principu jako piedchozi typ a maji navic tzv. elektronické potenciometry, ¢ili
soucastky, pomoci nichZ si uZivatel miize naprogramovat sluchadlo a ukladat nastaveni,

mezi kterymi si miize prepinat, dle jeho potieb a prani. (Sluchadla [online] 2008)

2.1.3 Digitalni sluchadla
Skladaji se z péti hlavnich soucasti a to- mikrofonu, zesilovace, mikroCipu,

baterie a reproduktoru. Tato sluchadla pfevedou okolni zvuk, posilaji ho do zesilovace,
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kde se zpracuje a méni se na digitalni- dlouhou fadu ¢isel (kombinace ¢isel 0 a 1),
kterou zvlada mikroprocesor Cist. Nasledné je odeslan do reproduktoru, kde se zméni na
zvuk a je posilan zpét do ucha. Mikroprocesor uvnitf sluchadla je natolik vykonny, ze si
uzivatel mtize piepinat mezi né¢kolika programy jako napt. poslech v tiché mistnosti, na

ulici, na koncert¢ ¢i v lese. (Souralova, Langer 2005)

Langer (2014, s. 41) uvadi déleni sluchadel dle konstrukéniho provedeni, tedy tvaru
nebo vzhledu na sluchadla:

- krabi¢kova — kapesni
- brylova
- zavésna

- nitrousni — boltcova, zvukovodova, kanalova“.

Kapesni sluchadla byla nejvice vyuzivand v minulych letech. Néstupem
nov¢jSich typid sluchadel se kapesni sluchadlo stalo uzivateli neoblibené, kviili svym
velkym rozmérim. Proto ho uzivatelé museji nosit v kapsach a vznikaji nezadouci

Sumy, které jsou vedeny do ucha uzivatele. (HybasSek, Vokurka, 2006)

Zaveésna sluchadla jsou nejvice vyuzivana lidmi s izkym sluchovodem c¢i
tézkou nedoslychavosti. Nosi se zavéSené na boltci. NovEjsi modely jsou obohaceny o
ruzné designové dopliiky a uZivatel si miize vybrat z pestré $kaly barev, pravé proto

jsou oblibené u miminek a mladsich déti. (Widex [online])

Nitrou$ni sluchadla se vkladaji ptimo do zvukovodu a na prvni pohled nejsou
zietelnd. Bohuzel kvili malé velikosti se ptidruzuji i velké nevyhody- mala baterie,

mensi ovladaci prvky a vétsi nachylnost k poskozeni. (Souralova, Langer, 2005)

2.2  Kochlearni implantat

Neboli také kochlearni neuroprotéza. Jde o pomicku novodobéjsiho

charakteru. Nastupuje na fadu tehdy, kdyz ke korekci nestaci pouhd sluchadla.

Oproti sluchadliim, ktera zvuk jen zesiluji, a je tedy nutno, aby uzivatel
sluchadel mél alespon zbytky sluchu, pracuje kochlearni implantat na principu, kdy

nahrazuje funkcnost vlaskovych sluchovych bunék, které jsou v hlemyzdi drézdéné a
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prevadéji zvukové vinéni na elektricko-chemické potencidly, které se sluchovym

nervem dostavaji do sluchovych center v korové oblasti mozku. (Krahulcova, 2002)

Jeho fungovani plné nenahradi opravdové slySeni, ale i pfesto jde o vysoce

funk¢ni ndhradu vnitiniho ucha a implantovanym ptinasi velky akusticky efekt.

Zatizeni sestava z dvou Casti. Vnitini ¢ast, ktera se implantuje do hlemyzdé
vnitiniho ucha je tvofena svazkem dvacetidvou elektrod a pfijimace, ktery je vlozen do
lazka ve skalni kosti (Holmanova, 2005). Cast na povrchu ma tvar krabi¢ky, kterou lze
nosit za opaskem ¢i v kapse nebo tvar zavésného sluchadla. Uvniti této Casti je
zabudovan mikrofon, zvukovy procesor a vysilaci civka. Vysilaci civku si pacient
ptiklada na klizi za uchem, kde je ptfipevnéna pomoci magnetu voperované¢ho pod kiizi.
Mikrofon zachytavd okolni zvuky, procesor tyto zvuky zpracovdva a prevede je na

signaly, které se posilaji do pfijimace. (Hybasek, Vokurka, 2006)

2.3 BAHA

Jde o systém nahrazujici sluch pomoci pfimého vedeni zvuku kosti- Bone
Anchored Hearing Aids. BAHA je nejvhodn&jsim zpisobem pro osoby s atrézii
zvukovodu (Muknsnablova, 2014) Implantat je zaveden do kosti lebky a zvuk je veden
jako vibrace pfimo do vnitiniho ucha a tim padem neprochéazi ptes vnéjsi ani stfedni
ucho, kde by mohly vznikat problémy a zvuk by se tak efektivné nemusel dostat do
vnitiniho ucha. Systém BAHA je proto uZitecny pro pacienty trpici vodivou a smiSenou
ztratou sluchu. (Bone conduction hearing device [online] 2018) Kostni vedeni sestava
z mensiho titanového implantatu- Sroubu,0 velikosti 3 a 4 mm, patky a zvukového
procesoru. Existuji dva typy implantace. Prvni, kdy ¢ast titanového tichytu vycnivéa ven
a je moznost piipojit procesor a druhy plné€ skryty pod kiZi, pfipojeny magnetem. Pro
spravné fungovani je lepsi umistovat BAHA sluchadlo do kosti az kolem 6. - 8. Roku
ditéte, z diitvodu dostatecné pevnosti kosti. (Hordkova, 2012) Nekterym pacientim se

wrwe

podstoupit reoperaci a Sroub utahnout.

Ur¢itym druhem kompenzaéni pomicky se pro déti s TCS, které musely
podstoupit zakrok zvany tracheotomie nebo pro déti s tézkou poruchou sluchu, stava

znakovy jazyk. Kvili tracheostomii s vyvedenou kanylou, ¢ili vyasténi prudusnice na
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ptedni stran¢ krku, (Tracheotomie a koniotomie [online] 2015) ve vétSiné piipadd,

nemtizou déti pouzivat sviij hlas ke komunikaci.

Tracheostomie nemusi byt trvald, mize jit pouze o pfechodnou zalezitost, ale
détem to znemoznuje moznost verbalni komunikace. Spoléhaji se v tomto piipadé na

jazyk znakovy. (Treacher Collins syndrom [online] 2015)

3 Narusena komunikac¢ni schopnost

Narusend komunikaéni schopnost se odehrava tehdy, kdyz néktera z rovin
jazykovych projevi, poptipadé vice z nich, plsobi rozporuplné¢ ke komunika¢nimu

zaméru. (Lechta, 1990)

Podminky pro spravnou a bezchybnou fe¢ ovliviiuji faktory jako otevieny skus,
rozstépy patra a mnoho dalSich. Jednim =z problémi, ktery vznika nasledkem
orofacialnich rozstépi je velofaryngealni insuficience, Cili ,,nemoznost vytvoreni
spravného patrohltanového zaveéru, a tim nedostatecného oddéleni nosohltanu a dutiny
nosni od nizsich etdzi hitanu, vede k poruse hlasu a ieci.“ (Skodova, Jedlicka, st. 211)
VI neovliviiuje pouze e a hlas, ale ma negativni dopad i na ¢innost sani, polykani a
jiné. Vzniklou narusenou komunika¢ni schopnosti po orofacialnich rozStépech se

rozumi palatolalie. Re& byvéa huhiiava a $patné srozumitelna. (Kerekrétiova, 2009)

3.1 Palatolalie

Problematika palatolalie je sloZitd a rozmanita. Jde o poruchu artikulace
vzniklou velofaryngeélni insuficienci pfi rozstépu patra. V literatufe se uvadi nekolik
moznych symptomul jako oteviend huhnavost, nespravna artikulace, opozdény vyvoj

feci €1 poruchy sluchu.

