Zdravotné Jihoceska univerzita

socialni fakulta v Ceskych Budéjovicich
Faculty of Health University of South Bohemia
and Social Sciences in Ceské Budéjovice

Primarni a sekundarni prevence vyvojovych

vad a jejich socialni dopad

BAKALARSKA PRACE

Studijni program: REHABILITACE

Autor: Klara Pouzarova

Vedouci prace: MUDr. Milos Veleminsky, PhD. - UFM

Ceské Budéjovice 2018



Prohlaseni:

Prohlasuji, Ze svoji bakalafskou praci s ndzvem ,,Primarni a sekundarni prevence
vyvojovych vad a jejich socialni dopad® jsem vypracovala samostatng, pouze s pouzitim
prament v seznamu citované literatury.

Prohlasuji, ze v souladu s § 47b zakona ¢. 111/1998 Sb. v platném znéni
souhlasim se zvefejnénim své bakalarské prace a to v nezkracené podobé elektronickou
cestou ve vefejné pristupné Casti databdze STAG provozované JihoCeskou univerzitou v
Ceskych Budgjovicich na jejich internetovych strankach se zachovanim mého
autorského prava k odevzdanému textu této kvalifikani prace. Dale souhlasim s tim,
aby toutéz elektronickou cestou byly v souladu s uvedenym ustanovenim zdkona ¢.
111/1998 Sb. zvetfejnény posudky Skolitele a oponentll prace i zdznam o prubchu a
vysledku obhajoby bakalaiské prace. Rovné€Z souhlasim s porovnanim textu mé
bakalarské prace s databazi kvalifikacnich praci Theses.cz provozovanou Narodnim

registrem vysokoskolskych kvalifika¢nich praci a systémem na odhalovani plagiatu.

V Ceskych Budgjovicich dne 03.05.2018 .o

Klara Pouzarova



Podékovani:

Touto cestou bych rada podékovala panu MUDr. Milosi Veleminskému PhD.,
dale panu profesorovi Milosi Veleminskému a Mgr. Ingrid Baloun za odborné vedeni
mé bakalarské prace a jejich cenné rady a pfipominky. Dale bych chtéla podékovat
vSem informantlim, ktefi mi poskytli rozhovory pro vypracovani mé praktické Casti
bakalaiské prace. V neposledni fadé dékuji své rodiné za finan¢ni a psychickou podporu

béhem mého studia.



Primarni a sekundarni prevence vyvojovych vad a jejich socialni

dopad

Abstrakt:

Bakalatskd prace na téma ,,Primarni a sekundarni prevence vyvojovych vad a jejich
socialni dopad* se zabyva prevenci pied pocetim a v dobé prenatalniho obdobi. Dale se
zabyva rliznymi typy screeningl, které se vyuzivaji k detekci vrozenych vyvojovych
vad. Tato bakalarska prace pojednava také o socidlnim dopadu vrozenych vyvojovych
vad v ohledu socialniho zaclenéni osob s vyvojovou vadou a o moznosti pracovniho

uplatnéni mladych dospélych.
Bakalatska prace je rozd€lena do dvou casti — teoretické a praktickeé.

Teoreticka ¢ast je zaméfena na vznik vyvojovych vad, vyvojové vady jako takové,

genetiku a primarni a sekundarni prevenci vyvojovych vad.

Cilem praktické ¢asti je zjistit frekvenci vyvojovych vad u déti v Ceské republice, dale
soucasné moznosti primarni a sekundarni prevence u vyvojovych vad a jejich socialni
dopad. Dalsim cilem této prace je zjistit kvalitu zivota rodin, déti a mladych dospé€lych
s vyvojovou vadou a poslednim cilem je zjiStovani moZnosti pracovniho uplatnéni

mladych dospélych s vyvojovou vadou.

Z vyzkumu ohledné kvality Zivota (dotazniku PedsQL) vyplyva, Ze nejkvalitnéjsi zivot
Vv oblasti zdravi maji osoby s orofacialnim rozs§tépem. Z rozhovoru s témito informanty
specializované kliniky kvili operacim rozstépti. Hned za nimi se dle zjisténych hodnot
HRQOL umistily divky s Downovym syndromem, které jsou schopné socializace mezi
ostatni déti, ale z vypove&di matek vyplyva, Ze z dlivodu pfidruZené mentélni retardace
nikdy nebudou schopny samostatného zivota. Na dal§im misté se umistil informant
s fokomelii a nejhorsi hodnoty HRQOL vysly u informantt s roz§tépem patefe. Nutno
podotknout, ze kazdy informant ma jiny typ rozstépu patefe. Jeden je pln¢ odkazan na
péci matky ze zdravotnich divodu, kdezto mlada dospéla ma sice zdravotni obtize, ale

je schopna se sama o sebe postarat a pievazné si zatidit vSe potiebné.



Poslednim cilem prace bylo zjistit moznost zapojeni téchto osob do pracovniho procesu.
Vzhledem k nizkému véku informantti nelze zcela posoudit, na kolik procent budou
informanti tohoto schopni. Z vyzkumu vyplyva, Ze velkou roli hraje celkovy fyzicky a
psychicky stav. V ptipad¢ piidruzené¢ mentalni retardace se matky divek S vrozenou
vyvojovou vadou usnesly, ze divky nikdy nebudou schopny v budoucnu chodit do prace

jako zdravy ¢lovék.

Kli¢ova slova:

vrozené vyvojové vady — orofacialni rozst€épy — Downidv syndrom — rozstép pateie -

fokomelie — genetika



Abstract:

Bachelor thesis on topic ,,Primary and secondary prevention of developmental defects
and their social impact* deal with prevention before conception and in prenatal period.
It also goes in for various types of screenings which are used for detection of congential
developmental defects. This bachelor thesis also discuss the social impact on inclusion
of people with congential developmental defects and possibility of employment of
young adults.

Bachelor thesis is divided into two parts — theoretical and practical one.

Theoretical part is focused on origin of developmental defects, genetics, developmental

defects themselves and primary and secondary prevention of them.

Goal of practical part is to found out the frequency of developmental defects of children
of the Czech republic, also finding out current forms of primary and secondary
prevention and the social impact of developmental defects. Another goal of this thesis is
to found out the quality of life of families, children and young adults with
developmental defects and the last one is to determine the possibility of employment of

people with developmental defect.

Research of life quality (questionnaire PedsQL) shows that the best quality of life in
terms of health have people with orofacil cleft. From interviews with those people came
out that the most crutial part was after their birth, when they had to visit specialized
clinics in order to undergo the surgery of cleft. Right behind them, according to results
of HRQOL, are girls with Down syndrome, who are capable of socialization with
others, but from statements of their mothers came out, they will never be able of
independent life because of associated mental retardation. Next place is taken by
informant with phocomelia and the worst merit HRQOL came out by informants with
cleft spine. It is necessary to take into consideration that everyone of them have a
different type of cleft spine. One of them is fully dependant on care of his mother, other

young adult girl suffers from health issues, but can take care of herself.

The last goal of thesis is to find out about their possibilities to join the work process.
Respondents were rather young and taking their age into consideration, we can’t tell

how they will or won’t be able to find and keep a job. Research shows us that physical



and mental condition play a big role in it. In case of associated mental retardation
mothers of girls decided their daughters won’t ever be able to go to work as healthy

people.
Key words:

Congential developmental defects — orofacial clefts — Down syndrome — cleft spine —

phocomelia — genetics
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Uvod

faktory. Za wnitini faktory povazujeme genetické chyby, které se objevuji bud’
v chromozomech nebo v genech. Autor uvadi, Zze pokud se objevi porucha
chromozomu, nazyvame to chromozomovou aberaci, coz znamena, ZzZe Cast
chromozomu chybi nebo piebyva. V dusledku toho potom vznikaji riizné syndromy

doprovazené mentalni retardaci (Obecné prospés$na spoleénost Sirius, 0.p.s. 2011-2017).

Vnéjsi faktory oznaduje Sipek (2007) jako takzvané teratogeny, jejichZ piisobenim
vznikaji zdvazné¢ mnohacetné vrozené vyvojové vady ruznych typt. Jde naptiklad o
rozstépy, vyvojové vady organtli, koncetin, a podobné (Obecné prospé$nd spolecnost

Sirius, 0.p.s. 2011-2017).

Vngjsi faktory déli Sipek (2007) na chemické, biologické a fyzikalni. Mezi chemické
faktory Sipek (2008) ftadi napiiklad latky pouZivané v chemickém primyslu,
rozpoustédla, 1€ky, tetracyklinova antibiotika, coz je skupina Sirokospektrych antibiotik,
dale cytostatika, to jsou léky pouzivané k 1é€bé onkologickych onemocnéni. Déale sem
autor fadi nékteré antileptika, 1éky urcené pro 1écbu epilepsie, Wartfarin, 1¢k uzivany ke
srazlivosti krve, ACE inhibitory, coZ jsou léky, které vedou ke snizovani krevniho tlaku
a Vneposledni fadé¢ jsou za chemické faktory povazovany i1 nckteré vitaminy a

samoziejme 1 alkohol a drogy.

Za biologické faktory povaZujeme herpesviry, to je skupina viri, které zptsobuji opary,
plané nestovice, Sestou détskou nemoc, mononukledzu, a podobné. Dal§im biologickym
faktorem je bakterie Treponema pallidum, ptivodce syfilisu a poslednim faktorem je

parazit toxoplazma gondii (Obecné prospésna spolec¢nost Sirius, o.p.s. 2011-2017).

Co se tyce fyzikalnich faktord, téhotné Zeny by se nemély vystavovat RTG zafeni a
gamma zafeni, kterd jsou vysoce nebezpecnd a dale se za fyzikdlni faktor povazuje
vysoka teplota, to znamena, ze téhotné zeny by se mély vyvarovat saunovani, horkym

koupelim a podobné (Obecné prospésna spole¢nost Sirius, o.p.s. 2011-2017).
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1. Soucasny stav

Sipek (2008) uvadi, ze se v Ceské republice v poslednich letech narodi 3,5 % déti
s vyvojovou vadou. Vrozené vyvojové vady mohou postihnout jakoukoli tkan ¢i organ
lidského téla a mohou byt rizné zavazné. Nekteré vyvojové vady jsou pouze

kosmetického razu, jindy jde o vady az neslucitelné se zivotem.

V soucasnosti je nejveétsi pozornost vénovana prenatalni diagnostice. Ta v poslednich
letech prosla obrovskym vyvojem. Pravé diky prenatdlni diagnostice 1ze zachytit Sirsi
spektrum vyvojovych vad. Diky v€asné a presné diagnostice mohou Iékaii podrobné
informovat rodi¢e o prognoze a typu vyvojové vady. Ti se potom na zakladé téchto
informaci mohou rozhodnout o pifipadném porodu ve specializovaném zafizeni

s naslednou chirurgickou péci nebo mohou zvolit umélé preruseni t€¢hotenstvi.

Primarni prevenci vrozenych vyvojovych vad se v soufasné dobé zabyvaji fady
narodnich 1 mezindrodnich organizaci. Této problematice se momentalné nejvice vénuji
mezinarodni organizace EUROCAT a ICBDSR. Tyto organizace doporucily ¢lenskym
zemim Evropské unie zavedeni programu primarni prevence vrozenych vyvojovych vad
do své zdravotni politiky, coz je vsouladu sprogramem Svétové zdravotnické

organizace WHO.

1.1 Vrozené vyvojové vady

Jak uvadi na webovych strankich Centra lékaiské genetiky MUDr. Cutka, mezi
nejcastéj$i a vefejnosti nejznaméjsi vrozené vyvojové vady patii vSeobecné rozstépy
(rtu, patra, patete,...), Downliv syndrom, Edwardsiv syndrom, Turneriv syndrom,

hydrocefalus a vrozené vady hornich a dolnich konéetin (Cutka, 2016).

1.1.1 Orofacialni rozstépy

Orofacialni rozstépy jsou velmi Casté vrozené anomalie a pfiCina téchto anomalii je
multifaktoridlni. RozSt€p rtu mnohem castéji poskytuje chlapce nez divky a rozstép
patra se naopak tyka spiSe divek nez chlapct. Riziko této vyvojové anomalie se zvySuje

s vékem matky (Jakubikova, 2012).

Autorka uvadi, Ze co se tyce rozstépovych anomalii, tak jsou viditelné jiz po narozeni.

Ihned po porodu musi 1ékafi zajistit détem s timto defektem dychani (nékdy byva nutna
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tracheotomie), pfijimani potravy a zjistuji se otologické a audiologické problémy.
Autorka zdaraziuje, ze déti s t€émito anomaliemi maji problémy pii kojeni a musi se
krmit v horizontalni poloze. Témito defekty se zabyva plasticka chirurgie (Jakubikova,
2012).

Jakubikova (2012) dale uvadi, Ze co se tyce socialniho dopadu, tak disledkem miize byt

pfevodni porucha sluchu.

1.1.2 Downuiv syndrom

Driive se osobam s Downovym syndrom fikalo, Ze jsou ,,mongoloidni a to ztoho
divodu, Ze se v obli¢eji podobaji Asiatim. Downiiv syndrom je jeden z nejcastéjSich
syndromti a je to nejbéznéjsi chromozomalni porucha, kdy se jedna o trisomii

21.chromozomu (Selikowitz, 2005).

Downtiv syndrom se vétSinou tyka spise chlapcii nez divek a trpi jim 1 dité ze 700
narozenych (UZIS,2017). Velkou roli zde hraje vék matky, kdy pii véku nad 35 let je

vy$§i pravdépodobnost poceti ditéte s Downovym syndromem (Selikowitz, 2005).

Selikowitz (2005) a Polak a kolektiv (2017) se shoduji, ze vyvoj déti s Downovym

syndromem je pomaly a méné kompletni nez u zdravych déti.

1.1.3 Rozstép patere

Rozstép patete, latinsky spina bifida, je vrozend vyvojova vada v oblasti patefe, kdy
dochazi k defektiim nervové trubice v tom slova smyslu, Ze se obratle patefe neuzaviou
do oblouku, tudiZz vznika $térbina, skrze kterou mize navenek vyklenout micha nebo

nervy (Stefanek, 2011).

