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Jedinec s Treacher Collins syndromem v kontextu koordinované péce
a kvality Zivota; pripadova studie

Abstrakt

Bakalarska prace se zabyva problematikou Treacher Collins syndromu. Jedna se o
vzacné genetické onemocnéni, které se vyrazné projevuje deformaci v obliceji. Prave
kvtli jinému vzhledu a neznalosti syndromu Sirokou vetejnosti byva obtizné zaclenéni
jedinci do spole¢nosti. Tyto faktory brani psychické pohodé¢ jak jedince, tak jeho
rodiny.

Prace je rozdélena na teoretickou a vyzkumnou ¢ast. V teoretické ¢asti je na zakladé
relevantnich zdroju zpracovano téma tohoto syndromu tak, aby se ¢tenar mohl v této
problematice orientovat. Zabyva se definici Treacher Collins syndromu, jeho historii,

popisem piiznak i pfic¢in jeho vzniku. Kromé toho zminuje metody prenatalni

diagnostiky a vyvoj takového jedince.

V dalsi casti se zaméfuje na komplexni pé¢i o jedince. Zahrnuje tedy jak specialné
pedagogickou a zdravotni péci, tak i péci socialni. Zabyva se predev§im vzdélavanim
jedinctl, operativnimi zakroky, kompenza¢nimi pomickami a zaclenénim jedince

s Treacher Collins syndromem do spole¢nosti.

Vyzkumnou ¢ast tvoii pripadova studie konkrétniho jedince s Treacher Collins
syndromem a jeho rodiny. Cilem této ¢asti bylo ziskat a zpracovat informace tykajici se
zdravotniho stavu, osobni a rodinné anamnézy, dostupné lékatské péce, vzdélavani,
zajmu a kvality zivota jedince i jeho rodiny. K ziskani dat byl vyuzit hloubkovy

rozhovor a analyza jednotlivych dokument.

Vyzkum pfinesl fadu zajimavych skutecnosti. Vyplynulo z n¢j, ze kvalita zivota jedince je
ovlivnéna trovni rodi¢ovskych kompetenci, kvalitou péce zdravotnickych odborniki a

funkcnosti zaclenéni do vzdelavaciho systému.

Klicova slova: Treacher Collins syndrom, komplexni péce, postizeni, syndrom,

deformace obliceje, kvalita zivota, vzacné onemocnéni



Person with Teacher Collins syndrom in context with coordinated care
and quality of life, case study

Abstract

Bachelor thesis deals with the issue of Treacher Collins syndrome. Treacher Collins
Syndrome is a rare genetic disease that is distinctly manifested by deformities in the
face. Due to the different appearance and ignorance of the syndrome it is difficult, for
the public, to integrate individuals into society. These factors impede the mental well-
being of both the individual and his family.

This work is divided into theoretical and research part. In the theoretical part, the
subject of this syndrome is elaborated based on relevant sources, so that the reader be
well versed in this issue. It deals with the definition of Treacher Collins syndrome, its
history, description of symptoms, and causes. The thesis also mentions methods of
prenatal diagnosis and the development of such an individual.

The next part focuses on comprehensive care of individuals. It includes special
pedagogical care, health and social care. It deals primarily with the education of
individuals, surgical interventions, compensatory aids, and the integration of individuals

with Treacher Collins syndrome into society.

The research part consists of a case study of a specific individual with Treacher Collins
syndrome and his family. This part has been aimed to obtain and process information
concerning the state of health, personal and family case history, available medical care,
education, interests and life quality of the individual and his family. An in-depth

interview and analysis of specific documents were used to obtain data.

The research revealed a lot of interesting information. It turned out that the quality of
life is influenced by levels of parental competencies, quality of health care, and the
functionality of integration into the education system.

Keywords: Treacher Collins syndrome, comprehensive care, disability, syndrome,
facial deformity, quality of life, rare disease
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Uvod

Narozeni ditéte S postizenim je pro kazdého rodi¢e zatézova situace, se kterou se musi
vyrovnat. Jinak tomu neni ani pfi narozeni ditéte s Treacher Collins syndromem. Déti
po narozeni Casto bojuji o zivot kvuli dychacim obtizim a S problémy s piijmem
potravy. Syndrom se projevuje zejména fyzicky — deformacemi obliceje, nevyvinutymi
kostmi ¢i zakrnélymi u$nimi boltci a nékolika dalsimi symptomy. Syndrom je vzacny a
Casto se stava, ze lidé jedince stimto syndromem po posouzeni vzhledu ptifadi do
skupiny osob s mentalni retardaci, a tak s nim i jednaji. AvSak po mentalni strance jsou

jedinci naprosto v potradku a jejich kognitivni funkce nejsou zasazeny.

Bakalarska prace si klade za cil shromazdit aktudlni odborné informace k problematice
Treacher Collins syndromu a zpracovat kvalitativni studii jedince suvedenym
syndromem se zaméfenim na popis komplexni péce a subjektivni vnimani kvality

Zivota.

Teoreticka ¢ast definuje dany syndrom, odhaluje historii nazvu, blize popisuje
symptomy, se kterymi se jedinci potykaji. Zabyva se jejich vyskytem v populaci i
pfi¢inami vzniku danych mutaci. Zajimavym tématem je také prenatalni diagnostika,
protoze vétSina matek do narozeni ditéte netusi, Ze ¢eka dité s timto syndromem. Prace
se vice zamé&fuje na komplexni pé¢i 0 jedince. Tato kapitola se dotyka vzdélavani,

Skolskych poradenskych zatizeni, socidlnich sluzeb 1 1€katské péce.

Ve vyzkumné casti bude pouzita metoda hloubkového rozhovoru pii setkani s matkou
ditéte s timto postizenim, a zaroven i zakladatelkou pobo¢ného spolku Asociace rodictu
a piatel zdravotné postizenych déti v CR Be Treacher Collins Syndrom (Be TCS). Déle
bude provedena analyza dostupnych dokumentd, jako jsou lékaiské zpravy, doporuceni

ke vzdélavani a individualni vzdélavaci plan ditéte.



1 Treacher Collins syndrom

Treacher Collinstiv syndrom (TCS) je vzacna geneticka porucha charakterizovana
vyraznymi abnormalitami hlavy a obli¢eje. Kraniofacialni abnormality vznikaji
zastavenim vyvoje v uritém obdobi prenatalniho vyvoje. Maji tendenci zahrnovat
nedostate¢ny vyvoj licnich kosti, Celisti, patra a dutiny ustni, coz muze vést k dychacim
potizim a ztizeni piijmu potravy. Kromé toho mohou mit postizené osoby také
malformace o¢i a anomalie struktur vnéjsiho a stfedniho ucha, coz mize vést ke ztraté

sluchu (NORD, 2019 [online]; Pafko, 2008).

V Mezinarodni statistické klasifikaci nemoci a ptidruzenych zdravotnich problému 10.
revize je TCS zafazen pod kédem Q 75.4 do jinych vrozenych vad kosti lebky a
obli¢eje. Spada pod Mandibulaficalni dysostozu, kde TCS nalezneme také pod
oznac¢enim Franceschettiho syndrom (MKN-10, 2017).

1.1 Historie
Syndrom Treacher Collins je pojmenovan po Edwardu Treacher Collinsovi, anglickém

chirurgovi a oftalmologovi z Londyna, ktery popsal zakladni vlastnosti tohoto postizeni
u dvou déti v roce 1900. V tomto popisu uvedl, ze déti s timto syndromem maji velmi
malé licni kosti a zafezy ve spodnich casti vicek (Sayyadi, S. et al., 2018; Children’s
Craniofacial Association, 2005).

Prvni rozsahly popis vytvorili v roce 1949 Franceschetti a Klein, ktefi popsali vice
symptomil a vytvofili pojem mandibulofacialni dysostéza (Srithi Srinath, 2014). Zizka

(1994) se domniva, ze poprvé popsal syndrom Thomson v roce 1900.

Existuji nejasnosti ohledné spravného terminu pro tuto skupinu malformaci obliceje.
Treacher Collinstiv syndrom je preferovanym terminem v Britanii a USA, zatimco
oznaceni Franceschetti-Kleiniv syndrom se pouzival vice v Evropé. Kromé téchto
oznaceni muzeme V literatufe najit TCS také pod pojmy mandibulofacialni dysostdza,
Treacher Collins-Franceschetti syndrom, Francescchettitiv — Zwahlentiv syndrom nebo
Berry Treacher Collins syndrom. Jako synonyma byly také uzivany terminy Weyerstv

syndrom Il a Nager-de Reyniertiv syndrom (Berry's syndrome [online]).



1.2 Symptomy TCS
Dle Dixona (2006) je Treacher Collins syndrom jednim z pfiikladd vrozené

kraniofacialni poruchy, tento stav se vyznacuje ¢etnymi anomaliemi, které postihuji

ptredevsim oblasti hlavy a krku.

Znaky a symptomy se velmi lisi od téméf nepostiehnutelnych az po velmi zavazné.
Vétsina lidi s timto postizenim ma nedostateéné vyvinuté obli¢ejové kosti, zejména licni
kosti, celisti a bradu. Jiné rysy mohou zahrnovat rozstép patra, abnormality o¢i a ztratu

sluchu (Treacher Collins syndrome [online]).

Jedini, kdo se pokusili podle Hertla (1993) vytvotit klasifikaci osob s TCS, byli
Franceschetti a Klein, ktefi rozdélili Treacher Collins syndrom dle symptomu do péti

kategorii:

1.kompletni typ TCS, do které zafazujeme pacienty se vSemi charakteristickymi
piiznaky

2. typ neiplny tvoii skupina jedinci, ktefi nemaji vS§echny charakteristické ptiznaky,
nebo nejsou rozvinuty v takové mite.

3. typ netplného vyvoje o¢nich vicek — do této kategorie fadime vsechny jedince, u
kterych se objevuji abnormality o¢i, coloboma o¢nich vicek a hypoplazie licnich kosti

4. unilateralni typ — symptomy se u 0sob projevuji na jedné stran¢ obliceje

5. atypicky typ — u jedincu se vyskytuji i pfiznaky, které nejsou charakteristické pro

Treacher Collins syndrom. Paty a prvni typ se vyskytuji nejéastéji.

Z této klasifikace muzeme odvodit, ze je mnoho forem tohoto syndromu a u kazdého
jedince se mize projevit v jiné mitre. V nasledujicich podkapitolach se zaméfime na
jednotlivé symptomy a pokusime se podrobné vysvétlit vSechny obtize jedinch

s Treacher Collins syndromem.

1.2.1 Deformace hlavy a obliceje
Treacher Collinsiiv syndrom ovlivituje vyvoj kosti a dalsich tkani obli¢eje (Treacher

Collins syndrome [online]). M¢stak a kolektiv (2015) oznacuji profil obliceje jedinch



s TCS jako ptaci profil. Lebka jedince s Treacher Collins syndromem je obvykle
normalni. Jedinci s TCS maji charakteristickou tva¥, maji vyrazné ¢elo a abnormality
jsou obvykle oboustranné soumérné. Licni kosti mohou zcela ¢i ¢aste¢né chybét, nebo
jsou nedostate¢né vyvinuté, proto tato ¢ast muze pusobit pohuble a plose. Nos ma
normalni velikost, piisobi vsak jako vyrazné&jsi a vétsi — diky abnormalité licnich kosti a
nadoc¢nicovych oblouki (REICH, E., 2017).

122 0d¢
Tento syndrom se projevuje vrozenymi anomaliemi, které jsou charakteristické

antimongoloidnim postavenim oc¢nich $térbin, které jsou kratké, a vicka jsou tak vice se
sklonem dold. Ve spodnich vickach nebo duhovce casto mivaji rozstép, nazyvany
coloboma oc¢nich vicek. (Institut biostatistiky a analyz MU, 2019.) To je zapfi¢inéné
$patnym srustem licnich a spankovych kosti v jafmovém oblouku a chybé&jicim zevnim

dolnim okrajem o¢nice (Treacher Collins syndrome [online]).

Jiné kraniofacialni zmény syndromu mohou mit uplné nebo ¢aste¢né absence dolnich
fas a doplinku kaze (Srithi Srinath, 2014). Postizeni jedinci mohou mit strabismus, coz
muze vyzadovat noSeni bryli, ale nijak vyrazné¢ je to neodliSsuje od ostatnich
(REICH, E., 2017).

Nekteti jedinci s timto postizenim maji dal§i abnormality o¢i, které mohou vést ke ztraté

zraku (Treacher Collins syndrome [online]).

1.2.3 Usi
Ve vétsing piipadi se setkdvame s chybéjicimi, malymi, nebo neobvykle tvarovanymi

usnimi boltci. Deformity usniho boltce jsou podminéné vyvojovou poruchou
jednotlivych hrbolkt, ze kterych usni boltec vznika. Muze také dojit k jinému uhlu
natoceni a usazeni ucha vic¢i dolni Celisti. Na boltci se také mohou vyskytovat usni

ptivesky a fistuly (Jakubikova, 2012).