,,Setkavame se S terminem typicka palatolalickd rec. Proti tomuto terminu
muzeme mit vyhrady, nebot’ je ho mozné chapat tak, Ze vsechny osoby s orofacialnim
rozstépem budou mit palatolalickou rec. To vsak jiz neplati, nebot' v mnoha pripadech
je provedena véasna a uspésna palatoplastika, po niz se rec vyviji spravne, bez priznakii

palatolalie. “ (Klenkova 2006, str. 141-142)

Palatolalie nema jen jednu podobu, ale je zndmo hned nekolik klasifikaci.
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Sovakova klasifikace (in Klenkova, 2006)je, u nas, tou nejvice rozsifenou.

Uvadi ¢tyfi mozné stupng:

3.
4.

stupen- VieCi se nevykazuji vyrazné znamky palatolalie, doprovéazena
otevienou huhnavosti a dyslalii

stupeni- fe¢ nema napadné znaky palatolalie, zvuk i srozumitelnost jsou pro
komunikaci vyhovujici

stupen- znaky palatolalie se zrcadli v feci, ale je stale srozumitelna

stupen- fe€ je nesrozumitelnd i pro blizké okoli

Kerekretiova (2006) uziva Ctyt stupiiti fe¢i v mirn€ zrychleném tempu plynulé

komunikace:
1. dobrou- srozumitelnost neni ovlivnéna, maly rozdil v rezonanci oproti
normalni feci, postiechnutelnou odbornikem
2. spoleCensky unosnou- VieCi jsou znatelné zbytky palatolalie, ale
v komunikaci nijak nepiekazi
3. hufe srozumitelnou- feci t¢zko rozumi okoli a n¢kdy i nejblizsi
4. nesrozumitelnou- fe¢ natolik naruSena a pro okoli i nejbliz§i naprosto

nesrozumitelna

VétSina klientl spada do prvni a druhé kategorie.

Morris (in Kerekretiova, 2008) predstavuje déleni do dvou stupnii:

1.

Palatolalie stfedniho stupné- v artikulaci i rezonanci je stfedni naruSeni, fe¢
byva srozumitelnd ve vétSin€ situaci, ale mize byt pro posluchace mirné
nepiijemnd a omezena

Palatolalie tézkého stupné- artikulace 1 rezonance je téZce narusena a tim 1

srozumitelnost feci, osoba neni schopna verbalni komunikace s okolim

Pro pacienty s orofacidlnimi rozstépy je dulezitd komplexni a tymova

spoluprace. Nejenze je dalezité napravit rozst€p chirurgicky, ale velkou a podstatnou

¢ast zahrnuje logopedicka péce. Lékafi se snazi, o co nejmensi potiZze ve srozumitelnosti

a plynulosti fe€i. Velky kus prace museji ud¢lat také rodice, UcCastni se tymové

spolupréce a péce, rozhoduji o dalSich postupech a predevs§im se staraji, aby dochazelo
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ke spravnému a v€asnému vyvoji fe¢i pomoci metod a zakladnich cviceni k rozvoji

oromotoriky. (Skodova, Jedlicka, 2003)

4 Komplexni péce

Nejen détem s TCS a zéarovein orofacialnim rozstépem se dostava plné tymové
odborné spoluprace. O kazdou osobu s postizenim by mélo byt postarano, jak nejlépe je

mozné.

Lécba TCS jako takova neexistuje, dané projevy lze jen zmirfiovat a ¢astecné
napravovat, i presto je na osoby s TCS dohlizeno pracovniky z Iékatrskych i
nelékatskych obort. V ramci 1ékatskych obort jde o odborniky z oblasti: neonatologie,
pediatrie, plastické chirurgie, foniatrie, ortodoncie a stomatologie, genetiky a
teratologie. PéCi z nelékaiskych obord zajistuji: klini¢ti logopedi a psychologové,

pedagogové a specialni pedagogové. (Klenkova, 2006)

4.1 Genetik a teratolog

Obstaravaji syndromatickou diagnostiku. Ocekava se od nich podpora pfi
formovani prognozy pro rodiCe. Vysledky, které se ziskaji z t€chto Setfeni, se predavaji
dal$im odborniktim pro dalsi vyzkum a ptipadné zjiSténi novych piiznaki. (Klenkova,

2006)

4.2 Neonatolog a pediatr

Jsou prvnimi, ktefi diagnostikuji syndrom. Staraji se o to, aby se rodi¢im
dostalo vhodné péce o dit¢ a aby doSlo ke spolupraci s odborniky, ktefi zajisti optimalni
rozvoj a vyvoj jedince. Voli vhodny zpiisob vyZivy v prvnich dnech Zivota, zdali je
mozné kojeni nebo je zde piekazka kvili velofaryngealni insuficienci. (Skodova,

Jedlicka, 2003)

4.3  Plasticky chirurg

Plastické operace jsou soucasti zivota ditéte s TCS jiz od utlého véku.
V etapach probihaji az do dospélosti. Od prvotnich operaci rozstépt rtl, kvli vhodnym

podminkam ke krmeni, az k plastice o¢nich vicek, usi anebo naprave cCelisti a brady,
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které se vétSinou provadéji az v dospélosti. Pro napravu mikrotie a atrézie musi plastik
uzce spolupracovat s otologem, kteti spolecné diagnostikuji a hledaji vhodnou dobu pro

operaci. (Aural Atresia, [online] 2018)

4.4  Stomatolog a ortodontista

Stomatologickd péce zacind kratce po narozeni a konci s uzavienim vyvoje
Celisti. Na péci se dale podili ortodontista, Celistni chirurg a protetik. Z divodu Spatného
postaveni zubll a oteviené¢ho skusu je prace ortodontisty velmi potfebna a naroc¢na. Pii
tézkych deformacich celisti se voli chirurgické feSeni 1éCby, o které se stard

stomatochirurg. (Skodova, Jedlicka, 2003)

4.5 Foniatr

Jeho uzké spolupréce s klinickym logopedem je velmi dualezitd pro pacienty
s orofacialnim rozstépem. Brzké napraveni této vady je podstatné pro vyvoj feéi. Foniatr
dohlizi na koordinaci tymu slozeného z lékatskych i nelékaiskych odborniki, vcetné
rodictl, ktefi se na vyvoji feci znateln¢ podileji. (Vohradnik, 2001) Zaroven zpracovava
komplexni vySetieni pacienta, které obsahuje anamnestické udaje o feci, vySetieni stavu
dutiny nosni a Ustni, o podob¢ orofacidlni oblasti, vySetfeni usi a také hlasu. (Vohradnik
2001, in Skodova, Jedlicka) Foniatr pouziva i zakladnich metod z oblasti
otorinolaryngologie. Pro diagnostiku sluchu a sluchovych vad uvadime medicinsky
obor s nazvem audiologie (Souralova, 2005). Podstatnou casti foniatrické péce je
eliminovat sluchové poSkozeni a snaZit se o co nejmensi nasledky. Najit vhodnou a

vysoce kvalitni pomticku, pro co nejvétsi sluchové zapojeni a osvojeni feci.