Rozstép patefe mize byt trojiho typu: spina bifida occulta, meningokéla a

meningomyelokéla (Sramek, 2015).

V ptipadé rozStépu spina bifida occulta se hovoii o tzv. skrytém rozstépu patete, kdy je
pateini oblouk rozs§tépeny, ale micha neni nijak poruSena. Na tento typ rozStépu lze
pfijit ndhodné béhem rentgenového vysetfeni. Micha a nervy nejsou v tomto piipadé

nijak postizeny (Stefanek, 2011).
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DalSim typem rozstépu je meningokéla, coz je typ rozstépu, kdy jsou misni obaly
vytiStény pies otvor v obratlich, ale micha je neporusend. Jedinci mivaji jen malé

piiznaky postizeni (Stefanek, 2011).

Tietim a zaroven poslednim typem rozstépu patefe je meningomyelokéla. Tento typ
V téchto ptipadech je Casto micha s nervy odkrytd. To, Ze je zasazena micha, mize
zpusobovat obrnu dolnich koncetin a neschopnost ovladat mocovy a analni svérac.
V piipadé meningomyelokély je vyvoj velmi nepfiznivy a casto déti umiraji na
komplikaci spojenou se zdnétem mozkovych blan nebo na infekce mocovych organa

(Stefanek, 2011).

Pticiny vzniku dodnes nejsou znamy. Lékati se ale domnivaji, ze na vzniku hraji velkou

roli genetické faktory a faktory vnéjsiho prostiedi (Sramek, 2015).

Cech (2006) uvadi, ze ke vzniku této vrozené vyvojové vady dochézi jiz na

pocatku prvniho trimestru, kdy se dostate¢né nevytvoii neuralni trubice.

Mezi rizikové faktory se fadi pfedchozi tehotenstvi s rozs$tépem patefe, nedostatek
kyseliny listové v obdobi gravidity (Tlaskal, 2007-2018), vyskyt rozstépu pateie
v rodiné a dale matky s diabetem a matky uZivajici 1éky proti epilepsii (Stefanek, 2011).

Projevy tohoto postiZeni zavisi na tom, jaka oblast patetfe a jaké nervy jsou rozStépem
zasazeny. Co se tyCe fyzickych projevl, jde o ochrnuti koncetin, ortopedické
abnormality, problémy s ledvinami, inkontinence a zanéty mocovych cest, neschopnost
udrzet stolici a abnormalni pohyby oc¢i. Dalsi projevy mohou byt neurologického typu
jako je hydrocefalus, ADHD, problémy s paméti, ¢ mentélni postizeni (Stefanek,
2011).

1.1.4 Fokomelie

Pokud se hovoti o fokomelii, jedna se bud’ o tplné nevyvinuti nebo nedokonalé vyvinuti

hornich nebo dolnich koncetin. Jde o atrofické vrozené vady (Bednarova, 2011).

Pfi¢inou muze byt genetickd porucha nebo teratogenni pusobeni thalidomidu

Vv prenatalnim ¢i perinatalnim obdobi (Ml¢ochova, 2012-2018).
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Defekt hornich koncetin se fe$i tahovymi ¢i elektrickymi protézami, ovladanymi
fokomelickou rukou. Defekt dolnich koncetin se fesi oboustrannou amputaci kycelniho

kloubu (Ml¢ochova, 2012-2018).

1.2 Statistika vrozenych vyvojovych vad

Pocet narozenych déti s vrozenymi vyvojovymi vadami je publikovan na strankach
UZIS. Je ovlivnén metodikou sbéru a zpiisobem zpracovani dat. Od roku 2000 jsou
zdrojem dat publikace Narodniho registru reprodukéniho zdravi (NRRZ) — vrozené
vady a NRRZ — novorozenci, kde jsou hlaseni pofizovana za kazdého novorozence,
véetné mrtvé narozenych. Do tohoto formulafe byl doplnén roku 2000 udaj ,,vrozena

vada“ v&etné zapsani az péti kod diagnozy (UZIS, 2017).

Zpravodajskymi jednotkami jsou genetickd, Zenska, gynekologicko-porodnicka,
novorozeneckda, détska, kardiologicka, ortopedicka ¢i  jind odborna oddéleni

zdravotnickych zafizeni, kde se vrozena vyvojova vada diagnostikuje (Cutka, 2016).

HlaSeni vrozenych vyvojovych vad je povinné pro statni i nestatni zdravotnické zatizeni
vSech resortil. HlaSenku vzdy vypliuje 1€kat, ktery vadu diagnostikuje a to kdykoli do
dokongeni 15 - ti let véku (UZIS, 2017).

Sleduji se vrozené vyvojové vady dle MKN-10 zjisténé:

a) u plodu, kdy se vrozena vada zjistila pfi prenatalni diagnostice

a u samovolnych potrati nad 500gramu
b) u déti do dokoncenych 15 - ti let zivota
) u mrtvé narozenych déti, (UZIS,2017).
V priméru bylo zjisténo 1,4 diagnézy na postizené¢ho jedince. Je dilezité zaméfovat se

na incidence jednotlivych skupin. Nejvyznamnéji zastoupena je skupina vrozenych vad
ob¢hoveé soustavy (Q20-Q28), ktera v obdobi 2000-2014 piedstavuje vice nez 42%.
Hned po téchto vrozenych vadach je skupina vrozenych vad a deformace svalové a
kosterni soustavy (Q65-Q79) s primérem 17,5%. Mezi nejméné zastoupené vrozené
vady patii skupina vrozenych vad dychaci soustavy (Q30-Q34) s celkovym
zastoupenim 1% a abnormality chromozomil nezafazené jinde (Q90-Q99) zastoupena

2,1% (UZIS, 2017).
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V poslednich letech dochazi ke sniZzeni incidenci u vad, jako jsou napiiklad rozstép rtu a
rozstép patra (Q35-Q37) a dale vrozené vady mocové soustavy (Q60-Q64). Pomalu
klesa 1 incidence vrozenych vad a deformace svalové a kosterni soustavy, ale
Vv tabulkach jsou stale mezi nejvice rozsSifenymi a pocet takto postizenych osob je stale

vysoky (Cutka, 2016).

Co se tyce chromozomalnich aberaci jako je Downiv syndrom, Patautiv syndrom ¢i
Edwardstiv syndrom, tak riziko téchto aberaci nartista se stoupajicim vékem téhotnych
zen a incidence téchto aberaci se zvysSuje. Vyzkumy ukazuji, Ze od roku 2014 je vice

neZ polovina rodigek stargich 30 - ti let véku (UZIS, 2017).

1.3 Prevence

Pokud Zena hodla ot¢hotnét, méla by se chovat zodpovédné a vyvarovat se Skodlivym
mutageniim, které by mohly poskodit DNA pohlavnich bun¢k. Autor uvadi, ze jde
zejména o pracovisté, kde je budouci matka vystavena skodlivému zareni, chemikaliim

a jinym teratogentim (Sipek, 2008).

T¢hotné zeny by mély dbat na zdravy Zivotni styl, mély by se vyvarovat fyzické a
psychické zatézi a samoziejmosti by mély byt pravidelné gynekologické prohlidky,
které mohou odhalit pfipadny zdravotni problém (Sipek, 2008).

1.3.1 Primarni prevence

Pavlovska (2012) uvadi, ze primadrni prevence by meéla byt zalozena na védecky
oveétenych znalostech a dikazech pochazejicich z vyzkumnych studii z riznych oblasti
— V pfipadé¢ primérni prevence tykajici se vyvojovych vad se jedna o zivotni styl, dale o
farmakologii, toxikologii a dalsi. Cilem efektivni prevence je piedejit vzniku vrozené
vyvojové vady. Pokud neni mozné vzniku vyvojové vady piedejit, pfichdzi na tfadu

sekundarni prevence, ktera jiz zachycuje konkrétni problém.

1.3.1.1 Alkohol

Poléak (2017) a Goetz (2005) hovoii o tom, Ze Zeny, které planuji pocCeti potomka, by se
mely alkoholu vyhnout obloukem, jelikoz se alkohol k plodu dostava prostfednictvim
placenty. Alkohol se u plodu dostava i do tkani a orgdnd, odkud se odbourava dvakrat
pomaleji nez z téla matky. Je prokazano, Ze alkohol je velmi Skodlivy béhem celého

téhotenstvi a ne pouze béhem prvniho trimestru (Goetz, 2008).
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Alkohol v téhotenstvi miize zpusobit poruchy rustu plodu, které mohou pietrvat i do
détského veéku a to naptiklad malou hlavicku, nespravné vyvinutou ¢ast obliceje, rizny
stupent dusevniho opozdéni, poruchy chovani, rizné vrozené vady vcetné vyvojovych
vad srdce a mnoho dalSich pfidruzenych abnormalit. Dale mutze alkohol zpusobit
izolované poskozeni mozku & miize vyvolat alkoholovou zavislost u plodu (Sipek,
2008).

Ackoli se uvadi, ze pfi poziti malého mnozstvi alkoholu plodu sice nic nehrozi, 1€kati
zduraziuji, ze bezpecna davka neni presné stanovena a kazdy jedinec reaguje jinak. Za
velmi rizikové se povazuje, kdyz Zena vypije 5 a vice jednotek alkoholu denné (Sipek,

2008).

Hajek (2000) a Goetz (2008) se shoduji, ze pokud matka v téhotenstvi pila, mize se dité
narodit s fetalnim alkoholovym syndromem, u téchto déti miZeme zpozorovat
abnormality trojiho typu. Goetz (2008) popisuje tfi abnormality a to: celkovy rust,
funkce centralniho nervového systému a déle to lze poznat dle specifického obliceje,
kdy v disledku FAS, dochazi k defektim hlavicky, déti maji mensi otvory o¢i a Ust a

vznikaji vyvojové vady organti, koncetin a CNS.

1.3.1.2 Kouieni

To, Ze koufeni Skodi zdravi, je vSeobecné zndma véc. Tabdkovy kouf totiz obsahuje
kolem 4000 latek, z ¢ehoz je minimalné sto kancerdznich. Studie udavaji, ze kazda
patnacta cigareta zpiisobuje v lidském téle jednu mutaci, coZ jasn€ znaci, Ze koufeni

zpiisobuje vyvojové vady (Sipek, 2008).

Sipek udava, ze koufeni ovliviiuje reprodukéni systém obou pohlavi — muzi, ktei koui,
maji méné spermii, ty jsou méné kvalitni a pomalé a Zeny kufacky maji problém
s otéhotnénim a ¢asto u nich dochazi k mimodé&loznimu t&hotenstvi (Sipek, 2008)

Vaviinkova (2006) udava, ze pokud Zena béhem t&€hotenstvi koufi, dost Casto se
stava, Ze plod trpi hypoxii (nedostatkem kysliku) - tento d& se odehrava v disledku
zvyseného karbonyl hemoglobinu, coz znaéi, Ze jsou krvinky chronicky otravené
oxidem uhelnatym a nejsou schopny piedavat kyslik tkanim. Dle Vaviinkové (2006) a
Sipka (2008) je dalsim problémem v diisledku koufeni $patné prokrvena placenta kvili
placentarni vasokonstrikce nebo zizenim cév a z tohoto diivodu dochazi k pred¢asnému

odlouceni placenty. V diisledku kouteni dochdzi ke spontannim potratlim, pfed¢asnym
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porodiim a porodim mrtvych plodd (Vaviinkova, 2006). Silnym kutackam se rodi déti

z&vislé na nikotinu a ihned po porodu proZivaji abstinenéni syndrom (Sipek, 2008).

Koufeni zpusobuje nejcastéji vyvojové vady typu rozStépu (napi. rozSt€p rtu nebo
roz$tép patra), dale anomalic prsti na ruce (napiiklad syndaktylie, adyktylie,

polydaktylie) i abnormality urogenitalniho traktu.

Déti kufacek trpi Castéji nezvladatelnym chovanim a muze jit i o syndrom ADHD.
Autor hovoii ve své publikaci také o tom, ze krizové chovani mize piertst i do

dospélosti ve formé kriminalniho jednani (Sipek, 2008).

1.3.1.3 Drogy

Je vSeobecné znamou véci, ze drogy jsou zdravi neprospésné. Patofyziologické t€inky
které se podepisi na plodu, zpisobuji intravendzni aplikace a rizikové chovani béhem
shanéni drog a prostfedkil na drogy (matky jsou naptiiklad nakazené hepatitidou, HIV,
apod.). Problém je také v tom, Ze t€¢hotné zeny, zavislé na drogach, ziji neusporadané a
prenatalni péce je v 90-ti % naprosto nedostatecnd. Z toho vyplyva, ze pokud je plod
ohroZen néjakou vyvojovou vadou, ¢i jinak, matka nemd Sanci na to pfijit. Tyto Zeny
pfijedou do porodnice az s kontrakcemi a v ptipadé, Ze je matka jiz nakazena HIV
infekci a podobné, muze byt i plod zasazen infekci odtokem plodové vody (Vaviinkova,

Binder, 2006).

1.3.1.4 Léky

Pokud Zena musi uzivat Vv té¢hotenstvi néjaké léky, musi vzdy oSetfujici 1ékar zvazit
pomé&r mezi prospé$nosti a rizikem, které 1é¢ba pro matku i plod piinasi (Hajek, 2000).
Jak ve svych publikacich zmituji Sipek (2008) s Hajkem (2000), jestlize matka trpi
n¢jakym chronickym onemocnénim, zvlasté pokud jde o léCbu astmatu, epilepsie,
Crohnovy choroby, ulcerdzni kolitidy nebo napftiklad uziva Iéky kviili hypofunkci §titné
zlazy, psychiatrickym potiZim a mnoho dalSich, nedoporucuje se 1éky vysazovat (Hajek,
2000). V teéchto ptipadech by mohlo dojit ke zhorSeni stavu a ohrozeni matky i
nenarozen¢ho ditéte, protoZe uzivanim téchto 1€kt se udrzuje kontrola nad danym
onemocnénim nebo se uzivanim 1ékt pfedchazi aktivaci choroby (Hgjek, 2000).
V ptipad¢ chronického onemocnéni by se méla Zena poradit se svym lékafem, zda je

otéhotnéni viibec vhodné, vzhledem k jejimu zdravotnimu stavu, protoZe v dnesni dobé
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jiz existuje mnoho onemocnéni, u kterych se téhotenstvi absolutné nedoporucuje.