U jedinct s TCS jsou charakteristické anomalie zevniho a stfedniho ucha. Ztrata sluchu
se vyskytuje piiblizné u poloviny vsSech postizenych jedinci. Muze byt zpusobena

sten6zou ¢i atrézii zevnich zvukovodid, vadami a anomaliemi sluchovych kuastek ve
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sttednim uchu, nebo nedostatecnym vyvojem ucha. Vnitini ¢ast ucha byva nezasazena
(Jilkova, 2018).

1.2.4 Dutina ustni

Tolarova (2004) uvadi, ze mezi symptomy, které se objevuji u malého poctu jedinct
s TCS, patfi rozstep rtu, patra, celisti, nebo i kombinace rozstépu rtu s rozstépem patra.
Dle M¢staka (2015) patii rozstépy k nezavazn&jsim morfologickym vadam, které maji
dopad na oblast hlavy. Ovliviwji nejen vzhled jedince, ale vznikaji diky nim také obtize
spojené s naruSenou funkci mékkého patra a hltanu a jejich dal§imi vyvojovymi
nedostatky. Pohybova zaostalost a rozstépy patra zpasobuji potize s polykanim a

pfijmem potravy.

Leamerova (in Duskova, 2010) tvrdi, ze orofacidlni rozstépy patii k nejcastéjSim
vrozenym anomaliim. Na 500-550 narozenych se objevuje piiblizné jeden orofacialni
rozstép. Frekvenci ovliviiuje mnoho faktort, nartstd hlavné kvuli snizeni postnatalni
Gimrtnosti. Podet déti narozenych s rozstépem v Ceské republice klesd diky Eastym

potratim po prenatalni diagnostice.

Charakteristictéjsimi rysy jsou siroka usta, mala brada, otevieny skus, kiivé pozice
zubti, hypoplazie mandibuly a ulozeni jazyka vzadu. Brada kromé toho, ze je vzhledové
mala, muze také pusobit zapadla. Zptsobuji to mikrogenie celisti, coz znamena, Ze
dolni &elist je mensi nez horni (Reich, 2017; Zivot se syndromem, [online]). Dle
Méstaka (2015) mohou mit jedinci dalsi ortodontické anomalie a problémy také pti
skusu. U 60 % jedincti s TCS se objevily problémy se zuby. Jedincim casto chybi,

zméni barvu, nebo maji mezi sebou velké mezery (Ambarkova, 2017).

1.2.5 Dychani

Ve vaznych piipadech mize nedostatecny vyvoj obli¢ejovych kosti omezit dychaci
cesty postizeného ditéte a zpusobit poruchy dychani (Treacher Collins syndrome
[online]). Zvysuje se riziko timrti v novorozeneckém obdobi. U novorozenci je tedy
vyzadovano fizeni dychacich cest, které fesi tzké, uzaviené horni dychaci cesty, nebo

extrémni zkraceni mandibuly. U TCS je mandibularni hypoplasie obvykle dvoustranna
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a symetricka. V nékterych pripadech se také vyskytuje choanalni atrézie a stenoza, které
také vedou k obstrukci dychacich cest u déti (Katsanis et al, 2006).

Nekteré déti mohou vyzadovat tracheostomii. Jedna se o chirurgicky zakrok, pfi kterém
se v piedni sténé prudusnice udéla fez a vytvorenym otvorem se dovnité zavadi

tracheostomicka kanyla (MikSova et. al., 2006).

D¢ti s TCS mivaji syndrom spankové apnoe coz je celkem zavazna porucha spanku,
jejiz typickym piiznakem je napf. zastava dechu pti spanku, chrapani, narusena kvalita
spanku, tinavnost a ospalost. Dité se v noci ¢asto budi kvili dusnosti. U malych déti je
nékdy tieba zajistit monitor dechu (Olsavova, 2018). Dychaci problémy tohoto typu
jsou nejvyrazngjsi u déti a mtzou smétovat az k chirurgickému zakroku. Po ném by

m¢ély obtize s dychanim ustat, stav se také zlepsuje s vékem (Reich, 2017).

1.2.6 Inteligence
Ptesto, ze TCS je zavazné vzacné onemocnéni, neovlivituje inteligenci. Jedinci této

cilové skupiny maji ¢asto i nadprimérné 1Q. Lidé s timto syndromem se ¢asto narodi
snormalni inteligenci, ale kvuli sluchovému postizeni a jinym vadam se muze
vyskytovat sekundarni mentalni retardace (Treacher Collins syndrome [online]). Kazdy
jedinec ptichazi na svét s geneticky danymi inteligen¢nimi ptedpoklady, které se potom
rozviji diky zrani a uceni. SlySicimu ditéti v podnétném prostiedi se rozviji neverbalni i
verbalni slozka inteligence vyrovnané. U ditéte se sluchovym postizenim dochazi

k opozdéni verbalni slozky (Sediva, 2006).

Po seznameni s charakteristickymi symptomy Treacher Collins syndromu je poticha
podotknout Ze jednim z nejcastéjSich typa dle klasifikace Franceschettiho a Kleina je
atypicka forma, coz znamena Ze jedinci maji piidruzené dalsi obtize. Jedna se o Casté
srdecni vady, o¢ni infekce a fecové obtize v disledku ztraty sluchu nebo rozstépu patra
(HERTLE, 1993; ZIZKA, 1994).

1.3 Vyskyt v populaci

Prevalence tohoto syndromu se odhaduje na 1 z 10000-50000 jednotlivcti v bézné

populaci. TCS postihuje ob& pohlavi stejn€. Existuji ovSem problémy V urceni skutecni
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prevalence, kvili nediagnostikovanym mirnym formam tohoto syndromu. Rodi¢im a
sourozencum 0sob s diagnostikovanym TCS je doporuceno testovani, i kdyz na prvni
pohled u nich nejsou pfiznaky tohoto syndromu znat. Maze to pozitivné ovlivnit jejich
planovani  rodiny a predejit tak narozeni ditéte Stimto Syndromem
(NORD, 2019 [online]).

V Ceské republice se odhadem maze vyskytovat az 200 osob s TCS na 10 miliond
obyvatel. Mize jit oviem i 0 vétsi pocet, napt. v roce 2007 ve Svycarsku evidovali na 8

miliond obyvatel cca 300 postizenych lidi (Zivot se syndromem [online]).

1.4 Pri¢iny vzniku TCS

TCS postihuje obé pohlavi a je zptsoben genovou mutaci. Genetickd onemocnéni jsou
urovana kombinaci gent pro konkrétni znak, ktery je na chromozomech ptijatych od
otce a matky. Dosud jsou znamy 4 geny, ve kterych se mutace objevuji: TCOF1,
POLR1B, POLR1C nebo POLR1D. V ptipadé¢ TCOFL1 je rezim dédi¢nosti autozomalné
dominantni, ac¢koli byly pozorovany velmi vzacné piipady autozomalné recesivnich
mutaci. Mutace v POLR1B jsou autozomalné dominantni, zatimco v POLR1C jsou
autozomalné recesivni, a pro POLR1D mohou byt autosomalné dominantni nebo

autosomalné recesivni (NORD, 2019 [online]; Treacher Collins syndrome [online]).

V Ceské literatufe je syndrom povazovany za autozomalné dominantni s variabilni
expresivitou a dosud je znamy jen jeden gen TCOF1, ktery je umistén na chromozomu
5031-34. (Jakubikova, 2012) Dixon ovsem jiz vroce 1995 uvadi ve vysledkach

vyzkumi uzsi uréeni lokace, a to chromozom 5q32-33.

Védcei spekuluji o tom, ze mutace genu TCOF1 je ovlivnéna proteinem anglicky
zvanym treacle, ktery je dulezity pti tvorbeé bunék, které v embryonalnim vyvoji vytvaii
kosti a chrupavky obli¢eje. Je pravdépodobné, ze nedostatecné sestaveni proteint ve
specifickych nervovych buiikach béhem vyvoje embrya jsou dusledkem mutace gent
TCOF1, POLR1B, POLR1C a POLR1D (NORD, 2019 [online]).

E. Sanchez a kolektiv (2019) se domnivaji, ze u TCOF1, POLR1B a POLR1D mize byt

abnormalni gen zdédén od rodice, nebo mize byt vysledkem nové mutace (spontanni
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zmény genu) u postizeného jedince. Patogenni varianty v TCOF1 jsou zodpovédné za
ptiblizné 80-85 % piipadia TCS s typickymi rysy obli¢eje, zatimco POLR1C a POLR1D
jsou v méné nez 10 % piipadech. Navzdory tomu je 60 % osob s TCS, které zlstavaji

bez znamé genetické anomalie.

TCS je ovSem dédi¢ny a rodi¢e Casto nemusi ani védét o tom, ze syndrom maji, protoze
jejich priznaky se projevuji jen ve velmi malé mife ¢i vubec. Riziko pfenosu
abnormalniho genu zrodi¢e S timto postizenim na potomstvo je 50 % pro kazdé
téhotenstvi. Bez ohledu na to, zda je mutace zdédéna od matky nebo otce (NORD, 2019
[online]). Pokud nedojde ke zdédéni tohoto syndromu, potomek jiz syndrom na dalsi
generace nepiedava, §lo by 0 novou genovou mutaci (Zivot se syndromem, [online];
Srithi Srinath, 2014).

1.5 Prenatalni diagnostika
V této Kkapitole se zamétime na prenatalni diagnostiku, ktera nam u déti umoznuje

odhalit fadu chorob a patologii jest¢ u nenarozeného ditéte. K vyhledavani matek
s rizikovymi faktory slouzi screening. Diagnostické metody se nedaji pouzit u vSech
t€hotnych Zen, protoze vysetieni predstavuje urcité riziko naruseni zdravého téhotenstvi
(Calda in Hajek a kolektiv, 2014).

V prenatalni genetické diagnostice je dilezité genetické poradenstvi. Pomoci néj rodiny
s jedinci s vrozenymi vyvojovymi vadami nebo s jejich genetickou predispozici mohou
vyuzivat nejnovéjsi metody genetické prevence a klinické 1é¢by. Jeho cilem je zajisténi
presné diagnozy, piedavani pravdivych a nedirektivnich informaci rodi¢am, a zaméteni
se na péci o jedince s postizenim. Nutné je vSak pocitat i s diagnostickym omylem
(HAJEK a kolektiv, 2000).

K ziskani dualezitych udaju o prub&hu téhotenstvi a vyvoji ditéte jsou pouzivany
neinvazivni i invazivni metody (Polak,2017). Metody prenatalni diagnostiky muzeme

rozdelit do dvou kategorii. Prvni, zaméfenou na odbeéry vzorku z plodu, kam bychom

zaradili cytogenetické ¢i biochemické molekularni vysetfeni, a druhou kategorii by
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tvorily zobrazovaci metody. Indikaci takovych vysetfeni je odtvodnény piedpoklad

rizika postizeni plodu, napf. na podkladu dédi¢nosti (Teplan, 2006).

Prenatalni diagnostiku u TCS je mozné provést molekularni analyzou vzorka
choriovych klkd. Znamky postizeni lze také zaznamenat diky zobrazovacim metodam.
Pii ultrazvukovych vySetieni se mohou prokazat typické poruchy obliceje a
morfologické abnormality ucha (Vazquez, 2014). K takovému vysetieni se pouziva
dvourozmérna ultrasonografie (2DUS), ktera dokaze identifikovat malformace obliceje,
nebo lze vyuzit trojrozmérné ultrasonografie (3DUS), ktera ma i prostorové zobrazeni

té&chto malformaci.

Prenatalni diagnostika je u jedinci s TCS zasadni. Je mozné, ze diky malformacim
obli¢eje jazyk ucpe dychaci cesty, coz miize vést ke smrti novorozence (Gurkan et. al.,
2013).

Stanoveni diagnézy po narozeni ditéte je zalozené na klinickych pfiznacich a
doplniujicich vysetteni. Molekularni genetické testy poté potvrzuji diagnozu. (Vazquez,
2014). Pokud se objevuji vsechny typické symptomy, neni tézké diagnoézu stanovit.
Problémy vSak mohou nastat, pokud jsou symptomy utlumené ¢i minimalni (Tolarova,

2004).