4.6  Klinicky logoped

K zajisténi optimalniho vyvoje fe€i je nutné spojeni obort foniatrie a
logopedie. Klinicky logoped zajistuje pro své klienty, ale i rodi¢e a piibuzné,
poradenskou sluzbu v ramci naruSené komunikaéni schopnosti. Nauci je zdkladnim
cvicenim, informuje je o stavu poskozeni urcitych funkci a seznami je s moznymi
problémy, které se b&hem 1é¢by mohou objevovat. Seeman (1995 in Skodova, Jedlicka)
uvadi, ze se predifecové obdobi ditéte s rozStépem nijak nelisi od ditéte zdravého.
Roz8tép ale brani v ziskavani zékladnich pohybovych dovednosti mluvidel. OvSem ne

vSechny déti s rozStépem patra maji vyvoj fe€i opozdény. (Kerekretiova, 2016) Pro
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logopeda je dulezita spravna diagnostika ke zvoleni nejidedlnéjsi terapeutické metody.
Nemén¢ podstatné je pohliZzet na potieby ditéte a brat v potaz jeho ochotu s logopedem

spolupracovat.

4.7 Psychologicka péce

Role psychologa zaujima vysokého postaveni. Nejenze vénuje svou péci ditéti,
ale také jeho rodin€. Zjisténi, ze dit€ neni zdravé, je pro né stresujici a Casto nevédi jak
se s takovou novinkou vypoiadat. Psycholog zaujima pozici podporovatele a snazi se
rodiné pomoci s novou situaci. Velkou roli na vstiebavani téchto informaci rodinou,
hraji odbornici a to, jakym stylem jsou jim informace podavany. (Skodova, Jedlicka,
2003)

5 Dité s postizenim v rodiné

UZ od nepaméti si kazda matka a otec preji své dité zdravé a bez jakychkoli
potizi v té¢hotenstvi nebo pii porodu. Planuji si, jak jejich dcera ¢i syn bude vypadat,
predstavuji si jejich budoucnost a to jaky pocit budou mit, az je budou drzet v naruci. O
to vice jsou pak zniCeni a citi bezmoc, kdyz se dozvi, ze s jejich pravé narozenym
ditétem nebo ditétem, které se zdalo do ted’ bez jakéhokoli problému, neni néco zcela

v potadku a je nutno udélat urcita opatieni.

,J€ to strasnd réna, kdyz vam teknou, ze mate dite, které jste si tolik prala, ale

ze je tézce nemocné a nikdy v Zivoté zdravé nebude.” (Chvatalova 2001, st. 124)

51 Rodina

Rodina je nejzakladnéjsi socidlni skupinou. Je prvni, kterd nas ovliviiuje a uci

zakladnim vécem. V rodiné€ se postupem Casu vytvari pocit bezpeci, jistoty a ditvéry
Za hlavni funkce rodiny povazujeme funkce:

- Reprodukéni- uspokojovani biologickych a sexudlnich potifeb, zarucuje
pokracovani rodu

- Ekonomické- ovliviuji trh prace, navstévuji povolani, obZiva

- Vychovné- kontroluji jednani svych ¢lent, cti spoleCenska pravidla, predani

hodnot
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- Socializa¢ni- formovani osobnosti, pfedani ndvyki a chovani, zaclenéni
- Emocionalni- uspokojuje citové potieby, pocity bezpeci a jistoty, podpory

(Jankovsky, 2003)

5.2  Proces vyrovnavani se

Kdyz se do rodiny narodi dit¢ s postizenim, neovliviiuje to pouze dit¢ samotné,
ale také jeho rodice, sourozence a prarodice. Z pocatku se s problematikou potykaji
hlavné rodice, postupem, jak dité¢ roste, se dostava do kolektivu, ktery na né¢j urcitym
zpusobem piisobi a dité€ si samo zac¢ina uvédomovat, Ze je jiné. V tento moment se zane

postizeni dotykat hlavné jeho samotného. (Jankovsky, 2006)

,, Védomi neschopnosti zplodit normdlniho potomka vede ke ztraté sebediivery
a k pocitiim ménécennosti. Reakce okoli mohou tyto tendence jesté posilovat, zejména
tehdy, jestlize jde o vrozené a napadné postizeni, jehoz piivod nelze jednoduse vysvetlit

(Vagnerova 1999, s. 103).

S takto tézkou zpravou rodice potiebuji dostatek casu na zpracovani informaci,
kterych se jim dostava a pfijmuti diagndzy svého ditéte. Kazdy rodi¢ se s danou situaci
vyrovnava po svém a po urcitou dobu, ale vétSina rodicl prochazi fadou reakci, které
obvykle probihaji v pofadi nize uvedeném. S jakym tempem, intenzitou nebo jaké
vngjsi faktory budou vysledek ovliviiovat, neni jasné. Nejznaméjsi autorkou modelu
fazi vyrovnavani se je americkd psycholozka Elisabeth Kiibler- Rossova, ktera
sledovala soubor reakci u pacientli ve fazi umirani- Sok, popfeni, hnév, smlouvani,
deprese, smifeni. U nas jeden z modelli popsala Vagnerova, ktera uvadi fazi Soku a
popfeni, fazi bezmocnosti, f4zi postupné adaptace a vyrovnani se s problémem, fazi

smlouvani a fazi realistického postoje. (Vagnerova, 2004)

Faze SOKU A POPRENI — Prvni fazi je $ok. Sok je inicialni a iracionalni
reakce na sdéleni, ze dité neni zdravé. Rodice nejsou schopni vyporadat se s tak silnou
emocni skutenosti, ze dochazi k popteni, kdy mohou zaznit véty jako: ,,To neni
mozné.“ nebo ,,Museli jste se splést!* V této fazi je dilezitd taktnost a trpélivost z fad
1ékaiG. Zaroven ale byvaji 1ékati brani jako ,,poslové Spatnych zprav*, rodice si Casto
hledaji nové 1ékare, kteti by dosavadni diagnézu prehodnotili a vyvratili ji. Chtéji slySet

dobré zpravy. (Bartonova, Pipekova in Pipekova, 2006)
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Faze BEZMOCNOSTI — Rodi¢e se ocitaji v situaci, se kterou nemaji
zkuSenosti, a neni v jejich silach ji napravit. Zadaji o pomoc, chtéji slySet pozitivni
zpravy, ale boji se, ze budou odmitnuti nebo uslySi sama negativa. V tomto obdobi je
Casta vina. Vina k sob¢ samym, nejblizsi rodin¢ nebo 1ékariim, ktefi se ocitli u porodu.
Vyjadfeni zlosti a hnévu na své okoli je obranna reakce, kterou je nutno akceptovat a

nechat rodice, aby byli slySeni. (Slowik, 2007)

Faze POSTUPNE ADAPTACE A VYROVNANTI SE - Ve treti fazi dochdzi
k racionalngjSimu uvazovani a rodi¢e dychti po informacich. Zde nejvice pomaha, 1ékar,
ktery se je snazi edukovat a poskytnout jim co nejvice potifebnych informaci. Snizuje se
jejich hnév a uzkost, které ale mohou pretrvavat a brani zpracovani informaci. Chtéji
veédét, co pro své dit¢ mohou udélat. (Jankovsky, 2006) Pro¢ k postizeni doslo, jak to
mohou napravit, jakd je prognéza do budoucna. V této fazi mohou rodi¢e udélat
maximum a bojovat s nepfiznivou situaci, jakozto aktivniho zptisobu zvladani nebo se
muzou stahnout do Ustrani a bagatelizovat situaci jako pasivni forma zvladani situace.
Jakou formu si rodice zvoli, zalezi mimo jiné na zralosti jejich vlastni osobnosti, na

kvalité citového zdzemi nebo na akutnim psychickém a fyzickém stavu.