(Sipek, 2008).

Uzivani 1€kt je nejrizikovéjsi od tietiho do desatého tydne téhotenstvi (Hajek, 2000).
V tomto obdobi je dle Sipka (2008) nejvétsi pravdépodobnost, Ze by mohly vniknout
néjaké vyvojové vady. Dal§im rizikovym obdobim je obdobi po porodu, kdy muize byt
ovlivnéna adaptace jedince na samostatny zivot. Nutno podotknout, ze nékteré druhy
1€kd jsou nebezpecné po celou dobu tehotenstvi. Oba autofi se shoduji, ze pokud
té¢hotna Zena musi uzivat néjaky 1€k, méla by ho uzivat po nezbytné¢ dlouhou dobu a
Vv co nejmensi davce. Stejné tak plati, ze t€hotné zeny by si nikdy nemély samy

nasazovat 1éky (Sipek, 2008).

Negativni vliv na vyvoj plodu mize mit i akutni onemocnéni, kdy je nutno hlidat
teploty (Sipek, 2008). Télesna teplota by neméla piesahnout 38°C, protoze pii vyssich
teplotach hrozi, ze by mohlo dojit k poskozeni plodu (Hajek, 2000). Lékati doporucuji,
aby se télesnou teplotu snazily Zzeny srazit pomoci zabalti a paracetamolem, jehoz davka

by denn¢ neméla ptesahnout 1500mg/den.

V téhotenstvi se absolutné nedoporucuje uzivat rostlinné pripravky a to z toho divodu,
Ze obsahuji riizné smési latek, o jejichz vlivu na plod je zndmo jen minimum informaci
(Sipek, 2008). Hajek (2000) dale vyluéuje uzivani 1éku, jako jsou cytostatika, ACE
inhibitory, androgeny, Warfarin a ostatni derivaty kumarinu, aminopterin (antagonisty

kyseliny listové), a mnoho dalSich.

1.3.1.5 VWy%iva
Jako gr6 téhotenstvi je spravné stravovani, kdy je nutné nékteré slozky vyzivy
dopliiovat, jinym slozkam je zase lepsi se vyhnout. Nékteré slozky potravy by mohly

souviset s uréitymi riziky nemoci vyvijejiciho se plodu (Cutka, 2016).

Co se tyCe energie a zivin, musi Zena ve druhém a tfetim trimestru dodavat télu denné o
200-300 kalorii vice nez obvykle, dale se zvySuje potieba kvalitnich bilkovin, zejména

tch, co obsahuji esencialni aminokyseliny (Sipek, 2008).

Velmi vyznamnou slozkou jsou vitaminy, které se doporucuje konzumovat jiz pred
pocetim, hlavné potraviny, které obsahuji kyselinu listovou (Tlaskal, 2007-2018).
V piipadé, Ze télo matky trpi nedostatkem této slozky, mize to zptsobit defekt vyvoje

struktur v oblasti michy a mozku ditéte. Nedostatek kyseliny listové mize kromé
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vyvojovych vad, dle autora, zpusobit téhotenské problémy jako je naptiklad predCasny
porod ¢i spontanni potrat. Idedlni mnozstvi piijmu kyseliny listové je cca 400 ug denné.

(Sipek, 2008).

Oba autofi doporuc¢uji budoucim matkam, aby se vyhnuly nejriznéj$im potravinovym
dopliikiim, protoze nejsou kontrolovany jako 1éky a obsah tc¢innych latek Ize jen t€zko
zjistit, protoze ptipravky nejsou nikde evidovany. Hrozi, Ze by doplnék obsahoval
vysoké davky vitaminu A, ktery je pro plod velmi nebezpecny, zejména v prvnim

trimestru téhotenstvi a mize zpasobovat celou fadu vyvojovych vad (Sipek, 2008).

Vitaminy, které budouci matky nutné potiebuji, jsou vitaminy Bi, B2, Bi> a dale
vitaminy C, D a E (Tlaskal, 2007-2018). Na druhou stranu je ale nebezpetné,
konzumovat vitaminy nadbyte¢né. Spravnou hladinu vitaminii by méla konzultovat

t&hotna Zena s lékafem (Sipek, 2008).

Dalsi nezbytnou slozkou ve stravé t€hotnych Zen jsou mineralni latky (Tlaskal, 2007-
ovliviiyje kvalitu kostni tkdné€, hot¢ik je vyznamny pro vyvoj plodu. Autor vidi nejvétsi
problémy v nedostatku zeleza, zinku a jodu. Nedostatek Zeleza mulze zpusobit
pred¢asny porod, ale i poruchy ve vyvoji plodu, v piipad¢ nedostatku zinku mize mit
dit¢ postizeny mozek a nedostatek jodu muze poznamenat intelektualni stranku
osobnosti (Sipek, 2008).

1.3.1.6 Kofein

Dle Vaviinkové a Bindera (2006) je sice kofein navykova latka, kterou bézné
konzumuji téhotné, ale ve vétSin€ pripadd neni nijak nebezpecnd. Kofein obsahuji
predevsim napoje jako je kava nebo Coca Cola. Autofi ve své publikaci uvadéji, ze by
byl kofein pro plod nebezpecny pouze v ptipadé, kdy by gravidni zena konzumovala
napoje obsahujici kofein v extrémni davce, za coz se povazuje vypiti Sesti az osmi $alka

kavy denné.

1.3.1.7 Infekce

Tehotné Zeny jsou stejné jako vSichni ostatni jedinci vystaveny pusobeni
choroboplodnych zarodkt a nekteré infekce mohou ptedstavovat velkou hrozbu (Hajek,

2000). Jedna se naptiklad o toxoplasmoézu, listeriozu, plané nestovice a mnoho dalsich.
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Ve vétsing pripadi se infekce zvladne uspé$né vylécit diky imunitnimu systému matky

&i s pomoci 16k, aniz by to ohrozilo plod (Sipek, 2008).

Autoii se shoduji, ze existuji ale I ptipady, kdy infekce mize ohrozit vyvoj plodu ¢i

dokonce zpuisobit potrat.

Syfilis

Tato infekce muze plod napadnout ve kterémkoli stadiu téhotenstvi. Téhotenstvi nema
dle autorky na priibéh nemoci Zadny vliv. Cim diive tato choroba plod napadne, tim
vetsi je riziko poskozeni plodu. Plod muze byt poskozen v organech, jako jsou napiiklad
jatra ¢i mozek, ale patologické zmény miizeme shleddvat i na mistech jako jsou zuby

nebo oblicej (Ottova, 2008).

Toxoplasmoza

Pivodcem této nemoci je T gondii. Toxoplasmoéza parazituje na volné zijicich, ale i
domacich zvitatech. Nejcastéji napadd kockovité Selmy, které pak pfendSeji nemoc na
gravidni Zeny. Nemoc se v8ak muze do téla dostat i konzumaci nedostate¢né
upravené¢ho masa nebo vodou/ptidou, jestlize je kontaminovana vykaly kocek, k ¢emuz

muze dojit naptiklad pfi praci na zahrad¢ (Masata, Jedlickova, 2004).

Uvadi se, ze ¢im vyssi je stadium te€hotenstvi Zeny, tim vétsi je pravdépodobnost
poskozeni plodu. Cech (2006) dodava, Ze nebezpeéi ohrozeni plodu vyvojovou vadou,
kvuli této infekei, je od 6. tydne te€hotenstvi. Jestlize t€hotnou zenu tato nemoc postihne
V prvnim trimestru, je pravdépodobnost postizeni plodu cca 10-25 %, kdezto ve tfetim
trimestru cca 75-90 % (Masata, Jedlickova, 2004).

U casti infikovanych déti mize ndkaza zplsobit napiiklad strabismus, hydrocefalus,

mikrocefalie, kiece, a podobn¢ (Masata, Jedlickova, 2004).

Zardénky

Toto onemocnéni je vyvolavano virem, ktery spadd do celedi togaviri. Béhem
téhotenstvi mohou zplsobit zdvazné kongenitalni poskozeni plodu, zvlast pokud se
matka nakazi béhem prvniho trimestru téhotenstvi. Projevy kongenitalni infekce se
oznacuji jako Greggova trias, coZ znamena zplsobeni vyvojovych vad srdce, oka a
hluchota. Mohou se pfidruzit i poruchy jako naptiklad mikrocefalie, myokarditida,

anomalie zubi ¢i postizeni kosti a mnoho dalsich (Masata, Jedlickova, 2004).
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Jestlize zardénky postihnou té¢hotnou Zenu v dobé od 8. tydne t€hotenstvi, je devadesati
procentni riziko, ze se u plodu vyskytne vyvojovd vada. U déti se mohou objevit
napiiklad poruchy sluchu, psychomotorické retardace nebo poruchy uéeni (Cech a kol.,

2006).
Proti zardénkam se v Ceské republice ockuje (Masata, Jedlickova, 2004).

HIV infekce

Ptenos infekce z matky na plod se mutize uskutecnit kdykoli béhem téhotenstvi a kojeni.
Autofi tvrdi, Ze zamezit pfenosu Uplné nelze, ale snizit riziko pfenosu lze podavanim
antiretrovirovych terapii. Pfenos nemoci je ovliviiovan klinickymi, imunologickymi,

virovymi a porodnickymi faktory (MasSata, Jedlickova, 2006).

Velké nebezpeci ndkazy plodu piedstavuje piredCasny odtok plodové vody, vaginalni

porod, pouziti skopové elektrody a také epiziotomie (MasSata, Jedlickova, 2004).

Do dnesniho dne neni znamo, Vv jaké fazi t€hotenstvi je nakaza plodu nejéastéjsi, a proto
autofi uvadéji, Zze u Zen, které jsou nakazeny timto virem, se doporucuje pieruSeni
téhotenstvi. Jednim z diivodu je riziko pfenosu infekce na plod a druhym divodem je

otazka preziti matky, a to hlavné z diivodu péce o dité¢ (Masata, Jedlickova, 2006).
Plané nestovice a pdasovy opar

Tyto dvé nemoci jsou vyvolavany virem Herpesvirus Varicella-Zoster. Plané neStovice
jsou vétSinou onemocnénim détského véku a vedou k dlouhodobé imunité. Pokud Zena
neprodélala neStovice v détstvi a nakazi se béhem téhotenstvi, mize to mit fatdlni
nasledky jak pro matku, tak pro plod. Vzhledem k tomu, Ze téhotné Zeny jsou vici
takovym nemocem citliv§j$i, mohou nastat rizné zdravotni problémy, z cehoZz
nejcastéjSimi jsou plicni komplikace. Co se tyce déti, u téch se mohou objevit vyvojové
vady o¢i, koncetin a poruchy centralniho nervového systému jako je mentélni retardace,

mikrocefalie a atrofie kiry (Masata, Jedlickova, 2004).

Jako prevence pii styku s timto virem se t¢hotnym podava specificky imunoglobulin,
ktery by mél zabranit jak zdvaznym komplikacim u matky, tak by mél ptedejit 1 vzniku
virémie, neonatalni varicelly a syndromu kongenitalni varicelly (Masata, Jedlickova,

2006).
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Listerioza

Pivodcem tohoto onemocnéni je patogenni Listeria monocytogenes (Masata,
Jedlickova, 2004). Autofi uvadéji, Ze nejveétsim rizikem nakazy je konzumace syrovych
potravin. Nemoc se muze projevovat Gnavou, bolestmi hlavy, zad, konjuktivitidou,
muze se ale projevovat i jako prijmovité onemocnéni ¢i jako lehké horecnaté

onemocnéni.

Dle autorii publikace je nakaza matky timto onemocnénim velmi nebezpecna. Miize
vést k potratu, porodu mrtvého plodu, ¢i porodu plodu nakazeného infekci (MaSata,

Jedlickova, 2004).

Jak se shoduji Masata s Jedlickovou (2004), nakazené déti maji po narozeni dechové
obtize, poruchy termoregulace a Casto i zachvaty kieci. Pfi nakazeni béhem porodu se
prvni tyden po porodu vyskytuje hnisava meningitida. Autofi uvadéji, Ze je nezbytné
zahdjit 1é€bu co nejdiive od zjisténi, pokud je 1écba zahijena vcas, té¢hotenstvi a porod

probéhnou vétsinou bez komplikaci. K 1€¢b¢ se uziva Iék amplicin.

1.3.2 Sekunddarni prevence
Do sekundarni prevence se fadi vySetfovaci metody v porodnictvi, které slouzi

k poznani zdravotniho stavu té¢hotné Zeny a jejiho plodu. VySetfeni, ktera se provadi
Vv t€hotenstvi, maji pfitomnost vyvojové vady bud’to potvrdit nebo vyvritit, coz je gro
sekundarni prevence-zachytit ptipadny problém, aby se dal co nejrychleji vyfesit (Cech
a kol., 2006).

1.3.2.1 Screeningovy program prenatdlni péce

Jestlize hovofime o screeningovém programu prenatalni péfe, hovoiime o
specializované Casti oboru gynekologie a porodnictvi. Tento obor se zabyva kontrolou
normalniho vyvoje té¢hotenstvi a diagnostikou, ptipadné feSenim nastalych poruch. Za
nastalé poruchy lze povazovat jak vyvojové vady, tak mnoho dal$iho. Autor uvadi, ze se
muze jednat napfiklad o onemocnéni plodu, anémii plodu, poruchu mnozstvi plodové
vody ¢i poruchu placenty, vedouci ke zhorSenému ristu plodu a moznému rozvoji tzv.
preeklampsie matky. Jestlize se fekne preeklampsie, znamena to, Ze téhotna Zena trpi
vysokym tlakem, v jeji moci jsou nalezeny bilkoviny a trpi otoky. Dal§imi poruchami,

kterymi se zabyva screeningovy program, muize byt napiiklad abnormalné zvySeny rust
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plodu u matky diabeticky, nebo se mulze jednat o predCasny porod a mnoho dalSich

ptipadti (Obecné prospésna spole¢nost Sirius, o.p.s. 2011-2017).

