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Anotace:

Bakalarské prace seznamuje se vzadcnym genetickym onemocnénim —
Marfanovym syndromem. V teoretické ¢asti bude popsana etiologie, pribéh nemoci,
1é€ba a rehabilitace. Bude feSena psychosocidlni problematika, pfedevSim aspekty
vychovy nemocného ditéte, moznosti specidln¢ pedagogické intervence, specifika prace
poradenskych pracovist.

V praktické ¢asti bude popsana ¢innost organizaci pomahajicich lidem s timto
syndromem a jejich rodinam. Cilem prace je vytvofit informacni material vyuzitelny
pro osvétu déti ¢i pedagogickych pracovniki. Za pomoci metody rozhovoru, pozorovani
a studia dokumentace bude predlozena piipadova studie jedince s Marfanovym
syndromem. Na zakladé¢ vyhodnoceni specifickych potieb takového jedince bude

zpracovana metodika pro realizaci specialné pedagogickych opatieni.

Kli¢ova slova: Marfantiv syndrom, aspekty vychovy, specidlné pedagogicka intervence



Annotation:

The bachelor’s thesis introduces a rare genetic disorder called Marfan
syndrome. The theoretical part describes etiology, the disease in progress, the cure and
recovery. It also deals with psychological and social issues, first of all the aspects of
upbringing the affected child, the possibility of special pedagogical assistance and the
particularity of the work of counselling institutions.

The practical part focuses on institutional aid activities for individuals affected
by this syndrome and their families. The objective of the thesis is creation of
informational material which can be used for health education of children or educational
workers. A case study of an individual with Marfan Syndrome created using the
methods of an interview and studying particular documents is also be brought forward.
Methodology for the implementation of special pedagogical measures based on the
evaluation of specific needs of such an individual is elaborated as the final result of this

study.

Keywords: Marfan syndrome, aspects of education, special education intevention
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Uvod

Jako téma své bakalarské prace jsem si vybrala Specialné pedagogickou
podporu 0sob s Marfanovym syndromem. Tento syndrom je velmi zakefnou nemoci,
o které¢ je pomérné malé povédomi, jak mezi laickou vefejnosti, ale bohuzel i mezi
odborniky. J& sama jsem se v mém zivot¢ s touto nemoci setkala osobn¢. Proto jsem

svou praci zaméfila na Marfantiv syndrom a pomoc jedincim s timto onemocnénim.

V teoretické Casti se zaméfim na problematiku ditéte s nemoci jako obecny
pojem. Pojeti zdravi a nemoci a vyrovnani jedince snemoci. Dalsi z kapitol chci
vénovat jedinci s Marfanovym syndromem, podat zakladni informace o tomto
onemocnéni, pri¢inach, ptiznacich, symptomech atd. Soucasti této kapitoly bude
i informace o tom, co pro sebe muze jedinec s MS ud¢lat sam a jak by mél upravit sviij
zivotni styl vzhledem ke svému zdravotnimu stavu. V posledni kapitole teoretické ¢asti
se budu vénovat podpofe jedinci sMS, a to jak v psychosocialni, specidlné

pedagogické tak i socidlni a finanéni strance.

V praktické casti popisi nckolik zafizeni zabyvajicich se Marfanovym
syndromem. Na zdklad¢ ziskanych dat z rozhovort, pozorovani a studia dokumentace
vypracuji ptipadovou studii konkrétniho jedince s MS. Na zikladé¢ vyhodnoceni
specifickych potieb takového jedince bude zpracovana metodika pro realizaci specialné

pedagogickych opatieni.



. TEORETICKA CAST

1. Jedinec s nemoci

V této kapitole se zamé&iim na pojmy zdravi, jaka jsou rtizna pojeti zdravi, jak
¢lovék vnima své zdravi a také na nemoc. Kde se zamé&fim na vnimani nemoci, vnimani
bolesti a pocitli souvisejicich s nemoci. Kazdy jedinec totiz mize vnimat jak zdravi, tak

nemoc jinym zptisobem.

1.1 Zdravi a jeho determinanty

L Zdravi je relativné optimalni stav télesné, duSevni a socialni pohody pri
zachovani vSech Zivotnich funkci, spolecenskych roli a schopnosti organismu
prizpiisobit  se  ménicim  se  podminkiam  prostiedi.“  (Zatek, dostupné

Z: http://www.szsmb.cz/admin/upload/sekce materialy/Zdrav%C3%AD a nemoc.pdf)

Zdravi je v podstaté to nejcennéjsi, co v Zivoté mame.

Je to stav organismu ¢loveka s nepfitomnosti nemoci, stav uplné duSevni,
télesné a socialni pohody, ktery je vysledkem souladu ve vzajemném plsobeni
organismu a prostredi. Stav, ktery na jedné stran¢ umoznuje lidem poznat vlastni cile a
uspokojovat potfeby, na druhé strané¢ reagovat na zmény a vyrovnavat se se svym

prosttedim. (J. Ktivohlavy, 2009)

Sociologické zdravi — fyzicky a emoc¢ni vztah, ktery umoZznuje jedinci dosahnout
vytouZzenych hodnot a t&it se z nich, Ziti plnohodnotného a aktivniho Zivota podle
ptredstav jedince.

Psychologické zdravi — psychicka pohoda, interakce v souladu se skute¢nosti. (J.

Kfivohlavy, 2009)
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http://www.szsmb.cz/admin/upload/sekce_materialy/Zdrav%C3%AD_a_nemoc.pdf

Je dobré byt zdrav, pripadné vyjadieno opacné: nikdo nechce byt nemocny.
Clovek je bytosti, ktera je zaméfena k uréitym cilam.

Kazdy z nas si pieje byt zdravy, aby mohl délat to, co déla. Mame urcité cile,
touhy, zaméry, predstavy a plany, kterych chceme dosédhnout, ale tohoto vseho nelze
dosahnout, pokud nejsme zdravi.

Zdravi chapeme jako dulezity prostiedek k dosahovani nasich cili — i kdyz tyto
cile mohou byt rozdilné. (J. Ktivohlavy, 2009)

Zdravi podle Bure§e znamena: ,,Zdravim nazyvame potencial schopnosti
¢lovéka vyrovnat se s naroky vnitiniho a zevniho prostfedi — autonomie individua proti
ur¢itému druhu zvifete nebo omezeni.* (Velky 1ékatsky slovnik, online)

wZdravi je dusi i télem rozvoje lidstva. Je predpokladem prosperity a
podminkou uspokojeni ostatnich potreb. Dotykad se kazdého jednotlivce a jeho vyznam je
zirejmy vSem obcaniim. Zdravi zajima kazdého z nas a vsichni se musime podilet na jeho
zlepsovani. Soukromy i statni sektor, odbornd verejnost, nevladni organizace, politicti
predstavitelé i vsichni ostatni by méli byt vyzvani, aby se podileli na spolecném

programu — takovd je demokracie. “ (Zdravi 21, 2002, s. 125)

Co si lidé predstavuji pod pojmem zdravi?

wLékai — pojmem ,,zdravi“ rozumi nepritomnost nemoci, choroby ¢i urazu.

Sociolog — rozumi pojmem ,,zdravy clovek* ¢loveka, ktery je schopen dobre fungovat ve
vSech jemu prislusnych socialnich rolich.

Humanista — slovy ,,zdravy clovek™ oznacuje takového cloveka, ktery je schopen
pozitivné se vyrovndvat s zivotnimi ukoly, které se pred nim naskytnou.

Idealista — pod pojmem ,,zdravy clovek* si predstavuje clovéka, kterému je dobre —

telesné, dusevné, duchovné i socidlne. “(J. K¥ivohlavy, 2009, s. 30)

Determinanty zdravi
NaSe zdravi mize byt ovlivnéno mnoha faktory. VSechny tyto faktory lze
nazvat jako determinanty zdravi. Ty nds mohou ovliviiovat bud’ pfimo, nebo nepiimo.

Miuizeme tedy prohlasit, Ze determinanty oznacujeme za komplexy pti¢innych faktort
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puasobicich spoleéné na zdravi ¢loveéka a to jak v pozitivnim, tak negativnim smyslu.

(Cevela, Celedova, Dolansky, 2009)

1.1.1 Pojeti zdravi

Pojeti zdravi se v pribéhu staleti zménilo. Filozofové v antice se vénovali
hlavné tomu, ,,jak moudfe zit“. Do tohoto moudrého zptisobu zivota patfilo i pojeti
zdravi — ,,Zit zdravé®“ znamenalo ,,zit moudie a dobfe*. Jak v antice definovali zdravi?
Reckym slovem ,,ischio“ se rozumélo ,,byt zdrav a silny*. Podobné jako fecké
»hygiaio®, znamé jako hygiena, znamena ,,byt zdrav a schopen zivota®“. Patii sem také

fecké slovo ,,holokteria® - dokonalé zdravi. (J. Ktivohlavy, 2009)

,»Sothein“ znamenalo dle Lambourne troji:
a) Zachranit ¢lovéka, ktery byl v nebezpeci zivota (napf. Utonuti), ale i pii depresi —
v pripad¢ strachu ¢i nebezpeci, ze propadne ,,zIym nemocem* (v dnesni dobé
drogém, faleSnym mytim, touze po moci a penézich) apod.
b) Pomoci ¢lovéku, aby byl celym ¢lovekem, tj. nejen po télesné strance, ale i

dusevni a duchovni. Zkratka, aby byl v poradku po vsech strankéch.

¢) Uzdravit nemocného ¢lovéka. (J. Kiivohlavy, 2009)

V soucasnosti se setkdvame s pestrym pojetim zdravi. Nékterd pojeti jsou
sméfovana na zdravi téla (fyzicky stav €lovéka), jind chapou zdravi jen jako zbozi (viz
napt. komer¢ni pojeti 1ékové terapie). Nekteti chapou zdravi jako silu, kterou ¢lovek
ziska pfi narozeni a s niZ ma cely Zivot hospodafit. (J. Kfivohlavy, 2009)

Zdravi ma svou hodnotu a proto mu musime vénovat pozornost. Nejen tim, Ze
se 1é¢i lidé nemocni, ale 1 tim, Ze budeme nemocem piedchézet. Tomuto predchazeni se
hovoii prevence a nejde jen o prevenci pred jednou nemoci, ale o prevenci pred vSemi
nemocemi. K tomuto pfispivdme spravnym, tzv. zdravym zplsobem zivota. (J.

Kfivohlavy, 2009)

Existuje mnoho pojeti zdravi a kazdy si zdravi mlze vylozit po svém, proto

uvadim nektera z téchto pojeti.
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Zdravi jako zpisob adaptace

Adaptaci se rozumi schopnost pfizpiisobit se nepfiznivym podminkdm nebo
prostiedi, ve kterém c¢loveék zije. Je zde mySleno napi., kdyz je zima, teple se
oblékneme, nebo si zvykneme na chladnéjs$i pocasi. Jde vlastn€¢ o schopnost upravit
prostiedi nebo upln¢ zménit zplisob zivota. Lidé maji schopnost se adaptovat a tato
schopnost je stavéna i do zakladu pojeti zdravi.

Clovék je schopny zkoumat to, co ho ohroZuje, vytvofit si proti tomu ochranu, stavét se

¢elem nebezpecnym vyzvam a bojovat s nebezpecim (v podobé nemoci) (J. Kfivohlavy,
2009)

Zdravi jako schopnost dobrého fungovani

Zdravi mizeme definovat jako schopnost dobie fungovat (fitness). T. Parsons
(1981, s. 69) se vyjadtil, ze: ,, Zdravi je stav optimdlniho fungovani clovéeka (individua)
vzhledem k efektivnimu plnéni role a vikoli, k nimz byl socializovan *.

Slovy ,.fit“ a ,fitness* se podle slovniku rozumi ,,byt v dobré kondici, byt
schopen télesné ¢i dusevné néco délat, byt dobrého zdravi, byt pripraven (na ukoly,

které pred individuem stoji), byt jako ryby ve vode, byt vybaven k urcitému ukolu a
udrzovat se v dobrém stavu** apod. (J. Kiivohlavy, 2009, cit. Davidson, 1948)

Zdravi jako zbozi

V ur¢itém pfistupu lze ptistupovat ke zdravi jako k néfemu, co se da — jako
zbozi na trhu — dodat, ztratit nebo koupit. Koupit se da ve formé 1éku ¢i né&jakého
lékatského zakroku (zubni 1ékar). Pokud se podafi sehnat v 1ékarn€ 1€k a uzivat ho, pak
nam zlepSuje nas stav a 1éCi nas. Stejny princip funguje 1 u 1€kafskych a chirurgickych
zakrokli. Zdravi mizeme ztratit vlivem nepfiznivych okolnosti v nasem zivoté a

zivotnim prostredi. (J. Kfivohlavy, 2009)
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Klady a zapory tohoto pristupu

Klady

Vede nékteré Iékaie k tomu, aby hledali to, co pacientim je v dob¢, kdy se
jejich zdravi zhorSuje.

Formuluje vzitou ptfedstavu o idylickém ptvodnim stavu (napt. v détstvi), kdy
je Clovek zcela zdrav. S touto predstavou je spjata 1 druhd predstava, o tom, Ze se Ize do

tohoto stavu opét dostat vnéjSim zasahem. (J. K¥ivohlavy, 2009, cit. Sachs, 1982)

Zapory

Vede k pasivnimu postoji ke svému zdravi, ¢lovek ¢eka na pomoc druhych, do
jisté miry vylucuje vlastni Gsili o udrzeni dobrého zdravotniho stavu a jeho zlepSeni.

Posiluje viru v zazraény 1€k, 1€kate ¢i chirurga se zlatyma rukama apod.

Vede k pfedstavdm o tom, ze zdravi je néco mimo ¢lovéka (napf. 1éky) a tyka
se ho pouze, kdyz nastanou neptiznivé okolnosti.

Chéape zdravi jako néco, co miiZzeme ztratit, ale zaroven je mozno ho znovu
ziskat, podaii-li se nam ziskat vhodné komodity.

Vidi I¢kaiskou péci jako medicinskou védu, ale chybi mu pojeti 1ékarského
umeéni.

Chape casto zakroky jako soucast ptirodovédeckych zakont, ale chybi citlivost

k vSeobecné situaci pacienta. (J. Kfivohlavy, 2009)

Zdravi jako ideal
»INejznaméjsi definici zdravi — jak se zda — je ta, kterou publikovala Svetova

Zdravotnicka organizace (World Health Organization, online)
Tato definice v prekladu znamena:

wZdravi je stav, kdy je cloveku naprosto dobre, a to jak fyzicky, tak psychicky i

socialné. Neni to jen nepritomnost nemoci a neduzivosti. ““ (J. Ktivohlavy, 2009, s.37)
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V této definici byly pouZity nékteré diileZité pojmy:

Disease — nemoc. Tento termin popisuje nemoc jako odchylku od urc¢ité normy,
kterou povazuje za normalni (standard). Jednd se o zjistitelny stav — o objektivné
zjistitelné symptomy. VéEtsinou se jedna o fyziologicky udaj. Nemoc je uzce spojena
s neschopnosti pracovat. Plati to i naopak — kdo neni nemocny, je prace schopny.
V tomto pojeti nemoci je vloZena snaha léc€it, vylécit a pomahat pacientim.

Infirmity — neduzivost. Nejde jen o neduzivost, ale i o slabost, vratkost,
churavost. Clovék s témito symptomy je vékem sesly, postonavajici, slaby
a polehavajici.

Complete — uplny. Timto terminem se rozumi také dokonaly, cely, tj. takovy
stav, pii kterém ¢lovéku nic nechybi. (J. Kfivohlavy, 2009)

Tato definice je ziejmé nejcastéji uzivanou definici zdravi. Kazdy si v ni ov§em

najde to svoje a interpretuje si ji tak jak ji chape on sam. (J. Kfivohlavy, 2009)

,»INeni marné podivat se na klady a zdapory tohoto pojeti podle Davida Seedhouse
(1995):

Klady

Definice WHO ukazuje na zdravi jako na kladnou, obecné Zadouci hodnotu.