Faze SMLOUVANI — Ve ¢tvrté fazi jsou rodie uz obeznameni s danym
postizenim. Akceptuji danou skute€nost, ale doufaji alesponi v malé zlepSeni, kdyZ neni
moznost uplného uzdraveni. Tato faze je velkym pokrokem od uplného odmitani
skuteénosti k moznosti piijeti. Casto se rodie obraci k Bohu nebo maji tendence

sméfovat k mystice. (Jankovsky, 2006)

Faze REALISTICKEHO POSTOJE — Posledni faze, ve které jiz rodice
akceptuji pfitomné postizeni, smifuji se s nim a hledaji to nejlepsi pro své dité. Co by
mu mohlo pomoci, kde se bude moci vzdélavat, kam s nim budou moct dochézet. Jak
rychle rodi¢e zacnou akceptovat postizeni svého ditéte, zalezi také na typu a rozsahu
postizeni. Nejdelsi dobu trva vyrovnat se s postizenim tézce zasahujici oblicej.
Dulezitym faktorem je také vznik postiZzeni. Jakmile jde o postizeni ziskané, rodice
nemaji pocit provinéni a nedochdzi k naruSeni rodi¢ovské identity, je brano jako
nesteésti, které postihlo zdravé lidi. Oproti tomu postizeni vrozené je i Sirokou vefejnosti
mén¢ akceptovatelné, je nevysvétlitelné a nesrozumitelné. (Vagnerova, Hadj-Moussova,

Stech, 2004)
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PRAKTICKA CAST

6 Metodologie vyzkumu

6.1 (il prace a pouzité otazky

Hlavnim cilem préce je nastinit nejednoduchou symptomatologii, ktera je pro
Treacher Collins syndrom charakterizovana, zjistit moznosti 1ékafské pée a mozné

dopady na miru kvality Zivota jedince.
Stanoveny byly tyto dil¢i cile:

- Analyza obtizi u konkrétnich osob
- Analyza operativnich zékrokt
- Analyza mentélnich schopnosti

- Uplatnéni kompenzacnich pomiicek jedinct

Pro naplnéni vySe zminénych cilii jsou stanoveny vyzkumné otazky, jejichz odpovéedi

budou shrnuty v zavéru bakalaiské prace.
Pro rodice déti s TCS byly stanoveny nasledujici vyzkumné otazky:
Vyzkumna otazka ¢. 1:
Rodice ditéte s TCS: Jak se rodice vyrovnavaji s postizenim ditéte?
Muz s TCS: Jak se v prubéhu let vyrovnava se svym postizenim?
Vyzkumna otazka ¢. 2:
Rodice ditéte s TCS: Jak se vyvijel zdravotni stav déti?
Muz s TCS: Jak se vyvijel jeho zdravotni stav?
Vyzkumna otazka ¢. 3:
Rodice ditéte s TCS: Co zpétné hodnoti jako vyznamnou pomoc?

Muz s TCS: Co hodnoti jako vyznamnou pomoc?
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6.2  Volba pristupu a metod

Pro ziskani dat jsem zvolila kvalitativni vyzkum- ,,Terminem kvalitativni
vyzkum rozumime jakykoliv vyzkum, jehoz vysledkit se nedosahuje pomoci statistickych
procedur nebo jinych zpiisobii kvantifikace. Miize to byt vyzkum tykajici se Zivota lidl,
pribéhii, chovani, ale také chodu organizaci, spolecenskych hnuti nebo vzdajemnych

vztahu‘* (Strauss, Corbinova, 1999, str. 10) metodou polostrukturovaného rozhovoru.

Pro ziskani dostate¢ného mnozstvi informaci a nastinéni specifickych obtizi,
které¢ Treacher Collins syndrom obnasi, byla zvolena metoda polostrukturovaného
rozhovoru, kterd byla kvili epidemiologické situaci, Sifeni ndkazy Covid 19 a velké

vzdalenosti dotazovanych, realizovana online formou, pomoci Instagramu a emailu.

Vyhodnocovani dat probihalo porovnavanim informaci ziskanych béhem

rozhovort a informaci, které jsou uvedeny v teoretické ¢asti prace.

Vyzkum byl soustfedén na tfi respondenty, z nichz dva jsou rodici ditéte s TCS,
a jednim je mlady muZz. Rozhovor byl skladdn z n€kolika hlavnich otazek, soucasti byly
| otazky doplnujici, které byly pfizptisobeny dle danych odpovédi. VSechny pitimé citace
vV odpovédich jsou piepsany doslovné, tudiz v jazyce slovenském ¢i s nepfesnostmi

VvV gramatice.

Pti sbéru dat bylo dbano na dodrzovani etickych pravidel. VSichni zac¢astnéni
respondenti souhlasili scasti na vyzkumu a byli seznameni s G¢elem rozhovoru.
Rozhovor byl veden citlivé s diirazem na nenaruSovani soukromi a bez otazek, které by

mohly naruSovat lidskou diistojnost.

6.3 Vyzkumny soubor

Vzhledem k zachovani anonymity respondentli jsou jejich jména oznacena
jako: Mato, Marcelka a Marek. Kazdy z dotazovanych byl obeznamen s ucelem
rozhovoru a cilem vyzkumu. Rozhovory byly realizovany online formou kvtli omezené

moznosti setkavani se.



Rodice
1. Otec, 39 let, syn s TCS- 12 let

Rodina pochazi ze Slovenska. Nikdy pfedtim se Vjejich rodiné¢ TCS
neobjevilo, ani se s takovym jedincem nesetkali. Po porodu byli radi, ze se jich ujal
skvély 1ékar, ktery ma dodnes chlapce v péci a pomohl jim s t€zkymi zacatky. Chlapec

je jejich jedinym ditétem.

2. Matka, 31 let, dceras TCS- 8 let

Respondentka je matkou jednoho ditéte a to osmileté holCic¢ky, v rodiné
zadného Clena s TCS nemaji. HolCicka trpi leh¢i formou TCS a diagndza jim byla
sdé€lena ihned po porodu. Dévce navstévuje zakladni Skolu a nesetkava se s negativnim

piistupem.
Dospély s Treacher Collins syndromem
3. Muz, 20 let, TCS

Respondent je jedinym synem své matky. V dobé jeho narozeni se o syndromu
Treacher Collins védélo jen malo a Iékaii se teprve dozvidali a pfiucovali o této

problematice. Vystudoval stfedni Skolu s maturitou a nyni hleda praci.