Screeningovy program se d€li na invazivni vykony a neinvazivni vySetieni (Polédk a

kol., 2017).

1.3.2.2 Screening vrozenych vyvojovych vad

Jestlize se fekne screening, mame na mysli rizné testovani populace (Hajek, 2000).
Populace se da testovat nckolika zpisoby a to pozorovanim, monitorovanim a

screeningem (Polak a kol., 2017).

V ptipad¢ pozorovani jde o pozorovani urcité skupiny, kde zjistujeme, v jaké frekvenci
se dany jev vyskytuje — naptiklad vyskyt uréitého onemocnéni nebo v mém piipadé

vyvojove vady (Polék a kol., 2017).

Jestlize hovofime o monitorovani, tak to je v mnoha piipadech podobné pozorovani.
Ten, kdo ale monitoring provadi, musi byt na zjisténé skutec¢nosti, dle Polaka (2017),
pfipraven reagovat. Dle autora, vysledky pozorovani a monitoringu nejsou prospésné

konkrétnimu jedinci, ale skupiné jako celku.

Co se tyCe screeningu, tak jeho smyslem je identifikace konkrétnich jednotliveill, u

kterych je vyssi nebo vysoké riziko vyskytu néjakého onemocnéni (Polék a kol., 2017).

1.3.2.3 Zakladni charakteristika screeningu

Screening je proces, kdy jsou vyhledavany osoby s vy$$im rizikem vyskytu ur¢itého
onemocnéni. Jednd se o pfedchdzeni diagnostickym nebo preventivnim tkontm.
Hovotime o systematicky provadénych vysetienich, ktera jsou vétSinou provadéna na
popud lékafe a provadé€ji se zpravidla u urcité skupiny lidi (v ptipadé mé prace u
t€hotnych Zen) (Hajek, 2000). Vétsinou ani neexistuje divodné podezieni, ze by t€hotna

zena danym onemocnénim trpéla (Polék a kol., 2017).

Screeningové testy jsou vzdy jednoduché a bezpecné. Screening se provadi u vSech
t€hotnych pacientek a u téch, u kterych vychazi z vysledki screeningu zvysené riziko,
se poté provadi diagnostické testy, které vzdy vysledek potvrdi nebo vyvrati (Polék a
kol., 2017).
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Ve screeningu se zkoumaji biochemické latky, tzv. markery (Hajek, 2000). Ty jsou
produkovany fetoplacentarni jednotkou a to v prabéhu téhotenstvi, kdy dochazi
v organismu matky k mnoha zménam. Tyto markery se zkoumaji riznymi typy testl
(Polak a kol., 2017).

1.3.2.4 Biochemické markery

V prvnim a Casném druhém trimestru (tzn. do 14. tydne téhotenstvi) se zkoumaji
nasledujici biochemické markery: alfa-fetoprotein, hCG, PAPP-A, inhibin A,
nekonjugovany estriol, ale i dalsi (Kukla, 2016). VSechny tyto markery maji riznou
senzitivitu pro vcasné zachyceni Downova syndromu a vSechny, kromé
nekonjugovaného estriolu, patii mezi glykoproteiny, coz znamena vys$$i rozpustnost

oproti obycejnym proteinim (Hajek, 2000).
Cech (2006) uvadi, ze hladina vech t&chto markertl je zavisla na gestaénim véku.

Alfa-fetoprotein (AFP)
Hajek (2000) uvadi, Ze snizend hladina AFP se da vyuzit ke zjisténi Downova

syndromu.

Jedna se o vyznamny sérovy onkofetdlni protein, ktery je produkovan Zloutkovym
vackem a fetalnimi jatry. AFP se vyuziva pro zachytek chromozomalnich aberaci, tak i
pro zachyceni otevienych defektd neuralni trubice (Kukla, 2016). Spolecné
S ultrazvukovym vySetfenim se da odhalit 1 napfiklad omfalokéla, hydrocefalus,

teratom, mnohacetné malformace ¢i odumieni plodu (Polak, 2017).
Inhibin A
Hajek (2000) ve své publikaci uvadi, Zze jde o biochemicky marker, ktery je

nejperspektivnéjSim na konci prvniho a na zac¢atku druhého trimestru.

Polak (2017) pise o tom, ze inhibin A vznika u Zen v hypofyze, ovariich a placenté a u

muzu inhibin A vznika v Sertoliho butikach.

Diky placentarni produkci tohoto markeru se miZe odhalit Downiv syndrom, ale
zvySenou hladinu mize ovlivnit i koufeni nebo napiiklad hmotnost matky (Polék,
2017).
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Nekonjugovany estriol

Dle Hajka (2000) se jednd o nejvyznamnéjsi estrogen v priubéhu téhotenstvi. Diky
nekonjugovanému estriolu Ize ur¢it odchylky s vyvojem embryi postizenych aneuploidii

jak v séru, tak v moc¢i (Kukla, 2016).

Co se tyce estriolu, Polak a kolektiv (2017) tvrdi, Ze je oproti AFP mnohem citlivéjsi
pro detekci Downova syndromu.

Snizené hodnoty se mohou objevovat v ptipadech asistované reprodukce, ale mohou

znamenat i Smithiiv-Lemlitv-Opitziv syndrom (Héjek, 2000).

Nekonjugovany estriol vznika ve fetadlnich nadledvinach, fetalnich jatrech a v placenté

(Kukla, 2016).

hCG

Jedna se o lidsky choriogonadotropin (Héjek, 2000).

V téhotenstvi, kdy se objevuje trizomie 18. a 13. chromozomu, Iékafi zjistuji nizsi
hladiny hCG, kdezto u Downova syndromu se objevuje hladina hCG vyssi (Kukla,
2016). Stejné tak vyssi hladina hCG se objevuje v piipadech asistované reprodukce
(Polak, 2017).

hCG vznika v placenté (Hajek, 2000).

Protein PAPP-A

Vznika v placenté a Hajek (2000) uvadi, Ze se jedna o jeden z nejperspektivnéjSich

markerll pro screening v prvnim trimestru.

Polak (2017) ve své publikaci uvadi, ze pokud je hladina PAPP-A niz$i nez obvykle
nebo je hladina PAPP-A nizka, mlze to znamenat problém jak s chromozomalnimi

aberacemi, tak 1 odumieni plodu.

1.3.2.5 Ultrazvukovy screening

vvvvvv

vyvojovych vad.
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Jak uvadi Polak (2017) s Hajkem (2000), v prvnim trimestru lze odhalit markery

S nejvyssi citlivosti pro Downtliv syndrom, ale 1 nékterych dalSich patologickych jevi.

Druhy trimestr je obdobim, kdy lékaf provadi tzv. anomaly scan, ktery umoziiuje
zachytit mnohé z morfologickych defekti. Dale umoziuje odhalit i rizné poruchy srdce
a lze zkoumat 1 ostatni fetdlni organy vzhledem k sonografickému zkoumani (Polék a
kol.,2017).

Ve tfetim trimestru lze prokazat nitrodélozni ristovou retardaci ¢i patologickou polohu

plodu (Polak a kol., 2017).

1.3.2.6 Invazivni metody prenatdlni diagnostiky
Biopsie choriovych klkii

Jedna se o punk¢éni metodu, kterou 1ékat ziskava material pro genetické vysetieni plodu.
Vétsinou se toto vySetieni provadi mezi 11. a 14. gestaénim tydnem (Cech a kol., 2006).
Polak a kolektiv (2017) navic dodavaji, Ze pokud by se toto vySetieni provedlo diive,
hrozily by redukéni defekty koncetin.

Odbér choriovych klki se provadi ambulantné. K odbéru se pouziva tenka jehla, ktera
se zavadi pod simultinni ultrazvukovou kontrolou. Toto vySetfeni umoziuje jak

cytogenetické vysetfeni, tak 1 molekularni analyzu DNA (Polék a kol., 2017).

Riziko neuspé$né punkce je minimdlni, avSak pacientkdm je doporucovano 14 dni po

vykonu vyhnout se fyzické namaze (Polédk a kol., 2017).

Amniocentéza (odbér plodové vody)

Amniocentézou se rozumi punk¢ni metoda, kterou lékat ziskd vzorek plodové vody pro
genetické vySetfeni, biochemickou analyzu nebo mikrobiologické vySetteni (Hajek,
2000). Odbér plodové vody se vétSinou provadi mezi 15. a 22. gestanim tydnem (Polak
a kol., 2017).

Toto vySetieni se také provadi tenkou jehlou, kterd se zavadi pod simultanni

ultrazvukovou kontrolou (Cech a kol., 2006).

Odbér plodové vody se provadi ambulantné s tim, ze pacientka musi po zakroku zlstat
kratky ¢as pod lékaiskym dozorem a kontroluje se vitalita plodu. Dva tydny po zakroku
se pacientkdm doporucuje vyhnout se fyzické namaze a zdvihani tézkych bfemen (Polak

a kol., 2017).

26



Toto vysSetfeni t€hotné pacientky podstupuji po podepsani informovaného souhlasu.

Béhem tohoto zakroku muze dojit k fetalni ztrat¢ (potratu) (Polék a kol., 2017).

Kordocentéza (odbér fetalni krve 7 pupecnikové vény)

Jde o vySetfeni, kdy I€kar ziska krev z pupecnikové vény pro genetické, biochemické,
hematologické, mikrobiologické nebo imunologické vysetfeni. Touto metodou se daji
1é¢it 1 nekteré patologické stavy jako je naptiklad arytmie plodu nebo anémie (Poldk a

kol., 2017).

Vhodnou dobou pro toto vysetieni je po 20. gestaénim tydnu, kdy je jiz pupecnikova

véna dostatecné Siroka a je mozné provedeni této punkce (Polak a kol., 2017).

Toto vySetfeni se provadi ambulantné, kdy po vySetfeni ziistava téhotnd pacientka
kratky ¢as pod l¢kaiskym dozorem a kontroluje se vitalita plodu. Téhotnym pacientkdm
se doporucuje zistat dva tydny bez fyzické namahy. VySetieni se provadi az poté, co
pacientka podepiSe informovany souhlas z divodu, Zze miize dojit k fetalni ztrat¢ plodu.

Toto vysetieni se vyuziva velmi ztidka (Polak a kol., 2017).

1.3.2.7 Neinvazivni prenatdlni testovani

Jedna se o soucasné screeningové metody, které slouzi k odhaleni zvySeného rizika
pfitomnosti nejcastéjSich geneticky podminénych vyvojovych vad. I diky neinvazivnim
prenatalnim vysetienim se da sledovat zvyseni ¢i snizeni biochemickych latek (Poldk a

kol., 2017).

Geneticka vybava plodu v krevnim obéhu

To, zda je ¢i neni plod zasazen nékterym z genetickych onemocnéni, mizeme zjistit
metodou masivniho paralelniho genomického sekvenovani, ¢imz 1ékafi mohou zkoumat
DNA plodu v matefské plazmé. Jeji obsah byva oznacovan jako fetalni frakce, tu lze
v krvi matky vyhledat jiz od 4. tydne té€hotenstvi (Polak a kol., 2017).

Extracelularni mateiska DNA

Béhem sekvenovani fragmenti DNA se urcuje, jaky chromozomalni ptivod ma kazdy
konkrétni fragment, tudiz je moZné urCit zastoupeni genetického materidlu

asociovaného ur¢itym chromozomem (Polak a kol., 2017).
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NIPT

Hajek (2000) s Polakem a kol. (2017) tuto metodu povazuji za nejpiesnéjsi test pro
stanoveni bézné se vyskytujicich chromozomalnich aneuploidii nez kombinovany nebo
integrovany test. Oba autofi tento test povazuji za screening, ktery ma vyborné
vysledky, ale nelze jej po strance kvality srovnat s obyCejnym screeningem. Citlivost
tohoto testu je témét 100 %, ale v nékterych ptipadech muze citlivost selhat-jde o
ptipady, kdy napiiklad matka trpi nddorovym onemocnénim, a podobn¢ (Polak a kol.,
2017).

Dulezité pro provedeni NIPT je alespon minimalni mnozstvi fetalni frakce, jejiz obsah
musi byt vyssi nez 4% z celkového objemu extracelularni DNA (Polék a kol., 2017).
V piipad€ selhani testu se test opakuje s urcitym casovym odstupem. Autor uvadi, ze
divodem selhani testu miize byt praveé nizky obsah fetalni frakce. Velkym plusem je, ze
pokud NIPT vyjde negativné, ma téhotnd pacientka jistotu, Ze plod je s nejveétsi
pravdépodobnosti v pofddku. Pokud vysledek NIPT vyjde pozitivng, je poté téhotné
zen¢ doporuceno provedeni invazivniho zakroku (amniocentéza), aby se mohla

diagndza bud’ potvrdit nebo vyvratit (Polék a kol., 2017).

Ackoli je NIPT téméi 100 %, nelze jej nahradit naptiklad ultrazvukem, a to z toho
diuvodu, Zze NIPT nedokaze odhalit vSechny nemoci. Vzhledem ktomu, ze jde o

novinku, zahrnuje NIPT testovani pouze na zavazna vrozena détska onemocnéni (Polak

a kol., 2017).

1.4 Genetika

Genetika je nauka o dédi¢nosti a proménlivosti. Dédi¢nosti se rozumi, Ze se potomci
podobaji svym rodicim vice nez ostatnim jedincim. Genetika umozZnuje zachovat
charakter a vlastnosti organisml, zc¢ehoZ vyplyva, Ze umozZnuje pokraovani
biologického druhu. Faktory, které tidi vznik podobnych znakl se nazyvaji geny neboli
vlohy (MacLeod, Forey, 2002).