V takovych ptipadech je nutné se zaméfit na dychani kvili moznosti vyskytu spankové
apnoe a také na sSymptomy souvisejici S piijmem potravy. Dale je potieba u
novorozence zjistit stupen poskozeni sluchu. Diky celoplosnému screeningu sluchovych
vad od roku 2012 se vyuziva metoda evokovanych otoakustickych emisi, ktera ptipadné
ztraty sluchu odhali (Dort a kolektiv, 2013). Screening OAE je rychly. Prvni vySetieni
se provadi v prvnich tfech mésicich zivota ditéte. Pti podezieni sluchového postizeni
nasleduje objektivni vySetieni BERA, které zjistuje druh a rozsah sluchové ztraty
(Houdkova, 2005)

1.6 Rist a vyvoj ditéte s TCS
Vétsina jedinct ma zpravidla normalni vyvoj. K opozdéni vyvoje muze dojit, ale neni

prokazané, Ze by se jednalo o dusledek TCS. Opozdéni mize vznikat diky ztraté sluchu,
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které jedince Gasto poznamenava. Cim diive se ztrata sluchu odhali, tim lépe se
s jedincem pracuje. Vyvojové zpozdéni jedinci S TCS mize byt také nasledkem

nedostatku kysliku u novorozence a dalSich respira¢nich obtizi (REICH, E., 2017).

Rust a vyvoj déti je tedy pievazné ovlivnén urcitou mirou symptomu. Naptiklad u ztraty
sluchu jsou zna¢né odlisnosti v 0pozdéni vyvoje feéi. U lehké nedoslychavosti se obtize
nemusi dostavit. Od stfedni nedoslychavosti je nutna v¢asna diagnostika a rehabilitace.
U stiedné tézké a tézké nedoslychavosti uz vsak dochazi k opozdéni vyvoje fedi.
(Houdkova, 2005).

Stejn¢ jako pro vsechny ostatni déti plati, Ze maji odlisny vyvoj, a délaji ruzné véci
v mirné¢ odlisnych ¢asech — tak to plati i pro déti s TCS. Dité¢ s TCS muze chodit do
béznych skol a lze ocekavat, ze bude dosahovat stejnych vysledi jako dit¢ bez
postizeni, zalezi ovsem na jeho individualnich dispozicich. (REICH, E., 2017).

2 Komplexni péce o jedince s Treacher Collins syndromem

Treacher Collins syndrom se vyznacuje nékolika zavaznymi symptomy, které vyzaduji
jak odbornou lékatskou pééi, tak ale i péé¢i rodi¢t v domacim prostiedi. Jednim z téchto
symptomd je ztrata sluchu. Na péci poskytované jedinci se sluchovym postiZzenim by se

m¢l podilet skolsky, zdravotnicky i socialni resort (Horakova, 2012).

Rodice se po stanoveni diagndzy vyrovnavaji se zdravotnim stavem ditéte. V tuto chvili
je dulezité zahajeni odborné komplexni péce, ktera mize ovlivnit somaticky i psychicky
vyvoj ditéte (Vitkova, 2004).

2.1 Specialné pedagogicka péce

Pfi pfijimani Skutecnosti 0 postizeni ditéte rodice casto méni své ndzory i vztah
k jedinci. Dité ve tfech letech za¢ina touzit po hrach a vrstevnicich, jeho zarazeni do
matetské skoly ma tedy velky vyznam. Rodi¢e ¢asto tapou nad tim, zda dité umistit do
matefské skoly bézného typu, nebo zvolit spise specialni matetskou Skolu. Pfi volbé je
také vyraznym faktem vzdalenost specialni matetské skoly od mista bydlisté. Nekteti

rodice se své déti snazi zaradit do béznych skol, i kdyz by pro nekteré jedince mohlo byt
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vhodnéjsi specialn¢ pedagogické prostiedi. Rodice, kteti své dité akceptuji i s jeho
zdravotnim postizenim, hledaji dostupné, vyhovujici prostiedky a metody jak ditéti
pomoci (Vitkova, 2004; Kvétotiova-Svecova, 2004).

Dit¢ se sluchovym postizenim, které ma kvalitni vztahy se svou matkou a nejblizs§im
okolim, obvykle nema problém se za¢lenénim do kolektivu i pfes komunikaéni obtize.
Déti se sluchovym postizenim ¢asto mivaji odklad povinné Skolni dochazky o jeden,
v n¢kterych ptipadech i 0 dva roky. Naopak nékterym détem, které potiebuji pro svij
rozvoj vice podnéti a jsou ptipraveni na intelektovou zatéz, se doporuéuje nastup do
prvni t¥idy bez odkladu (Sediva, 2006).

Specialné pedagogicka péce se u zaku se zdravotnim postizenim snazi o zmirnéni
dopadd jejich postizeni, ptisobi na rozvoj sluchového i zrakového vnimani. Zamétuje se
na rozvoj feci, jazykovych schopnosti a gramotnost jedince. Pokud je to nutné, rozviji
nahradni komunika¢ni prostredek, kterym muze byt napiiklad znakovy jazyk (Jednotna
pravidla, 2019).

2.1.1 Podminky vzdélavani
V Ceské republice je vzdélavani zaki se zdravotnim postizenim zahrnuto ve vyhlasce ¢.

27/2016 Sh. v platném znéni o vzdélavani zaki se specialnimi vzdélavacimi potifebami
a zakl nadanych, a zakoné 561/2004 Sh. o predskolnim, zakladnim, stiednim, vy$sim
odborném a jiném vzdélavani v platném znéni, ktery se v paragrafu 16 zabyva
vzdélavanim déti, zaka a studentd se specialnimi vzdélavacimi potiebami a déti, zaku a

studentd nadanych.

Vzdélavani Jedincu s TCS se realizuje v zafizenich uré¢enych pro déti, zaky a studenty
se sluchovym a zrakovym postizenim nebo integraci do hlavniho vzdélavaciho proudu

béznych skol. Podle miry obtizi konkrétnich symptomu.

Pro tyto jedince je v ceské republice zajistovana vychovné vzdelavaci péce skoly a
Skolskymi zafizenimi pro sluchové nebo zrakové postizené. Vznikla také ftada
nestatnich zafizeni a obcanskych sdruzeni. Velky podil na vzdélavani maji také

specialné pedagogicka centra a stiediska rané péce (Komorna, M. 2008, s. 23).
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Ramcovy vzdélavaci program pro zakladni vzdélavani vymezuje nékolik podminek,
které ovlivituji uspésné vzdélavani zaka s priznanymi podpirnymi opatfenimi. Kvuli
zdravotnimu omezeni, specialnim potfebam a individualit¢ zaka je potieba pii
vzdélavani vyuzivat kromé metod vyuzivanych v bézné populaci i metody a postupy
specialn¢ pedagogické. V procesu vyucovani se doporucuje predem seznamit vSechny
zaCastnéné se zdravotnim stavem jedince. Je potieba dodrzovat vSechna stanovena
podpirna opatieni. Dalsi podminkou je zajistit spolupraci se zakonnymi zastupci zaka,
pracovniky $kolskych poradenskych zafizeni i dalsimi odborniky mimo skolsky resort
(RVP 2V, 2017).

Je dulezité poskytnout nabidku vyukovych materiald, které jsou vhodné upravené pro
zaky se sluchovym postizenim. Pfi vzdélavani ditéte s postizenim je dilezitou osobou
specialni pedagog, ktery je kdispozici roding, pomaha jedinci se zaclenénim i
komunikaci ve $kole (Sediva, 2006). Zajisténi personalni podpory se znalostmi
znakového jazyka je velmi narocné kvuli nedostatku tlumoc¢niktt i dalSich
pedagogickych pracovniki, ktefi by ovladali znakovy jazyk (Baslerova et al., 2015;
Jednotna pravidla, 2019).

2.1.2  Skolskd poradenskd zaFizeni
Specialné pedagogické centrum (dale jen ,,SPC* nebo ,,centrum®) upravuje vyhlaska ¢.

116/2011 Sh, poskytovani poradenskych sluzeb ve skolach a Skolskych poradenskych
zatizenich Vv platném znéni, a kromé ni také Skolsky zakon a jeho provadéci vyhlaska
¢.27/2016 o vzdélavani zaki se specidlnimi vzdélavacimi potfebami a zakl nadanych
dle aktualniho znéni. Sluzba je poskytovana ambulantn¢ dochazenim klientt do centra a
navstévami rodinného prostiedi, Skoly a Skolskych zafizeni. Standartni poradenské
sluzby poskytuji SPC bezplatné, podminkou je vSak zadost zakud, rodi¢a nezletilych

zaku, Skol nebo Skolskych zatizeni (Horakova et al., 2011).

Centra se déli podle druhu zdravotniho postiZeni, je tedy uréeno pro zaky s mentalnim,
télesnym, zrakovym, sluchovym nebo kombinovanym postizenim, s poruchami feci a s
poruchou autistického spektra. Mohou zabezpecovat poradenské sluzby pouze pro

klienty s jednim zdravotnim postiZenim nebo i vice druhy. Zpravidla byvaji zfizovana
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pii zékladnich specialnich $kolach, které jsou zamétené na konkrétni druh postizeni
pfipadné i u matefskych Skol. Kromé zaka poskytuji podporu také zakonnym

zastupcam, pedagogickym pracovnikam a Skolam (Jankovsky, 2006).

Jeho tym tvofi specialni pedagog, psycholog a socialni pracovnik, které dopliuje fada
odborniki dle druhu a stupné zdravotniho postizeni klientd (Houdkova, 2005). Cely tym
se orientuje nejen v problematice postizeni, kterému se vénuje konkrétni SPC, ale i v
problematice Zzaka se specialné vzdélavacimi potiebami. Dulezita je také klinicka

zkusenost, spoluprace a prubézné dopliiovani poznatkt (Horakova et al., 2011).

Piinosem téchto Skolskych poradenskych zafizeni je véasna depistaz, diagnostika,
kariérové poradenstvi, zjistovani $kolni zralosti, specialnich vzdélavacich potieb a
zpracovani podkladt pro zarazeni ditéte do procesu vzdélavani. SPC Zajistuje zakovi
specialné pedagogickou péci, kterou priubézné sleduje, posuzuje vhodnost Skolniho
zatazeni a Skolni uspésnost (Vyhlaska ¢. 116/2011 Sbh.; SPC — Metodicky portal, 2012).

Jedinci sTCS navstévuji SPC pro osoby se sluchovym postizenim kvili
nedoslychavosti, coz je jeden ze symptomi tohoto syndromu. Toto SPC se zabyva
budovanim a rozvojem komunika¢nich dovednosti jedince, a to jak oralni, tak vizualné
motorickou komunikaci dle individualnich moznosti jedince. Konkrétni Cinnosti se
zamétuji napf. na napravu vyslovnosti, znakovy jazyk, odezirani, ¢teni S porozuménim a
pouzivani kompenza¢nich pomicek. Dilezita je spoluprace tohoto zatfizeni s ORL
(Horakova et al., 2011).

Kromé toho jedinci s TCS také mohou dochazet do Specialné pedagogickych center pro
zrakoveé postizené, kvili vrozenym anomaliim o¢nich $térbin. Zde je kromé nacviku
pouzivani kompenzacnich pomucek a manipulaci Se specialnimi pomtckami jedinciim
poskytovana smyslova vychova zaméfena na rozvoj zrakovych funkci a zrakovou

stimulaci (Jednotna pravidla, 2019).

2.2 Socialni a zdravotni péce o jedince s TCS
Déti, kterym bylo jiz od narozeni diagnostikovano postizeni, jsou odborné sledovany jiz

od pocatku jak specialisty na urcitych oddélenich, tak i svymi pediatry a poradnami.
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Tyto déti jsou také od narozeni rehabilitovany. Zdravotni péci 0 jedince s postizenim
Casto piebiraji centra, ktera jsou u zdravotnickych zafizeni a ustavu (Kasparova, Kaspar

in Kvétotiova-Svecova, 2004).

Takové centrum mame v Ceské republice napi. pii Fakultni nemocnici v Motole. Zde
vzniklo Centrum komplexni péce o déti s poruchami vyvoje a jejich rodiny, které se
zabyva predevsim problematikou kombinovanych postizeni. Toto centrum se o déti
stara dlouhodob¢, podporuje rodice a hleda dalsi moznosti jak ditéti pomoci (Fakultni

nemocnice v Motole [online]).

Péce odbornikl v takovych centrech neni vsak zamétena jen na jedince s postiZzenim,
ale zabyva se celou rodinou, a to jak rodic¢i, tak i sourozenci a nejbliz§im okolim
(Jankovsky, 2006).

Kromé Centra komplexni pé¢e mame v Praze, Brné a Hradci Kralové Centra provazeni.
Tato centra podporuji rodiny s détmi Se zavaznym onemocnénim, S détmi s tézkym
zdravotnim postizenim a s détmi ptredCasné narozenymi. Takovym rodindm nabizi
krizovou intervenci, podporu, pomahaji se zajisténim rodiny, vyhledavaji sluzby a

rodiny s détmi se stejnym onemocnénim (Michalik et. al., 2015).

TCS zahrnuje také rozstépové vady obliceje. Ceska republika ma dvé centra pro 1é¢bu
rozstépovych vad. Ta se nachazi v Praze na klinice plastické chirurgie Kralovské

vinohrady a v Brn¢ na plastické a estetické chirurgii (Novotna, 2014).