6.4 Predstaveni rozhovorua

6.4.1 Rozhovor s otcem chlapce, 12 let

Maly Mato se narodil rodi¢im, ktefi v t¢ dobé byli ve v€ku 27 a 29 let.
T¢hotenstvi probihalo v pofadku, Zadné ptidruzené komplikace neprobihaly, maminka
pouze V prvnim trimestru bojovala s lehkou virézou. ,,Tehotenstvo probiehalo
normdalne, Ziadne problémy a ani ndaznak, ze by Mato mal mat postihnutie.” \V jejich
rodindch se syndrom TCS nikdy pfedtim nevyskytoval. Mato je jejich jedinym ditétem,
a to 1 pfesto, ze mu chtéli sourozence poftidit, ale bohuzel netspé$né. Nyni jsou rodice
ale radi, Ze maji dostatek ¢asu na Mato a mohou se mu pln¢€ vénovat a podporovat ho.

Tatinek se Ucastnil porodu, tudiZz ihned vidél, Ze syn neni v pofddku. Mat'o se narodil
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s atrézii zvukovodu a nedovyvinutymi uSnimi boltci, nejvyraznéj$im prvkem v obliceji
jsou spadlé okraje dolnich o¢nic a absence licnich kosti spolu s malou nendpadnou

bradou.

Otcovy reakce byly naprosto adekvatni k situaci, kdy zjistili, ze se narodilo
dité s postizenim. ,, Bol som pri pérode a teda hned som videl, Ze nieco nie je v poradku.
Reakcia? Hnev, zufalstvo, pla¢ a celkovy chaos v hlave.* Zatatek pro né byl velice
obtizny, jelikoz cely jeden mésic neveédéli nic o diagnodze jejich ditéte. Prvni informaci o
TCS dostali az mésic po narozeni, a to v nemocnici v Banské Bystfici. Mat'o hned po
narozeni museli do BB pfevézt, jelikoz v nemocnici, ve které se narodil, byl v kritickém
stavu kvili nedostatecnému dychéni. ,, Bolo to taté, prvii informaciu o TCS sme dostali
az mesiac po narodeni, v nemocnici v Banskej Bystrici, kde sme Mata museli preloZit,
lebo Vv nasej nemocnici mal kriticky stav kvoli nedostatocnému dychaniu. Tam mu
urobili trecheostomiu diagnostikovali TCS.“V Bansko Bystfické nemocnici mu, pro
leps$i dychani, udélali tracheostomii a diagnostikovali TCS. V této nemocnici nyni
navstévuji vSechny odborniky, kteti dohlizeji na Mativ stav a planuji dal$i postupy
moznych operaci- ORL, Gastro, plicni oddéleni ¢i stomatologii. Kvili jiz zminéné
zavedené tracheostomii jsou nuceni pouzivat mnoho pomicek, které jsou soucasti jejich
bézného Zivota- ,,odsavacku,hlienov,katetre, zvlhcovace vzduchu, fiziologicky roztok na
riedenie hlenov*. Dalsi kompenzacni pomtickou, ktera by Matovi mohla vypomoci
vV kazdodennim zZivoté, je naslouchaci ptistro) BAHA, avSak bohuzel pro Mat’a, 1 kdyz
ho mé implantovan, ho nevyuZiva. ,nacuvaci pristroj BAHA nepouzivd, lebo mu to
nerobi dobre.“Je potfeba vyzdvihnout, ze Mato se 1 pfes zavedenou tracheostomii
naucil saim velmi p€kné mluvit. V zacatcich se s Mat'em ucili znakovat, ale pak se sdm
tréninkem naucil pouzivat svij hlas k projevu a se znakovanim mohli ptestat. Mat'ovi se

1 vyrazné zlepsil sluch, a nyni co Mat'o nerozumi, to odezira ze rtd.

Pro rodice bylo velice té¢zké, kdyz byl Mato maly a zdravé déti stejného veku
ho nepfijimaly do svych spolecenstvi a nezapojovaly do hry. Déle jsou pro né zranujici
pohledy ostatnich lidi. ,, Reakcie okolia sui rozne, hlavne deti vedia byt kruté, ale Mato S
tym nemal nikdy problém, ani teraz ked’ uz je pubertiak to neriesi. Vadi nam pohlady aj

v 7

dospelych ludi, doslova civenie ako na prizrak. “ Jako nejtézsi ¢ast ale rodice uvadi to,

kdyz Mat’a vidéli trpét po tézkych operacich a nevédéli mu pomoct.
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Ve svych 12 letech m4 Mato za sebou nékolik operaci, ze kterych se vyborné
zotavil. Doslo k operacim, pfi kterych mu lékafi uleh¢ili dychani a doslo i k Gpravé
spadlych vicek. ,,z operdcii ma urobené posuvanie sanky- 2krat (Motol, Banska
Bystrica), upravu ocného viecka (Banska Bystrica), spriechodnenie nosa (Banskad
Bystrica)“ S postupnym vékem si Mat'o vic a vic uvédomoval, Ze je jiny, ale naucil se
to pfijimat a ted’ v puberté to pry nijak nefesi. Je to vesely kluk, ktery se zajima o knihy
a ptirodu kolem sebe. Nijak sviij vzhled netesi, ale ma dny, kdy rodi¢im poklada rizné
otazky tykajici se jeho vzhledu. ,,Sem tam polozi otazku, Ze kedy bude mat také usi ako

ja, alebo kedy nebude mat tracheo a tak. *

V kolektivu je Mat'o piijiman skvéle, je vesely a vstficny. Spoluzaci ho nijak
nevyclenuji ani se mu neposmivaji, z ¢ehoz méli rodice nejvétsi obavu. Ve Skole
prospiva na vybornou. Velkou roli v tom hraje fakt, Ze Mato i pies tracheostomii
dokaze skvéle mluvit a pouZzivat svij hlas, nejde o klasicky hlasovy projev, ale 1 ptesto

vyhrava recitacni soutéze. Rodi¢lim déla samou radost a jsou na n¢j pysni.
Zasadni zjiSténi:

Zpocatku byli rodice zoufali a vy¢itali si, Ze za narozeni syna s postizenim
mohou oni. Byli nastvani, hnévali se na okoli 1 na sebe samé. AZ po mésici se dozvédeli

Mat’ovu diagnézu a pomalu dochézelo k piijimani syna takového, jaky je.

Mat'o se neobejde bez nékolika Iékaiskych pomicek, které potiebuje
k obsluhovani tracheostomie, kterou ma zavedenou. Navstévuje odborniky, ktefi mu
pomahaji v cesté za ,,vysnénym oblicejem®. Ve svych 12 letech podstoupil nékolik
operaci a né€kolik ho jich jeSt¢ ceka, nyni jsou, pro probihajici vyvoj chlapce,

pozastaveny.

Rodi¢tim se zvladnutim celé situace nejvice pomohla nejblizsi rodina a Mat'ovi
sestienice a bratranci. Velkou oporou mu jsou rodi¢e a ted’ i spoluzaci ve $kole. Mat’o je
vyborny v recitacnich soutézich, velkym plusem vV jejich roding je, Ze je Mato veliky

optimista a své postiZzeni nebere moc vazné.
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6.4.2 Rozhovor s maminkou, dcera 8 let

Marcelka se narodila v roce 2012 planovanym téhotenstvim. Celé t€hotenstvi
probihalo bez komplikaci a vSechna vysetieni vychédzela v poradku. Syndrom TCS se
v rodin¢ nikdy pfedtim nevyskytoval, ani jiné vrozené vady ¢i deformity. Dcerka se
narodila v terminu a miry i vaha byly v pofadku. Hol¢icka se narodila s nizko
posazenyma uSima mensich tvarl, ale z vétsi ¢asti vyvinutych. Tvar Celisti a brady byl
nepatrné odchylen od normadlu, ale na prvni pohled nijak moc zietelny. Dolni okraje

oc¢nic spadavaly mirn€ dolti, ovSem v zadné t€zké forme.