V genetice se setkdvame se spoustou cizich pojymi, které vysvétlim v nésledujici

terminologii:

- gen neboli vloha = tsek molekuly DNA, ktery nese genetickou informaci a je

realizovan pfi tvorbé proteinti (bilkovin),
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- chromozom = prenasi a uchovava genetickou informaci,

- genotyp = soubor gentl v organismu,

- fenotyp = vnéjsi projev genotypu,

- genom = soubor genli ulozenych pouze Vv pohlavni buiice, neboli gameté

- genofond = soubor genii v populaci

- lokus = konkrétni misto na chromozomu, kde se nachazi urcity gen,

- alela = konkrétni forma genu (napf. barva o¢i = gen X modra barva = alela),

- homologické chromozomy (autozomy) - vypadaji stejné vzhledové i tvarové-
morfologicky shodné chromozomy -> jedna alela je soucasti 1 chromozomu a

druhd alela je soucasti 2 chromozom,

- heterologické chromozomy (heterochromozomy, gonozomy, pohlavni

chromozomy) - nejsou morfologicky stejné

a) X-2 pohlavnich chromozomy X x
b) y-2 pohlavni chromozomy X vy,

- haploidni (n) a diploidni (2n) poc¢et chromozomu haploidni — pohlavni bunky (gamety)
-> 23 chromozomi-poloviéni sada chromozomu diploidni — somatické (télni) buiky ->

46 chromozomt - celd sada chromozom1l,
- homozygot = alelicky par je tvoien ze stejnych alel (AA nebo aa),
- heterozygot — alelicky par je tvoten z riznych alel (Aa)

a) A — dominantni alela (nadfazena)

b) a — recesivni alela (podiadna, potlacovana) A — projevuje se
fenotypové => VZDY se projevi a — projevuje se pouze za
urcitych podminek (Cetl a kol., 1979).

Lékarska genetika se zabyva medicinou. Problematika genetiky muze byt riznoroda a

fesi se z hlediska jedince, rodiny a populace (MacLeod, Forey, 2002).
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Z hlediska jedince se genetika zabyvad rozborem fenotypu a jinymi geneticky
podminénymi stavy (MacLeod, Forey, 2002). Genetika zkouma jak vyvojové vady a
onemocnéni, tak 1 sporna otcovstvi, biochemickou podstatu patologickych projevii a

dale l1ze napiiklad zkoumat i metabolické poruchy (Ferak, Srsen, 1990).

Z hlediska rodiny se genetika zabyva analyzou vyskytu a projevi genetickych anomalii
a onemocnéni (MacLeod, Forey, 2002). Jde zejména o urCovani typu dédicnosti a
pravdépodobnosti, ze budou potomci postizeni. Velkym pifinosem je prenatalni
geneticka diagnostika, ktera umoznuje v¢as zachytit vyvojové vady ¢i jind onemocnéni

(Ferék, Sriefi, 1990).

Z hlediska populace se genetika zabyva studiem patologickych alel a zptisobem, kterym

se udrzuji anebo méni geny a genotypy v populaci (Ferak, Srsen, 1990).

Vznikem néjaké vyvojové vady nebo onemocnéni je mutace v molekule DNA na tirovni

genu (Ferak, Srsen, 1990).

1.4.1 Prenos dédi¢nych chorob

MacLeod, Forey (2002) a Ottova (2008) rozliSuji monogenni a polygenni dédi¢nost.
Monogenni dédicnost se dale déli na autozomalné dominantni dédi¢nost, autozomalné
recesivni dédi¢nost, gonozomaln¢ dominantni dédicnost a gonozomadlné recesivni

dédi¢nost.

1.4.1.1 Monogenni (monofaktorialni) dédicnost

Ottova (2008) hovoii o tzv. monogenni neboli monofaktoridlni dédi¢nosti jakoZto o
znaku nebo chorobé, ktera je vZdy podminéna spoluplisobenim paru gend neboli alel,
umisténych na ur¢itém misté neboli lokusu paru homologiich chromozom. Pro urcity
lokus muze existovat velké mnozstvi alel (naptiklad pro krevni skupiny: A1, Az, As, By,
B2, Bz, 0), ale u urcitého jedince mohou byt v daném lokusu jen dvé alely — jedna z nich
je vzdy od otce a druha od matky (MacLeod, Forey, 2002). Jsou-li stejné, hovofime o

tzv. homozygotech, pokud jsou odli$né¢, jde o tzv. heterozygoty (Brunecky, 1972).

Kazda bunka téla ma stejny pocet chromozomi (46). Vyjimkou jsou pohlavni buiky, u
kterych dochdzi béhem zraciho obdobi k redukci chromozoml na polovinu. Z toho
plyne, ze vajicko nebo spermie ma polovicni pocet chromozomi (23), to nazyvame

poctem haploidnim. Zygota, ktera vznikaji jejich splynutim maji opét plny pocet
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chromozom (46), to nazyvame diploidnim pocétem. Do urcité gamety prejde vzdy jen
jeden z kazdého paru genti a tehdy hovofime o segregaci. Jaky par gent piejde do
gamety, o tom rozhoduje nahoda (MacLeod, Forey, 2002). Stejn¢ tak nahoda urcuje,
ktera spermie vnikne do kterého vajicka. Celkovy pomér jednotlivych kombinaci je

vSak vzdy konstantni (Brunecky, 1972).

Autozomadlné dominantni dédicénost

Autozomalné dominantni dédi¢nost autor popisuje jako znak ¢&i chorobu, ktera se
projevuje u homozygota i u heterozygota. Choroba je vétSinou zjistitelna v né¢kolika
generacich jdoucich po sob€, coz znamena, Ze jde o hereditarni chorobu. Pravidlem
byva, ze kazdy postizeny jedinec ma postizeného jednoho zrodi¢u a choroba je
zastoupena stejné Casto u rodici jako u déti. Z manzelstvi postizené a zdravé osoby je

pravdépodobnost postizeni ditéte 75 % (Brunecky, 1972).

Autozomalné dominantnim onemocnénim trpi stejné €asto jak muzi, tak Zeny. Vyskyt
onemocnéni se objevuje v kazdé generaci. Riziko postizeni déti postizeného je 50 % za

ptedpokladu, Ze je potomek heterozygot (Aa) (Ottova a kol., 2008).

Mezi autozomaln¢ dominantni dédi¢nosti Se fadi i zvlastni typy dominantni dédi¢nosti
jako jsou kompletni dominance, inkompletni dominance, nepravidelnd dominance a

kodominance (Brunecky, 1972).

Autozomalné recesivni dédic¢nost

Autozomalné recesivni dédi¢nost se projevuje jen u homozygota. Choroba se nemusi
vyskytovat ani u rodict ani u Zadnych vzdalenych piedki, ale miZeme ji zpozorovat

tteba u sourozencii postizeného jedince (Brunecky, 1972).

Co se tyka autozomalné recesivnich onemocnéni, stejné Casto jsou postizeny zeny i
muzi. U vzacnych chorob se Casto u rodicl vyskytuje pfibuzensky snatek (Ottova a kol.,
2008).

Typické choroby jsou vétSinou metabolické odchylky, jako naptiklad fenylketonurie a
dalsi monogenné¢ dédéné choroby jako je napiiklad cysticka fibroza nebo srpkovitd

anémie (Ottova a kol., 2008).
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Gonozomalné dominantni dédicnost

V piipadé této dédicnosti se jedna o vazbu na pohlavni chromozom X, z ¢ehoz vyplyva,
Ze postizeny muz nepfendsi chorobu na své syny, ale choroba postihuje vsechny jeho
dcery. V piipad¢ postizené matky, matka ptenasi chorobu na % svych synt a %5 svych

dcer (Brunecky, 1972).

Ve svych publikacich se Brunecky (1972) s Ottovou (2008) shoduji v tom, Ze co se tyka

gonozomalné dominantnich onemocnéni, jsou dvakrat ¢astéji postizeny zeny nez muzi.

Typickou chorobou je D-vitamin rezistentni rachitis. Jedna se o poruchu metabolismu
vapniku, vedouci ke kfivici, kterou lze léCit pouze neobvykle vysokymi davkami

vitaminu D (Ottova a kol., 2008).

Gonozomalné recesivni dédic¢nost

Postizeny muz nikdy neptenasi chorobu na své syny, ale vSechny jeho dcery jsou

prenaseckami a pfedavaji nemoc % svych syni a 'z dcer. (Brunecky, 1972).

Mezi typické choroby gonozomalné recesivniho onemocnéni tadi Ottova (2008)
napiiklad hemofilii A, hemofilii B (dédi¢na krvacivost vyvolana poruchou tvorby
faktordi pro srazeni krve), daltonismus (porucha rozeznavani barev, zejména zelené a

cerveneé), svalovou dystrofii Duchennova typu (tézka porucha funkce svalt).

1.4.1.2 Polygenni (multifaktorialni) dédicnost

Polygenni dédi¢nost je znak, ktery neni determinovan jednim, ale nékolika pary gent,
které jsou uloZeny na jednom nebo vice parech chromozomil. Geny ucastnéné na

determinaci urcitého znaku maji vétsinou aktivni uc¢inek (Brunecky, 1972).

Dle Bruneckého (1972) se monofaktoridlni dédic¢nost uplatiiuje spiSe u znakt
kvalitativnich, jako jsou naptiklad dédi¢né choroby, kdeZto multifaktorialni dédi¢nost se
objevuje ¢astéji u kvantitativnich znak, jako jsou inteligence, vySka postavy, barva o¢i

¢i vlast, vyvojovych vad apod.

1.5 Pravdépodobnosti postizeni ditéte vyvojovou vadou

1.5.1 Vysoké riziko

Vysokym rizikem jsou ohrozeny déti, jejichz rodice jsou v néjakém incestnim spojent,
to znamena, Ze maji mezi sebou n¢jaky pribuzensky vztah. Dal§im rizikem, které velmi
ohrozuje dité¢ je dominantni choroba jednoho zrodi¢i. Mezi vysoka rizika patii i
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rubeola matky v 1. mésici tc¢hotenstvi, dale 1é¢ba thalidomidem ve 2.-3. mésici
tehotenstvi, nelé¢ena fenylketonurie matky (Sipek, 2008). Velké riziko piedstavuje i
matka, kterd je konduktorkou choroby vazané na X chromozom a to hlavné v ptipadé¢,
pokud jde o plod muzského pohlavi. Mentélni retardace obou rodi¢i a piedchoziho
ditéte také predstavuje vysoké riziko, Ze se u o¢ekavaného ditéte objevi vyvojova vada

(Brunecky, 1972).

1.5.2 Stiedni riziko

Stiednim rizikem vyvojové vady jsou ohrozeny déti, kdy se u piedchoziho ditéte
objevila recesivné dédi¢na choroba, dale pokud je matka nositelkou translokace 21.
Stfednim rizikem mutze byt rubeola matky ve 2. a 3. mésici téhotenstvi, silné RTG
ozafeni panve v 1.trimestru a v neposledni fadé je rizikem piibuzensky pomér rodicu,

kterym se jiz narodilo mentdln€ retardované dit¢ (Brunecky, 1972).

1.5.3 Malé riziko

Brunecky (1972) uvéadi, Zze malym rizikem toho, Ze se ocekévané dit¢ narodi
s vyvojovou vadou je v pitipadech, kdy se ptfedchozi dit¢ narodilo s vyvojovou vadou
nedédicného pivodu, ¢i pokud bylo ptedchozi dit¢ mentalné retardované. Konkrétné

Ottova, 2008) hovoii o nediferencované mentalni retardaci.
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2. Cile a vyzkumné otazky
Celkem byly stanoveny ctyfi cile prace:
Prvnim cilem bylo zjistit frekvenci vyvojovych vad u déti v Ceské republice.

Druhym cilem bylo zjistit soucasné moznosti primarni a sekundarni prevence u

vyvojovych vad a jejich socialni dopad.

Tietim cilem bylo zjistit kvalitu Zivota rodin, déti a mladych dospé€lych s vyvojovou

vadou.

Ctvrtym cilem bylo zjistit, jaké jsou moznosti ziskani zaméstnani pro tyto déti a mladé

dospélé.

Vyzkumnymi otazkami jsem zjist'ovala:

Jaky je trend ve vyskytu narozenych déti s vyvojovymi vadami v soucasné dobé?
Jaka je kvalita zivota déti s vyvojovou vadou?

Jakd je mozZnost déti s vyvojovou vadou zafadit do pracovniho procesu?
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3. Metodika

Vyzkum jsem zpracovala na zaklad¢ dvou ¢asti. Prvni ¢ast obsahovala rozhovor
s informanty, béhem kterého jsem se dotazovala matek na rodinné anamnézy a na véci
z primarni a sekundarni prevence. Co se tyCe otdzek ohledné primdrni prevence,
zjistovala jsem, zda jsou rodiCe kufaci, zda matky koufily béhem gravidity, pily kavu,
alkohol, byly uzivatelkami drog, zda prod¢laly v t€hotenstvi n¢jakou infekei, ¢i zda byly
vystaveny n¢jakym fyzikalnim vliviim jako je télesna zatéz atd. Déle jsem zjiStovala,
zda prodélaly v dobé gravidity RTG zafeni nebo zda Zeny v dobé téhotenstvi uzivaly
trvale nebo prechodné néjaké 1éky. V oblasti sekundarni prevence jsem se zaméfila na
to, jaka vySetfeni Zeny v dob¢& gravidity podstoupily, kdy byla diagnostikovana

vyvojova vada.

Dotaznik byl polostrukturovany a obsahoval okruhy ot4dzek pftilozenych v ptiloze ¢.1.
Komunikaéni partneti odmitli byt nahravani, coz jsem se rozhodla s ohledem na etiku

prace, naprosto respektovat vzhledem k citlivosti informaci.

Druhd cast Setfeni byla realizovana formou dotazniku PedsQL a naslednym

zpracovanim dat.