Definice WHO naznacuje, Ze zdravi je vice nez nepritomnost (absence) nemoci.
Definice WHO ukazuje, Ze zdravi neni jen otazkou fyzického zdravi, ale zahrnuje i
problematiku dusevniho (psychického) zdravi a zdravych vzajemnych vztahii mezi lidmi
(socialni zdravi).

Definice zdravi v pojeti WHO ma motivacni charakter. Naznacuje cil, k néemuz by méla
smerovat snaha vsech, kteri se zabyvaji problematikou zdravi a odstranovanim nemoci.
Definice zdravi WHO je velice jednoducha a pro svou jednoduchost a strucnost snadno

lidi ,,chytne* a da se dobre zapamatovat.

Zapory
Definice zdravi WHO opomiji stav, ktery je vyjadrovan anglickym terminem
illness “. Timto terminem se vyjadruje stav, kdy clovéku ,,neni dobre* - vyjadreno

v Ceské lidové terminologii. Jde o negativni subjektivni pocit cloveka, kterého néco boli,
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ale nevi se, co by mohlo byt pricinou takového pocitu, nebot se neda objektivné zjistit,
pro¢ by ho néco meélo bolet. Jde o kvalitativni jev, ktery neni kvantifikovatelny
objektivnimi nalezy. Vzdor tomu se ¢lovek neciti dobre. Je to subjektivni, psychologicky
udaj, ktery lezi mimo zajem klasické, biologicky (objektivneé — materialné) orientované
mediciny. S timto jevem se setkavame casto drive, nez propukne nemoc v plné Siri
a hloubce. O cloveku, kterému ,,neni dobre*, Ize teézko Fici, zZe je zdrav. Ve svete se dnes
neustdale zvySuje presvédceni, Ze odstranovani téchto negativnich jevii nutné patri do
sféry péce o zdravi.

Definice WHO opomiji duchovni oblast cloveka, tj. nehovori o duchovnim
(spiritudalnim) zdravi. Podle této definice by mezi ,,naprosto zdravé* lidi patiil napr.
Hitler, stejné jako dr. Albert Schweitzer. Chdpeme-li duchovni oblast jako sféru
0sobniho zaméreni v oblasti hodnot, potom je tieba respektovat v ni také oblast
. zdravych* ekologickych, socialnich, politickych ¢i nabozZenskych cili.

Definice WHO nedefinuje kritéria idedlu, ktery stanovi. Jaka jsou kritéria
dosazeni toho, ze cloveku je ,,socialne uplné dobre‘“? Podobné: co se rozumi tim, Ze
clovéku je ,,mentalné zcela dobre“? Kdy, pri dosazeni jakych hodnot to muzeme tvrdit?
Co se rozumi terminem ,,mental well-being“? Je jim stav, kdy se zlodéeji podarilo
ukrast, je tedy spokojen a je mu dobre?

Ideadl zdravi je neprakticky. Je postaven nerealisticky. Je-li takto definované zdravi
cilem, pak je treba si uvédomit, ze takto definovaného cile neni mozno nikdy dosahnout
— tak jako napr. neni v nasich silach nakreslit idealni kruh

Tim, Ze stavi idedl zdravi az prilis vysoko (nedostatecné vysoko), ukazuje kazdému

cloveku, zZe jeho zdravotni stav je vlastné nedokonaly. “ (J. Kiivohlavy, 2009, s. 38)
Tyto a podobné ditvody vedli kritiky definice zdravi WHO (napt. Dubos, 1959;

Seedhouse, 1995 aj.) k tomu, Ze o ni mluvili jako o ,,utopii®, ,,snu* ¢i ,,mytu®, ,,véci

bezesmysIné a neuZitecné*.
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Co maji tyto pokusy o definovani zdravi spole¢né?

Chépou zdravi jako dilezity moment s ohledem na uskutectiovani zivotnich cild.
Vidi zdravi jako jev, ktery se pohybuje od dobrého zdravi k nemoci.

Dobré zdravi vidi jako vysokou a velmi zadouci zZivotni hodnotu.

A e

Zdravi chdpou vic nez jen jako zdravé fungovani téla — jsou brany v tivahu

1 socialni, duchovni a psychické stranky zdravi.

o

Vidi uzky vztah mezi zdravim a kvalitou zZivota.
6. Zdtraznuji osobni odpovédnost cloveka za své zdravi a zdravotni stav.
7. Problém zdravi nevidi jako samostatnou otazku, ale zamétuji se 1 na jeho

ekologickou, politickou a komunitni podminénost. (J. Kiivohlavy, 2009)

Optimalni stav zdravi jedné osoby je zavisly na souboru podminek, které ji
umoznuji zit a pracovat tak, aby se splnily urcené a biologické moznosti (potencialy).

(J. Kfivohlavy, 2009)

wZdravi je celkovy (télesny, psychicky, socidlni a duchovni) stav ¢lovéka, ktery
mu umoznuje dosahovat optimalni kvality Zivota a neni prekdazkou obdobnému snazeni

druhyeh lidi.“ (J. Kfivohlavy, 2009, s. 40)
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1.2 Nemoc

Miizeme ji chapat jako poruchu schopnosti organismu fungovat spravné
s nepiiznivym ovlivnénim kvality zivota pacienta. Ma urcity sociadlni vyznam urceny
postavenim a roli nemocného. Trvale nemocného znevyhodnuje. Mzeme ji posuzovat
objektivné, napft. 1ékaiské hodnoceni projevii a piiznakii nemoci s uréenim diagnézy
a lécebnych postupt. Chronické onemocnéni je nevylécitelné, mizeme se pokusit pouze
o zlepSeni ¢i nezhorSeni stavu nemocného a ten se se svym stavem musi naucit Zit.
Vzhledem ke Spatnému psychickému stavu se mlize zhorsit i stav fyzicky a samoziejme
ze dobré psychické rozpoloZeni piispiva ke zlepSeni stavu a nékdy vede 1 k vyléceni.
(M. Vagnerova, 2004)

Kazdé zavazné onemocnéni je velkou zatézi, kterd uréitym zptisobem a urcitou
mérou ovlivituje i psychiku ¢lovéka. To muze zpiisobit i zmény a zplisoby jeho chovani
a reakci. Vniméani nemoci pacientem ma velky vyznam. Kazdy ¢lovek reaguje na
stejnou nemoc jinym zptisobem, kazdy ma jiny prah bolesti a citlivosti. Cim horsi jsou
zivotni podminky nemocného, tim obtiznéji se vyrovnava s nemoci ¢i omezenimi, ktera
mu nemoc piinasi. Kazdopadné pro vSechny je to velmi omezujici. (M. Vagnerova,
2004)

Clovék je zvykly na to, Ze jeho t&lo funguje bez problémil a moc ho nevnima.
Ale v pfipadé¢ somatické poruchy ¢i nemoci piichdzi stav, kdy télo neposloucha,
nemuzeme délat vSe tak jako jindy. Jakym zplsobem nemocny svij stav vnima
aktualng, jak pfemysli nad svou budoucnosti s ohledem na chorobu - od tohoto se odviji
1 chovani jednotlivce. To vSe se odviji z mnoha subjektivnich a objektivnich faktort,
jako je emoc¢ni prozivani, chovani a rozumové hodnoceni. (M. Vagnerova, 2004)

Zména v citovych reakcich ¢lovéka mize byt prvnim znakem nemoci, tj.
naruSeni rovnovahy organismu. Postupem Casu se projevi zhorSeni kvality Zivota
nemocného. Cim vice zasdhne nemoc do Zivota pacienta, ¢im vice ho omezi v moznosti
ziskavani osobnich hodnot, tim vétsi ohrozeni pro néj bude pfedstavovat a o to

emotivnéji bude reagovat. (M. Vagnerova, 2004)
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'“KaZdé onemocnéni Ize posuzovat ze tii hledisek:

1. Somaticky aspekt vymezuji priznaky onemocnéni. Télesné potize, které jsou pro
urcitou chorobu typické, predstavuji specificky probléem a konkrétni omezeni.
Aktualni potize, ale i predstava zavaznosti a prognozy této nemoci vyvolavaji
urcité psychicke reakce.

2. Psychicky aspekt tvori souhrn emocnich prozitkii vyvolanych zmenami
souvisejicimi s chorobou, jejich rozumové hodnoceni a z toho vyplyvajici
chovani nemocného. Psychicka reakce na nemoc neni dana jen specificnosti
tohoto onemocnént, ale i osobnostnimi vlastnostmi nemocného cloveka, jeho
vyvojovou urovni, zkusenostmi, schopnosti chapat vyznam choroby pro sviij
dalsi Zivot, jeho emocni vyrovnanosti i zafixovanymi zpusoby zvladani potizi.

3. Socidlni aspekt onemocni je dan spolecenskym hodnocenim nemoci a z ného
vyplyvajicimi postoji a chovanim laické verejnosti. Postoj k nemocnému cloveku
rovnéz zavisi na typu choroby, na osobnosti nemocného, jeho vek, premorbidnim

socidlnim postaveni apod., ale i na dané spolecnosti, jeji vzdelanostni a kulturni

urovni. “ (M. Vagnerova, 2004, s. 75, 76)

1.2.1 Somatické symptomy nemoci

vvvvvv

,hepfijemna senzoricka a emocionalni zkuSenost, spojena s akutnim nebo potencialnim
poSkozenim tkani, nebo je popisovéna vyrazy takového poskozeni. Bolest je vzdy
subjektivni.“ (Rokyta, 1998). Kazdy ¢lovék bolest vnima individulné, je to ovlivnéno
mnoha faktory — biologickymi, socialnimi (osobnost ¢lovéka, pohlavi, zkuSenosti, vék),
dale pak aktudlni stav nemocného. (M. Vagnerova, 2004)

Bolest nemocného deprimuje, unavuje, nuti ho premyslet negativné o dalSim
pribéhu Zivota a vyvoji nemoci. Clovék sam piremysli o pii¢ing bolesti, srovnava si
v hlavé informace ziskané od 1€kait,, z okoli, ostatnich nemocnych a dava si to do
souvislosti se svym stavem. (M. Véagnerova, 2004)

Sledujeme-li chovani ¢lovéka, kterého néco boli, v§imame si fady odlisnosti od

chovani toho, koho nic neboli. Toto chovani se odviji od druhu bolesti. Chovani

pacienta, kterého néco boli, mize hodnotit nejblizsi okoli — znami, rodina,
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spolupracovnici, 1ékafi, zdravotni sestry apod. Je dulezité zjistit, jak Casto, jak dlouho
a s jakou intenzitou bolest trvala. Proto jsou pacientim trpicim bolestmi vydavany
dotazniky nebo deniky, kam si zapisuji vesSkeré tyto tdaje a ty potom Iékar

vyhodnocuje. (J. Kfivohlavy, 2002)

Chovani pacienta, kterého néco boli

Na ¢loveku, kterého néco boli, bolest miizeme pozorovat (styl chiize, vyrazy
tvare, vzdechy, poloha téla, atd.). Jde o tzv. neverbalni projevy bolesti. Pokud ndm
¢lovek sdéli, ze ho néco boli, jde o verbalni projev bolesti. (J. Kiivohlavy, 2002)

Pacient nemusi citit bolest pouze aktualng, ale mlze ji vyvolat i vzpominka,
napf. pfi ndvs§téveé nemocnice se mu muze zdat, ze citi bolest v noze, kterou mu

amputovali. Potom jde o tzv. fantomové bolesti (M. Vagnerova, 2004)

Terapie bolesti

Patii k nejcastéji indikovanym druh@im mirnéni bolesti. Rozd¢€luje se do dvou
skupin: lékafské formy tiSeni bolesti (Iéky, chirurgickym zakrokem, akupunkturou,
elektrolécbou) a psychologické (placebo, hypnoza, relaxace). K tiSeni bolesti se

vétsinou pouziva obou forem zaroven. (J. Kiivohlavy, 2002)

Model zdravotniho piesvédceni
,Model zdravotniho presvédceni (health belief model) uvazuje o ctyrech
zdkladnich faktorech (Becker, 1974):
1. vnimani viastni zranitelnosti ¢i miry podléhani nemoci (susceptibility) pri
nedodrzeni rady lékare;
2. vnimani zavaznosti dusledki nedodrzeni prikazii lékare;
3. vnimani rovnovahy mezi tim, co ¢lovék pro své zdravi udéla a jak se mu to vrati
ve formé zlepseného zdravotniho stavu,
4. vnimani prekazek, které se kladou do cesty poslechnuti prikazi lékare. © (J.

Kftivohlavy, 2002, s. 43)

Dalsimi doprovodnymi jevy nemoci jsou strach a izkost. Jde o psychické

projevy, tzv. emocni. Vyjadiuji negativni ocekavani nemocného. Smutek mize v
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zavaznych piipadech pfejit az v depresi, ktera muze mit rizny charakter: (M.

Végnerova, 2004)

a) Symptomaticka deprese, ktera souvisi se samotnou chorobou, je jednim
z jejich ptiznakt, doprovazi napt. kardiovaskularni ¢i nékterd nddorova
onemocnéni, poruchy Stitné zlazy ¢i diabetes. (Gelder a kol., 1996).
Neni pouhou psychickou nadstavbou, i kdyz je v praxi u konkrétniho pacienta
tézké odlisit miru urcitého typu deprese.

b) Psychogenni, reaktivni deprese, je reakci na subjektivné nadmérnou zatéz,
kterou predstavuje celkova zména zivotni situace. Byva spojena s uzkosti,
s riznymi obavami a s anticipaci beznadéjné budoucnosti. Sebehodnoceni byva

zhorSené, nemocny ma pocit ztraty vlastni hodnoty." (M. Vagnerova, 2004, s.

80).

U nemocného milZe nastat i stav bezmoci a beznadéje. Ten je vysledkem
presvédéeni o nefesitelné situaci. Casto se projevuje u pacienti, kterym se nemoc vraci.
Citi se bezmocni a snadno se dostavaji do stavii bezmoci a rezignace, nemaji chut’ ani
silu s nemoci bojovat. (M. Vagnerova, 2004)

Podle toho, jak si ¢lovék svou nemoc predstavuje ve svych myslenkach, se tidi
1 to, jak chape ptiznaky nemoci, jaky je vztah k nemoci a jak se chova. Kdyz mluvime
o myslenkovych piedstavach, jedna se vlastn¢ o tzv. kognitivni schéma nemoci. Tato

schémata mizeme rozdélit do tfi skupin:

1. Akutni nemoc: V piedstavach o akutni nemoci jde pfedevs§im o ¢asové rozhrani
—nebude trvat dlouho a nejsou po ni zadné dalsi nasledky. Usuzuje se zde, Ze
nemoc vznikla diky bakterialni infekci.

2. Chronicka nemoc: V predstavach o chronické nemoci jde také v prvni fad¢
o délku léceni — u této nemoci bude trvat déle, neZ se zdravotni stav ustali.

V tomto ptipadé nikdo pacientovi nezaruci, Ze nemoc nebude mit dlouhodobé ¢i
trvalé nasledky. Pacient uvazuje, zda si tento stav neptivodil svymi zlozvyky

a nezdravymi navyky. Ale mize tento stav nastat i po autonehodg.
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3. Cyklicka nemoc: Jde o to, ze v piedstavach pacientii se nemoc v ur¢itém
casovém obdobi vraci. Ale po urcité dob¢ tento stav odezni a pacient se citi

dobie a zdravy. (J. Kiivohlavy, 2002)

Dalsi reakci na vzniklou situaci je hnév avztek. Clovéku to piijde
nespravedlivé, zlobi se na sviij osud, sdm na sebe, na okoli. Mnohdy se ¢lovék zlobi

i na lékafe. (M. Vagnerova, 2004)

1.2.2 Nemoc jako psychicka zatéz

Mnoho nemoci postihuje jak primarné, tak sekundarné¢ mozek ditéte. To mize
mit za nasledek poruchy psychického nebo socidlniho vyvoje. Pokud somatické
onemocnéni zatézuje organismus dlouho a intenzivng, miize dojit k naruSeni normalniho
vyvoje ditéte. To zapricini, ze se dit¢ mize projevovat jako zlobivé, neklidné a dozaduje
se pozornosti. Da se tedy fici, Ze nemoc ¢i zdravotni postizeni zatézuje a vycerpava
nervovou soustavu. A ¢im vice ji pfetéZuje, tim vétsi je riziko ohrozeni jeho

psychosocialniho vyvoje. (Z. Matgjicek, 2001)

Zména zakladnich psychickych potieb a hodnot

Nemocny clovék si piehodnocuje svilij Zebficek hodnot. Na prvni misto obvykle
nastavuje zdravi. Doposud se honil za penézi, ale za ty si zdravi nekoupi.