Ve Spojenych statech americkych se péce 0 jedince s TCS dost odlisuje. Napt. v Texasu
maji vytvorena kraniofacialni centra, ve kterych pracuje tym specialistd zabyvajici se
chirurgickym fesenim problému tykajicich se obliceje a hlavy. Jelikoz TCS zasahuje
nékolik oblasti téla, vyzaduje rizné odborniky, kteti spolupracuji. Zakladnimi c¢leny

takového tymu podle Children’s Craniofacial Association (2005) jsou:

e Antropolog, ktery provadi méfeni obliceje a lebky a srovnava vysledky

s béznymi hodnotami.
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e Genetik specializujici se na diagnoézu a poradenstvi rodinam s TCS ohledné
dédicnosti na dalsi generace.

e Neuro-oftalmolog a détsky otolaryngolog, ktefi zkoumaji zrak a sluch.

e Neuro-radiolog, specialn¢ vyskoleny ke c¢teni rentgenovych snimkd mozku a
lebky.

e Vedoucim tymu je kraniofacialni chirurg, ktery antropologovi informace o rustu
ditéte vyuziva pii planovani napravné operace. Spole¢né s nim na operac¢nim
sale pracuje détsky neurochirurg.

e Pediatricky anesteziolog — dohlizi na bezpecnost operace u déti s dychacimi
obtizemi

e Pediatricky zubaf se stara o jedince, kteti maji problémy s chrupem. Nékterym
détem zuby chybi nebo nemusi byt schopni otevfit tsta.

e Pediatr intenzivni péce sleduje déti béhem prvnich noci.

e D¢tska sestra se specializovanym vycvikem nejen v 1é¢bé déti, ale i v 1é¢bé déti
s kraniofacialnimi stavy.

e Kromé¢ téchto zdravotnich pracovnikii v centru pusobi také détsky psycholog,

socialni pracovnik a logoped.

Péci o jedince v Ceské republice zajistuji (kromé center komplexni péée a center
provéazeni) jednotlivi odbornici, ktefi jsou zaméfeni na konkrétni symptomy. Skodova
(2007) deli odborniky starajici se o rozstépové vady, které se u TCS syndromu také
vyskytuji, na odborniky z 1ékaiskych a nelékatskych obort. Z 1ékaiskych obort zmitiuje
neonatologa, pediatra, plastického chirurga, foniatra, stomatologa, ptipadné
stomatochirurga, genetika a teratologa. Kromé¢ téchto se jedinci s TCS obraceji na ORL
specialisty a oftalmology. Do nelékaiskych zahrnuje klinického logopeda, klinického

psychologa, pedagoga ¢i specialniho pedagoga.

2.2.1 Socidlni sluzby
Zakon 108/2006 Sb., o0 socialnich sluzbach zahrnuje sluzbu rané péce, tu definuje jako

terénni a ambulantni sluzbu, ktera je poskytovana ditéti se zdravotnim postizenim nebo
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ditéti, jehoz zdravotni stav je ohrozeny od narozeni do 7 let. Rana péce kromé ditéte

poskytuje oporu i rodi¢tum.

Ranou pégi pro déti se sluchovym postizenim zajistuje v Ceské republice stiedisko rané
péée TAMTAM s pobockami v Praze a v Olomouci. Jejich poslani zni: ,,Podporujeme
rodinu s ditétem se sluchovym postizenim, aby zvladla novou situaci, naucila se
komunikovat se svym ditétem a mohla zit béznym zptsobem zivota.” (Centrum pro
détsky sluch Tamtam, o. p. s. [online]). Ranou péci stredisko TAMTAM poskytuje
vSem détem se sluchovym a pfidruzenym zdravotnim postizenim, zpravidla do 7 let
ditéte. Rodice se na Stiediska rané péce ¢asto obraci po doporuceni pediatra, foniatra ¢i

jiného odborného 1ékaie (Opatiilova a Novakova, 2012).

Rodiny s Treacher Collins syndromem se mohou obratit také na Spole¢nost pro ranou
péCi, coz je nestatni organizace, ktera ma své pobocky kromé Prahy a Brha také
v Ceskych Budgjovicich, Karlovych varech, Ostravé i Olomouci (Spole¢nost pro ranou

péci z.s. [online]).

Dale sluzby poskytuje také Rana péce EDA. Tu mohou vyuzit rodiny pecujici o jedince
se zrakovym nebo kombinovanym postizenim na tizemi: Stiedogeského, Usteckého a
Pardubického kraje (EDA [online]).

2.2.2 Lécha — operativni zakroky
Treacher Collins syndrom nelze vylécit. Neexistuje na n¢j ani zadny 1ék. Jeho prevenci

je prenatalni detekce mutace jiz v prvnim trimestru téhotenstvi. Pokud se dité narodi
stimto syndromem, Ize jen zmiriovat nékteré symptomy. Lécba je prizpisobena
poticbam kazdého jedince. Krom¢ pediatri se ptiznaky snazi ovlivnit chirurgové,
plastici, ORL specialisté, zubaii, genetici a dalsi (Seemanova, 2005;
NORD, 2019 [online]).

Za normalnich okolnosti narozené dité piijde kratce po porodu vysetiit détsky doktor.
Ten hodnoti zralost ditéte, jeho dychaci a srdecni ¢innost, stav vyzivy, svalové napéti, a

ptipadné nachazi vyvojové odchylky (Patizek, 2008).
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Poporodni péce 0 jedince s TCS se ovsem znacné lisi. Prvni 1ékatrské zakroky jsou
poticba jiz tésné po narozeni jedinct. Tyto chvile rozhoduji o jejich zivotech.
Novorozenci s TCS maji dychaci obtize diky zazenym dychacim cestam. Zavaznéjsi
ptipady mohou vyzadovat i zavedeni tracheostomické kanyly. Kromé toho, u nékterych
jedincti nastavaji problémy se stravovanim, a tak je nutno zavést také krmnou sondu

(Shinkotoni Central Blog [online]).

| kdyz tracheostomie jedinci umozni lepsi dychani, tento zakrok s sebou nese fadu
nevyhod. Jedinec doc¢asné ztraci funkci nosni dutiny a neni schopen efektivniho kasle.
Kromé¢ toho je tracheostomicka kanyla castou pii¢innou vzniku rtznych infekci
(Miksova et. al., 2006).

Ve spousté piipadi jsou u jedinc nutné razné plastické operace, také kraniofacialni
rekonstrukce, ktera se zabyva rozstépem patra, rekonstrukci celisti ¢i jinych kosti
v lebce. Doba provadéni chirurgickych zakrokt se odviji od zavaznosti abnormalit,
celkového zdravi a véku jedince (NORD, 2019 [online]).

Jiz v kojeneckém veéku je vétSinou potieba uskuteénit operaci na rekonstrukci
rozstépovych oblicejovych vad kvuli nedovirani ust a Gniku potravy. Nez se uskute¢ni
tato operace, jsou potiebna vysetfeni usnim lékafem kvuli patologickym nalezim ve
sttednim uchu. V¢asny zachyt onemocnéni ucha jesté pied prvni operaci patra vede k
Sanci na zachovani sluchu. Pokud dojde ke ztraté sluchu, mizeme slySeni zlepSovat

sluchadly, ptipadné i kostnim vedenim (Novotna, 2014; Zivot se syndromem, [online]).

Od 1. tydne po 3. mésic zivota ditéte se provadi sesiti rtu. Tato doba je podle Novotné
(2014) urcena dosahnutim hmotnosti 5 kilogramu. Dité je vyzralé a operace tak pro ngj
neni velkym rizikem. Od osmého mésice, jeSté pred obdobim rozvoje fteci, se

doporucuje operace na rekonstrukci patra.

Z dalsich symptomd, které odbornici snazi zlepsit, jsou kongenitalni kolobomy oc¢nich
vicek. Fyzikalni nalezy na vicku jsou znatelné na prvni pohled. Doporucuji se vSak
podrobna oftalmologicka vysetfeni, ktera zahrnuji i CT k odhaleni dal§ich moznych

vad. Pied samotnym plastickym chirurgickym zakrokem je také potieba predchazet radé
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problému, napt. pouzivani riznych masti a kapicek, které zabranuji vysychani rohovky.
Pti operaci se odbornici kromé upravy kolobomu vicek zabyvaji také rekonstrukci

defektniho dolniho okraje a spodiny o¢nice (Autrata, 2008; Konupkova, 2018).

Dalsi plastické operace zahrnuji rekonstrukci nosu, licnich kosti, celisti, brady, zubu a
usi. Vrozené vady usniho boltce jsou feseny skalou riznych operaci. Operace nejsou
jednorazové, vétsinou jich jedinci musi podstoupit nékolik a po etapach. Pti operacich
usi se k modelaci chrupavky vyuziva zebro. Rekonstrukce boltce je velmi slozita a

provadi ji hlavné specializované pracovisté (Méstak et al., 2015).

Nektefi jedinci také pristoupi na nahradu usnich boltct epitézy a protézy, které
piispivaji k pfirozenému vzhledu, a hlavné jsou psychickou podporou pro jejich
nositele. Tyto silikonové nahrady vyrabi v Ceské republice Ortopedicka protetika
Frydek — Mistek, ktera kromé silikonovych usi zhotovuje dalsi casti obliceje i téla

(Silikonové epitézy a protézy [online]).

2.2.3 Kompenzacni pomiicky
Kompenza¢ni pomicky pro osoby s Treacher Collins syndromem ovliviiuje mira

urcitého postizeni a dalsi obtize. Jedinci ¢asto vyuzivaji pomucky ke zlepseni zraku a
sluchu. Zrakové obtize Ize snadno napravit korekci — brylemi na dalku ¢i na blizko
podle danych obtizi, ¢i pomocnymi pomuckami, jako jsou rizné lupy ¢i zvétSovaci

technické zafizeni.

Bariéry, které vznikaji diky malym nebo deformovanym usim, mizeme eliminovat nebo
I odstranit kompenza¢nimi pomutckami pro osoby se sluchovym postizenim. Kaspar
(2008) deli pomucky do nekolika skupin podle zpracovani akustického signalu, pfenosu

zvuku i dle tvaru.

Podle zpusobu zpracovani délime sluchadla na analogova a digitalni. Pravé digitalni
sluchadla byvaji nejcastéjsi kompenzaci u mensich déti. Déti i s nejtézsi formou vady
museji nejdiive nosit alesponn pul roku sluchadlo a az poté maji moznost dostat
kochlearni implantat. Kvalita slyseni se sluchadly se odviji od miry sluchového

postizeni, kvalit¢ sluchadla a jeho nastaveni (Jungwirthova, 2015).
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Podle ptenosu délime kompenzacni pomucky na sluchadla, ktera pienasi zvuk
vzduchem. Tento pfenos maji zavésna i nitrousni sluchadla. Druhym zptisobem pienosu
je vedeni zvuku spankovou Kkosti. Tento pienos vyuziva napi. BAHA sluchadlo, které je
ke kosti ptfipevnéno titanovym cepem. BAHA sluchadlo se vyuziva, pokud je vngjsi
nebo stfedni ucho poskozeno, ¢i je v ném néjaka piekazka a zvuk se tak touto cestou
nemuze dostat do vnitiniho ucha (Horakova, 2012). Chirurgicky zakrok zahrnuje
voperovani titanového sroubu do hlavy, na ktery se pak upina vlastni kostni vibrator. Je
tedy potieba, aby zakrok probihal u jedincu starSich deseti let, aby zatizeni ztstalo

upevnéné stale na stejném misté (Kabelka, 2012).

Gal a kolektiv (2018) uvadi, Ze v dne$ni dob¢é se krom& BAHA sluchadel vyuziva také
Bonebridge systém, ktery vyuziva piimé kostni vedeni. V tomto implantatu vznikaji
vibrace pfimo ve spankové kosti. Prvni operace s timto systémem v Ceské republice
prob¢hla v roce 2014 pravé u pacienta s Treacher Collins syndromem, ktery mél

vrozenou atrézii zvukovodu.

v e

Dle tvaru lze rozlisit n¢kolik typa sluchadel. Nejznamé;jsi jsou sluchadla zavésna, se
kterymi se snadno manipuluje a jsou cenové dostupna. Krome nich se ale také pouzivaji
nitrousni, kapesni a brylova sluchadla. Ne vsechny tyto typy mohou vyuzit vsichni
jedinci s TCS. Ti mivaji zpravidla deformované usi a tyto typy sluchadel by jim na nich
nemusely drzet. Casto tedy vyuzivaji ¢elenkova sluchadla (Zivot se syndromem,

[online]).