Co se ty¢e zjistovani frekvence vyvojovych vad u déti v Ceské republice, tyto

informace mi poskytlo Centrum lékaiské genetiky.
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4. Charakteristika vyzkumného souboru

Vybér vyzkumného vzorku se sklada ze zdmérné oslovenych rodin v mém okoli, které
maji dit€, mladistvého nebo mladého dospélého s vyvojovou vadou. Pro rozhovor jsem
oslovila 15 rodin, z toho mi 7 rodin rozhovor poskytlo. Ze sedmi informantd byli dva
chlapci v orofacialnimi rozstépy, dvé divky s Downovym syndromem, jeden chlapec a
jedna mlada dospéla s rozitépem patefe a jeden mlady dospély s fokomelii. Zadna
z rodin ale nebyla ochotna k nahravani a to, jak jsem jiz zminila, vzhledem k etice prace

respektuji.

Nejmlad$Simu komunika¢nimu partnerovi je 5 let a nejstarSimu komunika¢nimu

partnerovi je 24 let.
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5. Vysledky

5.1 Frekvence vyvojovych vad v CR

Tabulka ¢. 1: Prenatalni detekce Downova syndromu v letech 2010-2016

2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | Souhrn
Pocet zachyceni DS 12 18 18 15 14 13 23 113
Pocet UPT pro DS 12 17 17 15 13 13 23 110
ro et | | v |1 |2 |0 ]| 4
rospeanenias |y | o | o | o0 |1 |1 1| 4
E}(;éé;t I}Jl;ll*gzenych DS: 11-1 *1* 1 1 0 zii 1 9
Zachyt DS a2 | 100% | 100% | 100% | 53% | 03 | 96% | 6%

Zdroj: Prenatalni diagnostika a lékarska genetika 2016,
MUDr. Karel Cutka, MUDr. David Cutka, MUDr. Milada Lacinova, MUDr.

Martina Michalova

*Dle UZIS jedno dité s Downovym syndromem narozeno v Pfibrami, trvalé bydlité ma

v JihoCeském kraji, prenatalni péce nebyla provedena na pracovisti Lékarské genetiky

v Ceskych Budgjovicich

** pacientka odmitla odbér plodové vody pfi pozitivnim testu, v€k 35let

*#% pacientka odmitla invazivni prenatalni diagnostiku po vySetieni metodou

Prenascan, kdy bylo zjiSténo vyznamné riziko trisomie chromozomu, neptala si

ukonceni gravidity.
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Pocet narozenych s Downovym syndromem dle kraju 2010-2014 absolutné

Rok PHA [ STC [JHC [ PLZ [ KAR [ UST [ LIB [ HRA [ PAR [ VYS [ JHM [ OLO [ ZLI | MSK [ CR
2010 [8 3 2 2 3 2 4 |2 1 1 4 0 1 |13 [46
2011 13 6 1 5 2 3 0 2 0 3 4 4 1 8 53
2012 7 9 1 3 1 7 0 3 1 2 5 0 3 7 49
2013 9 6 1 3 1 8 2 2 1 1 5 1 4 1 46
2014 |2 6 0 1 4 6 1 |5 4 2 5 4 1 |4 45
Celkem [39 [30 [5 14 [11 [26 |7 J1a |7 9 24 |9 10 [33 [238
Zdroj: Prenatalni diagnostika a lékarska genetika 2016,
MUDr. Karel Cutka, MUDr. David Cutka, MUDr. Milada Lacinova, MUDr.
Martina Michalova
Pocet narozenych s Downovym syndromem dle kraji 2010-2014 na 10 000 Zivé
narozenych v CR
Rok PHA [ STC [ JHC [ PLZ [ KAR [ UST [ LIB [ HRA [ PAR [ VYS [ JHM [ OLO [ ZLI [ MSK | CR
2010 541 | 197 | 288 [32 |906 |216 |781[332 |175 [187 |307 |0 164 | 9,92 | 3,93
2011 9,31 | 413 | 157 | 898 | 664 [347 |0 368 |0 591 | 322 | 634 | 180|678 | 4,88
2012 494 |6,24 | 150 | 520 |35 [852 |0 549 186 |38 [405 |0 546 | 594 | 451
2013 6,49 | 422 | 157 | 544 | 354 993 | 441|367 |197 | 203 |403 |158 | 716|086 | 4,31
2014 [1,37 [412 [0 176 [ 14,47 [ 7,24 [ 2,25 [ 9,06 [ 7,39 [ 375 [391 [6,25 | 1,79 [ 3,33 | 4,10
Celkem [ 550 | 4,13 [ 150 | 491 [ 7,45 [ 6,26 | 2,89 | 504 | 259 | 349 | 365 | 283 | 357|536 | 434
Zdroj: Prenatalni diagnostika a lékarska genetika 2016,
MUDr. Karel Cutka, MUDr. David Cutka, MUDr. Milada Lacinova, MUDr.
Martina Michalova
5.2 Vysledky polostrukturovaného dotazniku
Tabulka ¢. 2: Zakladni adaje
T Vék Vék , . :
w Ly Pohlavi Rodina | Sourozenci
postiZeni matky ditéte
Informant | Downuv . 1
41 5 divka uplna bratr
1 syndrom
Informant | Downuv . 1
44 11 divka neuplna 0
2 syndrom
Informant | Orofacialni 1
‘o x 36 8 chlapec uplna 0
3 rozsteép
Informant | Orofacialni s bratr a
‘o x 39 5 chlapec uplna
4 rozstép sestra
Informant | Rozste . o
5P - 24 divka adoptivni 0
5 patete
Informant | Rozste 1
5P 48 18 chlapec neuplna sestra
6 patete
Informant . o
7 Fokomelie 53 24 chlapec uplna 0

Zdroj: viastni

U informantky ¢. 5 jsou informace neznamé, protoze je informantka adoptovana a

s biologickymi rodi¢i neni v kontaktu.
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Tabulka ¢. 3: Vysledky rozhovori — primarni prevence

Koufeni Alkohol Léky Infekce Stravovani Horké Télesna RTG
koupele/ Zatéz
Saunovani
'”f°rlma”t NE NE NE NE Béné NE NE NE
ANO fo.

LB NE Pilezitostnd | (béhem | Nachlazeni | B&zné NE Mimd (v | e

2 . zamé&stnani)

nachlazeni)
'”f°r3ma”t NE NE NE Nachlazeni |  Bé&zné NE NE NE
Informant ANO Dieta
NE Prilezitostné (kvuli Nachlazeni (kvuli prilezitostné NE NE
4 ) )
diabetu) diabetu)

Informant i ) ) ) ) i i i

5
Informant ANO (v

6 Prilezitostn¢ | Prilezitostné dobé Chfipka Bézné NE NE NE

chiipky)
Mirna

Informant . (plavani,

7 NE NE NE NE bézné NE béh, dlouhé NE

prochazky)

Zdroj: vlastni

U informantky ¢. 5 jsou informace neznamé, protoze je informantka adoptovana a

s biologickymi rodi¢i neni v kontaktu.

Shrnuti primdrni prevence

Tabulka ¢. 4: Shrnuti primarni prevence

v téhotenstvi

Ano Ne

Otec kurak 2 4
Matka kuracka 2 4
Matka uzivajici alkohol

P - 3 3
(prilezitostné)
Matka uzivajici 1éky 4 5
béhem téhotenstvi
Infekce matky 3 3
Vv téhotenstvi
VyjimKky ve stravovani 1 5
matky béhem téhotenstvi
Horké koupele / sauna 1 5
Télesna zatéZz matky 5 4
Vv téhotenstvi
RTG vySetfeni matky 0 0

Zdroj: viastni
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Tabulka €. 5: Sekundarni prevence — screeningova vySetieni

Zdroj: vlastni

U informantky ¢. 5 jsou informace neznamé, protoze je informantka adoptovana a

s biologickymi rodi¢i neni v kontaktu.

Tabulka ¢. 6: Prubéh téhotenstvi + genetika:

NE 1.trimestr

ANO — pozdni }
zjisténi t&hotenstvi 5.trimestr NE
NE 2.trimestr NE
NE 2.trimestr NE

ANO — chtipka ve o
3.trimestru 2.mésice po porodu NE
NE 3.trimestr NE

Zdroj: viastni

U informantky ¢. 5 jsou informace neznamé, protoze je informantka adoptovana a

s biologickymi rodi¢i neni v kontaktu.
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Shrnuti sekunddrni prevence:

Tabulka €. 7: Shrnuti sekundarni prevence

Ano Ne
Odbéry krve 6 0
Ultrazvuk 6 0
3D ultrazvuk 3 3
Amniocentéza 4 2
Genetické testy 1 5
Zachyceni vyvojové vady v téhotenstvi 5 1

Zdroj: vlastni

Tabulka €. 8: Socialni dopad vyvojovych vad

Stiedni Stiredni
Stredni Stiedni Stiedni

Zdroj: vlastni
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5.3 Vysledky dotazniku PedsQL

Tabulka ¢. 9: Vyhodnoceni dotazniku PedsQL

Nizky

Zdroj: viastni

Pod pismenem a najdeme informace ziskané od matky ditéte s vyvojovou vadou a pod

pismenem b najdeme informace od jedinct, ktefi jsou nositelem vyvojové vady.

V této tabulce jsem na zékladé vyplnénych dotaznikii PedsQL uvedla u kazdého

A4

nejvyssi. Vyplnéné dotazniky z diivodu autorskych prav jsem nemohla pfilozit do

prilohy.
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6. Diskuze

Vyzkum byl vypracovan formou kvalitativniho vyzkumu. Ten Oleckd s Ivanovou
(2010) popisuji jako vyzkum s procesudlnim charakterem, coz znamena, Ze se postup
vytvaii v pribéhu sbéru dat. Data, kterd vyzkumnik sbira od svych informantt, zalezi
primarné na informantovi. Ten Si sam ur¢i, jak moc do hloubky necha vyzkumnika zajit.
Pro tento vyzkum se uzivd zdmérny vybér vzorku. Informanti jsou voleni na zakladé
n¢jakého zameéru. Kvalitativni vyzkum je o malém poctu informantii, kteti poskytuji

validni informace. Ty se poté daji vyuzit na vétsi Cast populace (Vojtisek, 2012).

Ohledné charakteristiky souboru se uvadi, Zze informanty by m¢l spojovat urcity zajem
¢i vyzkumné téma — naptiklad klienti instituci, ndvstévnici organizaci, a dalsi (Vojtisek,

2012).

VojtisSek (2012) dé&li charakteristiku souboru na dvé =zakladni skupiny, na

pravdépodobnostni, neboli ndhodny vybér a na zamérny, neboli nendhodny vybér.

Prakticka c¢ast této bakalaiské prace byla vypracovana na zaklad¢ polostrukturovaného
rozhovoru, to znamena, Ze¢ ma vyzkumnik pfipravené okruhy otazek, které tvofi
pfedmét vyzkumu. Okruhy otdzek je mozné sefadit nebo je mozné nechat rozhovor
voln¢ plynout. Reichel (2009) uvadi, ze pro vyzkumnika je lepSi drzet se urcité

struktury pro ulehCeni nésledného tfidéni dat.

DalSim dilezitym aspektem kvalitativniho vyzkumu je dotazovani béhem rozhovoru.
Reichel (2009) uvadi, Ze dotazy vuci informantovi by mély vzdy vychazet z jasnych
zaméru, které jsou vyzkumem zamysleny. Otazky by mély byt vZdy jednoznaéné,

srozumitelné a psychologicky pfijatelné.

Velmi dilezité je béhem rozhovoru také pozorovani. Hendl (2005) uvadi, zZe jde jak o
vizualni vjem, tak i o vjemy sluchové, cichové a pocitové. Pozorovanim mize

vyzkumnik pozorovat, co se ve skutecnosti déje.

Celkem jsem oslovila patnact rodin, jejichZ soucasti je jedinec s vrozenou vyvojovou
vadou. Poskytnout rozhovor bylo ochotnych jen sedm. Matky se mi omluvily s tim, Ze
jsou to jejich soukromé zalezitosti a téma vyvojovych vad je pro né velmi citlivé, coz

naprosto chapu. Rodiny, které mi rozhovory poskytly, odmitly byt nahravany z témér
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stejného duvodu, jako rodiny, které rozhovor rovnou odmitly — z diivodu citlivosti

informaci, coz respektuji, vzhledem k etice prace.

Jak jsem jiz v pfedchozim odstavci praci zminila, mam celkem sedm informantu, z toho
u Ctyf z nich médm rozhovor a dotaznik vyplnény jak od samotného jedince s vyvojovou
vadou, tak i rozhovor a dotaznik z pohledu matky. Dalsi dva jedinci vyplnili dotaznik
pouze sami za sebe a za jednoho jedince s vyvojovou vadou mi poskytla rozhovor a

dotaznik vyplnila pouze matka, protoze syn neni rozhovoru schopny.

Co se tyce informaci rozhovoru, mam rozhovory od Sesti informantek. Jedna
informantka je adoptovana a se svymi biologickymi rodi¢i neni v kontaktu, takze nejsou

znamy informace ohledné primarni a sekundérni prevence vyvojovych vad.

Vyzkum jsem zdtvodu piehlednosti zpracovala do tabulek, které jsou uvedeny
Vv kapitole vysledky. Tabulka ¢. 1 se tyka zakladnich udaji. Zde uvadim zakladni
informace o mych informantech — typ jejich postizeni, vék matek, v€ék déti s vyvojovou
vadou, pohlavi ditéte, zda dit€ pochazi z Gplné/netiplné ¢i adoptivni rodiny a pocet

sourozencu.

V tabulkach ¢. 3 - 8 jsou uvedeny informace od informantt, kterymi jsem splnila cil

ohledn¢ primarni a sekundarni prevence a socialniho dopadu.

Tabulka ¢. 3 vyplyva z rozhovor(, poskytnutych matkami ohledné primarni prevence.
Jedna se o faktory, které mohou podminit vznik vyvojové vady (Pavlovska, 2012).
V tabulce ¢. 3 jsou zaznamenany odpovédi jednotlivych informantek a tabulka ¢. 4

obsahuje souhrn primarni prevence.