V této situaci chce byt o svém stavu dobte informovany, chce védet, co jej ceka
a pro¢ to musi byt. Pokud by se o sviij aktualni zdravotni stav nezajimal, byl by
V neustalé nejistote a citil by se vice v ohrozeni.

Lékat musi nemocného informovat o 1é¢bé a diivodu zvoleného postupu 1é€by,
aby pacient mohl spolupracovat a znal 1 vSechny piekazky, vedle;jsi faktory a neptiznivé
stavy, které mohou nastat b&hem lécby. Bude méné vystresovany. (M. Vagnerova,
2004)

Potieba citové jistoty
Nemocny proziva uzkost a nejistotu. Ty se stupiiuji pii odlouceni od rodiny, at’
uz jde o pacienta dosp€lého ¢i détského. Chybi mu kontakt s blizkou osobou pfii

dlouhodobé hospitalizaci.
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Pokud je nemocny pfili§ vyCerpany, ztraci zajem o vSechno, tedy i o pfitomnost

svych blizkych. (M. Vagnerova, 2004)

Potieba socialniho kontaktu

Muze se hife uspokojovat, protoze nemocny je v izolaci s omezenou skupinou
lidi. Jeho kontakt s okolim se mlze zuzit na blizké piibuzné, spolupacienty a 1ékare.
A to nejen z disledku hospitalizace, ale 1 proto, ze je omezen nemoci v pohybu. Aby
mohl byt v kontaktu s okolim, je zavisly na tom, az ho n¢kdo navstivi. Na navstévy se
nemocni moc t¢8i. Ty probihaji s ohledem na zdravotni stav pacienta.

Ale bohuzel se stava, ze pti dlouhodobé hospitalizaci dochazi k tomu, ze v
komunikaci se zdravymi lidmi mohou chybét spolecné témata, protoZe se jejich potieby,
zazitky a problémy 1i8i a mnohdy intenzita navstév slabne, jelikoZ o n€ nemocny ztréaci
zajem. (M. Vagnerova, 2004)

V dtsledku nemoci se méni i potieba seberealizace. Jeji uspokojeni je slozitéjsi
a vzhledem ke zmé&nam osobnich hodnot mnohdy ztraci vyznam. Nemocny se vzdava
svych plvodnich Zivotnich cill, protoze jsou pro né&j nedostupné, nebo ztratily sviij
diivejsi vyznam. Pfijima roli nemocného, vi, Ze nema takové povinnosti. Na druhou
stranu jsou jedinci, ktefi se snazi dosahnout svého cile rychleji, protoze si uvédomuji, ze
jejich schopnosti, moznosti a ¢as jsou omezené. Clovék si uvédomuje, Ze vlastné nevi,

co s nim bude dal a byva tim dosti frustrovan. (M. Véagnerova, 2004)

Zvladani zatéze

Nemocny se musi vyrovnat s omezenimi a se zménami, které onemocnéni
pfinasi, ale je na ném a na jeho psychickém stavu, jak toto zvladne. Pozitivni pfistup je
krok vpfed, 1 kdyz to neni snadné. Nemocny si svilj stav uvédomuje, vi, Ze si v urcité
situaci neni schopen pomoci sam, proto hledd pomoc u odborniki — 1ékait, ktefi mu
pomohou zvladnout jeho problémy. Od nich ziskava potiebné informace.

Pokud chce s problémem bojovat, potiebuje ujisténi, ze vse jde dobie a on déla,
co miliZze. Potfebuje ujisténi, ze nic neni ztraceno. To vSechno posili jeho viru v dobry
vysledek a v to, ze on to zvladne. Dostavd novou nadéji a chut’ bojovat. Dochazi ke
smifeni s nemoci. Nemoc méni pohled na sebe sama i na cely svét. (M. Vagnerova,

2004)
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Postoje spolecnosti k nemocnym
Nézor na nemoc laickou vefejnosti se muize lisit, protoze byva vétSinou
ovlivitiovan vnéj§imi znaky:

1. |, Viditelnymi znaky zevnéjsku. Napadnost a deformace zevnéjsku ovliviiuji
socialni akceptaci nemocného (pro néj samého miize byt zdrojem pocitii
nejistoty a ménécennosti). Vzhled c¢lovéka je prvni informaci, kterou o ném jeho
okoli ziskava. Na jejim zaklade miize dojit ke generalizaci predstavy o
zavaznosti jeho onemocnéni. Napadné zhubnuti ¢i naopak zakulaceni obliceje v
dusledku léchy kortikoidy, ztrata viasu apod. vede laiky K predstave, Ze tato
zména signalizuje velmi tézkou chorobu.

2. Zmény v chovani nemocného, napr-. tres, slinéni, inkontinence, maji podobny
vyznam. VSechno, co je na prvni pohled ziejmé, resp. napadné, ovliviiuje ndzor
laiku vic nez dusledky choroby, které viditelné nejsou.

3. Riizné predsudky, které se udrzuji v laické verejnosti a nahrazuji obvykly
nedostatek validnich informaci, napr. predstava, zZe rakovina je necistou nemoci,
ktera se navic miize kontaktem s nemocnym prendaset.

Postoje, které v dané spolecnosti previadaji, zdkonité ovliviuji i ndzory nemocného na

jeho chorobu. “ (M. Vagnerova, 2004, s. 90)

Pro¢ nékdo prichazi pozdé k 1ékari?

Mluvime o tzv. zdrZeni — jedna se o pozdni pfichod k 1¢ékafi, kdy ¢as zdrZzeni se
pocita od doby, kdy se ptiznak objevil k dobé€, kdy navstivi pacient 1ékare.
Zdrzeni se jevi jako sled tii fazi (J. Ktivohlavy, 2002):

1. ,, Zdrzeni pri hodnoceni priznaku (appraisal delay). Rozumi se jim doba, ktera
uplyne od chvile, kdy se urcity priznak objevil, do chvile, kdy pacient dosel
k zaveéru, ze tento priznak je nécim vaznym.

2. Zdrzeni pri usuzovani na nemoc (illness delay). Rozumi se jim doba, kterd
uplyne od chvile, kdy je priznak povazovan za vazny, do chvile, kdy pacient
dojde k zaveru, ze by se mél s danym priznakem obratit na lékare.

3. Zdrzeni pri realizaci rozhodnuti (utilization delay). Rozumi se jim doba, ktera

uplyne od chvile, kdy pacient dojde k zavéru, zZe by se mél s danym priznakem
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obratit na lékare, do doby, nezli toto rozhodnuti realizuje (skutecné lékare

navstivi). “ (J. Kiivohlavy, 2002, s. 28)

Ukazalo se, Ze v pozadi zdrzeni je fada faktort.

Jednim z nich je vek. StarSim lidem trva podstatné delsi dobu, nez se dostavi k

1€kafii s tim, Ze maji néjaké ptiznaky nemoci.

- Jind skupina, u niz se zjistilo urcité zdrzeni, byli lidé, kteii pravideln¢
nenavstévovali 1ékate ani 1¢katska zatizeni.

- Dalsi skupinou lidi, co chodi pozd¢ k 1ékafi, jsou ti, co pomoc vyhledaji, az kdyz
neskutecné trpi.

- Zdrzeni se déle zjistilo 1 u lidi, ktefi se rozhodnou néco ud¢lat az pod tlakem
okoli.

- Pozd¢ chodi k 1ékafi i lidé, ktefi maji strach z 1€kait a zdravotnickych zatfizeni
a toho, co vSechno tam na né ¢eka (operace, odbéry krve, bolestiva vysetieni
apod.).

- Lékatfe méné& navstévuji i osoby z nizSich spolecenskych vrstev a lidé bez
domova.

-V neposledni fadé k 1ékafi se svymi problémy chodi lidé, ktefi si uvédomuyji,

Ze svym jednanim a chovanim zapfticinili zhorSeni svého zdravotniho stavu. (J.

Ktivohlavy, 2002)

Hranice mezi zdravim a nemoci neni definitivné a jednozna¢né urcena.
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2. Jedinec s Marfanovym syndromem

Jeden z prvnich zminovanych ptipadi Marfanova syndromu byl dle
historickych prament egyptsky faraon Achnaton. Je ¢asto zobrazovan na nasténnych
malbach, jako muz vysoké S$tihlé postavy s podlouhlym oblicejem a dlouhymi
konCetinami. Dal§imi, kteti udajné trpéli timto syndromem, byli napt. Abraham
Lincoln, Carles de Gaulle nebo slavny houslista Nicollo Paganini. (Tomo, Igor M.
2008)

Prvnim popsanym jedincem byla v roce 1896 francouzska divka s pavoucimi
prsty a kosternimi anomaliemi. Byla v péci francouzského pediatra Jeana Marfana, po

kterém je téz syndrom pojmenovany. (Manusov, Eron G. 1995)

2.1 Co je Marfaniiv syndrom
Syndrom postihuje predev§im tkané, v nichz hraje dualezitou roli pojivo —
srde¢ni (aortu), skelet (kostru), o¢i a duralni vak.

Marfaniv syndrom (dale jen MS) je dédi€né onemocnéni s poruchou pojiva,
které je v 75% zdédeéné po rodicich. Mize se vSak stat, Ze rodie jsou uplné zdravi
a narodi se jim dité s touto poruchou. Aby mohl byt syndrom diagnostikovan, je nutné
postizeni alesponn dvou systéml nebo geneticky priikkaz z mutace genu pro fibrilin

(FBN1). (Mudr. Manaskova,2010, online)

2.2 P¥iciny

Dé&di¢nost autosomalné dominantniho typu s vysokym stupném penetrance
a variabilni expresivitou. Asi v 15% se jednd o sporadicky vyskyt (nové mutace).
Vyskyt v populaci asi 1:10 000. (J. Zizka, 1994)

Genova mutace genu FBNI kodujici glykoprotein fibrilin 1 (umistény
vV chromozomu €. 15), ktery je jednou ze zakladnich stavebnich slozek pojivovych tkani.

Nov¢ se také ukazuje spojitost s dal§imi geny jako napt. FBN2 — koéduje fibrilin
2, geny TGFBR 2 a TGFBR 1 — ty koduji receptory pro transformujici rastovy faktor
(Mudr. Manaskova, 2010, online)
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2.3 Znaky a symptomy

(aorty). Nejhorsim na tomto onemocnéni je to, Ze je vzacné a nemocni viilbec o tom, ze
tuto nemoc maji, neveédi.

Existuje vice nez 30 klinickych projevl, které jsou spojovany vice ¢i méné s timto
syndromem.

Typické je onemocnéni srdce a aorty, postizeni kloubt, oci, vysoka stihla
postava a fidké svalstvo. JednoduSe feceno — symptomy mizeme charakterizovat jako
,haruSeni“ pojiva, protoze je postizen gen, ktery kéduje soucast pojivové tkané. Neékteti
lidé trpici MS maji vady feci v diisledku vysokého (gotického) patra a malé Celisti. Také
mivaji snizenou pracovni schopnost z duvodu ¢asté unavy. (Mudr. Manaskova, 2010,

online)

2.4 Postizené oblasti

Kosterni systémy

Nejviditelnéjsi symptomy jsou na kostte, pokozce a kloubech. Nemocny ma
napadné dlouhé s§tihlé ,,pavouci® prsty — coz je oznacovano jako arachnodaktylie.
Pacienti s MS byvaji vysoci s extrémné nadpadné dlouhymi koncetinami. Pomérn¢ Casté
jsou hyperelastické klouby, coz znamena, Ze tito lidé jsou schopni uvadét klouby do
takovych poloh, kterych normélni zdravy jedinec neni schopny (napft. pfiloZit palec ruky
ke koncové ¢asti predlokti, abnormalné ohybat prsty, napf. palec). (viz. Ptiloha ¢. 1, 2)

Postizeny nejsou jen konletiny, ale 1 patef, kterd se abnormalné zakiivuje,
vychyluje z osy — skoliosa, kyfosa (viz. Pfiloha ¢. 3). Dale se miZze objevit tzv.
nalevkovity nebo ptaci hrudnik — vypoukly nebo vpaceny hrudni ko§ (viz. Piiloha
¢. 4), ploché nohy. Pacienti Casto trpi osteopordzou. Typické také byva prodlouzeni
lebky v pfedozadnim sméru. Pacienti s MS maji vysoké (gotické) patro a nahuSténé

zuby. Celkov¢ je oslabena svalova hmota. (Mudr. Manaskova, 2010, online)
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Dalsi z ptiznakll se objevuje jiz v raném détstvi jedince a s postupem casu se
vétsinou zhorSuje. K nejcastéjSim ocnim projeviim je subluxovana nebo dislokovana
¢ocka. (Manusov, Egon G. 1995)

Subluxace cocky je mirné vychyleni coCky z osy oka, zatim co dislokace je
ziskané vychyleni ¢ocky mimo optickou osu oka. Dalsi velmi castou o¢ni vadou
vyskytujici se v souvislosti s timto postizenim je kratkozrakost, odchlipnuti sitnice ¢i

katarakta.

Kardiovaskularni systém

To co nemocného pifimo ohrozuje na Zivoté, a to zejména okolo 20 let v€ku nebo
v pribéhu t€hotenstvi u zen, je postizeni krevnich cév — zejména aorty (tepna zvana
srdeCnice, coz je nejvetsi tepna v téle, kterd vychazi z levé srde¢ni komory). Toto
zavazné postizeni se projevi dilataci aorty a je zdvazné proto, ze dilatovand aorta muze
prasknout a zpusobit tak krvaceni a zhrouceni krevniho ob&hu s nasledkem Sokového
stavu a smrti.

Dilatace aorty je typickym znakem MS. Sténa aorty ma postizenou ¢ast, které
se fika médie (cca stieni ¢ast cévni stény), ta je slabsi a snadnéji se natrhne a oddéli se
od celku. Do vzniklé podélné trhliny ve sténé, kterd tvofi v prisvitu cévy kapsu, se
dostava krev, kterda mize kapsu naplnit tak, ze dojde k disekci aorty. Ta se projevi
silnou bolesti na hrudi ¢i vystielujici do zad, tato bolest miiZze 1 pulsovat, intenzitou je
srovnavana s bolesti u srdecniho infarktu. Pii fyzické ndmaze se stav postiZeného
zhorsuje.

Castym problémem je nespravna funkce mitralni chlopné, coZ ma za nasledek

tzv. prolaps, pii kterém mize dojit k poruse rytmu srdce nebo zpétnému proudéni krve.
Mezi dalsi vady patii postizeni chlopni, které se muze (ale nemusi) projevit jako
dusnost, unava, otoky, silné buseni srdce — palpitace nebo preskakovani tepu. (Mudr.