Pokud jedinec n€kolik mésicti pouziva sluchadlo a nejsou znat zadné pokroky, je dalsi
moznosti kochlearni implantat. Ten stimuluje pfimo sluchovy nerv. Pokud ma jedinec
kochlearni implantat, prestane vyuzivat zbytky svého sluchu, proto je tieba chirurgicky

zakrok dobfte zvazit (Jungwirthova, 2015).

Dalsimi pomiickami, které nemtzeme opomenout, jsou ty, které usnadiuji tvorbu
mluvené feci. Jedinci, ktefi maji zavedenou tracheostomickou kanylu, pfi komunikaci
mohou vyuzivat nékterou z alternativnich komunikaé¢nich metod a systému. Nacvik

mluveni by mél probihat postupné. Predev$im u jedinct, ktefi maji tracheostomii

25



vvvvvv

vizualné motorického systému komunikace. V takovych chvilich vyuzivaji napt.:
znakovy jazyk, odezirani, prstovou abecedu, piktogramy, makaton, VOKS apod.
(Horakova, 2012).

Cilem logopedické péce je vytvoieni ordlni feci. Jednou ze zakladnich pomucek je
zrcadlo, ve kterém jedinci kontroluji pohyby svych uast pii vyslovovani. Hojné se
vyuzivaji také rotavibratory, diktafony, videozaznamy a pocitacové logopedické
programy. Postaveni jazyka se koriguje sondami a $pachtlemi. Néktefi jedinci s TCS
navstévuji logopeda, aby zlepsili rezonanci a artikulaci svého slovniho projevu
(Klenkova, 2006).

2.2.4 Zaclenéni do spolecnosti
Lidé s jinou tvaii maji ztizené Zivotni podminky. Jejich osobni piibéhy vypovidaji o
tom, ze kvuli svému vzhledu piichazi o pracovni moznosti i socialni kontakty.

Spole¢nost jedince izoluje, zesmésnuje, zira na néj, nebo ho naopak ignoruje, zkratka

nevi, jak se k takovému ¢lovéku chovat.

Pravé nerovnosti pristupu Kk lidem s odlisnosti se podrobné zabyva Face Equality
International (dale jen FEI), ktera zastituje 30 organizaci pracujicich s lidmi s jinym
obli¢ejem. Jejim cilem je zlepsit podminky 0sob s jinakosti obli¢eje po celém svéte tak,
aby je spole¢nost ptijimala, respektovala, a neovliviiovala ji predsudky. Jejimi cilovymi
skupinami jsou kromé& osob s kraniofacialnimi stavy jako je TCS také osoby
S popaleninami, rozstépy, lupénky a dalsim vzacnym onemocnénim zasahujici oblicej.

Praveé tyto osoby spojuji podobné psychologické, kulturni i socialni bariéry

Tato organizace vytvorila v tomto roce mezinarodni standard, ve kterém je popsano, jak
0 jinakosti komunikovat v médiich a na socialnich sitich. Tento standard kazda
spolupracujici organizace pielozila do svého jazyka a upravila dle své zem¢ (Face

Equality International[online]).

V Ceské republice se toho ujal pobo¢ny spolek Asociace rodi¢t a pratel zdravotnd
postizenych déti v CR: Be Treacher Collins Syndrom (Be TCS), ktery kromé& toho
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spolupracuje s FEI na mezinarodnim tydnu rovnosti tvafi. Této akce se nase zemé
zCastnila poprvé v kvétnu roku 2019. Jeji organizaci zastitoval pravé spolek Be TCS,
ktery spole¢né se spolkem Ichtyoza a dalSimi $itil osvétu problematiky zaclenéni osob

s jakymkoli postizenim vzhledu do spole¢nosti (Tiskova zprava o FEI, 2019. [online]).
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3 Vyzkumna ¢ast

3.1 Cil vyzkumu

Prestoze jedinci s Treacher Collins syndromem mohou mit odlisné zavazné symptomy
tohoto syndromu, spojuji je obdobné obtize a problémy ve spolecnosti — hlavné kvuli
jejich specifickému vzhledu. Cilem vyzkumné c¢asti bakalaiské prace je zpracovani
kvalitativni studie jedince s Treacher Collins syndromem v designu piipadové studie se
zaméfenim na popis komplexni péce a subjektivniho vnimani kvality Zivota jedince

s uvedenym syndromem z pohledu jeho rodiny.

V souladu svyse uvedenym cilem bakalafské prace jsou formulovany nasledujici
vyzkumné otazky:

VOL1 Jaka je kvalita Zivota jedince s Treacher Collins syndromem?

V02 Jaka je kvalita Zivota rodiny s ditétem s Treacher Collins syndromem?

VO3 Jaké jsou moznosti vzdélavani déti s Treacher Collins syndromem

3.2 Charakteristika vyzkumné ¢asti
V praktické ¢asti jsem se zaméfila na zdravotni stav konkrétniho jedince, jeho osobni a

rodinou anamnézu, prodélané operace, zpusoby vzdélavani i jeho zajmy. Také jsem
vénovala pozornost pobo¢nému spolku Asociace rodici a pratel zdravotné postizenych
déti v CR Be Treacher Collins Syndrom a jeho zakladatelce. Pro naplnéni cilti praktické

Casti bakalaiské prace byl zvolen kvalitativni vyzkum v designu pfipadové studie.

3.2.1 Kuvalitativni vpzkum
Kvalitativni vyzkum se od kvantitativniho odliSuje ptedevsim tim, Ze je uskute¢novan

v uzsim kontaktu s vyzkumnym souborem. Oproti kvantitativnimu vyzkumu, ktery
vyuziva hojn€ pocty a Cisla, kvalitativni vyzkum cCerpa piedevsim ze slov a textu, coz
odbornici oznacuji za ,,nenumerické Setfeni®. Jeho cilem je do hloubky prozkoumat
problematiku sohledem na vzajemné souvislosti a soucasné podminky. Diky
kvalitativnimu Setfeni ziskavame podrobny vhled do daného tématu. Kvalitativni
vyzkum ma ovsem i své nevyhody. Jednou ze zasadnich je ta, ze vysledky nemtizeme
zobecnit na vétsi ¢ast spolecnosti, proto je vhodné praci zaméfit na vybrany vyzkumny

soubor a jeho subjektivni dojmy. (Hendl, 2016)
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3.2.2 Pripadova studie
Ptipadova studie podrobné popisuje jeden nebo mensi pocet ptipadi. Zaméiuje se na

vybrany vzorek s vlastnostmi, kterymi se vyzkumnik zabyva. Vybér vzorku je ovlivnén
také zajmem a ochotou Spoluprace na vyzkumu. Cilem je shromazdéni celistvych
informaci a kontinuit 0 ptipadu, ktery obvykle piedstavuje osobu, organizaci, instituci,
komunitu, proces apod. V zavislosti na téchto informacich se zpracovava studie, ktera

zachycuje problematiku v kontextu realného Zivota (Svaticek, 2010).

3.3 Metody sbéru dat

Kvalitativni vyzkumy zpravidla pracuji s menSim poctem jedincii, ale s velkym
objemem dat, které jsou ziskavany z rozhovort, dokumenta a dal$ich zdroju. Pro sbér
kvalitativnich dat v této praci byl vyuzit hloubkovy rozhovor a analyza dostupnych

dokumentu.

Prvni pouzitou technikou sbéru dat byl hloubkovy rozhovor. Svaiidek (2010) uvadi, ze
hloubkovy rozhovor umoznuje ziskani informaci v jejich pfirozené podobé. Probiha
podle pfedem pfipraveného schématu. Vyzkumnik nema ptipravené konkrétni otazky,
ale jednotlivé tematické okruhy, ve kterych klade volné otazky a reaguje na odpovédi.
Proces hloubkového rozhovoru se sklada z ptipravy schématu, prib&éhu rozhovoru, jeho

prepisu, analyzy dat a prezentace vysledki.

V této praci byl vyuzit hloubkovy rozhovor, ktery se skladal z pfedem ptipravenych
tematickych okruhti a n€kolika otazek. Otazky byly zaméfené na sbér dat z oSobniho i
rodinného zivota. Zabyvaly se danou diagnozou, prabéhem téhotenstvi, porodem,
operacemi, vzdelavanim, zajmy, ekonomickymi souvislostmi, podporou od okoli,
podminkami bydleni, planovanim budoucnosti a subjektivnim nazorem na kvalitu jejich

Zivota.

Dalsi pouzitou metodou sbéru dat byla analyza dokumentd, ktera spada do zakladnich
Setfeni v kvalitativnim i kvantitativnim vyzkumu. Touto metodou je mozné si ovéfit
informace, které jsme ziskali jinym zptsobem, pifipadné tyto informace upfesnit a

doplnit. Proces probiha podobné jako pfi analyze rozhovori nebo pozorovani. Analyza
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dat ma vést k odhaleni a k popisu témat. Hendl (2016) popisuje dva zptisoby zpracovani
dat. Bud’ miize vyzkumnik postupovat holisticky, nebo analyticky kodovanim. Analyza
orientovana na ptipad sleduje jednotlivé udalosti, hleda spole¢né ptic¢iny, nasledky, a je

orientovana na proces.

Do vyzkumné prace jsem zahrnula informace z odborné literatury, z dostupnych
1ékarskych, pedagogickych a psychologickych zprav. Vyuzila jsem také fakta z vetrejné
dostupnych dokumentii spolku Be TCS, a na tomto zakladé jsem zpracovala analyzu
dat.

3.4 Charakteristika vyzkumného souboru
V souladu se zvolenou strategii byla zamérné vybrana rodina ¢étytleté divky s Treacher

Collins syndromem, kterou jsem dlouhodobé sledovala na socialnich sitich. Na tuto
rodinu jsem poprvé narazila nahodné diky Tamate Klusové, ktera na svych socialnich
sitich sdilela film Wonder, ktery se dotyka tématiky TCS, a nasledné i dékovnou reakci
na sdileni filmu maminky Cctyfleté divky. Zacala jsem se vice zajimat o tuto
problematiku, sledovala ptibéh rodiny, a poté ji i oslovila ke spolupraci na praktické

¢asti mé bakalatské prace.

3.5 Etika vyzkumného Seti‘eni

V priubéhu realizace vyzkumného Setfeni bylo chranéno soukromi a osobni udaje
respondentti. Vyzkum byl provadén v souladu se zakonem o ochrané osobnich udajt a
jejich uchovavani v informacnich systémech (zakon ¢. 101/2000 Sb.). Diky tomu
vyzkum vyuziva misto jména divky s Treacher Collins syndromem jen jeho pocateéni

pismeno a prozrazena nebyla ani jména rodicu.

Spoluprace s rodinou probihala na zakladé informovaného souhlasu. Respondentce byly
nejprve popsany cile vyzkumu, pribéh sbéru dat a jejich nasledné zpracovani. Také
byla informovana o ¢asové narocnosti rozhovoru. Po zodpovézeni dotazi a piedani
zasadnich informaci byl podepsan informovany souhlas, jehoz formuléf je soucasti

ptilohové &asti prace viz piiloha ¢. 1. Ugastnik rozhovoru také souhlasil s nahravanim
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rozhovoru pro ziskani ptesnych dat a byl sezndmen s tim, ze kdykoli mize ucast na

vyzkumu pierusit, napi. z divodu pfili§ emocionalné naro¢nych otazek.

Pranim respondentky bylo, aby vysledna prace mohla byt zvefejnéna na strankach
spolku Be TCS. Prace tak bude mit vétsi moznost dostat se pfimo Kk rodinam s jedinci

s Treacher Collins syndromem.

Vzhledem k ochrané citlivych udaji nejsou v bakalaiské praci prilozeny fotografie ani
dokumenty, tykajici se zdravotniho stavu a vzdélavani divky. Pokud se ¢tenatr chce
problematikou vice zabyvat, pfibéh této rodiny a dalSich najde na webovych strankach
spolku Be TCS.

3.6 Pripadova studie
Vyzkumné Setfeni probéhlo na konci tnora roku 2020 s matkou divky s Treacher

Collins syndromem. V dobé rozhovoru byla v poslednim mésici téhotenstvi. Pfi
rozhovoru panovala optimisticka nalada, protoZze matka se té&$ila na prichod dalsiho
¢lena jejich rodiny. Na konci rozhovoru respondentka poskytla k vyzkumné praci také

dokumenty tykajici se zdravotniho stavu a vzdélavani.

Hloubkovy rozhovor byl podkladem pro zpracovani piipadové studie. Jeho struktura
logicky sleduje teoreticka vychodiska, témata obsazena vcili a ve formulovanych
vyzkumnych otazkach. Tento schematicky ramec umozni holisticky nahled na

vyzkumné téma.

3.6.1 Osobni anamnéza
B. je narozena v bifeznu roku 2016 a od prvniho mésice Zivota ma potvrzenou diagnozu

Treacher Collins syndrom. Rodice do jejiho porodu nevédéli, ze ¢ekaji dité s vrozenou

vyvojovou vadou, i piestoze Iékate informovali o tom, ze TCS maji v rodinég.