Ve vyzkumu ohledné primarni prevence mam data od Sesti komunika¢nich partnerd.
Jedna komunikaéni partnerka je adoptovana a s biologickymi rodi¢i neni v kontaktu,

tudiz jeji rodice nelze zahrnout do tohoto vyzkumu.

Jak lze vycist z tabulky, ze Sesti komunikacnich partnerti jsou dva otci kuféci a stejné
tak ze Sesti komunikacnich partnerek dvé matky uvedly, Ze jsou piilezitostné kuiacky.
Co se tyka alkoholu, tfi matky uvedly, ze si prilezitostné alkohol doptaly v dobé

t€hotenstvi a tfi matky nepiji alkohol vibec.
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Béhem tehotenstvi uzivaly léky ctyfi matky, z toho jedna je uzivala pravidelné¢ kvuli
diabetu. Ostatni tfi uvedly, ze uzivaly po konzultaci s 1ékafem acylpyrin nebo paralen

kvuli nachlazeni.

Co se tyka vyjimek ve stravovani, tak byla uvedena vyjimka pouze jednou matkou —

diabeti¢kou.

Z rozhovora vyplyva, ze pouze jedna matka si ptilezitostné doptala v dobé t€hotenstvi

horkou vanu ¢&i saunu.

Té€lesnou zatéz v téhotenstvi potvrdily dvé matky. Jedna uvedla, ze do 5. mésice
téhotenstvi pracovala v obchod¢, kde manipulovala se zbozim, coz povazuje za
fyzickou zatéz a jedna matka uvedla, Ze béhem te€hotenstvi sice nezvedala zadna tézka
bfemena, ale chodila na dlouhé prochazky, plavala a obcas si Sla zab¢hat, coz také

zatadila do zvySené télesné zatcze.

Rentgenové vysetieni v dobé téhotenstvi nepodstoupila ani jedna z komunikacnich

partnerek.

V tabulce €. 5 jsou uvedeny jednotlivé informantky a jednotliva screeningova vysetfeni.
U kazdého screeningu je uvedeno ¢islo informantky a ktera screeningova vysetieni
podstoupila. V tabulce €. 6 je uveden prubéh téhotenstvi jednotlivych informantek — zda
mély béhem téhotenstvi né&jaké komplikace, kdy byla vyvojova vada zjiSténa (zda
V prenatdlnim ¢i v postnatalnim obdobi) a déale zda se jiz v rodin€ vyskytla néjaka

vrozend vyvojova vada.

V tabulce ¢. 7 je uvedeno shrnuti sekundarni prevence. Ve vyzkumu ohledné
téhotenskych vySetfeni madm data od Sesti komunikacnich partnert. Jedna komunikacéni
partnerka je adoptovana a s biologickymi rodi¢i neni v kontaktu, tudiz informace

tykajici se jejich rodict nelze zahrnout do tohoto vyzkumu.

Jak jsem zjistila z rozhovort-odbéri krve a ultrazvuku se zGcastnilo vSech Sest
komunikacnich partnerek. 3D ultrazvuku se zucastnily tfi matky, u vSech 3D ultrazvuk
odhalil vyvojovou vadu. Dvakrat byla vyvojova vada odhalena 3D ultrazvukem ve 2.

trimestru a jednou ve 3. trimestru.

Amniocentézy neboli odbéru plodové vody, se zucastnily ¢tyfi komunikacni partnerky

ze Sesti. Jedna toto vysetieni z divodu velkého rizika potratu odmitla a jedné to nebylo
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ani doporuceno. Amniocentéza odhalila vrozenou vyvojovou vadu u dvou z mych
komunikacnich partnerek. U jedné byla vyvojova vada odhalena na konci prvniho
trimestru a u jedné komunikac¢ni partnerky byla odhalena na zacatku tietiho trimestru.

Genetickych testl se zucastnila pouze jedna komunikacni partnerka ze Sesti.

Zachyceni vrozené vyvojové vady v tehotenstvi bylo uspéSné v péti pripadech.
V jednom piipad¢ se vrozenou vyvojovou vadu zachytit nepodafilo. Lékati dle slov
matky vidi moznou pfi¢inu v nachlazeni, které prodélala v poloviné tietiho trimestru, po

genetickych testech a ostatnich vysetienich.

V tabulce €. 8 je uveden socialni dopad u kazdého informanta samostatné. Zjistovala
jsem schopnost jedinct s vyvojovou vadou zapojit se do kolektivu, jejich sobéstacnost a
urovenl zapojeni do pracovniho procesu. Kazdého informanta jsem dle zjiSténych

informaci ohodnotila slovy: nizké/stfedni/vysoka.

Pod pojem nizka Groven jsem zatadila osoby, které jsou zavislé na né¢jaké dalsi osobé.
Pod pojem stredni jsem zafadila osoby, které jsou schopny fungovat samostatné, ale
v nékterych ¢innostech potiebuji pomoc od n€koho dalsiho. Pod pojem vysoka jsem
zatadila osoby, které jsou naprosto samostatné a jen malokdy potiebuji pomoc né€koho

jiného.

Naptiklad u déti s Downovym syndromem jsem zjistila, Ze maji nizkou uroven v oblasti
sobéstacnosti. Ob¢ matky divek uvedly, ze divky jsou schopny zajistit si vse co
potiebuji v oblasti zdkladnich osobnich potieb (jsou schopny se najist, napit, dojit si na
toaletu, apod.). Obé divky maji stfedni stupenn mentalni retardace, coz ma také vliv na
kvalitu sobéstacnosti (Selikowitz, 2005). Ob¢ jsou schopny zaclenit se do kolektivu
déti, ackoli jim ve spoust¢ véci, z divodu jejich postizeni, nestaci. U informantt
s Downovym syndromem se momentalné, z divodu nizkého véku, neda zjistit, zda

budou mit uplatnéni na trhu prace, ptipadné v jakém zaméteni.

U informantt s orofacialnimi rozs§tépy jsem zjistila, Ze maji vysokou troven v oblasti
zaclenéni se do kolektivu a v oblasti sobéstacnosti také nemaji témeét Zadné problémy.
Chlapci s orofacialnimi rozstépy jsou jak po fyzické, tak i psychické strance vyvojoveé
na stejné urovni jako jejich vrstevnici. Matky chlapci v rozhovorech uvedly, ze

24

kliniky, které se na tuto problematiku zamétfuji a kde byli chlapci operovani. Jeden
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z chlapcu byl operovan na klinice v Brné€ ihned po porodu a druhy chlapec byl operovan
na klinice v Praze ve tfech mésicich. Ani u jednoho z chlapci momentalné nemohu
posoudit pracovni zaclenéni z ditvodu nizkého veku, ale predpokladam, ze vzhledem,
K nyni jiz béZnému vyvoji bez n¢&jakych komplikaci, se v budoucnu budou moci zaclenit

do pracovniho procesu naprosto bez problému.

Dalsi informanti jsou postizeni rozst€pem patefe. Nutno podotknout, ze kazdy
informant ma jiny typ rozs$tépu. Jiz z0daji uvedenych v tabulce je ziejmé, ze
informantka ¢. 5 ma méné vazny typ-meningokélu. Mlada dospé€la nema problém se
zapojenim do kolektivu, ale snazi se obklopovat pouze nejbliz§imi lidmi, mezi které
fadi svou rodinu a par pratel. Uroven sob&staénosti jsem ohodnotila pojmem stéedni,
protoze je schopna se o spoustu véci postarat, ale v nékterych oblastech je odkdzana na
pomoc okoli (napft. uklid ve vyskach, apod.). Tato informantka pracuje z domova jako
graficka a to ji, vzhledem Kk jejimu postizeni, naprosto vyhovuje. Problém nastava

v dobé, kdy se ma nékam presunout (napi. na Skoleni nebo musi dojet do firmy).

A4

Informant ¢. 6 ma nejtézsi typ rozstépu patefe — meningomyelokélu. Je plné odkazan na
péci matky, pripadné sestry. Jeho pfesun je mozny pouze na invalidnim voziku, protoze
ma obrnu dolnich koncetin. K tomu ma tézkou mentalni retardaci. V jeho ptipadé je
velmi nizkd uroven v oblasti socidlniho zapojeni. Nema rad cizi osoby, chova se k nim
velmi agresivné. Co se tyCe Grovné sobéstacnosti, ta je velmi nizka, opét z dtivodu
zéavislosti na péci matky. Zapojeni do pracovniho procesu je vzhledem k chlapcové

postizeni naprosto nemozna.

Informant ¢.7 nemé problém se zapojenim do kolektivu, ale vzhledem k tomu, Ze si
v détstvi prosel Sikanou, obklopuje se pfevazné jen svou rodinou a svymi trenéry, obcas
se schazi se starymi zndmymi. VUc¢i cizim lidem se chova odtazité. Sobéstacny je také
na stfedni Grovni. V rozhovoru uvedl, Ze je schopny se o sebe i 0 domécnost postarat
sam, ale v nékterych ¢innostech ma problém — napt. néco sté¢hovat, tklid ve vyskach,
apod. Informant ¢.7 profesionalné sportuje, t0 je jeho zaméstnani. Uvedl stejné jako
informantka ¢.5, Ze toto zaméstnani mu pln¢€ vyhovuje a nedovede si predstavit pracovat

né¢kde mezi zdravymi lidmi bez handicapu.

V mém vyzkumu jsem pfisla na to, ze v oblasti socializace a v oblasti hledani
zaméstnani hraje velkou roli to, zda je dany jedinec mentalné retardovany. Naptiklad

informanti s orofacialnimi rozstépy jsou schopni zapojit se do bézného zivota bez
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problémi, coz uvedl ve svém vyzkumu i MUDr. Hynek (2016). Informanti
s orofacialnimi rozstépy méli nejvyssi hodnotu HRQOL. Informantka €. 5 a informant ¢.

7 maji oba dva atypicka zaméstnani.

V tabulce ¢. 9 jsou zpracovany dotazniky jak z pohledu matek, tak z pohledu déti ¢i

mladych dospélych s vyvojovou vadou.

V dotaznicich informanti vypliovali polozky ¢tyf stupnic. Ja jsem nasledné vytvaiela
scale skore, které jsem vypoéitala jako soudet polozek na pocet odpovédi. Cim vyssi
skore, tim lepsi HRQOL (kvalita zivota souvisejici se zdravim). Dotaznik PedsQL se
sklada ze 4 oblasti (fyzické funkce, emocionélni funkce, socialni funkce a funkce ve
Skole), dohromady z 28 otazek. U mladSich vékovych kategorii je dotaznik ur€en jak
pro déti, tak pro rodice, u starSich vékovych kategorii je dotaznik sméfovan pouze na
piimé informanty (tzn. mladsi dospé€lé, dospélé) — vyplnény dotaznik od rodi¢t neni

tfeba.

V tabulce €. 9 jsem na zdkladé¢ vyplnénych dotaznikit PedsQL uvedla u kazdého
informanta, v jaké oblasti maji nejniz$i problémy a ve které oblasti maji problémy
nejvyssi. Pod pismenem a najdeme informace ziskané od matky ditéte s vyvojovou
vadou a pod pismenem b najdeme informace od jedinct, ktefi jsou nositelem vyvojové

vady.

Z vysledkti dotazniku PedsQL vyplyva, Ze nejvyssi hodnotu HRQOL maji chlapci
s orofacialnimi rozstépy. Kdyz srovnam informanty s ¢. 3 a ¢. 4 z pohledu dotaznikt
PedsQL a zarovenl je doplnim o informace, které jsem nacerpala béhem rozhovoru,
zjistuji, ze se rodi¢e shoduji na tom, Ze jejich déti maji nejmensi problém v oblasti
spoleCenskych cinnosti. Oba dva chlapci se radi zaclefiuji mezi déti a radi pracuji
Vv kolektivu. Stejné tak se rodiCe shoduji, Ze nejvEétsi problémy maji déti v oblasti
emociondlniho zdravi, coz znamend, Ze maji obavy, co se jim piihodi, ob¢as pocituji

nejistotu a strach.

Rodi¢e se dale shoduji na tom, ze matky absolvovaly stejna vySetieni v dobé
prenatdlniho obdobi, tzn. obé dvé v dobé tchotenstvi absolvovaly screeningova
vySetfeni typl odbéru krve, ultrazvuku, 3D ultrazvuku a amniocentézu. Stejné tak se u

obou matek z 3D ultrazvuku pfislo na to, ze dit¢ bude mit vyvojovou vadu typu
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rozstépu. Ani jedna z matek nemeéla v dobé tehotenstvi zaddné komplikace, az na

téhotenské nevolnosti.

Z dotazniki vyplnénych détmi vyplyva, ze se neshoduji v zddné oblasti problémad.
Jedno dité uvedlo, Ze ma nejmensi problém v oblasti té¢lesného zdravi a ¢innosti, druhé
naopak shledava nejmensi problém v oblasti emociondlniho zdravi. Co se tyka
nejvetSich potizi, z dotazniku PedsQL vyplyvd, ze jednomu chlapci déla problém
vychazet s ostatnimi, kdezto druhy pocituje nejvétsi problém v oblasti télesného zdravi,

ve Skole a v oblasti pocitd.

Druhou nejvyssi hodnotu HRQOL maji divky s Downovym syndromem. KdyZ srovndm
informanty s ¢. 1 a ¢. 2 a zaroven je doplnim o informace, které jsem nacerpala béhem
rozhovoru, vyplyva z toho, Ze se rodice shoduji na tom, Ze maji déti nejmensi problém
ve spolecenské oblasti. HolCicky se rady zapojuji do kolektivu a jsou rady mezi détmi.
Co se tyCe nejvétsich problémt vyplyvajicich z téchto dotaznikli, jedni rodice
vypovédéli, Ze jejich dcera ma problém v oblasti emocionalniho zdravi, kdezto druzi

rodi¢e shleddvaji u dcery nejvétsi problém v oblasti télesného zdravi a ¢innosti.