Marcel¢iny rodice, jako jediny z dotazovanych, méli o diagnéze své dcery
jasno hned po porodu. Bylo jim sdéleno, Ze hol¢icka trpi Treacher Collins syndromem.
Rodi¢e se zpocatku obavali, ze nezvladnou péci o dit€ s postizenim. Maminka prvni
tydny hodné plakala a davala si za vinu narozeni dcery s takovym syndromem, ,, byla
jsem nestastnd, ocekavala jsem krdasnou zdravou holcicku, pdr tydni jsem jen
probrecela®. PIa¢ a hnév pomalu vystiidalo smitfeni a radost, kdyz hol¢i¢ka v nemocnici
zacala rozdavat prvni asmévy. ,,Moc se mi ulevilo, kdyz mi doktori Fekli, Ze nejde o
tezkou formu postizeni a ze Marcelka md Sanci na normdlni Zivot. Hned, co se
vV nemocnici zacala smat, mi to bylo jasny a ja prestala videt to, Ze md postizeni, ale
vidéla jsem jenom svou dcerku.” Po narozeni se rodiny ujal lékaf, ktery poskytl
dostate¢né informace, coz rodiné velmi pomohlo srovnat se S tézkou situaci. Marcelka
se vyvijela veelku dle normy. Rodice méli obavy, zdali hol¢icka bude mluvit, protoze
nevydavala zvuky typické jejimu véku. Kolem dvou let bylo Marcelce implantovano
sluchadlo BAHA, od t¢ doby dochézelo k velkému pokroku. Zacala slabikovat a po
urité dob¢é dokazala odiikat basnicky. ,Kdyz vyrustala, méla jsem potrebu ji furt
sledovat a hlidat, jestli je v pordadku. Hrozné jsem se bala, kdyz viibec nechtéla mluvit,

I3

ani nezvatlala. *

Odmalicka byla veselé¢ a hravé dité, nebala se pfipojit k détem stejného ¢i
star§iho véku, v tom dost pomohla rodina a jeji starSi bratranci a sestienice. V mateiské
Skole se adaptovala vyborng, s détmi si hrdla a i ony s ni. Pani ucitelka z ni méla radost,
rada zpivala a chtéla, aby se Cetly pohadky. Byla dost zvidava a basnicky ¢i pisnicky si
dokazala rychle vtisknout do paméti. S nastupem do Skoly se rodi¢e bali, jak to
Marcelka zvladne, ale zbytecné. Nesetkali se szadnym negativnim pfistupem a

Marcelce se ve skole moc libi. ,,Kdyz meéla nastoupit do prvni tiidy, hrozné jsem se
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bala, déti uz jsou prece jenom starsi a umeji obcas byt i zlé. Bali jsme se, Ze se ji budou

posmivat nebo se s ni nebudou chtit kamaradit. *

Pravideln¢ navstévuji logopedku, jini 1ékafi prozatim nejsou potiebni. Operace
Marcelka zadné nepodstoupila, neni potieba a az bude starsi, bude pouze na ni, zda si

operaci, pti které ji opravi usni boltce, spravit necha nebo ne.

Rodice, po dohod¢ s Iékatem, usiluji o druhé miminko, aby Marcelka nebyla

sama. Doufaji, Ze se dalsi té¢hotenstvi podafi, druhé miminko by si moc piali.
Zasadni zjisténi:

Marcelé¢ina maminka prvni tydny dost plakala, hnévala se sama na sebe i na
své okoli. Nechtéla pochopit pro¢ ona je ta, které se narodilo dité s postizenim, zpocatku
nevéfila, ze se dokaze o svou dceru spravné postarat. Prvnimi usmévy Marcelky

pominulo jakékoli vycitani a zloba a rodice si dcerky zacali poradné uzivat.

Marcelka ma jen lehkou formu Treacher Collins syndromu, tudiz nebyly zatim
nutné néjaké operace. Hol¢icka ma od dvou let zavedeno sluchadlo BAHA, které ji
pomohlo vrozvoji teci, a diky tomu se naucila sama p&kné mluvit. Navstévuji

pravidelné logopedku, kterd jim pomaha zdokonalovat hlasovy projev.

Rodin¢ nejvice pomohl fakt, Ze o dcetiné postizeni védeli hned po narozeni a
mohli si hledat informace, poptipadé¢ hledat rodiny se stejnym postizenim. Ptiznavaji, ze
jsou radi, ze ma Marcelka jen lehkou formu a spoluzaci se ji nijak neposmivaji a prijali
ji bez jakychkoliv ostycht. Marcelka je vesela a chytra divka, kterd ve Skole prospiva a

déla svym rodictim radost.

6.4.3 Rozhovor s chlapcem s TCS, 20 let

Tento mlady muz oslavil 20. narozeniny a je prvnim a zaroven jedinym synem
svych rodict. T€hotenstvi probihalo bez vétSich komplikaci, matka neprodélala Zadnou
infekci ani virdzu. V jejich roding nebyl nikdo, byt’ lehce podobny, s TCS. Pro matku to
bylo velmi tézké obdobi. Védomosti o TCS byly ,, v plenkach* a Iékaii se jen velice
malo docetli &i setkali s takovym postizenim. Casto proto navitévovali zahranici, aby se

0 Treacher Collins syndromu dozvédéli vice informaci a byli schopni urcit diagnézu.
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»Po porodu se mamé nedostalo skoro Zddnych informaci. O tomhle syndromu se

V Ceské Republice moc nevédélo a lékari jezdili na konference do zahranici.*

Narodil se s nizko posazenymi usnimi boltci, které byly vcelku vyvinuté, oproti
tomu nedostatecny vyvin licnich kosti a Celisti, zapfi¢inily malou bradu a na prvni
pohled nevzhlednost obliceje, dalSim symptomem byly malé oci se spadlymi dolnimi

vicky.

Marek studoval Stiedni odbornou Skolu socidlni a zdravotnickou,
Evangelickou Akademii v Nachod¢, v kvétnu ho ¢ekd posledni pokus maturitni
zkousky. Rad by si naSel praci, aby nebyl doma a mohl se osamostatnit. ,,ted’ jsem

prihldaseny na Uradu prace.

Své détstvi hodnoti velmi dobie. V détstvi a Skolnich zacatcich mu velice
pomohla nejlepsi kamarddka, byla mu po celou dobu oporou a také ho v prabchu let
seznamila s n¢kolika prateli, se kterymi se Marek prateli dodnes. ,,Diky mamky
kamarddkdam, ktery k ndam chodily na grilovacku, jsem byl pordd mezi détma. Nejvic
jsem byl s jednou kamarddkou, se kterou jsem byl i ve Skole, a taky jsem diky ni poznal
novy kamose“ S Sikanou ve Skole se setkal, ale jen v brzkém véku. Pozdéji chodil
s kamarady a zZadné narazky po vétSinu studia nebyly- ,.kdyz jsem byl starsi, umél jsem
si sjednat respekt, takze si na mé pak uz nedovolovali. S postupnym dospivanim pro

A

okoli.