3.6.1.1 Pribéh tehotenstvi
Teéhotenstvi bylo fyziologické. Lékari matce doporucili nespecifické odbéry na

tuberkulozu, toxoplazmoézu a podobné zoocendzy, dale také terapii kyselinou listovou,

kterou se predchazi rozstépam patefe. Zadné z téchto doporuceni oviem nemélo nic
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spole¢ného s diagnostikou TCS v prenatalnim obdobi. Z gynekologie matku poslali na
genetiku s tim, ze se jedna o pacientku se zachytem tohoto syndromu. Ve 13. a 21.
tydnu t€hotenstvi tak probé&hly ultrazvuky, o kterych si rodice mysleli, Ze jsou

specializované na TCS, ale jednalo se pouze o standardni postupy.

Matka podstoupila v téhotenstvi Klasické screeningy, které vyvojovou vadu neodhalily.
Az ze soudnich materiald se dozveédeli o tom, ze pii téchto vysetfenich méla matka
zvySené Beta hCG podjednotky, které mohou, ale také nemusi souviset s TCS, a méla ji

byt doporucena dalsi vySetieni.

To se ale nestalo a matka byla dale jen v péci svého gynekologa. Ten udélal ultrazvuk
ve 30. tydnu téhotenstvi. OvSsem nad meéfenim hlavicky ditéte ani nad velkym
mnozstvim plodové vody se vice nepozastavil, protoze vysledky z genetiky to neuvedly

jako odchylku.

Matka byla v téhotenstvi zatazena do screeningu diabetologické poradny, protoze méla
vyssi hodnoty glukozy. Chodila na odbéry, ale zvysena cisla 1ékafi povazovali za
dasledek vétstho mnozstvi plodové vody. V americké skupiné TCS se ovSem mizeme
dodist, ze jak zvySeny pocet Beta hCG podjednotek, i vétsi mnozstvi plodové vody se

vétsinou objevuje u té¢hotenstvi jedincd s horsimi projevy TCS.

3.6.1.2 Porod
B. byla narozena v planovaném terminu. Porod probihal hladce, ovsem poté se rodice

dozvédeli, ze dcera neni zdrava, ale narodila se s vrozenou vyvojovou vadou. Matka
popisuje prabéh porodu stejn¢ jako je zachyceny ve filmu Wonder, kde I¢kati dité
odnesou od matky, ale dlouho nejsou schopni fict, co se déje. B. dychala tézce, propadal
se ji hrudnik a dychani ji vycerpavalo. Kdyz ji rodice poprvé vidéli, poznali oblicej

typicky pro TCS, ktery maji v roding.

Jejich dcera se narodila s horsi podobou TCS. Narodila se s neprichodnym nosem,
nedovyvinutyma usima, pokleslym vickem levého oka, a i s celkové horsi mimikou

Vv levé poloving obliceje.
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3.6.1.3 Podstoupené a planované operacni zakroky
Den po porodu podstoupila operaci na zprichodnéni cichové kosti v Motolské

nemocnici v Praze. Zpruchodnili ji nosni kost silikonovymi rourkami, které se jesté
tiikrat vyménovaly za SirSi pramér. Poté stravila 14 dni na jednotce intenzivni péce
v nemocnici v Ceskych Budgjovicich. Kdyz divka dokézala dychat samostatné i bez
plicni ventilace, mohla byt ptfesunuta k matce. V dalsim tydnu probéhla planovana
operace vV Motolské nemocnici kvuli vyméné nosnich trubi¢ek. Po ni vSak divka m¢la
dechovou zastavu a bylo nutné provést tracheostomii. Bohuzel nastaly komplikace
s dislokaci tracheostomické kanyly a po dalsi dechové zastavé musela byt B. uvedena

do umélého spanku.

Zhruba po ¢trnacti dnech prisla radostna zprava a B. byla piesunuta na kojenecké
oddéleni, kde uz s ni mohla byt i matka. Oba rodi¢e se ucili, jak pecovat o dité

s tracheostomii a po dvou mésicich po porodu mohli jit z nemocnice domu.

Protoze B. podstoupila n¢kolik vySetieni, 1ékati také zjistili, ze ma cystu na jatrech, coz
ale nesouvisi s TCS. Cysta se operativné nefesila, protoze zustala ve stejné velikosti.

Neni to nic patologického k syndromu.

V listopadu dostala BAHA sluchadlo, které ma na specialni Celence. B. tedy slysi
mluvenou fe¢, kterou ovsem kvuli tracheostomii neovlada. M4 naruSenou motoriku
mluvidel. Dorozumiva se hlavn¢ znakovym jazykem. Diky cvic¢eni dechu a logopedii se
ale za¢ina vyjadrovat i hlasem, napf. vydava zvuky, brouka si a napodobuje citoslovce

zvuku zvifat.

Poté podstoupila operaci levého oka. Kvili nedovyvinutym svalim v levé poloviné
obli¢eje ma kleslé vicko. Operace méla zvétsit zorné pole. Voperovali ji §lachu nad sval
obo¢i. Ta m¢la usnadnit praci o¢niho vicka tak, aby se 1épe zdvihalo. Tato operace ale
nenaplnila své ocekavani a ocni vicko zlstava pokleslé. Nastésti se divce jizva po
operaci dobie zahojila a neni ani vidét. Operaci vsak nelze opakovat. Dalsi moznosti,
kterou 1ékafi nabidli, je roziiznuti vicka u vnéjsiho koutku, ¢imz by se vice otevielo. U

tohoto zakroku ale vznika riziko nedovirani oka, nasledné vysychani, a hrozi osychani

33



rohovky a slepota. Z toho diivodu rodiée zakrok odmitli a tim vy&erpali moznosti Ceské

mediciny.

Prvni operace, kterou rodice zvazuji, je zavedeni Sroubu za ucho v urcitém uhlu, na
ktery se poté nasadi sluchatko. Je to na podobné bazi jako kochlearni implantat.
Sluchadlo se schova ve vlasech a B. by nemusela nosit sluchadlo na ¢elence. Celenka je
pro divku dulezita, kromé sluchadla ale i na uchyceni bryli, protoze ma malé usi a nema
jak jinak bryle uchytit. Sroub je oviem rizikovy pfi tirazech hlavy, proto rodina éeka,

jak medicina do budoucna postoupi, a zda nebudou i jiné moznosti.

S plastickymi operacemi se bude ¢ekat na obdobi po puberté, kdy se ukonéi vyvoj v
obli¢eji. Rodi¢e poéitaji s tim, ze dcera bude nosit nejspis uméelé usi. Ostatni operace ale

budou fesit casem, podle toho, jak bude dcera vypadat, a také jak sama bude chtit.

3.6.2  Socialni kontext
Po zjisténi vrozené vyvojové vady se rodina neméla na koho obratit. V Ceské republice

nebyl dosud zadny spolek ¢i aktivity rodin s TCS, coz bylo zpisobené hlavné tim, ze
lidé s deformacemi obliceje neradi vystupuji pred spolecnost, pro kterou mizou pusobit
zvlastné. Pies internet se dozvédéli o Evé Dojcarové, ktera je autorkou webovych
stranek Zivot se syndromem. Zacali si dopisovat a pani Dojéarova je pomérmné rychle
propojila s rodic¢i déti, které byly vékové nejblize dcefi. Pies tento kontakt se seznamili
s dnes uz sedmiletou divkou a ¢trnactiletym chlapcem ze Slovenska, ktefi kromé toho,

Ze je spojoval stejny syndrom, méli zavedenou také tracheostomickou kanylu.

O TCS jsou omezené informace. Rodice téchto jedinci nemohou najit informace, které
hledaji tykajici se toho, co budou muset Fesit a demu se budou muset postavit. V Ceské
republice nebyl spolek ani zadna organizace, na kterou se s timto syndromem mohou
rodice obratit. Proto se B. maminka rozhodla zalozit pobo¢ny spolek Asociace rodict a

piatel zdravotnd postizenych déti v CR: Be Treacher Collins Syndrom (Be TCS).

Mezi hlavni divody zaloZeni patii sdruzeni a vytvoreni skupiny lidi s TCS, ktefi Si
mohou vzajemné vyménovat uzitetné informace, kontakty na lékafe, zkuSenosti

s operacemi i s péci, ale hlavné oporu a pocit, ze na to jedinec neni sam. Jednim z cilt
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spolku je Sifeni osvéty a povédomi o syndromu, aby se usnadnilo jejich piijeti

spole¢nosti.

Ze statistiky vyskytu osob v Ceské a Slovenské republice je potvrzenych 38 osob
zijicich s TCS. VétSina z nich jsou ¢lenové pravé spolku Be TCS, ktery je ¢lenem
Narodni rady osob se zdravotnim postizenim CR, dale také Ceské asociace pro vzacna

onemocnéni a celosvétové alianci Face equality international.

B. rodina hojné sdili nejen aktivity spolku, ale i fotografie a videa své dcery a snazi se
syndrom TCS zviditelnit. Tuto snahu podpofilo n¢kolik znamych osobnosti napf. Eva
Holubova, kapela Rybi¢ky 48 a rodina Tomase Kluse. Tamara Klusova se stala dokonce
ambasadorkou spolku a k Mezinarodnimu tydnu rovnosti tvaii loniského roku vytvoftila

emotivni video o kazdodennich situacich lidi s jinou tvaii.

Kromé osvéty se spolek zabyva také vzdélavanim lidi s jinakosti. Pfed koncem roku
2019 c¢lenové spolku vytvorili vzdélavaci program pro pedagogy ,,Inkluze prakticky,
aneb jak pracovat s jinakosti“, ktery se netyka pouze zaki s TCS, ale i ostatnich zaki se

specialnimi vzdélavacimi potfebami.

3.6.2.1 Vnimadni jinakosti
Jedna z ¢asti rozhovoru byla zaméfena na to, zda uz divka vnima svou jinakost,

ptipadné jak se projevuje. Rodice se nad touto otazkou spole¢né nedavno zamysleli.
Divka vidi, kdyz se na ni ostatni divaji, nebo si ji dlouze prohlizeji. KdyZ jezdi na
pobyty s rodinami s TCS, tak vidi, ze jsou stejni. Také poznala, Ze jeji silueta je na logu
spolku Be TCS. Vidi podobnost, ale zatim se vic nepta. Rodice neregistruji, ze by o
sob¢ fekla napf. ze je oskliva. Poprvé se vyjadiila ke svému vzhledu, kdyz méla kozni
nemoc. Brecela a chtéla to schovat do ponozek. To bylo poprvé, co pouzila znak pro
osklivost. Kdyz ji nechutna néjaké jidlo, fekne, Ze to neni dobry, ale osklivy nepouziva.
Drive na pohledy ostatnich kolemjdoucich reagovala zamavanim. To uz ted” moc

ned¢la, spis se trochu stydi. Kdyz si ji prohlizeji déti, snazi se s nimi navazat kontakt.
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3.6.3 Lékai'ska péce
Jednim z velkych cili spolku Be TCS je vybudovéani pacientského centra. V Ceské

republice byvali specializovani 1ékafi na TCS, ti uz jsou ale bud’ v dichodu nebo po
smrti a nemaji zadné nasledovniky. Od podzimu 2019 je v feSeni multidisciplinarni tym
pod Fakultni nemocnici v Motole nejen kvili diagnéze TCS. Mohl by vzniknout pod
vedenim genetického pracovisté, které ma na starosti primaika MUDr. Markéta
Havlovicova. V multidisciplinarnim tymu by mél byt stomatolog, Iékat OLR a plasticky
chirurg. Byly by tedy mozné konzultace srodinou v piitomnosti vsech téchto

odborniku.

Lékaii by se tak méli vyjadfit K riznym operacim, coz se doted’ nedélo. V div¢iné
ptipad¢ se jednalo napi. o planovanou Operaci ¢elisti, kdy ji méli predsunout doptedu,
ale s velkou pravdépodobnosti by se do dvou let vratila zpét do stejné podoby jako pred
operaci. Rodina nemé¢la vyjadieni odbornikut, zda tato operace bude mit tak velky pfinos
na dychani, aby se zakrok vyplatil a nebyl zbyte¢ny, a proto se rozhodli ho
nepodstoupit.

Po vzniku multidisciplinarniho tymu bude rozhodovani o operacich probihat
s konzultaci mezi 1ékafi a rodinou. Pokud se neshodnou alespon dva odbornici na tom,

ze zakrok ma smysl, neméla by operace prob&hnout.