Manaskova, 2010, online)
Plice

Restrikéni nemoc plic (hlavnim pfiznakem je dychavicnost pfi ndmaze —

vyskytuje se u 70% pacientll). Asi u 10% pacientli s MS se objevi pneumotorax =
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spontanni kolaps plic. Pfiznakem je dychavicnost, suchy kasel nebo akutni nastup
bolesti na hrudi, zhorSujici se pti nadechu. (Mudr. Manaskova, 2010, online)

Emfyzém plic — rozsifeni dychacich cest zptisobuje obstrukci dychacich cest
a zanét. Symptomy zahrnuji dychavic¢nost pii aktivite, ¢asté bronchitidy a nizky obsah
kysliku v krvi. Pfiblizn¢€ 10 — 15 procent lidi s MS ma emfyzém plic. Dale se vyskytuje
spankova apnoe. Coz znamena, ze se béhem spanku vyskytuji intervaly, pifi kterych

pacient nedycha. (Mudr. Manaskova, 2010, online)

Centralni nervovy systém

Dalsi prekazkou v kvalitnim Zzivoté jednotlivece (v 60%) je dural ektazie,
oslabeni pojivové tkané durdlniho vaku, blany, kterd obaluje michu. Mize byt pfitomna
po dlouhou dobu, aniz by piisobila né&jaké potize - bolesti spodni ¢asti zad, bolesti
nohou, bficha, nemoznost delsi chiize nebo bolesti hlavy. Proti témto bolestem pomaha
poloha na zadech. Nutné svislé vySetieni MRI dolni Casti patete. Dural extazie se pfi
tomto vySetieni objevuje jako rozsifeny vacek vedle bedernich obratlii.

K dalsim spindlnim problémim spojenych s MS patii degenerativni
onemocnéni diskdl a pateinich cyst. MS je také spojovan s dysautomii (problémy ¢i

poruchy autonomni nervové soustavy (ANS). (Mudr. Manaskova, 2010, online)

2.5 Diagnostika
Diagnostikovat MS je slozité, protoze kombinace ptiznakt a jejich zavaznosti
jsou rozmanité. Presnd diagnéza MS se mulzZe urCit jen komplexnim Iékaiskym
vysetienim.
V CR se genetickym vySetfenim MS zabyvaji téméf vSechna pracovistd
klinickych genetikl. Klinicky genetik ma dnes moZnost vyuZiti molekularni analyzy
Marfanova syndromu, kterou provadi jedno jediné pracovist¢ Laborator molekularni

biologie PSR LAB a. s.

Co zahrnuje komplexni vySetieni
1. VysSetfeni srdce kardiologem - ECHO vySetteni - ultrazvukové vySetieni srdce,

zméieni §ife aorty, prolaps chlopni, regurgitaci
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1. VySetfeni o¢nim lékafem - bio-mikroskopicky pfi rozsifeni zornic. Posunuti
cocky v ur€itém sméru je u jinych onemocnéni zfidka, a proto je tento ptiznak
vyznamny pro diagnostiku MS.

1. VySetfeni ortopedem - vySetieni kostry, zejména deformity hrudniku a pétete.
Charakteristicky byva piiznak palce a zapésti, pomér horni/dolni ¢ast téla, pomér
vysky a rozpéti rukou.

2. VySetieni klinickym genetikem (viz. Ptiloha ¢. 5 — Systémové znaky skore)

2.6 Lécba

Pro MS 1é¢ba dosud neni. Vyléceni ani zlepSeni zdravotniho stavu pro pacienta
s MS neni mozné, naopak zhorSeni stavu je velmi rychlé, hrozi selhani Zivotnich organt
1 ve velmi mladém véku pacienta. (Mudr. Dana Manaskova, 2010, online)

Klinické projevy se vyraznéji manifestuji po 10. roce zivota. Délka zivota je
zkracena, nékdy nahla smrt. (J Zizka, 1994)

Vzhledem k prognéze onemocnéni je dilezitd prevence vzniku Zivot
ohrozujicich komplikaci. Lékati majici takového jedince v péci, by méli mezi sebou
spolupracovat, pro co nejlepsi vysledky a ustaleni zdravotniho stavu jedince. Je
dilezité, aby 1écba zahrnovala i pomoc v psychosocialni oblasti, jelikoz zivot jedince

s Marfanovym syndromem se dokaZe ptevratit naruby. (Manusov, Eron G. 1995)

2.7 Gravidita

Té&hotenstvi u zen s Marfanovym syndromem muze byt velmi riskantni a to
hned v nékolika oblastech. Jednim z nejvétsich rizik pro zivot matky je dilatace aorty.
Zrychleni cirkulace krve, v disledku hormonélnich zmén se miize projevit zvySenym
tlakem na sténu cév. To mize mit za nasledek vznik aneuryzmatu a jeho nasledné
prasknuti.

Dalsi, co miize té¢hotenstvi u Zeny s MS zhorsit, jsou ortopedické problémy.
S ohledem na genetiku je az 50% moznost, ze plod bude postizeny Marfanovym
syndromem. (viz. Ptiloha ¢. 6 - genetika) (Kanalikova, K. (ml.), Kanalikova, K. (st.)
2009)
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2.8 Co pro sebe miiZe udélat pacient s MS

ECHO — 1 za rok (i 2x) — sledovani funkce a velikosti srdce a cév. Pfi rozméru
aorty nad 50 mm preventivni operace s nahradou aorty, obcas i aortalni chlopné.
Kazdy pftipad je specificky, musi ho posoudit kardiolog.

Dale bychom méli pravidelné dochéazet za stejnym ocnim lékafem, aby mohl
navazn¢ zkoumat vyvoj nemoci. V nékterych ptipadech je nutné posunuté cocky
odstranit a nahradit je umé&lymi.

Ortoped by nas m¢l vidét zejména v détstvi a v dospivani pravidelné. Nékdy je
nutné nasadit korzet nebo provést operaci.

Nékteré léky zpomaluji pribéh nemoci, ale nemoc samotnou odstranit
nemohou.

- Betablokatory — snizuji krevni tlak a napor krve na stény aorty.
- Antibiotika — preventivné pfi trhani zubt, pii mensich opera¢nich zakrocich
a vSude tam, kde je moznost vniknuti infekce do krve a tim do srdce (prevence

endokarditidy). (Mudr. Manaskova, 2010, online)

2.9 Prizpusobeni Zivotniho stylu

ZhorSeni stavu zplsobuje nevédomost o onemocnéni, Spatnd diagnoza,
nepiiméfené zatiZeni organismu nespravnou Zzivotospravou, nepiiméfend sportovani
a jina fyzicka zatéZ, neumoznéni zafazeni do invalidniho dichodu.

Jedinci s Marfanovym syndromem se musi vyhybat ptfedevS§im pohybu
v prehfatém, teplém prostiedi a na slunci, protoZze hrozi rozsiteni cév a jejich nasledné
prasknuti.

Pro velkeé riziko zhorSeni zdravotniho stavu je nutné odpocivat a regenerovat
béhem dne i nckolikrat, vyhybat se nadmérné zatézi a prizptisobeni zplisobu Zivota
zdravotnimu handicapu. Pacient s MS, ktery toto nedodrzuje, se vystavuje riziku
ohrozeni zivota. Primérny vék zivota pacientt s touto diagnozou je 35 — 40 let.

Osoby s MS se musi vyhybat ¢innostem, zaméstnani a sportim, které vedou
k prudkym pohybim hlavy a téla, skoklim, napinédni, tlaceni, zdvihani téZkych

predméti, vyloucit sporty jako je box, zapas, vzpirani, hokej, basketbal, fotbal, volejbal,
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vodni lyzovani, skoky do vody, na trampoling, potapéni, preskoky naradi, veslovani,
statické posilovani, dlouho trvajici zataZeni, cviceni ve dvojici, Splh.

Naproti tomuto omezeni se doporucuji nesoutézni, nekontaktni aktivity, pfi
nichZ nehrozi kontakt se spoluhra¢em ¢i s naradim. Nevyzaduji prudké zmény sméru ¢i
nahlé zastaveni.

Lehéi cviceni, rekreacni plavani, lehka cykloturistika, pomaly jogging, chuize.
Puls by nem¢l piesdhnout 110 uderi za minutu. Pfi objeveni tnavy se musi pfestat.
Vzdy se musi pfihlédnout k aktudlnimu zdravotnimu stavu. (Mudr. Manaskova, 2010,

online)
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3. Podpora jedince s Marfanovym syndromem

3.1 Psychosocialni podpora

Vzhledem k zéketnosti MS ve skrytych vadach riznych organti lidského téla je
pravdépodobné, ze se pacienti s MS diive nebo pozdéji budou muset podrobit
dlouhodobé nemocnicni 1€cbé. Zvladani této stresové situace je velmi individualni. Ja
bych se ve své praci zamétila na détské pacienty, nebot’ se jim chci vénovat i ve svém
profesnim zivoté.

Uz samotné zjisténi, ze je dité postizeno MS je znepokojivé piedevsim pro jeho
rodi¢e. Ti jsou informovani lékafi o tomto onemocnéni, jeho projevech, rizicich
a moznostech lé¢eni. Ty jsou vSak natolik omezené, Ze je nutno piechazet k
chirurgickym feSenim.

K nemocnym détem s MS se pfi operacnich zakrocich ptistupuje uplné stejné,
jako u ostatnich pacientd. Pouze jsou jim vzhledem k riziku infekéni endokarditidy
podavana antibiotika jednu hodinu pted zékrokem a poté po osmi hodinach po zakroku.

I pro tyto déti plati, ze musi byt piijaty do nemocnice. Samoziejme, ze v dnesni
dobé je mozna tzv. spoluhospitalizace. Jde vlastné o to, Ze si rodi¢ muze urcit, jakou
formou bude své dité podporovat., jak moc mu bude oporou. Pfi pfijmu do nemocnice je
bud’ na stejny pokoj spolu s ditétem hospitalizovana i matka nebo neni. I kdyZ to nemusi
byt tak jednozna¢né. U nds je mozné byt spoluhospitalizovan s ditétem pouze do Sesti
let véku ditéte bez poplatku (ten hradi pojiStovny). Pokud je ditéti vice jak Sest let, je
mozno ubytovat matku na stejny pokoj, ale to pouze v piipadé, Ze toto lizko nebude
potieba pro matku s menSim ditétem. Muze se stat, ze je plno. Ale ani tak neni nic
ztraceno. Existuji ubytovny pii nemocnicich, kde se miize maminka zdrzovat pres noc,
ale jinak cely den mize byt na blizku svému ditéti.

Na téchto ubytovnach se plati poplatek, ktery se 1i8i svou vysi s ohledem na
provozovatele. U onkologicky nemocnych déti, coz mohou byt i déti s MS, hraji svou
roli tzv. ,,Nadace“. Ty se spolupodileji nejen na chodu oddéleni, ale i na ulevach od
téchto poplatkd.

Rodi¢, pokud neni schopny byt s ditétem cely den, ma moznost navstév. Kterd
z téchto variant je pro dité nejlepsi, to asi nikdo popsat nemize. Kazdy reagujeme na

stres a deprivaci z ciziho a jesté k tomu nemocniéniho prostiedi uplné jinak.
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Podle mého minéni je nejlepSim feSenim, aby rodic byl cely den a noc ditéti na
blizku (tak jako doma). Dit¢ bude méné plactivé, bude ochotnéjsi uposlechnout piikazi
1ékarte, apod.

Rodi¢ pecujici o dit€¢ beéhem hospitalizace je pIné informovan Iékarem
o zdravotnim stavu ditéte, o moznych postupech 1é¢by i ptipadnych komplikacich. Je
schopny ditéti tyto informace predat takovym zplisobem, aby je pochopilo, vzhledem k
jeho veéku a individualité. Tyto informace jsou rodicim predavany nejcastéji v pisemné
form¢, nebot’ rodi¢e potiebuji klid na to, aby informace vstfebali a byli schopni se
ptipadné dotazat 1¢kare na nékteré jimi nepochopené pojmy.

Rodictim s touto roli nepomahaji pouze I€kafi, ale jsou jim k dispozici tzv.
herni specialisté.

Jde o pomocny persondl, ktery pomahd udrzovat psychickou pohodu nejen
pacientt, ale i jejich rodi¢i. Spravny herni specialista by mél rozpoznat potieby
jednotlivého ditéte, vzbudit u n¢j zdjem o hry a do téchto her zapojovat i rodice. Jak

déti, tak i rodi€e v tuto chvili pfichdzeji na jiné myslenky nez je nemoc samotna.

3.2 Specialné-pedagogicka podpora

umoznény pouze dvouhodinové navstévy. V této dobé pedagog pracujici ve skole pfi
nemocnici zastupoval roli nejen ucitele, ale z ¢asti 1 rodiCe. Dité nejen vyucoval, ale
také si s nim hral a vyslechl jeho trdpeni a smutky. Svym ptistupem mu poskytoval
podporu nejen v oblasti pedagogické, ale 1 socidlni a emocionalni.

Ucitel pfi nemocnici se snazi nebyt pouze pedagogem, ale spiSe kamaradem, ve
kterém ma dit¢ oporu. Pfistupuje ke kazdému ditéti individualné s ohledem na jeho
potieby, vék a informace z kmenové zékladni Skoly. S tou musi tento pedagog uzce
spolupracovat nejen proto, aby véde€l, co zrovna probiraji za latku, ale aby ziskal
informace o znalostech, schopnostech a studijnim prospéchu pacienta.

,,Rodice se zapojuji do vychovné prdace a seznamuji se s c¢innostmi, které pak
mohou s ditétem provadet s ohledem na onemocnéni. Matky skolnich déti se mohou
ucastnit vyucovani a pomahat tak ve skolni praci v pripadech, kdy je to mozné

a potrebné. Spoluprdce s rodici mad své zvlastnosti, které vyplyvaji ze situace, v niz se

34



nemocné dité a jeho rodic ocitaji a je jen na pedagogovi, jak spolupraci zhodnoti a
vyuzije. “ (Dlouhd, 2011, s. 21, cit. Vodova, 1997)

Pokud je jedinec s MS ve fazi nemoci, kdy nemusi byt hospitalizovan a mize
navstévovat zakladni Skolu, musi k nému Skola pfistupovat s ohledem k jeho

zdravotnimu stavu.

Dle nového Skolského zakona § 16 odst. 9, vyhlaska 27 ze dne 21. ledna 2016
o vzdélavani zakt se specidlnimi vzdélavacimi potfebami a zaki nadanych. M jedinec
narok na podplrnd opatieni prvniho stupné, pfedstavujici minimalni upravu metod,
organizace a hodnoceni vzdélavani.

Pokud by Kk naplnéni vzdé€lavacich potieb Zaka nepostacovalo poskytovani
podpiirnych opatfeni prvniho stupné, doporuci Skola zdkovi vyuziti poradenské ¢innosti
Skolského poradenského zafizeni za i€elem posouzeni jeho specidlnich vzdélavacich
potieb.

Podptlirna opatieni druhého az patého stupné se poskytuji na zakladé doporuceni
Skolského poradenského zafizeni a informovanym souhlasem zletilého Zaka nebo

zakonného zastupce zaka.

Neéktera podpurna opatieni:

1. individudlni vzdélavaci plan zaka se specidlnimi vzdélavacimi potfebami
2. Asistent pedagoga
3. Pusobeni dalSich osob poskytujicich podporu

V individudlnim planu jsou uvedeny zejména informace o:

=

,» Vyuziti specialnich metod, postupii, forem a prostredkii vzdélavani

2. Kompenzacnich, rehabilitacnich pomiicek, specidlnich ucebnic a didaktickych
materidlu.

Zarazeni predmetii specidlné pedagogicke péce.

Poskytovani pedagogicko-psychologickych sluzeb.

Zajisteni sluzeb asistenta pedagoga.

o o k~ w

Privazném onemocnéni, tedy pri nadmeérné zatezi jak na zZaky, tak na ucitele —

‘

sniZeni pocCtu Zakii ve tride.
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Ucitelé by méli tzce spolupracovat s rodicem, aby byli pfesné informovani
0 jedincovée diagndze a mohli tak vypracovat spolu s rodicem a Skolskym poradenskym
zafizenim individudlni vzdélavaci plan pfesné na miru.