Marek nosi dennodenn¢ bryle a ma zaveden kochlearni implantat, procesor
BAHA. Od utlého v€ku navstévuje nekolik specialistil, ktefi mu pomahaji. Pravidelné
dochazi na Specialni ortodencii v Praze- Vinohrady, kde podstupuje i plastické operace
(naptiklad modelace celisti), sam tika, ze ,,zuby jsou u tohohle postizeni na dlouhou
trat’”. Jeho prvni vét$i operaci byla implantace kochledrniho implantatu, kterou
podstoupil ve svych 11 letech. Zacatkem roku 2019 podstoupil plastiku obliceje, pfi
které se pracovalo s jeho tvarem Celisti a s tim souvisejici zvétSeni licni oblasti. TéZ mu
byly upraveny dolni okraje oc¢nic. Jeho tvar plisobi méné odlisn€. A jemu to pomohlo
mit se o néco vice rad. Operaci podstoupil jiz hodné, ale planu ma i dalsi. ,,Na podzim
2021 by mél podstoupit rekonstrukci usnich boltcii. “ Jiné operace pro né€j byly banality.
Marek, i ptes veSkeré operace, které podstoupil, po kterych jeho rysy TCS vic a vic
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mizi, i pfes vSechnu podporu kamarada a rodiny, neni spokojeny a vi, ze nikdy nebude.
»vim, Ze se mi stalo hodné dobrého, ale vim, zZe sam sebe jsem nikdy neprijmul na 100%,
vzdycky tam bude to jedno procento, ze se nemam rad a a prosté mi to spis ztézZuje zivot,
byt jiny.

Zasadni zjisténi:

Markova matka porodila v dobé, kdy se o Treacher Collins syndromu védélo
jen velice malo a obzvlast v Ceské Republice. Dlouho lékaitim trvalo potvrdit
diagnozu. Ale piijala danou situaci tak, jak byla a snazila se Markovi byt oporou a

udélat mu piijemné détstvi.

Marek kazdy den nosi bryle a také ma voperovan kochlearni implantat, ktery
mu pomohl I1épe slySet a naucit se dobfe mluvit. Ma za sebou nckolik tézkych operaci,
pti kterych dochdzelo k rekonstrukci obliceje. Nyni uz o nich sdm rozhoduje a ma v

planu dalsi.

Nejvetsi oporou v détstvi 1 v pribéhu dospivani, pro néj byla kamaradka, kterd
ho seznamila i s nyn&jSimi ptateli a diky které se nebal kolektivu. Vystudoval stiedni

Skolu, rad by si naSel praci a osamostatnil se.
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6.5 ODPOVEDI NA VYZKUMNE OTAZKY

VO1: Jak se rodice vyrovnavali s postiZzenim ditéte?

Rodice vypovédéli stejné, ze velkou roli v procesu vyrovnavani se, hrala mira
informaci. Pro v§echny rodice byl tento proces velice naro¢ny. Pro otce Mat’a byl fakt,
ze se dit¢ narodilo s né¢jakym postizenim, velmi slozity. Vypovédél, ze to bylo hlavné
Z diivodu minimdlnich informaci a zejména proto, ze jasnd diagndza byla stanovena a
sd€lena az cely mésic po jeho narozeni. Prvnimi a pochopitelnymi reakcemi ze strany
rodic¢i byla zlost a zoufalost. Nevédéli, co udélali Spatné, hledali chybu v sobé¢, chtéli
jasné vysvétleni, které se jim ovSem nedostalo. Velkou roli hraje také mira a zavaznost
syndromu. Matka divky uvedla, ze byla klidnéj$i po sd€leni, Ze se jedna o leh¢i formu
TCS. Zpocatku ovSem hodné plakala a dévala si dcefino postizeni za vinu. Nyni

postiZzeni svych déti neberou jako pfitéz a uzivaji si kazdodennich radosti.
Muz s TCS:

Pro maminku nejstar§iho z dotazovanych bylo pfijmout diagnézu svého syna
tézké pievazné kviali nedostatku informaci. V dobé Markova narozeni nebyla
problematika TCS natolik probadana a vzdélavani doktorti bylo teprve v zacatcich.
Nikdo ji neposkytl dostatecné informace a neuvedl postup lécby, vSe probihalo
postupné. On sam své postizeni na sto procent nepftijal, uvadi, Ze vzdy bude néco, co na
sob¢ nebude mit rad a nespokoji se s tim. T€zké to pro néj bylo v obdobi $kolniho veku,
kdy se bal posméskli od ostatnich spoluzaki, ale setkal se s pouze par poznamkami,
velice mu v tomto obdobi pomohla kamaradka, diky které nasel i dalsi piatele a naucil

se mit se rad.

VO02: Jak se vyvijel zdravotni stav?

Zdravotni priibéh u respondentl je vcelku podobny. Po narozeni se vétSing
jedinct, kvili z0Zenym dychacim cestam, zavadi tracheostomie. Nésledné podstupuji
operace pro zavedeni sluchadla BAHA (neboli systém vedeni zvuku kosti) ci
kochlearniho implantatu. Po téchto operacich vétSinou dochazi k velkym pokrokiim a

déti zacinaji pouZzivat hlasovy projev.

U mladsiho chlapce byla tracheostomie provedena, ale 1 pfes ni se naucil sam

dobfe mluvit. Stale je pod dohledem logopeda. Byl mu také zaveden pfistroj BAHA,
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avsak jej nevyuziva, jelikoz je pro néj nevyhovujici. Podstoupil také jiz nékolik t€zkych

operaci. Nyni je v péci 1ékaii pouze preventivng, bez vétSich obtizi.

Divka ma nejméné vyrazné znaky TCS a tudiz neni zapotiebi velké péce
1ékart, pravidelné navstévuje pouze logopedku. Od dvou let mé implantované sluchadlo
BAHA, diky kterému doslo k velkému zlepseni v oblasti hlasového projevu a nyni se
dorozumiva jen pomoci svého hlasu. Je mozné, ze v budoucnu vyuzije plastickou

operaci k remodelaci usnich boltci, ptipadné jiny esteticky zakrok.
Muz s TCS:

Prodé¢lal nékolik operaci od utlého veéku, prvni vétsi mu byla implantace
kochlearniho implantatu, kterd se konala v jeho 11 letech. Zadné pfidruzené obtiZe
nemél, naucil se mluvit a tracheostomie nebyla nutna. V pribéhu let podstoupil dalsi
operace jako napiiklad modelace celisti. Je pod dohledem I1¢kaiti, ale pravidelné

navstévuje pouze ortodencii.

VO3: Co zpétné hodnoti jako vyznamnou pomoc?