Pravidelné¢ je rodina v kontaktu s odborniky z foniatrie, o¢niho I1ékatstvi a genetiky, kde
sleduji vyvoj ditéte. Divka je vedena na plastické chirurgii, ale zatim je jen registrovana
s tim, ze se o¢ekava, ze do budoucna tuto kliniku vyuziji. Pravidelné¢ navstévuje ORL,
kde tesi tracheostomii a prichodnost nosu. Momentalné¢ se uvazuje nad vyndanim
tracheostomie, ale divka zatim neni psychicky pfipravena na to, ze by ji 1ékati méli
tracheostomickou kanylu vyndat. Rodice ji zkouseji trubicku zacpavat, aby dychala
nosem. Lékaii si mysli, ze divka bude schopna dychani bez tracheostomie. Tento zakrok
se déla za pIné hospitalizace, kdy je dit¢ monitorované. Sleduji pti tom funkce a

okysliceni ¢asti téla.
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Rodice s divkou dojizdi od jednoho roku na logopedii do Tyna nad Vltavou, kde se
specializuji na jedince s tracheostomii. Nejprve logopedie probihala jednou za pul roku,
ted’ se ale sezeni 0 dost zintenzivnila, protoze divka zac¢ina pouzivat mluveny projev.
Pani logopedka pii setkanich zjistuje, jestli divka rozumi, i kdyz nemluvi. Doporucuje
rodiné rizné hry Krozvijeni znakové feCi a zacina s divkou procvi¢ovat klasické

hlasové cviceni na slabiky s M, P a B.

Jednou ro¢né také chodi na ultrazvukové vysetfeni do gastroenterologické ambulance
kvuli cysté na jatrech. Hlidaji jaterni enzymy, u kterych méla zezafatku zvySené
hodnoty. Velikost cysty zatim odpovida jejimu véku. Rustem téla se trochu roztahne,

ale to je reakce na télesné parametry.

Rodina dojizdi na o¢ni kliniku v Barrandové, protoze ji navstévuje vice jedinci s TCS.
Lékati se pfi vySetienich nesetkavaji stouto diagnézou poprvé a rodi¢e jim vice
duvetuji. Jejich prace si rodina cenni, Iékafi jim vysvétli, co maji délat, aby divce

nevysychaly oc¢i a podrobné¢ je informuji i o potiebnych vysetienich.

Matka divky si chvali také détskou lékarku, kterd se jim snazi poradit, Casto jim
vypisuje zadanky na specializovana pracovisté a muZe se na ni obratit i mimo ordina¢ni
dobu, pokud se néco déje. Také ockovaci rezim divce upravila tak, aby ho divka

podstoupila v aplném zdravi. Nic v ¢asovém presu, jak to v dnesni dobé byva.

3.6.4 Skolni anamnéza
Piestoze ma B. kombinované postiZeni, je hodné komunikativni, spole¢enska, hrava a

do détského kolektivu chtéla jesté pred nastupem do vybrané matetské skoly. Rodice ji
umoznili chodit do soukromé mateiské Skoly, kde brali praci s takovym ditétem jako
vyzvu. VyzkousSeli tak, jak bude divka reagovat na déti a kolektiv. Od zafi roku 2019
nastoupila do specialni matetské Skoly pro zrakové postizené a ma asistenta pedagoga,
ktery ovlada znakovy jazyk a zajistuje svou podporou komunikaci mezi divkou a jejim

okolim. U¢i ji nové znaky a provadi riizna logopedicka cvi¢eni na mluvidla.

Kromé logopedické péce v matetské Skole divka také procvicuje zrak. Vzhledem k

oftalmologické diagnoze je dtlezita pravidelna stimulace zraku intenzivnim rozvijenim
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zrakovych dovednosti. V pribéhu fizené Cinnosti je nutné sledovat a dbat na pravidla
zrakové hygieny. Divka kazdy den chodi s vylepenym vickem levého oka, které se

spolu s fyzioterapeutkou snazi rozhybat.

Vyhodou je ziizeni SPC pii mateiské skole. Oboji se nachazi v jedné budové a pani
ucitelky jsou v pravidelném kontaktu s pracovnicemi z SPC. Matka divky se ucastnila
prvni schtize rodict asi dvanacti déti, které mély nové nastoupit do matetské skoly. Zde
ostatni rodi¢e seznamila s tim, ze Vv tfidnim kolektivu bude dit¢ s TCS. Vysvétlila jim,
co je to za syndrom, a poprosila je, aby na to své déti pfipravili pred nastupem do

mateiské skoly. Rozdala rodi¢im informacni letaéky a odpovidala na jejich otazky.

D¢ti divku s TCS vzaly mezi sebe. Komplikace nastaly na hiisti pii setkani s détmi
z jinych tid. Déti se chodily na divku zblizka divat, zajimaly se 0 to, co nosi na hlavé,
pro¢ ma lepenku na oku i o tracheostomii. Kdyz to vypadalo, ze se divce za¢nou smat,
skvéle zasahla asistentka pedagoga, ktera s divkou obesla vSechny ttidy, predstavila
divku a zeptala se déti, jestli maji n¢jaké otazky. V Satnach pak byly k dispozici

informacni letaCky pro ostatni rodice, ktefi by méli né¢jaké dotazy.

Matka divky s dojetim popisuje situaci nedavného koncertu v matetské skole, kam kdyz
s divkou dorazily, vsichni déti se s ni vitaly a placaly si na pozdrav. Déti jinakost tvafi
netesi, pokud je rodi¢ ujisti v tom, ze je to v pofadku. Tuto mysSlenku se snazi rodi¢e
§ifit i na socialnich sitich. Jediné, co déti komentuji, je to, Ze divka zatim nemluvi, ale je
nadéje, ze jednoho dne bude. Rodi¢e jsou spokojeni, protoze na divce je vidét, ze je

Stastna a ve Skolce si vyhraje. Ma starosti bézného ditéte.

Rodina dochazela do rané péce jak pro déti se zrakovym, tak i sluchovym postizenim.
Do rané péce zaméiené na sluchové postizeni divka dochazi i nadale kvuli vyuce
znakového jazyka. Tato sluzba rodinu informovala také o dalsi rodiné s jedincem se
stejnym syndromem, se kterou si mohli vymeénit zkusenosti. Rana péce pro déti se
zrakovym postizenim pomohla rodiné scvicenim a nacvikem pii manipulaci

s pomuckami. Také poradili rodi¢tim s ptiSpévky na péci.
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V SPC i mateiské skole si v§imaji toho, ze divka je Klientem rané péce. Je zvykla, ze
s ni nékdo pracuje, a dokaze se soustiedit. Divka je klidna, bavi ji knizky, a pokud se ji
navrhne aktivita, pln¢ se ji vénuje. Je vidét, Ze je emocné Vvyzrala, prateli se vice se

star§imi détmi a vyvojoveé dohnala stejné staré déti, spis je napied.

Rodi¢e premysli o tom, kam divku umistit do ZS. Zatim ale neni jisté, jak to bude dal
S jeji tracheostomii, a zda bude stale vyzadovat intenzivni péci asistenta. Pfemysli o
waldorfské zakladni skole, kam chodi i specialné nadani zaci, ktefi mohou mit asistenty.
Rodice ale zatazeni divky nechtéji fesit predéasné a pockaji na to, jak se situace bude

vyvijet.

3.6.5 Rodinnd anamnéza
Vyskyt TCS se v této rodin¢ objevuje v piimé linii otce. Divka i jeji otec jsou nositelé

stejné mutace TCOF1. Tato mutace se ovsem Vyskytuje na vice chromozomech i jejich
riznych ¢asti, proto neni jisté, jestli maji oba postizené uplné stejné misto. Vyskyt
tohoto syndromu je v rodiné¢ pomérné rozsiteny. Kromé otce ma stejnou diagnozu i
babicka, teta a sestfenice. Objevuje se tedy ve tiech generacich, ale kazdy ma trochu

jiné projevy.

U otce se zadné znatelné vnéjsi piiznaky neprojevily, i kdyz se geneticka informace
s timto syndromem pienesla. Lékafi tvrdi, Ze je jeden z mala na svété, co je nositelem
tohoto syndromu a neni to na ném znat. Nékteti jedinci mohou mit ptiznaky skryté,
napt. jedinci s nize posazenyma usima, které odhali vylepené bryle. Toho si okoli na

prvni pohled nevsimne.

Jeho sestra méla rozstép meékkého a tvrdého patra, coz jeji deeru i sestfenici minulo. Na
jejim obliceji typické znaky TCS vidét nejsou. USi ma normalné vyvinuté, ale ma

zavésna sluchadla kvuli ztraté sluchu.

B. vyrusta v uplné rodingé. Jeji otec je Sefizovac stroju ve velké firme a jeji matka je
absolventka farmacie a momentalné je na matetské dovolené s mladsi dcerou, ktera se

narodila v bieznu tohoto roku.
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Pti dalsim téhotenstvi uz byli rodi¢e obezietni a sami si zjist'ovali, kde se déla odbér
choriovych klku, protoze to je dosud jedina metoda, ktera dokaze odhalit TCS. Tato
metoda se provadi mezi 10. a 13. gesta¢nim tydnem. K vykonu je potieba specialni
jehla, kterou pod ultrazvukovou kontrolou naberou bunky v oblastech mezi pupikem a
podbriskem. V téchto mistech neni vytvoiena placenta jako takova, ale jsou zde bunky
ditéte. Poté zjisti DNA matky, vylouc¢i ho z daného vzorku a dostanou tak DNA ditéte,

které poté mohou porovnavat.

Vrozena vada lze zjistit, ale pouze pokud uz v laboratoii maji k dispozici DNA n¢koho
zrodiny, kdo dany syndrom ma. Tato metoda neodhali nahodné vzniklou mutaci u
zdravych lidi. Z této rodiny méli vzorky od dcery, otce, tety i babicky, tedy celkem &tyti
DNA s mutaci TCOF1, se kterymi se mohlo porovnat DNA plodu.

Zdrava dcera se jim narodila diky IVF metod¢é. Tato metoda umélého oplodnovani
zjistuje mutace DNA analyzou u embryi pfed tim, neZ jsou transferovana do délohy.
Vzorky porovnaji s DNA rodiny a k transferu doporu¢i pouze zdrava embrya. IVF

metoda je ovSem finanén¢ nakladna a rodice si tento zakrok musi uhradit.

3.6.5.1 Podminky bydleni a pomiicky
Rodina bydli v byté, ktery nebylo tieba néjak specialné uzptsobovat. Jsou vybaveni

zdravotnickymi pomickami, které potiebuji k tracheostomii a péci o ni. Coz obnasi
minimalné dvé odsavacky, které jsou bateriové a lisi se vahou. Maji ptiru¢ni pétikilovou
odsavacku, ktera je ¢astecné hrazena z pojisténi, a druhou dvoukilovou, kterou si museli
hradit sami. Kazdy jedinec s tracheostomii na ni ma narok jen jednou za 4 nebo 5 let.

Odsavacku sebou nosi kazdodenn¢ i do mateiské skoly.

Dale potiebuji cévky na odsavani, které jsou vétSinou jednorazové. V zavislosti na tom,
jak moc odsavaji, tak ji méni. Kazdy den je to jiné. Dale potiebuji filtry podle vlhkosti
vzduchu a pocasi. Kromé tohoto vybaveni k tracheostomii ma divka sluchadlo, bryle a
kazdy den vylepené oko. Cim jsou jedinci s TCS starsi, tim toho potiebuji méng, at’ uz

pomiicek, nebo uzpusobeni bytu.
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Rodina bydli v byté spolu se dvéma psy. Po zjisténi vrozené vady dcery se rodice
zabyvali, zda je mohou mit, ale odbornici rodi¢im fekli, Ze détem s TCS nedéla dobie
prili$ sterilni prostiedi. Divka tedy vyrasta se dvéma psy. Maminka si mysli, Ze to dcefi
prispiva k lepsi imunité, protoze je jedno z mala déti, které v matetské Skole od zacatku

Skolniho roku chybélo maximalné dvakrat.

3.6.5.2 Ekonomické souvislosti
Rodina dostava prispévek na péci. Financni zatéz je z pohledu matky hlavné na zacatku,

kdy se musi opattit sluchadlo, odsavacky a dalsi pomicky, ale nékteré pomicky jsou na
¢astecnou thradu pojistovny. Rodina samostatné hradi naklady jako jsou napfi. opravy
sluchadel. Servis sluchadla vyjde okolo 14 000 K¢, a k tomu jesté ¢astka za eventualni
opravu a baterie do sluchadel jsou kazdotydenni naklady. Filtry si také museji kupovat
sami. Nékdy si vzajemné vypomohou s jinymi rodinami. Ponechaji jim to, co uz
nepotiebuji, a oni jim to oplati. Piispévek na péc¢i vydaje pokryje. Rodina vychazi

normaln¢ a rodi¢e nemaji pocit, Ze by néco nezvladali platit.