Ackoliv MS nema vliv na inteligenci, nékteré projevy, jako slaby zrak nebo
nevyvazena motorika, mohou vyzadovat uzptsobeni podminek pro uceni i zkouSeni
daného jedince. Velice Casto jsou to jednoducha opatteni, napt. posadit zdka se slabSim
zrakem blize k tabuli, uzputsobit velikost i typ pisma v pracovnich materialech,
pouzivani psacich potieb s SirSi stopou nebo psani na pocitaci. Pokud je taska nebo
batoh pfilis tézky, je mozné pofidit jeSt€¢ jednu sadu ucebnic na doma.
(volny pieklad z: The Marfan Foundation, A Guide to Marfan Syndrome and Related
Disoeders,2012)

Utitele 1 ostatni persondl Skoly je tfeba ujistit v tom, Ze mohou a maji k zakovi
s MS piistupovat stejné jako k intaktnim jedinciim; toto neni v Ceské republice vétsinou
zadny problém (volny pieklad z: The Marfan Foundation, A Guide to Marfan Syndrome
and Related Disoeders,2012)

Je dulezité, aby ucitel informoval spoluzaky o zékladni problematice
onemocnéni, aby nedochazelo ke konfliktim mezi zaky (napft. Sikané ¢i posméskim
z divodu napadnych projevii na vzhledu jedince, jako je nadmérna vyska, silné bryle,
velky piedkus z divodu gotického patra, aj.)

Dale by méli byt Zaci informovani o moznych zdravotnich rizicich — z divodu
mozného zhorSeni zdravotniho stavu, Vv jejich pfitomnosti.

Je dulezité, aby pedagog spolupracoval i se skolnim psychologem, specialnim
pedagogem ¢i asistentem pedagoga.

VétSina jedinc s MS ma problémy se srdcem, proto by se méli vyhybat nejen
psychickym, ale i fyzicky ndroénym situacim, jako je napt. Skolni télesna vychova.
S ohledem k této informaci by jedinec s MS mél byt uvolnén z klasické télesné
vychovy. Pokud ma k dispozici asistenta pedagoga mize absolvovat rehabilitacni
a zdravotni télesnou vychovu. Té¢lesnd vychova by méla vzdy byt konzultovana
S oSetfujicim lékafem.

Pokud se dit¢ s MS nachazi ve stavu, kdy nemusi byt hospitalizovano, ale

nemuze navstévovat zakladni Skolu, mélo by mu byt umoznéno doméci vzdélavani.
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Terapie ve specialni pedagogice

Pojem terapie md mnoho rtznych vysvétleni. MatouSek ve svém slovniku
socialni prace uvadi tuto definici terapie: ,,lécha, lécebny program, jehoZ cilem je
Zmirnéni ¢i odstranéni nezdadouctho stavu jedince nebo rodiny *“ (Matousek, 2003, s 240)

Jednou z aktualngjsich definic je definice od Miillera: ,, Specidalné pedagogické
terapie bud’ navazuji (doplnuji) na lécbu nemoci V oblasti mediciny, nebo slouzi jako
svebytny druh pomoci pri potizich vyplivajicich z vyznamnych kulturnich ¢i socialne-
adaptacnich odlisnosti — pritom jsou zaméreny na ty diisledky téchto probléemi, jez se
projevuji ve snizenych schopnostech (neschopnosti) normalni zivotni seberealizace — ve

vzdelani, v prdci, v bydleni, v zajmovych aktivitach atd. © (Zikl, 2014, s. 6)

Pro vSechny z vyuzivanych terapii ve specialni pedagogice bude vzdy platit, Ze:

-, probihaji v urcitem prostredi a V urcitém case (napr. v dennim ci tydennim
stacionari, v lécebné komunité, v ambulanci, ve vice ¢i méné pravidelnych
intervalech, dlouhodobé ci kratkodobé atp.);

- maji urcitou organizacni formu (napr. individudlni, skupinovou, rodinnou,
parovou atp.);

- odpovidaji urcité orientaci terapeuta (jeho terapeuticky pristup i metody prace
by mély mit predem zvolenou koncepci);

- zavisi na véku, pricinach potizich a symptomech klienta (napt. zdali jde o dite,
dospelého ci seniora, zdali byla vyhrazena lécba kauzalni, jeZz odstranuje
priciny, nebo symptomaticka, jez odstranuje ¢i zmiriiuje doprovodné nevhodné
projevy);

- mohou byt prvotné zaméreny na somatické, nebo psychické zmeny klienta;

- byvaji zacileny lécive, ale také preventivné a rehabilitacne (Zilk, 2014, s. 7, cit.
Miiller, 2010)

U o0sob s MS Ize formou terapie seznamit jedince s onemocnénim, s uskalimi
Zivota s touto nemoci ¢i s pribéhem 1écby. Specialni pedagog ve spolupraci s rodicem
muZze timto zpusobem piedejit tomu, aby jedinec neobvinoval sdm sebe ¢i své okoli
Z toho, ze zrovna on je nemocny. Pokud se tak i1 pfes praci vSech zucastnénych stane, je

treba, aby pedagog zabranil vylévani zlosti jedince na sob& ¢i svém okoli. MiZe
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napiiklad navrhnout vhodny zpasob, jak zlost ¢i nadbytecnou energii investovat do

rozvoje dosud skrytych predpokladt pro ur¢ité smysluplné ¢innosti.

3.3 Socialni a finan¢ni podpora

Ve svété existuji organizace zabyvajici Marfanovym syndromem, podporou
jedinct s touto nemoci, jejich sdruzovanim a také finan¢ni podporou pro rodiny majici
zivot ovlivnény touto nemoci.

Ve svété je celkem eea 12 takovychto organizaci. Jednou z nich je The
National Marfan Foundation, ktera je primarnim zdrojem vétSiny ucelenych
informaci o Marfanovu syndromu.

Dvé z téchto organizaci nalezneme i v Ceské republice a na Slovensku. Ceské
sdruZeni Marfanova syndromu vzniklo na zdklad¢ jiz existujiciho sdruzeni

na Slovensku — Asociacia Marfanovho syndrému (AMS).

Socialni vyhody spojené s MS

Zakon o socialnim zabezpedeni a zakon Ceské narodni rady o zpusobilosti
organti Ceské republiky v socidlnim zabezpe¢eni obsahuje vyhlasku &. 182/1991 Sb.
o mimotadnych vyhodach pro téZce zdravotné postiZené obcany.
Mimoradné vyhody:

1. Stupein — lidé stimto stupném maji narok na prednost pii osobnim
projednavani jejich zalezitosti, jelikoZ napt. dlouhé stani jim ¢ini obtiZe,
maji narok vyuZivat vyhrazend mista k sezeni ve vefejnych dopravnich
prosttedcich;

2. Stupen — krom¢ vyhod zahrnutych v prvnim stupni maji lidé narok na slevu
75% jizdného ve druhé vozové tiidé osobniho vlaku ¢i rychliku ve
vnitrostatni pfeprave, bezplatnou dopravu pravidelnymi spoji mistni vetejné
dopravy a také 75% slevu v pravidelnych vnitrostatnich spojich autobusové
dopravy;

3. Stupenn — obsahuje vyhody prvniho a druhého stupné¢ a k nim navic
bezplatnou dopravu privodce ve vetfejnych hromadnych dopravnich

prostiedcich v pravidelné vnitrostatni dopravé.
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Kazdy stupen ptfiznanych vyhod ma vyhotoveny prukaz s oznacenim.

Prvni stupeit mé oznaceni TP, druhy stupent ZTP a treti stupen ZTP/P.
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II. PRAKTICKA CAST

1. Cile praktické ¢innosti
1. hlavni cil: Popsat naroky zédka s Marfanovym syndromem
Dil¢i cil 1: Na zakladé piipadové studie a dopliujicich otdzek v rozhovoru
ptredstavit zivot chlapce s Marfanovym syndromem a narocnost
kazdodenni péce o néj.

Dil¢icil 2:  Pomoci rozhovoru s ucitelkou ovéfit situaci ve Skolnim prostredi.

Diléicil 3: ~ Popsat organizace zabyvajici se pomoci u osob s Marfanovym

syndromem a jejich rodindm

Dil¢icil 4:  Vytvoftit metodiku pro realizaci specialné pedagogickych opatieni
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4. Vyuzité vyzkumné metody

4.1 Kvalitativni vyzkum

Jedna se o intenzivni a dlouhodoby proces. Je dilezité pozorovat téméf vse, co
se v daném prostiedi odehrava, zaznamenavat vSechny poznatky a poté z nich utvoftit
celkovy obraz, ktery Ize analyzovat.

Nejcastéjsimi metodami kvalitativnino vyzkumu jsou pozorovani, interview
¢i analyza produktu ¢lovéka. (Gavora, 2008)

Dalsi z definic oznacuje kvalitativni vyzkum jako proces hledani porozumeéni,
které se zaklada na riznych metodologickych tradicich zkoumani danych lidskych nebo
socialnich problémi. Je vytvaren komplexni obraz a analyza riznych typu textt, podava
informaci o nazorech ucastniki vyzkumu a zkouma jejich chovani v pfirozenych

podminkach. (Hendl, 2005, cit. Creswell, 1998)

Pristupy kvalitativniho vyzkumu

Piipadova studie je rozbor a podrobny popis jednoho nebo vice jednotlivych ptipadi.
Jedna se o vyzkumnou metodu dlouhodobéjsiho charakteru, pti které se vyuzivaji razné
metody sbéru dat (pozorovani, rozhovory, studium dokumentii, dotazniky...) Jestlize si
vyzkumnik klade otazky, jak a pro€ se ur€ité jevy dé&ji v jejich redlném kontextu, je
vhodné vyuziti ptipadové studie. Pfi podrobném prozkoumaéni jednotlivych piipadd,
muzeme lépe porozumét problematice podobnych piipadi.

Etnografie je zaméfena na skupiny nebo kultury a jejich podrobny popis Zivota,
vzajemné interakce a vzorcl urCitého chovani. Nejcastéji pouzivanou metodou
etnologie je napf. pozorovani, analyza produktii nebo rozhovor. Skolni etnologie,
zaméfujici se pfedevSsim na studium, prostiedi vyuky nebo prostiedi Skolni tfidy, ma
vyznamné misto v pedagogickém vyzkumu.

Zakotvena teorie je jednim z pfistupt kvalitativniho vyzkumu, zaloZena na analyze
dat. Vyzkumnik ma za kol navrhnout novou teorii, kterd vychazi ze shromazdénych
dat.

Fenomenologicky vyzkum ma za cil porozumét, jak zkoumand osoba proziva, vnima
a interpretuje urcitou zkusenost. Jedinec popisuje svou zkuSenost s vlastnim vjemem

nebo zkuSenosti v tzv. Fenomenologickém rozhovoru, ktery se wvyuzivd pro
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fenomenologicky vyzkum. Rozhovory se uskutectiuji po delsi dobé od prozité
zkuSenosti.

Biografie je studii zivota jedince, jeho tspéchi, netispéchti a zkusenosti. V biografii se
nejcastéji pouziva volné vypraveéni tzv. narativni rozhovor. Na rozdil od autobiografie

se jedna o sepsani zivotniho pfib&éhu jiné osoby, ne nas vlastni. (Hlad’o, 2011)

4.2 Pozorovani

Pozorovani je jednou z nejzékladnéjSich metod kvalitativniho vyzkumu.
Umoziuje pozorovateli se ptat, pozorovat a poznat lidi a prostiedi, které na n¢ ptsobi.
V kvalitativnim vyzkumu se témét vyluéné pouziva nestrukturované pozorovani, které

nema predem dany systém nebo $kaly pozorovani. (Gavora, 2008)

Vlastnosti dobrého pedagogického pozorovani

Dulezité je, aby pozorovani bylo dostate¢né validni a reliabilni.

Spravné validnim pozorovanim mulzeme nazvat pozorovani, kdy pozorujeme
skute¢né to, co pozorovat mame. Casto vsak byva u pedagogickych jevi s validitou
problém.

Dobré¢ reliabilni pozorovani oznacujeme tehdy, kdyz neni zatizeno chybami
pozorovani, tedy spolehlivé a pfesné€ zachycuje pozorované jevy.

Raliabilita a validita spolu Uzce souvisi, ale neni to jedno a to samé. (Chraska,

2007)

Subjektivni faktory piisobici pri pozorovani

Halo efekt - jde o tendenci jednotlivce posuzovat podle celku ¢i prvniho dojmu.
Logicka chyba - lidé maji tendenci hodnotit povahové vlastnosti, tak jak jim to ptijde
logické, muze se tedy stat, Ze pozorovatel predpoklada jisté vlastnosti u pozorovaného.
Piredsudky - miZe jit o nepodloZenou piedstavu, Ze urcité spolecenské vrstvy maji
specificky zpisob chovani nebo specifické vlastnosti.

Tradice - maji velky vliv na hodnoceni lidi, napf. toho kdo hodné¢ mluvi, mizeme

povazovat za povrchniho nebo déti s vaznou tvaii a brylemi za nadané.
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Stereotypie a analogie - jedna se o jakési srovnavani vytvorenych stereotypt osobnosti
a jejich aplikovani na ostatni.

Figura a pozadi - jde o psychologicky mechanismus vnimani celku, napt. v
nepfijemném a nehostinném prostiedi na nas bude osoba pusobit téz negativné.
Aktualni psychicky stav - aktualni stav tazatele mize mit vliv na jeho posudky.
Tendence k priaméru - sklon pfisuzovat pozorovanym jevim stfedni intenzitu, mize
byt zpuisobeno silou zivotni zkuSenosti nebo nejistotou pozorovatele.

Kontrast - vlastnosti, o kterych se pozorovatel domniva, ze jimi vynika, mame tendenci

podhodnocovat. (Chraska, 2007)

4.3 Interview

Jde o metodu zkoumajici pedagogickou realitu, za vyuziti verbalni komunikace
mezi dvéma osobami (tazatelem a respondentem). Velkou vyhodou interview je osobni
kontakt coz umozituje 1épe proniknout do problematiky a pfiblizit se postojim
a nazoram dotazovaného. Usp&snost interview je hodné ovlivnéna schopnosti empatie

a navazani pratelského vztahu mezi vyzkumnikem a respondentem.

Druhy interview

Strukturovany interview ma pifedem pfipravené otazky a vyzkumnik se jich drzi
a neptidava své komentafe, jen Cte a zaznamenava odpovédi.

Nestrukturalizovany interview je podobnégj$i pfirozené komunikaci mezi dvéma
osobami. Je dulezité mit vSak urceny cil rozhovoru (co chci zjistit) tazatel se vSak mtize
vracet k nejasnym odpovédim a zkoumat je podrobnéji. V tomto druhu interview je
snazsi ziskat divéru respondenta a tak docilit toho, aby se citil dobfe a Iépe se oteviel.
Polostrukturalizovany interview je vhodnou kombinaci pfedchozich dvou. Tazatel ma
urcené otazky, a vSak po dotazovaném se ocekava napiiklad doplnéni ¢i vysvétleni jeho

odpovédi. (Chraska, 2007)
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5. Organizace zabyvajici se MS

5.1 Svétova nadace Marfanova syndromu

Nadaci Mafranova syndromu zalozili v roce 1981 Priscilla Ciccariellova, ktera
ztratila svého manzela a syna kvili této nemoci, a Reed E. Pyeritz, genetik pracujici
v nemocnici Johns Hopkins v Baltimoru.

Cilem nadace je nejen poskytovani grantli na vyzkum Mafranova syndromu,
ale i zvySovani obecného povédomi o této porusSe, kterd velmi Casto probéhne bez
diagnozy jak u poskytovatelii zdravotni péce, tak u laické vetejnosti.

Nadace potada vyro¢ni konference a organizuje dobrocinné sbirky a akce po
celych Spojenych statech americkych.