U vSech dotazovanych velkou roli hrala podpora rodiny. Pomoc hledali také u
1ékara, kteti se jich po porodu wujali. Dal§i vyznamnou pomoci byla 1 vétsi
informovanost o tomto syndromu v prubéhu let a také piistup uciteld ve skole. Ovsem

s nedostatkem informaci se potykaji dodnes a shledavaji to jako velky problém.
Muz s TCS:

Pro dospivajiciho muze to byli predev§im jeho kamaradi a nejvice kamaradka

z détstvi, kterd ho v8im provedla a pomohla mu najit si ptatele dalsi.
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7 Diskuze

M¢ osobni zkuSenosti a moznosti setkani se s osobami s TCS mi dovolily
nahlédnout na zivot s ditétem TCS, a jaké specifi¢nosti to s sebou piinasi. Teorie, ktera
je uvadéna v odborné literatufe se opird o fakta, jaké doopravdy déti jsou. Zminované
symptomy, moznosti 1é€by a proces vyrovnavani se jsou totozné. Avsak i pfesto, ze ve
vyzkumném vzorku byli posuzovani jedinci se stejnou diagndzou- jejich zivoty jsou
naprosto odlisné. Ve své praci jsem si vytyc€ila za cil nastinit nelehké projevy Treacher
Collins syndromu, teoretickd c¢ast byla sestavovana z analyzy literatury ceskych i
zahrani¢nich zdrojii. Pfibéhy dotazovanych jsem se snazila zpracovat tak, abych

objasnila nelehké obtiZe, s kterymi se jedinci i rodice déti s TCS potykaji.

V teoretické Casti byly uvedeny znaky, kterymi se Treacher Collins syndrom
vyznacuje a které obliCejové rysy jsou charakteristické pro osoby s TCS. Jednalo se
napiiklad o mikrocii, atrézie zvukovodu, o¢i sklanéjici se doli ¢i nedovyvinuté licni
kosti. Stejnych informaci bylo dosazeno i ve vyzkumné ¢asti. U vSech dotazovanych se
objevovaly jiz zminéné symptomy, avSak ne u vSech ve stejné mife. Je tedy
prokazatelné, ze zavaznost jednotlivych symptomu ovliviiuje nejen proces vyrovnavani

se, ale celkovou kvalitu Zivota jedinc.

Teoretické podklady nasledné péce za pomoci kompenzacnich pomicek nebo i
operaci koresponduji s vysledky, kterych bylo dosazeno pii vyzkumu. Jedinci s atrézii
zvukovodu podstupuji operaci na jeji odstranéni, nebo podstupuji operace, pii kterych je
jim zaveden kochlearni implantat nebo sluchadlo BAHA. Tyto kompenzacni pomiicky
nahrazuji nebo zlepSuji sluch a poméhaji détem s nacvikem mluveného slova. Urcitou
kompenzacni pomiickou je pro déti i zavedeni tracheostomie, ktera jim pomaha dychat,

z diivodu ztzeni dychacich cest, i ptes takové omezeni se jedinci mohou naucit mluvit.

Ze velkou roli v procesu vyrovnavani se hraji odbornici a to jakym zpiisobem
jsou informace od 1ékaii podavany, uvadi autor Jankovsky (2006), coz odpovida i
informacim, které jsem ziskala béhem rozhovort, jelikoz dostatek informaci a zpisob
podani rodi¢lim je nesmirné dalezity. Rodice uvedli, Ze pecujici 1€kat byl pro né€ oporou
a pozdé¢ji jeho péci hodnotili jako vyznamnou pomoc. Taktéz mnozstvi zdroja, ze
kterych bylo, a je, mozné cCerpat pomohlo rodicim vyrovnat se s tézkou situaci.

Rozhodujicim faktorem v zaclefiovani se a v procesu pfijimani do rodiny je také stupeni
35



a forma pfiznakii TCS. Jedna z dotazovanych uvedla, Ze doslo k tlevé po zjisténi lehc¢i

formy TCS.

Mozné dopady na miru kvality zivota si zpocatku uvédomuji pouze rodice,
ktefi pecuji o dité€ s postizenim, avSak jak zminuje autor v predeslé publikaci, pozdéji je
to na ditéti samotném. Ono samo si za¢ne uvédomovat, ze je jiné a odlisSné. Rodice
ovSem uvadéji, ze strach o své dit¢ a mozné posmésky cekali s nastupem do Skolniho
zafizeni, a to od ostatnich zakd, ani jeden z dotazovanych se ovSem s ni¢im takovym
nesetkal. Situace, kde se citi nepfijemné, nastdva napiiklad na détském hfisti, kdy se
neubrani, nékdy az zirajicim pohlediim, ostatnich maminek. Jinak se setkali pfevazné

S kladnymi reakcemi a zkuSenostmi.

S timto tvrzenim souhlasi i dotazovany muz s Treacher Collins syndromem,
protoze jak uvedl, je velice t€zké pfijmout pohledy od cizich lidi a ob¢asné narazky
dospélych. Pro mensi déti je v procesu zaclenéni se do kolektivu podstatné, jestlize maji
po boku kamarada, na kterého se mohou obratit. V ptipadech, kdy ma dité jiz svého
kamarada, dochézi mén¢ k nardzkdm od ostatnich spoluzaki. Nejvetsi moznou pomoci

pro osoby s TCS je podpora rodiny a piatel.

Dilezitym a neméné podstatnym bodem byla analyza mentalnich schopnosti.
Faktem, ktery byl prokdzan ve vyzkumném Setfeni, je, Ze mentalni schopnosti jedinct
v ur¢itétm veéku s Treacher Collins syndromem, odpovidaji v€ku zdravého jedince,
nékdy az v pasmu nadpriméru. Tvrzeni vyplyva z vypovédi, kdy rodic¢e uvedli, Ze jejich
déti dokazaly recitovat basnicky jiz ve véku dvou let. Prospivaji na zakladnich Skolach

¢i se jim zdarné zdaii vystudovat stiedni Skolu s maturitou.
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8 Zavér

Treacher Collins syndrom je vazné postizeni, pii kterém dochéazi k nékolika
Cetnym a vyraznym odliSnostem v oblasti obliceje. Vyvoj déti s timto syndromem
probiha dle normy. Obtize, které tento syndrom piinasi, lze spravnou terapii a cilenymi

operacemi zmirnit, ¢i redukovat.

Tato prace si klade za cil poukazat na problematiku Treacher Collins syndromu

a nastinit dopady tykajici se kvality zivota téchto jedinct.

Prace je slozena z Casti teoretické a z ¢asti praktické. Kapitoly teoretické Casti
vymezily zékladni znaky Treacher Collins syndromu a kterych ¢asti obliceje se tykaji.
Dale etiologii postizeni, moznostmi operacnich zakroki a téz shrnuly oblasti 1€katské i
nelékaiské péce o takové jedince. Jedna z kapitol je také vénovana kompenzacnim
pomuckam a jejich variacim, bez kterych se lidé s TCS neobejdou. Slozitosti od

jednoduchych sluchadel az po implantovany systém kostniho vedeni zvaného BAHA.

Cast praktickd nastifiuje anamnézy déti stimto postizenim, a také
mladého muze, ktery poskytl pohled na své postizeni vlastnima o€ima. Shrnuty jsou
obtize, u nich se vyskytujici, jaky pohled na to maji rodi¢e danych déti a co v prubéhu
rozhovor formou otevienych otdzek. Diky tomu bylo zjiSténo, jakych informaci bylo
rodi¢im poskytnuto, jaci odbornici zkvalitiuji Zivoty jedinci a jak velké jsou celkové

nedostatky v této oblasti.

Péce o dité s postizenim radikalné¢ zménilo fungovani celé rodiny. Rodiny fesi

jiné problémy neZz dfive a na véci pohliZi ,,trochu jinak®.

Diky bakalarské praci jsem se tak mohla jesté vice sbliZit s tématem Treacher-

Collins syndrom.
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