Mimo dotaznik PedsQL se rodi¢e shoduji na tom, ze matky v dobé gravidity
absolvovaly stejna screeningova vysSetfeni typtt odbéru krve, ultrazvuku a
amniocentézy. Ob¢ dvé matky zjistily problém Downova syndromu jiz v dobé
téhotenstvi ze screeningového vySetieni amniocentézy. Zadné zvlastni zdravotni
komplikace ani jedna z matek neuvedla. Komunikaéni partnerka ¢. 2 ale uvedla, ze za

komplikaci povaZovala pozdni zjiSténi t€hotenstvi (graviditu zjistila az v 5. mésici).

Z dotaznikii PedsQL vyplyva, ze kazda divka vidi problém v jinych oblastech.
Nejmensi problém jedna divka shleddva v emocionalnim zdravi, kdezto druhd divka
vidi nejmensi problém v oblasti Skolnich povinnosti. Co se tyka nejvétSich problémi
vyplyvajicich z dotazniku PedsQL, divky se shoduji, Ze maji problémy v oblasti
télesného zdravi a Cinnosti, S tim, ze komunikaéni partnerka ¢. 1 shledava stejné tak

velky problém i v oblasti Skolnich povinnosti.

Tteti nejvyssi hodnotu HRQOL maé informant €. 7 s fokomelii. Z vyplnéni dotazniku
PedsQL piimo postizenym komunika¢nim partnerem vyplyva, Ze nejmensi problém ma

V oblasti prace a studia. V dotazniku uvedl, ze nejvétsi potiz mu déla skloubit své
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pracovni a Skolni povinnosti se svou nejvétsi zalibou a tou je plavani. Plave zadvodné a

hodné¢ ¢asu tak travi na trénincich. Celkova hodnota HRQOL informanta €. 7 je 31,3 %.

Nejniz§i hodnota HRQOL mi vysla u informanti s rozstépem patere. Z vysledk
PedsQL dotazniku je vidét velky rozdil kvality zivota. Komunikacni partnerka €. 5 je na
rozdil od chlapce viceméné sobéstaéna. Nejvetsi problémy shledava divka v oblasti
pracovnich povinnosti. V oblasti spolecenskych ¢innosti a emociondlniho zdravi vysel
vysledek stejny — stiedni problém. Celkova hodnota HRQOL u informantky €. 5 je 32,6
%.

Informant ¢. 6 ma nejveétsi problémy v oblasti télesného zdravi a ¢innosti. Dale u tohoto
informanta vysla vysokéa hodnota v oblasti Skolnich ¢innosti a nejmensi problémy matka
u chlapce shledava v oblasti spole¢enskych ¢innosti a emocionalniho zdravi. I u téchto
dvou oblasti ale vyslo informantovi velmi nizké hodnoceni, o ¢emz vypovida celkovy

vysledek HRQOL 10,9 %.

Myslim si, Zze vysledky praktické casti mé bakalatské prace mohou byt z velké ¢asti
ovlivnény tim, Ze rozhovor s détmi probihal za pfitomnosti matek, které mély tendence

détem napovidat, co maji odpovedét, ¢i jim bylo naznaceno co maji fici.

6.1 Porovndni vysledkii s jinymi vyzkumy
Nekteré vysledky, zjisténé diky rozhovorim a dotaznikiim PedsQL, jsem porovnala

S jinymi pracemi autoru, ktefi se zabyvaji podobnou problematikou.

Dle vyzkumu, ktery provedl Sipek (2011) v letech 1998-2011 se diagnostika Downova
syndromu ptresunula z 19. tydne t€hotenstvi na 12. - 13. tyden tehotenstvi, to odpovida
tomu, co jsem se dozveédéla od svych informantek. U jedné z informantek byl Downlv
syndrom detekovan na konci prvniho trimestru, u druhé sice az na zacatku tretiho
trimestru, ale je dilezité zminit, Ze druh4 informantka zjistila graviditu témét na konci

druhého trimestru, coz posunulo vSechny screeningy.

Co se tyce orofacialnich rozsté€pi, Hynek (2016) udava, ze zachyt je cca v85 %
ptipadll. VyuZzivaji se k tomu 3D techniky, které dokaZzi zobrazit patro plodu. U obou
dvou mych komunikacnich partnerek se rozs$t€épy u chlapct zjistily pravé 3D

screeningem. Hynek ve své studii uvadi, Ze existuje 1 prvotrimestralni screening, ktery

50



se provadi mezi 11. a 13. tydnem gravidity, nicméné vétSina piipadi orofacialnich

roz$tépt neni odhalena.

Dalsi studii provedla Vokurkova (2011) na klinice v Brn¢ a to na téma, kdy je vhodné
operovat déti s orofacialnim rozstépem. V Ceské republice se tyto rozstépy operuji
vétsSinou az od 3 meésici po porodu, ale zahrani¢ni 1ékaii preferuji, ze rodiCe sami
rozhodnou, zda bude dité operovano ihned po porodu nebo s ¢asovym odstupem tii
meésicl. Autorka dale uvedla, ze ze studie vyplyva, ze u zadného ze 132 déti, které se
studie ztcastnily, nedoslo ke zpomaleni fyziologického vyvoje novorozencti, coz jsem
obdobi po porodu, kdy musely s novorozenci jezdit na specializované kliniky, které ani
v jednom piipad¢ nejsou blizko domova informantek. Jeden informant byl operovan
hned po porodu v Brn¢ a druhy byl operovan az 3 mésice po porodu v Praze. Oba dva
chlapci maji nejvyssi hodnotu HRQOL a z dotaznikl vyplyva, Ze v sou€asné dob& jsou

jiz schopni vést bézny zivot bez vétsitho omezeni.

Vokurkova (2011) ve svém vyzkumu uvedla, Ze je mezi lidmi i spousta odptirci operaci
u novorozencu ihned po porodu. Podle Vokurkové odptirci nesouhlasi hlavné z diivodu
celkové anestezie, ktera pro takhle malé déti predstavuje velké riziko a odkazuji
na horsi estetické vysledky. Autorka to vSechno vyvrétila ndzorem, Ze dobfe provedena
operace usnadni jedinci s roz§tépem jeho dalsi vyvoj a po doléceni ostatnimi odborniky

jedinec miize vést zdravy a plnohodnotny zivot, stejné jako moji informanti.

Ze zavéru vyzkumu Vokurkové (2011) vyplyva, ze pro novorozence s rozstépem je
vhodna doba pro operaci jiz dva dny po porodu, kdy je novorozenec v obdobi

fyziologické adaptability a pfetrvavaji u néj antistresové mediatory z téla matky.
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1. Zavér

Jako téma mé bakalarské prace jsem si vybrala Primérni a sekundarni prevenci
vyvojovych vad a jejich socidlni dopad. Cilem mé prace bylo zuroceni teoretickych

znalosti v praktické ¢asti. V praktické Casti jsem méla dané Ctyii cile.

V teoretické casti jsem popsala vznik vyvojovych vad a nasledné jsem popsala
jednotlivé vyvojové vady, kterymi jsem se pozd€ji zabyvala v mé praktické casti
bakalaiské prace. Dale jsem v mé praci popsala priméarni a sekundarni prevenci. Jak

jsem jiz zminila v prvnim odstavci, v mé bakalaiské praci byly stanoveny Ctyfi cile.

Prvnim cilem bylo zjistit frekvenci vyvojovych vad u déti v Ceské republice. Tento
cil jsem splnila diky informacim, které mi poskytlo Centrum Iékaiské genetiky
v Ceskych Budéjovicich a ze stranek UZIS. Na zakladé poskytnutych informaci jsem
zjistila, Ze pocet narozenych déti s vrozenou vyvojovou vadou se od roku 2010 snizuje,
a to hlavné¢ diky prenatalni diagnostice, jejiz uroven se stale zlepSuje a je schopna

zachytit ¢im dal Sirsi spektrum vyvojovych vad.
Cil 1 - tabulka ¢&. 1

Druhym cilem bylo zjistit sou¢asné moznosti primarni a sekundarni prevence u
vyvojovych vad a jejich socialni dopad. Tento cil jsem zjistila na zaklad¢
polostrukturovanych rozhovori s komunikaénimi partnery. Méla jsem pfipravené

okruhy témat, o kterych jsem se zminila v teoretické Casti mé bakalarské prace.

V oblasti primdrni prevence jsem se zajimala o to, zda t€hotné Zeny béhem téhotenstvi
uzivaly né&jaké navykové latky, uzivaly léky, zda byly vystaveny néjaké fyzické namaze
¢1 podstoupily RTG vySetfeni. V mém vyzkumu jsem zjistila, Ze v dob¢ téhotenstvi ze
Sesti matek: dvé koufily, tfi ptileZitostné doptaly alkohol a jedna matka uvedla, Ze byla
vystavena fyzické namaze. Ctyfi matky ze Sesti uzily v dobé tdhotenstvi léky — tfi ze
¢tyt kratkodobé kvuli nachlazeni ¢i chiipce a jedna matka uzivala 1éky po celou dobu

téhotenstvi, kvuli diabetu mellitu.

V oblasti sekundarni prevence jsem zjist'ovala, jakd screeningova vySetieni zeny v dobé
gravidity podstoupily, jaky screening odhalil vyvojovou vadu, piipadné¢ ve kterém
trimestru. Zjistila jsem, ze vSech Sest informantek podstoupilo ultrazvuk a odbéru krve.
Ze Sesti matek dale tf1 matky podstoupily 3D ultrazvuk, ¢tyii matky amniocentézu a na
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genetickych testech byla pouze jedna matka. V dobé prenatdlniho obdobi se
diagnostikovala vyvojova vada u 5 ti informantek a jen u jedné informantky se na

vyvojovou vadu piislo az v postnatalnim obdobi.

Co se ty¢e socialniho dopadu, zjistovala jsem, jak jsou schopni jedinci s vyvojovou

vadou se zaclenit do spole¢nosti, dale v jaké mife jsou sobé&stacni.

Z vyzkumu vyplyva, Ze jedinci s orofacidlnimi rozSt€py jsou naprosto sobéstacni a
nemaji problémy se socializaci. Jedinci s Downovym syndromem jsou kvili mentalni
retardaci sobéstacni jen ¢aste€né — V oblasti zakladnich potieb si jsou schopni zajistit
vSe potiebné, ale v nekterych vécech je dilezité, aby jim pomohla jind osoba. Co se tyce
socializace 0sob s Downovym syndromem, tak divky, které se zacastnily mého
vyzkumu nemaji problém. U jedinct s rozs$t€pem patefe jsem zjistila, Ze je dilezité
rozliSovat typy rozstépu. Informantka s meningokélou je schopna socializace bez
problému a je téméf ve vSech vécech sobé&stacna, kdezto chlapec s myelomeningokélou
je socializace naprosto neschopny a nesobéstaény — je pIné odkazan na péc¢i matky.
Informant s fokomelii nema problém ani se socializaci a je sobésta¢ny téméef ve vSech

ohledech.

Cil 2 — viz tabulky ¢&. 3 az ¢. 8.

Tretim cilem bylo zjistit kvalitu Zivota rodin, déti a mladych dospélych s vyvojovou
vadou. Ke splnéni tohoto cile jsem vyuzila dotaznikli PedsQL, které se zaméfuji na
polozky ¢&tyt stupnic-fyzické funkce, emocionalni funkce, socialni funkce a funkce ve

Skole.

Z vyplnénych dotaznikil jsem vyhodnotila hodnotu HRQOL (kvalitu zivota souvisejici
se zdravim). Cim vy$§i hodnota HRQOL, tim lepsi kvalita Zivota. Z mého vyzkumu
vyplyva, ze nejlepsi kvalitu Zivota maji jedinci s orofacialnimi rozstépy. Hned za nimi
se s hodnotou HRQOL tadi informanti s Downovym syndromem, tfeti nejvyssi hodnotu

cvwr

patete.

53



Cil 3 — viz tabulka ¢&. 9.

Ctvrtym cilem bylo zjistit, jaké jsou moZnosti ziskani zaméstnani pro tyto déti a
mladé dospélé. Na tyto skutecnosti jsem ziskala odpoveédi béhem polostrukturovanych

rozhovort od informantu.

Vzhledem k vékovym kategoriim, které obsahuje mulj vyzkum jsem zjistila data o
zamé&stnani pouze od dvou informant a oba dva pracuji. Oba moji informanti maji
atypickd zaméstnani. Jedna komunikacni partnerka pracuje prevazné¢ z domova a druhy
komunikac¢ni partner dokonce vrcholové sportuje. Ostatni informanti zatim nemohli o
zaméstnani diskutovat, protoze navstévuji skolky, Skoly nebo nékteré organizace, které
sdruzuji osoby s postizenim. Jeden informant je pln¢ odkézan na péc¢i matky. Troufam si
tvrdit, Ze osoby s orofacialnimi rozstépy budou v budoucnu schopni, vzhledem Kk jejich

fyzickému a psychickému vyvoji, se do pracovniho procesu zatadit,

Cil 4 — viz tabulka ¢. 8.
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Prilohy:

Priloha é. 1
Okruhy otazek k polostrukturovanému rozhovoru

INFORMANT C.
Typ postizeni:
V¢ék matky:

Vek ditéte:
Pohlavi ditéte:
Sourozenci:

Primarni prevence
- Koufeni
- Alkohol
- Léky
- Infekce
- Stravovani
- Horké koupele/saunovani
- Télesna zatéz
- RTG vysetreni

Sekundarni prevence
- Jaka screeningova vySetieni t¢hotnd matka podstoupila?
- Nastaly v té¢hotenstvi n&jaké komplikace?
- Zjistila se vyvojova vada jiz v t¢hotenstvi? Pfipadné béhem jakého a v jakém
trimestru?

Genetika
- Vyskytla se v roding jiz n¢jaka VV? Ptipadné jaka?

Jaka je moZnost déti s vyvojovou vadou zaradit do pracovniho procesu?
- Jak se zapojovaly ve skolce/Skole/praci?
- Jak se zapojuji do kolektivu? (pracuji radsi v tymu nebo sami?, Jaké jsou vztahy
mezi ditétem s VV a uciteli, asistentkou, spoluzaky?)
- Sobéstacnost
- Rodina jako celek — socialni zazemi — prace, bydleni, vztahy v rodiné