Prvni presidentkou a vykonnou feditelkou organizace se v roce 1994 stala
Carolyn Levering; z funkce odstoupila pocatkem roku 2014, nicméné ztstava nadale
jeji Cestnou predsedkyni. Nez nadace zaCala pouzivat souCasny nazev (the Mafran
Foundation), byla znama jako ,,the National Mafran Foundation* (volny pieklad z:

www.marfan.orq)

5.2 Ceské sdruzeni Marfanova syndromu

Sdruzeni pusobi v celé Ceské republice. Jedna se o obcéanské sdruzeni
s humanitarnimi cili, které¢ sdruzuje nemocné a jejich rodice, ptibuzné, 1¢kate, védce,
a pratelé, kterym Marfaniiv syndrom ovlivnil Zivot.
Sdruzeni je zaloZené na zaklad€ zékona ¢. 83/1990 Sb. Organizace je ¢elenem Narodni
rady zdravotné postizenych a evropské neziskové organizace EURODIS (Sdruzeni

Marfanova syndromu, online)

Ceské sdruzeni Marfanova syndromu na svych webovych strankach uvadi tyto cile:
1. Sdruzovat pacienty a piibuzné pro vzajemnou podporu, vymeénu zkusenosti,
zajistit vzajemnou komunikaci;
2. Poskytovat pfesné a aktudlni informace o onemocnéni Marfanova syndromu
pacientiim, ¢leniim rodin, 1ékaiim a dal$im zajemciim,;

3. Zajistit odbornou poradenskou sluzbu pro pacienty a jejich piibuzné;
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4. Organizovat akce zamétené na podporu zkvalitnéni 1ékarské péce o pacienty s

Marfanovym syndromem a podobnymi dédi¢nymi chorobami;

Marfanovym syndromem;
6. ZajisStovat finan¢ni podminky pro realizaci vyse uvedenych projektu.

(www.marfanuvsyndrom.webnode.cz, online)

5.3 Web marfanek.cz a Facebook Marfaniiv syndrom

Web vznikl za Gcelem seznamovat a sdruzovat pacienty, jejich rodiny,
kamarady a ostatni zajimajici se o problematiku Marfanova syndromu. Slouzi také
k ziskédvani kontakti a doporuceni na lékafe a navazani vzijemné komunikace mezi
pacienty. (Svozilova 2013, online)

Facebook Marfanliv syndrom je dobrou moznosti pro dotazy, sdileni pocitl
a pribéha lidi postizenych Marfanovym syndromem. Jde o jednu z cest, jak ziskat
nadhled nad téZkou zivotni situaci. Rozhovory s jinymi pacienty nebo jejich rodinami,

¢lovéku mohou pomoci dosdhnout pocitu, Ze na nemoc neni sam.
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6. Rozhovory

Pro blizsi ptiblizeni zivota jedince s MS jsem uskutec¢nila rozhovor s matkou
a se samotnym chlapcem. Kde zjist'uji, jak ke své nemoci ptistupuje sam chlapec, jaky
byl jeho vyvoj pied zjiSténim nemoci a jak jej nemoc ovlivnila. Na zakladé téchto

informaci bude dale vypracovana ptipadova studie.

6.1 Rozhovor s matkou
Hypotéza: Ovlivitluje MS béZzny vyvoj ditéte?

1. Jak se vyvijel v batolecim obdobi? Kdy zacal mluvit a jak se projevoval?

Vyvoj v tomto obdobi byl mirné opozdény, z divodu kardiologického
onemocnéni byl Casto unaveny a vétSinu casu prospal. Zdal se jako velmi hodné
miminko. Prakticky vétSinu Casu projedl nebo prospal. Mluvit zacal, az na
tiinacti mésicich do té doby se projevoval pouze pomoci zvukl zndzoriiujicich
jeho potiebu. Cvakani zuby znamenalo jidlo a napodobovéni saciho reflexu
znamenalo piti. Na vétSinu véci reagoval "EH", at’ uz néco chtél nebo mél napf.
Spinavé ruce. Kdyz chtél na zachod, donesl si no¢nik.

2. Mél néjaké znatelné vady refi? Navstévovali jste odbornika nebo jste vady
korigovali sami?

Ze zacatku si vystacil s malym mnoZstvim slov, az pozdéji zacal
pouzivat véty. Mél §patnou vyslovnost sykavek a R, R - kvilli této vadé jsme
navstévovali logopedickou poradnu na zakladé doporuceni v MS. Logopedii
jsme navstévovali ze zac¢atku jednou tydné, pozdé&ji jednou za 14 dni. Od tii do
Ctyf a pil let.

3. Mél néjaké zlozvyky? Jak jej ovliviiovaly? (psychicky, fyzicky)

Od narozeni misto dudliku cucal palec. Tento zlozvyk mu vydrzel az do
Sesti let. Do ted’ u n¢j pretrvava saci reflex ve spanku. Tento zlozvyk ovlivnil
polohu zubt horni Celisti - ma pfedkus a na obou palcich ruky posledni ¢lanek

ohne do nepfirozené polohy a oba palce si také bez bolesti vysadi z kloubu.
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4. Jak zvladal nastup do MS?

Z pocatku se rychle adaptoval, jelikoz v MS travil jen kratkou dobu.
Poté co mél ve Skolce travit delsi dobu, u né&j vznikl jakysi odpor. Rano vstaval
s brekem a vztekem, vétSina ¢lent rodiny co se snazila jej do Skolky, dostat
skoncila s modfinami, kousanci a Skrabanci po rukou a kolikrat i obliceji. Tento
odpor pietrvaval téméi celou dobu, co navitdvoval MS. Paradoxné podobna
reakce pak byla, kdyz mél Skolku opustit a jit domd. Béhem dne ve Skolce
spolupracoval bez problémti. Vhledem k véEtsi unavenosti jej nechavali 1 déle
spat.

5. Byla néjak upravena vyuka ¢i podminky p#i nastupu do Skoly?

Vzhledem k Gasté nemocnosti mél odklad, pii nastupu do ZS nam
feditelka Skoly navrhla individudlni plan pfi nemoci. Kdyz byl syn déle
nemocny, ucila jsem ho doma a do Skoly jsme dochazeli jednou tydné na
ptezkouseni. Ve Skole pfi vyuce mél moznost odpocinku v pfilehlém kabinetg,
kde mél i zinénku, na kterou si mohl lehnout a spat.

6. Co ve vas vyvolalo podezieni, Ze vSechna jeho onemocnéni maji jednoho
pivodce?

Pti studiu DPS jsme probirali vyvojovou psychologii a po zbézném
rozhovoru s psycholozkou o stavu syna si mé¢ pozvala do kabinetu a upozornila
mé, Ze by chlapce mél vidét neurolog. Ze jeho stav (gumové klouby) neni ve

véku deseti let normalni, jak tvrdil obvodni 1ékat.

Shrnuti: Z rozhovoru s matkou vyplyva, ze az na mensi odchylky, jako napf. vétsi
unava, zpomaleny vyvoj feci (v disledku gotického patra) a ¢astd nemocnost, se chlapec
vyvijel dle norem. Matka vSak upozornila na neadekvatni pozornost praktického lékare,
vuci zdravotnimu stavu ditéte. Proto byl Marfaniv syndrom diagnostikovan az ve
star§Sim Skolnim véku. MS tedy v mensi ¢i vétSi mife (podle konkrétniho jedince)

ovlivityje dité v pfirozeném vyvoji.
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6.2 Rozhovor s tfidni ucitelkou
Rozhovor s tfidni uéitelkou byl pfedem domluven v emailové komunikaci, na
dohodnuty ¢as a misto. Tedy na ZS po vyucovani, kdy si na maminku ugitelka udélala

Cas. Realizace prob¢hla 12. 1. 2016 a byl pofizen zapis z tohoto rozhovoru.

Hypotéza: Zvladne zak s MS vyuku v bézné tiidé ZS?

1. Jak se projevuje mezi spoluzaky?

Chlapec pusobi pii hodinach nenapadné, neni pfili§ aktivni. Nevim, zda je
unaven nebo se mu jen nechce byt aktivngjsi, proto ho pfili§ nenapomindm. Samostatné
pracuje celkem dobie, ale pokud si o vysledek nefeknu, sam se ,,neptizna®, Ze tlohu
vyfesil. Nezaznamenala jsem konflikty se spoluzaky, které vyzadovaly mtj zésah,
chlapec je spise tichy, kamaradsky.

2. Jaky ma vztah k autoritam?

Chlapciiv vztah k autoritdm je dle mého soudu bezproblémovy, s vyucujicimi
jedna slusn¢, neodmlouva, mozné si mysli néco jin¢ho, ale navenek bez problémi. Co
mu s kolegynémi vytykame, je pismo a celkova uprava sesitl, ale ja osobné davam vetsi
vahu znalostem nez hezky vedenému sesitu.

3. Ma néjaké specialni potieby ve vyuce?

Chlapec je uvolnén z télesné vychovy, specialni potieby pro vyuku by musela
doporucit pedagogicko-psychologicka poradna. Kolegy jsem informovala o jeho situaci,
pozadala jsem je o tolerovani nizsiho vykonu, pokud se chlapec nebude citit dobie
(dosud sam s takovym pozZadavkem nepfiSel) nebo pokud bude zjevné unaven, napadné
pobledly apod.

4. Jak je Skola vybavena pro pripad kolapsu ditéte s MS?

Zvlastni vybaveni nemame, v dokumentaci tfidy (dfive katalogové listy) je
chlapcova slozka jako prvni, na deskach, ve kterych jsou zalozené i 1ékaiské zpravy
poskytnut¢ maminkou, je list s upozornénim , v pripadé potieby predat [ékari

zdachranné sluzby “.
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5. Jsou spoluzici ve tiidé néjak informovani o nemoci chlapce? Nebo o tom co
délat kdyzZ se chlapci udéla Spatné?

S détmi ve tfid€ jsem o chlapcové onemocnéni nemluvila, nejsem si jista, ze by
to bylo Danovi prospéchu. Informovani jsou vyucujici, v ptipad¢ nevolnosti bychom
postupovali stejné¢ jako v pripad¢€ nevolnosti jinych déti — vzdy kontaktujeme rodice,
podle situace pfivolame zachranku, poskytneme prvni pomoc v ramci moznosti, které

mame.

Shrnuti: V rozhovoru s tfidni ucitelkou se mi potvrdila hypotéza, ze jedinec s MS
zvlada vyuku v klasické tfidé ZS. Je vsak tieba brat ohled na jeho aktudlni zdravotni
stav (zda se citi dobte). Dale jsem zjistila, ze chlapec neni evidovan jako individualné
integrovany — zdravotné postizeny zak, tim padem nema vypracovany individualni
vzdélavaci plan. Ma jen urcité ulevy ve vyuce, jako napt. uvolnéni z télesné vychovy

a ucitelé berou ohled na vyssi unavitelnost, coz ma za nasledek niz§i aktivitu ve vyuce.
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6.3 Rozhovor s chlapcem
S chlapcem jsem rozhovor vedla v domacim prostiedi, kde se podle mého
nazoru lépe uvolni a bude se mu snaz odpovidat. Zaznam z tohoto rozhovoru byl

pisemny a rozhovor byl realizovéan 26. 3. 2016.

Hypotéza: Ovlivituje nemoc chlapclv béZzny zivot?

1. Kdy sis uvédomil poprvé, Ze jsi nemocny?

KdyZz mi bylo asi 9 let, byl jsem ve 3. tfidé a musel jsem piestat cvicit.

2. Co to pro tebe znamenalo? PriSlo ti to nékdy lito? Byl jsi nasStvany, Ze nemiiZe$
cvicit, 1ézt po stromech, hrat fotbal?

Vadilo mi to. Ostatni mohli chodit sami a m¢ musel n¢kdo porad hlidat. Byla to
otrava. Nastvany jsem nebyl, jen m¢ obCas mrzelo, ze nemtzu délat to co ostatni.

3. S kym si tedy chodil ven?

S mamkou nebo se sestrou a to se taky nelibilo mym kamaradim, protoze je

nebavilo, Ze nas nékdo hlidal.
4. Kdo ti Fekl, Ze jsi nemocny?

Pan doktor v Praze a taky mamca.

5. Kdo ti vysvétlil, co mas nyni za nemoc a co to obnasi?

Doktor to fekl mamce a ta to vysvétlila me, abych to pochopil. Z pocatku jsem
st nechtél nechat brat krev a pral jsem se s doktorem, mamkou 1 sestfickami pak mi pan
doktor tekl, Ze kdyz si ji nenecham odebrat, umtu. Od té doby se to snazim vydrZzet.

5. Kdyz ti feknu Marfaniiv syndrom, vis, co to je?

Ne.

6. Nesmali se ti nikdy spoluzaci, Ze jsi né¢im odliSny?

Ne.

7. Kdyby se té nékdo zeptal, co mas za nemoc, zvladl bys mu to trosku vysvétlit?

Néco mélo. Rekl bych mu, s ¢im viim jezdim po doktorech.

8. Nezlobil ses nékdy na nékoho nebo i na sebe za to, Ze jsi nemocny? Neptal ses
nékdy: ,,Proc ja jsem nemocny?"

Ne. Jsem prosté nemocny, a s tim asi nic moc neudélam.
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9. Védél bys o néjakém sportu, ktery bys mohl délat? Myslis, Ze bys mohl hrat
tieba volejbal?
Volejbal urcité ne, protoze by mé mi¢ mohl trefit do hrudniku a tam ja se
bouchnout nemuizu.
A co ti‘eba golf?
Nikdy jsem o tom neptemyslel, bavi mé PC a obcas jezdim trochu na kole.
10. A muZe$ u PC sedét dlouho?
Nemiizu, boli m¢ pak zada. Mamca m¢ hlida, abych u n€j nesed¢l dlouho.
11. Predstav si, Ze bys mél jit na operaci se srdickem. Myslis, Ze by ti pomohlo, aby
ses tolik nebal, promluvit si s nékym, kdo uz takovou operaci prodélal?

Lepsi, je kdyZ se mnou mluvi doktor.

Shrnuti: Jelikoz bylo chlapci feceno, Ze jeho stav je neménny, resp. mlze se jen
zhorSovat. Bere to chlapec jako danou véc a nijak si to nepfipousti. AZ na omezeni,
ktera méa a obCas mu vadi, prozivd détstvi jako normalni, zdravé dit€. Dle jeho slov
nikdo nepocitoval zlost vii¢i sob¢ ani ostatnim, prosté se se svou diagndzou relativné

smifil. Jeho okoli fakt, ze je chlapec nemocny vnima mnohem emotivnéji nezZ on sam.
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/. Pripadova studie

Uvedeni do problematiky:

Jedna se o patnactilet¢tho chlapce s diagnéozou Marfantiv syndrom
a pridruzenym syndromem MEN?2. Navstévuje 9. tfidu klasické zakladni Skoly, kde je
veden jako bézny zak (neni veden jako individualné integrovany). Chlapec se pohybuje
v mém okoli, proto jsem méla moznost jej Casto pozorovat a také vést rozhovory

uvedené v kapitole 6. a to s matkou, tfidni u€itelkou i samotnym chlapcem.

7.1 Osobni anamnéza:

Jméno a pfijmeni: Daniel M., pohlavi muzské

Rok narozeni: 2001

Téhotenstvi:
Jedna se o v potadi druhé téhotenstvi o délce osmatiiceti tydnt. T€hotenstvi
probihalo s komplikacemi — matka pozitivni na HbSAG (pozitivni na protilatky

Zloutenky typu B) + antibiotika v prvnim trimestru t€hotenstvi.

Porod:
V pofadi druhy, prob¢hl v terminu — osmatficaty tyden. Prib&éh byl
fyziologicky, porod trval dvacet hodin. Poloha plodu hlavi¢kou, plod donoSen. Dité

bylo diagnostikovano, jako zcela zdravé.

Novorozenecké obdobi:

Porodni mira byla padesat dva centimetrd a vaha tfi tisice sto graml. Z diivodu
novorozenecké Zloutenky stravil dva dny v inkubétoru. Kojeni probihalo deset mésicti
plné, poté ptikrm aZ do dvou a pil roku.

Objevuji se ekzémy, na jejich 1é¢bu jsou pouzivany kortikoidni masti.
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Dalsi neuropsychologicky a fyziologicky vyvoj:

Zvedani hlavy na dvou meésicich, sed s oporou ve Ctvrtém mésici, sed bez
opory v Sestém mesici, lezeni — zpocatku dlouhodobé plazeni se, s vétsi aktivitou praveé
poloviny téla (pies levou ruku), stoj s oporou na sedmém mésici, chozeni na tiinacti

mesicich. Déle se jeho vyvoj ubiral dle standardnich 1¢kaiskych kritérii.

Nemoci a urazy

Do tii let potvrzena nedomykavost na mitralni chlopni, nedomykavost na aortalni
chlopni, zuzZeny aortalni kofen a byla nalezena nezatazend dira mezi srde¢nimi
komorami. M¢l Casté zanéty hornich cest dychacich (1é¢ba antibiotiky), ve tfech letech
operativn¢ odstranény nosni mandle. V péti letech zjiSténo aneurysma v aorté, které
ucpalo otvor v srdci. Na Sestém roce §lapl na hiebik a propichl si chodidlo, byl
hospitalizovan a zajistén antibiotiky. V sedmi letech si rozdrtil loket levé ruky —
nasledné prodélal dvé operace, pti kterych mu loketni kloub osetfili tzv. cerklazi pomoci
drati. Byla mu nasazena antibiotika na tfi mésice. Po posledni operaci doslo k ochrnuti
malicku a prstenicku levé ruky — po dvou mésicich rehabilitaci stav urovnan. Ziejmé
pfi padu doslo k urazu zad s naslednym vyhteznutim ploténky vlevo 6 mm v oblasti
bederni patete. V roce 2009 vysetfen na o¢nim, kde dostal bryle 2,25 a 1,5 D a byl mu
potvrzen astigmatizmus. Od roku 2010 ma dioptrie o sile 3,25 a 3,0 D a byla zjisténa
porucha barvocitu. Je sledovan na neurologii, ale aZ od roku 2011. V roce 2012 zji$téna
plocha zada, ploché nohy, hypermobilita az deformita kloubd koncetin. Navrh
neurolozky na vySetfeni Marfanova syndromu - GENNET, s. r. o. Praha, Letna.
Vysledky testli po dvanacti mésicich, potvrzeni marfanoidniho habitu a néalez v genu
FBN2. Doporuceno vysetieni RET genu (MEN2B syndromu), pozdé€ji s pozitivnim
nalezem. Na zaklad€¢ vysledkil z téchto vySetfeni, pfeposlan na onkologii MOTOL
Praha, pro podezieni na zhoubny novotvar §titné zlazy. Na pfelomu €ervna a Cervence
2014, odstranéni §titné zlazy a jednoho pfistitného téliska. S ndlezem hyperplastického
pistitného téliska a hyperplazii C bun&k ve §titné Zlaze. Spatna, respektive zadna reakce
na léky, po zvySeni davky pozitivni reakce. V soucasné dobé podezieni na nadorovy
utvar na nadledvinach. Nadale sledovan na endokrinologii, kardiologii, onkologii,

alergologii, neurologii a o¢nim odd¢€leni.
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Vyvoj reci:

Jednotliva slova zacal pouzivat na osmnacti mésicich. Prvni véty az ve tfech
letech, dlouho mu stacily zakladni slova a zvuky, kterymi upozoriioval na to, co chce.
S rodici a pribuznymi byla komunikace omezena, ale byla. U cizich lidi nekomunikoval

a to ani v MS. PouZival radg&ji posunkovou fe&. Vyvoj fe¢i byl opozdén.

Vady reci:

Dysldlie - $patna vyslovnost R, R a sykavek - dochazel do logopedické
poradny, po dobu dochazky do MS (3-6 let véku ditdte). Pii¢inou $patné vyslovnosti
mohlo byt jinak fyziologicky tvarované patro (gotické patro).

Hygienické navyky:

V ramci hry si od raného véku myl ruce a ¢istil zuby, sam se zapojil ve ¢trnécti
mésicich. Do dvou let nechtél spolupracovat pii sebeobsluze - podle matky byl liny,
hrou se zapojil do oblékani.

Zlozvyk — cucani palce do Sesti let, nyni pietrvava ve spanku saci reflex jiz bez prstt

V puse.

Prodélana vaZzna onemocnéni:

Plané nestovice ve tiech letech, opakované zanéty stiedniho ucha v péti letech,
v osmi letech Impetigo (koZni infekce) — antibiotika + domaci oSetfovani, dale déle
trvajici zanéty dutin — antibiotika + domaci oSetfovani, onkologické onemocnéni §titné

zlazy

Okolnosti pred nastupem do Skoly:

Do mateiské Skoly chodil od dvou a pul let a to na pét hodin tydné, od tii let
nav§tévoval MS standardng, byl asto nemocny, az tfi tydny v mésici - opakované.
Ranni vstavani do Skolky jej nadmérné stresovalo, coz se projevovalo popudlivym,
mnohdy aZ agresivnim chovanim. Skolku navitévoval o rok déle z diivodu jednoletého
odkladu skolni dochazky pro ¢astou nemocnost a socialni nezralost. Prvni ptl rok ve
Skolce komunikoval pouze posunkovou feci, odmital pouzivat slova. Nejdiive zacal

komunikovat s détmi, pozdé¢ji i s ucitelkami. Pfi praci spolupracoval bez problémd, do
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Skolky chodil rad, jen pfi Cinnostech bylo znat, Ze se rychleji unavi a pak ztraci

pozornost.

Skolni dochazka:

Do skoly nastoupil v sedmi letech, byl realizovan odklad Skolni dochazky. Na
prvnim stupni zvladal Skolu bézné jako zdravé déti, jen byl vice unaveny, proto mél k
dispozici kabinet s Zinénkami, kam si mohl jit odpoéinout. Skolni Gsp&$nost — mirné
problémy se psanim ovlivnéné hypermobilitou kloubi ruky a téz dlouhymi tzkymi
prsty, coz ma za nasledek Spatné drzeni pera, tedy necitelné pismo. Problémy se ¢tenim
doposud pretrvavaji. ZhorSeni Skolni uspéSnosti na pielomu ¢tvrté a paté tiidy, na
zaklad¢ toho nékolikrat navstivil PPP. Zde vSak nebyla potvrzena Zadna ze specifickych
poruch uceni. Na sviij v€k byl oznaden za lehce podprimérného a byla potvrzena nizka
kapacita kratkodobé a dlouhodobé paméti. Coz ma podle mého nazoru za dusledek

zhorSeni prospéchu, jelikoz naucend latka bez Castého opakovani neni vybavitelna.

Charakteristika ditéte:
Vaha Sedesat tfi kilogramtl, vySka sto osmdesat tfi centimetri. Ma dlouhé

koncetiny, je $tihly, nosi bryle — 3,5 dioptrie.
Vlastnosti:
Je pozorny, hodny, obétavy, obcas liny, ohleduplny, zkousi manipulovat

s okolim, je vychytraly.

Chovani ke spoluzakiim:

Je pozorné, ohleduplné, kamaradské. Je snadno ovlivnitelny.

Chovani k dospélym:

Ohleduplny k cizim, star§Sim pomaha, kamaradsky.
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Chovani k rodi¢im:
Zkousi manipulovat a prosazovat své naroky, pokud matka povoli je hodny,
pokud ne, neustale se dozaduje svého. Jinak je pozorny, pomaha v domacnosti, ma rad

svou sestru, matku i pfitele matky. Je naladovy.

7.2 Rodinna anamnéza:

Otec: vlastni otec neuveden, narodnost Ceska
Matka:

Narozena 1976, vzdélani sttedoskolské s maturitou + DPS, pracuje ve skolstvi
jako kuchatrka, narodnost Ceskd. Zdravotni stav — astma, alergie, migrény, vysoky
krevni tlak, ucpavani stfev, artr6za bederni patete, snizena hybnost kréni patefe — vse

1é¢eno. Provedena hysterektomie z divodu myomu v déloze.

Sourozenci:
Sestra, narozena 1993, studuje VS pedagogickou, narodnost &eska. Zdravotni
stav — alergie, chondropatie pately obou kolen, nedomykavost AO chlopn¢, migrény,

hypermobilita kloubti — 1é¢eno.

Meziosobni vztahy v rodiné:
Rodina je neuplnd. Matka, samozivitelka, zaméstnana na jednu sménu. V
obdobi nemoci byvalo dité¢ v péci babicky. Po zjisténi poslednich diagnéz pouze v péci

matky. V rodin€ je muzskym vzorem pfitel matky, ke kterému dité vzhlizi.

Zdroj informaci:

Rozhovor s matkou, s tfidni ucitelkou a s postizenym chlapcem, pozorovani,
zprava PPP — zavér z prvni zpravy: Po zvaZeni celkového vykonu s ptihlédnutim k
nazoru rodi¢e a odborného lékare doporucuji odklad skolni dochazky z divodu Skolni
nezralosti. Podminkou odkladu je navitéva MS. Doporucujeme odklad $kolni dochazky
o jeden rok podle §37, odst. 1 Zadkona 561/2004 o ptfedSkolnim, zakladnim, stfednim,

vys$8im a jiném vzdelavani / Skolsky zakon / ze dne 24. zati 2004.
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7.3 Lékarska dokumentace:
zprava z genealogie — zavér: Lékove rizikova gravidita pro uzivani teratogenu D v

obdobi embryogeneze. Dnes provedeno echokardio vys. plodu — kontrola za dva mésice
spolu s podrobnym UZ plodu. Déle doporucujeme peclivy screening MS AFP.

Vystavena legitimace genet. rizikové gravidity.

zprava z kardiologie — zavér prvniho vySetfeni: Ziejme spont. uzavér subaortického

defektu komorového septa s asymetrii az prolapsem aortalni chlopné, zatim bez
regurgitace. Prevence IE. Zavér posledniho vySetfeni: Méné vyznamna mitralni
regurgitace, dilatace kofene aorty pifi zachovalé funkci chlopné, MI 1. stupné,

inkompletni aneurismaticky uzavér ASD 11, PI stopa

Zpréava z alergologie — zavér: atopicka dermatitida, recidiv. Otitidy a KHCD, senzitizace

na roztoce, pyly, lehky deficit bunééné imunuty, hypogamaglobulinemie IgA, celoro¢ni

ryma se sezonnim zhorSenim, stp AVE, Asymetrie AO chlopné, MI,

zprava z neurologie — zavér prvniho vySetfeni: hypotonie, vadné drZeni téla, abn.

hypermobilita kloubti prstti HK bilater. Deformita L loket kl., doporuceni: rehabilitace,
Rtg TH a Ls patefe, MR patefe Usti nad Labem.

Zavér posledniho vySetfeni: Magnetickd rezonance LS patete. Prokluze L5/S1 vlevo
iritace S1 prokluze 6 mm.

Dle matky po RHB obtize ptetrvavaji.

Neurolog. vysetfeni - kolapsovy stav.

Odeslan na Rhb , kontrola kdykoliv, pouceni o rezimu - skoliza, hoi¢ikova lécba +

Neuromultivit.

zprava z genetiky - zavér: v genu FBN2 byla nalezena sekvenéni zména, ktera je vSak
susp. z patogenity, pro syndrom je typicky habitus podobny Marfanovu syndromu
a arachnodaktilie, pacient je indikovan k vySetfeni genu RET a byla u n¢j nalezena
vyznamna mutace vedouci k zdméné aminokyselin, tato mutace postihuje gen RET
a V literatuie je popsana jako patogenni v souvislosti s medularnim karcinomen §titné

zlazy (Int J Cancer. 1996 August 22; 69 (4): 312-6)
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zprava z onkologie - zavér: MEN2B syndrom, k vylouceni MTC a ptidruzenych

onemocnéni

zprava z endokrinologie - zavér stp. TTE s ndlezem hyperplazie C bunek a hyperplazie

pfistitného téliska v ramci MEN2A.

-zprava z o¢niho: zavér posledniho vyseteni: Myopia astigmatis, p: SPH — 3,50* CYL
-0,25 AX 35°
I: SPH —3,00* CYL - 0,50 AX 145

Porucha barvocitu, odeslan na podrobné;jsi HUE test, ko zde za ¥ roku.

1.4 Zavér:

Celkové posouzeni urovné ditéte:
Chlapec odpovida psychicky i fyzicky svému véku az na mens$i odchylky
vzhledem ke zdravotnimu stavu, celkové prospiva, ale presto se zhorSil ve Skolni

uspesnosti.

Konkrétni doporucena navrhovana opatreni:

Vyukova — doucovani z CJ, NJ a RJ zaméfené na psani a &teni — $kolni
1 domaci.
- vétsi Casové rozhrani pro domaci doucovani v predmétech, kde neprospiva, realizace
navrzen¢ho IVP. Zvyseni motivace k uceni, jak ve Skole, tak doma. Snizit tendenci
k laxnimu pftistupu.

Vychovna - mensi vliv prarodi¢i, vétsi daslednost matky v urCovani pravidel
a jejich dodrzovani, podpora i ze strany pfitele matky. Matka musi dbat na dodrzovani
jasné danych pravidel, protoZze chlapec i ve svych c¢trnacti letech sam od sebe ukoly
nechce délat. Radéji zasedne k PC nebo k televizi.

Mimoskolni cinnost - méné posedavani u PC, projevil zajem o vojenskou
problematiku, pofizeny modely a knihy s touto tematikou. Vice pohybu na Cerstvém
vzduchu - vzhledem ke stavu pohybového aparatu spise kratsi prochazky.

Socialni: cil - Gplna rodina, ale ne za kazdou cenu.
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Lécebna - K ditéti je pristupovano s ohledem na Marfantv syndrom a syndrom
MEN2. Uprava Zivotospravy, zdravotni t&lesna vychova, uprava jidelni¢ku - bez jodové
soli a vylouceni mineralnich latek. Je nutno dodrzovat prevenci infek¢ni endokarditidy

a denni rehabilita¢ni plan.
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8. Individualni vzdélavaci plan

Vyse uvadim, ze chlapec neni veden jako individualné integrované dité, tedy
nema individualni vzdélavaci plan ani se u né€j nevyuzivaji podptirnd opatieni dle novely
Skolského zadkona. Podle mého nazoru chlapec k naplnéni svych vzdélavacich moznosti
pottebuje podplirnad opatieni, jejichz soucasti je i individualni vzdélavaci plan, ktery
jsem na zdkladé ziskanych informaci, konzultace s tfidni ucitelkou a matkou

vypracovala. Navrh tohoto individualniho vzdélavaciho planu uvadim nize.

Individualni vzdélavaci plan na rok 2016/2017

Jméno zZaka: Daniel M. Datum narozeni: 2001
Skola: ZS

Trida: 9.

Na zakladé 1ékarského, psychologického a specialné pedagogického vySetieni bylo

zjiSténo, Ze v souladu s § 16 Zakona 561/2004 spada Ziak do kategorie osob se

specifickymi vzdélavacimi potiebami

Vykony zaka v oblasti uceni jsou ovliviiovany:
- Marfanovym syndromem a syndromem MEN2
- Nizkou kapacitou kratkodobé i dlouhodobé paméti

- Poruchou barvocitu

Platnost doporuceni: konec povinné skolni dochazky, pfi nutnosti opakovani rocniku
bude IVP piepracovano podle aktudlnich potieb a aktualniho zdravotniho stavu
Doporucena forma specialniho vzdélavani zaka:
- Individudlni integrace v bézné tfid¢ zakladni Skoly, vzdélavani podle
individudlniho vzdélavaciho planu
- Dusledné uplatnéni individuéalniho ptistupu

- Ugebni dokumenty: SVP zékladni §koly
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Doporucené pedagogické postupy ve vyucovacich predmétech:

VSeobecné:
- Peclivé dohlizeni na zapisovani latky a doméacich ukolt (snizena kapacita
pameéti)
- Moznost odpocinku na klidném misté (dité se rychleji unavi)
- Radné osvétlena a vétrana tfida

- Dtlezita je domaci piiprava a neustale opakovani latky

Cesky jazyk:
Diktaty:
- Snizeni délky, podle mozZnosti o par vét nejvice vSak na polovinu - tim dité ziska
vice ¢asu na kontrolu
- Umoznit pouziti Pravidel ¢eského pravopisu - vyuzit opakované dohledani, tim
se hledany jev 1épe zapamatuje (co nemas v hlavé, musis si umét najit)

- Snizit tempo diktatu vzhledem k paméti ditéte Castéji opakovat

Slohové prace:
- Umoznit praci zpracovavat v del§im casovém useku (napt. dod€lat doma)

- ZjednoduSeni psani pomoci PC

Matematika + fyzika:
- MozZnost uzivat kalkulacku
- Umoznit pouziti "Matematicko-fyzikalnich tabulek"

- Dulezité praktické vyuZiti - co si dité vyzkousi, 1épe si zapamatuje

Jazyky (némecky a rusky):
- Vyuziti slovnikii cesko-némeckych, némecko-ceskych a cesko-ruskych, rusko-
ceskych
- Pravidelné opakovani a upeviiovani azbuky

- Ditraz na opakovani dosavadni slovni zasoby a jeji postupné rozsifovani
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- Slovni zasobu rozsifovat pomoci karticek (z jedné strany cesky vyraz a z druhé
némecky nebo rusky)

- Dbat na spravnost vyslovnosti i na gramatickou stranku jazyka

Déjepis:
- Moznost vyuziti vlastnoru¢né vyrobenych ¢asovych os - zlepSeni orientace

v Case a lepsi zapamatovani dalezitych casovych tdaji

Piirodopis:
- Pii samostatné praci nebo laboratornich cvi¢enich umoznit praci ve dvojici nebo
ve skupiné

- Je dobré vyuZzit co nejvice smysli, praktické znazornéni nebo experimenty

Zemépis:
- Casta prace s atlasem

- Préace ve dvojici nebo ve skuping

Chemie:
- Vyuzivani tabulky chemickych prvki se zvyraznénymi prvky, které zak musi

zvladat

Télesna vychova:
- Pouze zdravotni TV + zadané rehabilitacni cviky
- Momentalné je vSak chlapec z TV uvolnén
- Pfi vyuZiti asistenta pedagoga by chlapec mohl absolvovat télesnou vychovu
V omezeném rozsahu.
Vytvarna vychova:

- Bréat ohled na poruchu barvocitu
Nezbytné kompenzaé¢ni pomiicky, vybaveni, u¢ebnice, ucebni texty:

- Ptehledy gramatickych pravidel, slovniky, obrazkové materialy

- Dvoje ucebnice - jedny ve skole, druhé doma
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- Pocitacové vyukové a reedukacni programy

Utast dal§iho pedagogického pracovnika:
Neni nutnd, jelikoz chlapec standartni vyuku ve Skole zvlada jen s menSimi
odchylkami a z TV je uvolnén. Pokud by vsak TV absolvoval, byl by zapotiebi asistent

pedagoga, ktery by s chlapcem cvicil individualné.

Hodnoceni zaka:
Standartni hodnoceni ZS. Zndmkovy systém chlapce dostate¢né motivuje
a dobfe se v ném orientuje. Neni proto nutné pfistupovat napt. k ustnimu nebo

pisemnému hodnoceni.

Konzultant IVP: tfidni uéitel, matka

Na vypracovani IVP se podileli:

Jelikoz chlapec neni bran jako zdravotné postizené dité¢ - integrované dite,
nema ve Skole vypracovan individualni vzdélavaci plan a pfistupuje se k nému jako ke
zdravému (s malymi ohledy na unavu)

IVP uvedené v praktické c¢asti jsem vypravovavala s pomoci konzultaci

s matkou a tfidni uéitelkou.
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9. Metodika pro realizaci specialné pedagogickych opatreni

aneb jak pracovat s jedincem s Marfanovym syndromem

Struc¢na charakteristika onemocnéni

Marfaniiv syndrom je onemocnéni na genetickém zakladu, které postihuje hned
nékolik oblasti. NejCastéjsi obtize jedince jsou kratkozrakost, kombinované srde¢ni
vady a problémy s pohybovym aparatem. Je tedy potieba pristup k jedinci ptizptsobit

predevsim aktualnimu stavu a rozsahu onemocnéni.

Préce s jedincem s Marfanovym syndromem

Jedinci s MS zpravidla trpi kratkozrakosti je tedy potfeba, aby takového zaka
pedagog posadil do prvnich lavic. Je v§ak nutno poznamenat, Ze tito jedinci maji diky
genetické mutaci 1 nadmérny rast, proto je vétSina z nich vysoka. Pokud tedy ve tiidé
takové dit¢ mame, bude nejlepsi jej posadit, co nejblize to ptjde a to do krajnich lavic,
aby zaci mensiho vzrastu také vidéli k tabuli. Pokud takovou mozZnost pedagog nema,
m¢l by myslet na to, Ze pii psani na tabuli by mél zvétsit pismo a uzpiisobit také jeho

¢itelnost. Nebo muze zakovi zépis psany na tabuli poskytnout v tist€né forme.

Vétsina jedincti ma §tihlé ,,pavoudi® prsty ¢asto s hypermobilitou kloubt. Maji
tedy obtize pii Gpravé pisma, nemusi jit vylozené¢ o znemoznéni klasického psani, ale
rukopis byva ve stavu kdy ani samotny zdk po sob& své zdpisky nepiecte. V tomto
piipadé mame hned né&kolik variant jak pomoci. Zak bude vyuzivat sesity s vétsimi
mezerami mezi linkami a je moznost zanechat i pomocnou linku. Pokud ani tato
varianta nepomuize, nejlepsi bude, kdyz se pfistoupi na to, aby Zak smél pouZzivat na

praci PC, kam si bude zapisovat poznamky z probran¢ latky.

Co se ty€e problémi S pohybovym aparatem, jedinci s MS Casto nestihaji své
vrstevniky v télesné vychové a vzhledem k tomu, Ze vétSina z nich trpi napt. skolidzou,
rizné zavaznou zvétSenou hrudni kyfézou nebo naopak maji tzv. plochd zada (patet
nema témer zadna zakiiveni), nabizi se varianta, kterou vSak musi schvalit 1ékar a to,
takového jedince z TV uvolnit. Nebo pokud je k dispozici asistent pedagoga, mize

s jedincem provadét zdravotni télesnou vychovu s rehabilitacnimi cviky.

64



Problémem pii télesné vychové také byvaji srdec¢ni vady, pti nich by tepova
frekvence jedince s MS neméla presdhnout tepovou frekvenci 110 tderd za minutu
a nem¢lo by dojit k z&dnému narazu na hrudnik nebo zada v oblasti hrudniho kose. A to
nejen pii télesné vychove, ale také pii prestavkach. Pedagog by mél zakovi zajistit
klidn&j$i misto na traveni prestavek. A nemél by jej zbytecné vystavovat stresu. Navrhla
bych preferovat radéji pisemné zkouseni, kde jedinec neni vystaven vyjadfovani pred
celou tfidou nebo ustni zkouSeni mimo tfidu jen s ucitelem, mohla by se tim snizit mira

stresu vyvijeného na takového jedince.

Jedinec by mél mi moznost vyuzivat klidné zdzemi napi. s Zinénkou, kde si
muze odpocinout. Soustfedéni a prace pii bézné vyucovaci hodiné jedince s MS casto
rychleji unavi. Pedagog by m¢l zajistit, aby se takovy zak nepohyboval déle v nevétrané
mistnosti a kdykoli kdy pocituje potfebu odpocinku, mél moznosti si odpocinout. Pro
zaky s MS by bylo vhodné vyucovaci hodinu rozdélit na krat$i useky prokladané
relaxacni nebo odpocinkovou ¢innosti, aby se piedeslo inavovému syndromu, kterym

Casto jedinci s MS trpi nasledkem pretizeni.

Piesto, Ze MS nepostihuje slozku intelektu, mize se stat, Ze takovy jedinec
bude trpét problémy s paméti. To mize negativné ovlivnit jeho prospéch. Naptiklad pii
psani diktatt by mél pedagog mysle na to, Ze musi diktovat po mensich tsecich a Castéji
je opakovat. Pfi zadani pisemnych praci by mél jedinec s MS mit moznost neustale mit
pred sebou zadani prace. Pti velkych projektech by mélo pomoci dité zatadit do dvojice

nebo mensi skupiny.

Pedagog by mél také uzce spolupracovat s rodici, aby byl pIln€ informovan
o konkrétnim zdravotnim stavu jedince a také proto, aby se pfedchazelo zapomindni na
tikoly a prace zadané zakiim na doma. Zak s MS by mél mit zapisnik na doméci tikoly
a pedagog by mél dohlédnout, aby si vSechny prace a tkoly zapsal. Rodi¢ by pak doma

mél dohlédnout na plnéni v§eho zapsaného.

U jedince s MS se muze stat, ze vzhledem ke zdravotnimu stavu musi byt delsi
dobu doma ¢i hospitalizovan, v tomto ptipadé by kmenova Skola méla uzce

spolupracovat se Skolou pii nemocnici, ve které se zak nachazi.
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Pti dlouhodobéjsi nemoc by mél pedagog spolupracovat s rodicem na plnéni
ukolt a praci a také na pfezkouSeni z probrané¢ latky, kterou si jedinec zajiti od

spoluzaki nebo mu ji poskytne napiiklad v pocitacové podobé sam pedagog.

U nékterych jedincti s MS se pak miize stat, ze maji kromé kratkozrakosti
1 dalsi zrakové obtize jako je napiiklad porucha barvocitu nebo barvoslepost v tomto
pfipad¢ by mél pedagog brat ohled napiiklad na barevné ztvarnéni pii vytvarné

vychove.

Jedinci s MS casto kvili svému odlisnému vzhledu byvaji obétmi Sikany, na
pedagogovi tedy je, aby tomu predesel. Pfed nastupem zdka s MS do nového kolektivu
by ucitel mél tfidu obeznamit s tim, ze nové ptichozi jedinec ma Marfaniv syndrom
a strucné jim vysvétlit co takové onemocnéni obnasi, a ¢im je takovy jedinec jiny
k tomu by mohl pomoci informacni letacek, ktery je pfilozeny v ptfilohach. (viz Pfiloha

&7
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Zavér

Tématem mé bakalarské prace byla Specidlné pedagogicka podpora osob
S Marfanovym syndromem. Cilem této prace bylo shromdzdit informace o vzacném
genetickém onemocnéni — Marfanovu syndromu, jeho pfiinach, projevech
a dasledcich, které toto onemocnéni pfindsi v béZzném zivote.

Problematika déti se vzacnym onemocnénim byla doposud ponékud mimo
hlavni z4jem vzdélavaciho systému. Divodem je pravdépodobné relativni ojedin€lost
téchto onemocnéni v populaci. Jednim z typickych rystt vzacnych onemocnéni byva
postupujici progrese zéakladnich ptiznaka, kterd se vétSinou zhorSuje, sporadicky
stagnuje. Tim padem se i zhorSuji vzdélavaci i zivotni moznosti ditéte, coz negativné
ovliviiuje kvalitu zivota. Z toho diivodu jsou roky piedskolniho i Skolniho vzdélavani
velmi dalezitym obdobim, kdy lze ditéti, za podpory Skolskych poradenskych zatizeni,
umoznit piistup pro dosazeni co mozna nejvyssiho stupné vzdélanosti.

Dle mého nazoru jsem naplnila cil shromézdit informace o vzacném
onemocnéni a celkové o problematice nemocnych jedincti a podpory, kterd jim miize
byt poskytnuta.

V praktické c¢asti jsem jako hlavni cil méla popsat zdka s Marfanovym
syndromem, coz jsem pomoci studia dokumentace a rozhovorem s chlapcem trpicim
MS uskutec¢nila. Diky rozhovoru s tfidni ucitelkou jsem méla moznost ovétit fungovani
takového ditéte v praxi, tedy v bézné tiidé zakladni Skoly, kde jsem dospéla k zavéru, ze
jedinec sMS mize byt vklasické ZS, avsak potiebuje urdita podptirna opatfeni
k dosazeni optimalnich vysledki.

Na zéakladé vSech ziskanych poznatkti jsem zpracovala metodiku, jak pracovat
s jedinci s MS a jaka opatfeni by mél ucitel uskute¢nit, aby jedinec s MS zvladal
a optimalné prospival v klasické tfid€ zakladni skoly.

Véfim tomu, zZe méd prace doda tolik potfebné informace, a i kdyZz bude
prectena laikem, bude dobie pochopena. Myslim si, Ze moje snaha pfiblizit tuto

problematiku laické vefejnosti bude naplnéna.
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Piilohy
Piiloha ¢. 1, 2 — pohyblivost palce ruky

Piiloha €. 3 a 4 — postaveni patere, tvar hrudniku
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Piiloha €. 5 — systémové znaky skére

1) ptiznak palce a zapésti (1 znak) 3 body
2) hrudnik — ptaci, nalevkovity 2 body
3) deformity zadni ¢asti chodidla 2 body
4) pneumotorax 2 body
5) dural ectasia 2 body
6) protrusio acetabuli 2 body
7) rozpéti rukou/vyska (> 1,05) a US/LS (<0,85) 1 bod
8) skoliosa nebo kyfoza 1 bod
9) snizena extenzita v lokti 1 bod
10) 3 z 5 znaki na lebce 1 bod
11) kozni strie 1 bod
12) kratkozrakost > 3 dioptrie 1 bod
13) prolaps MV 1 bod
KdyZ se v rodiné MS nevyskytuje KdyZ se v rodiné MS vyskytuje

Dilatace aorty + ektopie ¢ocky = MS Ektopie o¢ni ¢ocky = MS

Dilatace aorty + potvrzena mutace FBN 1 = Dilatace aorty = MS
MS

Dilatace aorty + systémové skore >7 = MS | Systémové skore >7 = MS

Priloha ¢. 6 — genetika

Teoreticka pravdépodobnost vyskytu Marfanova syndromu v rodiné

rodi¢1 rodic2 rodic1 rodic2 rodic1 rodié2
Marfan Marfan Marfan zdravy zdravy zdravy
dite zdravé dité zdravé dité zdravé
Marfan dité Marfan dite Marfan dite
50-100 % 0-50 % 50 % 50 % 0% 100 %

Riziko je vy3si napf. tehdy, pokud MizZe dojit pouze ke spontanni
je u vice predki z obou stran mutaciv genu pro Fibrillin-1.
rodiny diagnostikovan Marfaniv

syndrom.
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Piiloha €. 7 — Informacni letacek pro osvétu déti ¢i pedagogickych pracovniki

-~

CHOVAT?

TO VYPLYVA Z TOHO, CO

CLOVEK S MS MUZE A CO NE,
ROZHODNE BYCHOM NEMELI

UPOZORNOVAT NA JEHO
VZHLED
NEVYSTAYOYAT HO
ZBYTECNE FYZICKY ANI
PSYCHICKY NAROCNYM
SITUACIM,
POSKYTNOUT MU OPORU,
KDYZ MU NECO NEJDE,
NABIDNOUT POMOCNOU
RUKU,

NEBAT SE TAKOYEHO
CLOYEKA OSLOVIT, JE
STEJNY JAKO MY, JEN
TROCHU JINAK YYPADA,

m :
CLOVEK S MS?

MA;

YYSOKOU STIHLOU POSTAVYU,
DLOUHE RUCE A NOHY,
DLOUHE PAYOUCI PRSTY,

ASTO MIVA BRYLE,
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MARFANUYV
SYNDROM

JEDNA SE O GENETICKE
ONEMOCNENI, KTERE POSTIHUJE;

NACO 5| ELOVEK'S Ms MUSI DAT
POZOR?

NESMI SE PRILIS STRESOVAT,

MEL BY SE YYHYBAT PRUDKYM
NARAZUM DO HRUDI,

NEMEL BY SE DLOUHO
POHYBOVAT Y NEVETRANE
MISTNOSTI,

MEL BY DOSTATECNE
ODPOCIVAT,

_ 111 JEHO TEP BY NEMEL
PREKROCIT 110 UDERU/MINUTU
il
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