Matku divky casto irituje, ze lidé maji postizeni spojené stim, Ze rodina potiebuje
materialni pomoc. Cizi lidé ji ¢asto nabizeji hracky ¢i sladkosti, cozZ je sice milé, ale
maminka uz nevi, co dcefi fict, napt. kdo ji to poslal apod. Nechce takové dary ptijimat
hlavné kvili tomu, Ze jejich rodina funguje normalné. Kdyz néco chtéji, tak si to pofidi,
a to samé i pro své dit¢. Nemaji finanéni tisenn. Na druhou stranu nechce, aby to
spolecnost brala tak, ze je namyslena, protoze jejich dary nechce. V&, ze dary mohou
dat nékam, kde je vyuziji vice. Dcera ma to, co potiebuje, i co chce. Samoziejmé rodice
zkousi v hrackarstvi jako vSechny déti, ale rodice se to snazi korigovat v rezimu
Vanoce, narozeniny a svatek. Rodice se snazi korigovat i rodinu, aby divce davali spi$

véci, které vyuziji, napt. pro rozvoj zraku apod.

3.6.5.3 Kazdodenni ¢innosti a traveni volného casu
Rodina se snazi dodrzovat kazdodenni rezim. Chod jejich rodiny se ale nijak zvlasté

neodlisuje od ostatnich rodin. Navic maji napi. to, ze kazdy den po koupani kromé
oblékani, mazani pokozky a podobné, spada hygiena kanyly. Vyménuji ji v doméacich

podminkach za aktivni u¢asti dcery formou hry, zpivani nebo odpocitavani. Reaguji na
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vyvoj ditéte, postupné ji uci, jak se o sebe starat. Uz si napf. umi sama odsat nos, kdyz
ma rymu. Rodina se snazi fungovat tak, jako kdyby méli zdravé dité. Snazi se jezdit na

vylety a uzivat si. Ridi se heslem ,,Dité nema byt prekazkou Vv Zivoté, ale jeho sou¢asti®.

Divka prosla nékolika obdobimi toho, co ji bavilo. Nema rada né&jaké typické hry pro
divky a vybrané aktivity po Case stiida. Nejdiive rada stavéla puzzle, domky ze
stavebnice, n¢kdy si hraje i s panenkami, rada si ¢te nebo rodi¢im chysta hostiny S
,jako* jidlem. Co ji zatim nebavi jsou pohadky v televizi, u kterych vydrzi maximalné
25 minut a pak uz se zveda a jde délat néco jiného. V den konani rozhovoru matka
popisovala, jak si na sebe divka nutné¢ musela navésit korale a chtéla sukni, coz pro ni

také neni obvyklé.

Rodina vyuziva sluzby rané péce, ale nemaji potfebu vyuzivat né¢jaké stacionare a dalsi
odleh¢ovaci sluzby. Samostatnost dcery se zvysuje, ale z hlediska zavislosti na jiné
osobg je stale na stejném stupni. Potad potiebuje, aby s ni nékdo byl. Rodina si ale tuto
potiebu dokaze pokryt sama. Rodi¢e povazuji odlehcovaci sluzby jako sluzbu pro
rodiny s jedincem s vaznym postizenim. Tim, ze oni jsou uplna rodina normalné funguji
a otec je zapojeny do vsSech aktivit, at’ uz rodice, tak i zalozeného spolku. Matka si
uvédomuje, ze to neni samoziejmost V kazdé roding a velice si toho vazi. Mnoho lidi
v manzelstvi s ditétem s postizenim nefunguji jako manzelé, ale jen jako dva rodice,
ktefi si predavaji zodpov€dnost a musi fungovat. Matka potvrzuje rady pro rodice déti
S postizenim 0 tom, aby si udélali ¢as sami na sebe a mohli se zregenerovat. Sama také
zavrhla napad o tom udélat si kurz asistenta, aby s dcerou mohla do skoly. Nemtize byt
s dcerou potad, ani si nemysli, ze by to pro né¢ bylo dobré. Ob¢ potiebuji nékdy dychat

jiny vzduch nez jen ten spolecny.

3.6.5.4 Kvalita Zivota rodiny
Rodina nepocit'uje obtize vlivem syndromu na jejich osobni a rodinny zivot. Od zacatku

méli vyhodu toho, Ze védeli, ze dcera do budoucna bude sobéstaéna. Taky je hodné
podrzela rodina a navzajem se semkly. Matka neméla obavy z negativniho dopadu
zatéze na partnersky vztah ani toho, ze by na vychovu ziistala sama. Nejsou vytazeni ze

spolec¢nosti. Na zacatku si tak piipadali, protoze se prest€hovali, a nikoho v novém
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mésté neznali. To, Ze je dcera jind, zménilo je i vSechny okolo nich. Znami nemaji uz
takovou tendenci zirat na ostatni, protoze znaji jejich dceru. Jsou vice pokorni k tomu,

7e maji zdravé dité. Celkové prevazuji kladné véci nez ty, co by je omezovaly.

3.6.5.5 Plany do budoucna
Rodina v budoucnu bude fesit operace, které divku ¢ekaji. Nechtéji, aby byly v rozporu

s tim, co ona sama bude chtit. Maminka piedpoklada, ze dcera bude mit dost silné
nazory, protoze je vidét, Ze to bude silna osobnost. Ocekava, a je zvédava, kdy v rodiné
ptijde rozhovor o tom, zZe B. je jina a druha dcera je zdrava. Doufa, ze to bude ve véku,
kdy ji to bude moct vysvétlit. Pteje si, aby dcera zustala stastna. Aby TCS nevnimala
jako handicap, ale dar, ktery ji odlisuje. Doufa, Ze bude souhlasit s tim, ze ji od malicka
zvefejnovali na socialnich sitich, protoze pravé zviditelnéni, siteni povédomi a aktivity,
které délaji se spolkem ji mohou zjednodusit zivot. Vé&fi, ze tyto €innosti usnadni
zacatky dal§im rodinam, protoze pravé hledani informaci a tapani berou rodi¢im
energii, ktera je na zacatku tak potieba, aby se koncentrovali na dité, semkli se a

vydrzeli.

3.7 Zavéry vyzkumného Setreni
Cilem vyzkumné casti bakalaiské prace bylo zpracovani kvalitativni studie jedince

s Treacher Collins syndromem v designu piipadové studie. Vyzkumna prace vychazela

z aktualnich teoretickych hledisek.

Ptipadova studie je zpracovana o Ctyfleté divce, ktera se narodila s Treacher Collins
syndromem. Tato geneticka mutace byla odhalena az po jejim narozeni, ackoliv rodic¢e
Iékafe informovali o vyskytu syndromu v rodiné. Matce nebyla doporucena zadna
vySetieni, ktera by syndrom prokazatelné zjistila v prenatalnim stadiu. Rodi¢e o¢ekavali

narozeni zdravého ditéte.

Divka po narozeni bojovala o zivot kvili dychacim obtizim. Ze symptomt Treacher
Collins syndromu se u ni projevuje deformace obliceje, neprichodny nos, nedovyvinuté

usi, pokleslé o¢ni vicko i horsi mimika v levé poloving obliceje.
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Lékati u divky museli zajistit prichodnost dychacich cest zavedenim tracheostomické
kanyly. Jeji zdravotni stav se stabilizoval a nékteré z jejich pfiznaki syndromu jsou
zmirnéné diky fad¢ operativnich zakrokt a kompenza¢nim pomuckam jako jsou bryle a
sluchadlo. Divka ma také specifickou tvar typickou pro tento syndrom a v budoucnu
pravdépodobné¢ bude uzivatelkou umélych usi a podstoupi také fadu plastickych

operaci. Rodice ale chté&ji, aby si divka o svém vzhledu rozhodovala sama.

Zajimavé na tomto ptipadu je, ze otec divky, ackoliv je nositel genetické mutace tohoto
syndromu, nema zadné vnéjs$i ptiznaky. V rodin¢ se syndrom objevuje ve tiech
generacich, ale u kazdého jedince se syndrom projevil v jiné mife nebo se neprojevil

vubec.

V této Kkapitole krom¢ shrnuti nalezneme odpovédi na vyzkumné otazky. Odpoveédi
nejsou zobecnénim pro vsechny jedince s Treacher Collins syndromem, ale subjektivni
poznatky ze zivota této konkrétni rodiny. Diky odlisnym ptiznakim a faktorim

prostiedi by se shromazdéné informace s ostatnimi jedinci mohly lisit.

VO1 Jaka je kvalita Zivota jedince s Treacher Collins syndromem?

Kvalita Zivota divky se odviji od arovné rodi¢ovskych kompetenci, spoluprace a kvality
péce fady zminénych zdravotnickych odbornikti a funkénosti zaclenéni do vzdélavaciho
systému. I kdyz v Ceské republice zatim neni multidisciplinarni tym odbornik, kteii by
se touto problematikou zabyvali, rodi¢e sami vyhledavaji kvalifikované Iékare, kteti se
zabyvaji jednotlivymi obtizemi. Samoziejm¢ davaji prednost 1ékaiim, kteti maji v péci
vice jedinci s Treacher Collins syndromem, a védi tak o nich, ze se s touto diagnozou
nesetkavaji poprvé. Divka diky svému nizkému véku zatim vnima podobnost mezi ni a
dalsimi osobami se stejnym syndromem, ale nechape svou jinakost od ostatnich jako

limitujici.

Divka se uci krom¢ zakladnich sebeobsluznych dovednosti také zachazet se svymi
kompenza¢nimi pomuckami a tracheostomii. Jeji traveni volného ¢asu a kazdodenni

aktivity nejsou syndromem omezeny. Kvuli narusené motorice mluvidel divka ke
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komunikaci s okolim vyuziva piedev§im znakovy jazyk, ale postupné dochazi ke

zlepSovani hlasového projevu diky pravidelné logopedické péci.

VO2 Jaka je kvalita zivota rodiny s ditétem s Treacher Collins syndromem?

Kvalita rodinného zivota je ovlivnéna Treacher Collins syndromem. Zatéz na psychiku
rodiny se projevila hlavn¢ v prvnich mésicich po narozeni divky, kdy podstoupila zivot
zachranujici zékroky, nékolik dalSich operaci a né&jakou dobu stravila také v umélém
spanku. Rodic¢e divky se v tomto tézkém obdobi semkli a ptes toto obdobi se prenesli
také diky opote celé rodiny. S divkou se i pfes zvySenou péci a opatrnost hlavné pii
vodnich aktivitach snazi zit jako se zdravym ditétem. Jejich rodinu v bieznu doplnila
zdrava dcera, ktera se narodila diky IVF metodé a jejich rodina se tak rozrostla o

dalsiho ¢lena.

Rodice si zaslouzi velky respekt za svou odvahu a nasazeni. Maminka se stala
zakladatelkou spolku Be TCS, se kterym spolu s dalsimi rodinami s jedinci s timto
syndromem S$iii osvétu a hledaji lékafe, kteti by se na tento syndrom mohli

specializovat.

VO3 Jaké jsou moZnosti vzdélavani déti s Treacher Collins syndromem?

Divka dochazi do specialni matetské Skoly pro déti se zrakovym postizenim. Déti
v matefské skole i jejich rodic¢e byli pfedem informovani o div¢iné syndromu, a tak byla
bez problému za¢lenéna do kolektivu. Pti vzdélavani ma k dispozici asistenta pedagoga,
ktery ovlada znakovy jazyk, a podporuje divku pfi rozvoji komunikaénich dovednosti.
Divka je bystra a dokaze sousttedéné spolupracovat s vyucujicim. Pfi jejim vzdélavani
je ovSem nutny individualni pfistup, nazornost, strukturalizace a vizualizace. Na jejim
vzdélavani se podileji ucitelky, asistent pedagoga na cely uvazek, rehabilitacni
pracovnice, Skolni logoped, specialni pedagog pro zrakové i sluchové postizené a
psycholog SPC pro zrakové postizené. Jeji dalsi vzdélavani se bude odvijet podle

zdravotni situace a zavislosti na péci druhé osoby.
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Diskuze

Cely text bakalaiské prace usiloval o predstaveni Treacher Collins syndromu. V Ceské
republice se tato problematika dostava do povédomi vefejnosti az v poslednich dvou
letech diky Mezinarodnim tydniim rovnosti tvari. V nasi republice se odhadem muze
vyskytovat az 200 osob stimto syndromem. Pobocny spolek Be Treacher Collins
Syndrom ve statistice vyskytu osob Zijicich v Ceské republice z dubna roku 2020
eviduje 37 jedinci a jednoho chlapce ve Slovenské republice. Odborné informace o
syndromu nalezneme v ceské literatuie jen zfidka, ale je mozné vyhledat konkrétni

pfiznaky a jejich feSeni.

Téma prace bylo vybrano na zakladé zaujeti timto vzacnym onemocnénim a originalitou
problematiky. Vyzkumna cast bakalaiské prace byla zpracovana formou piipadové
studie divky s Treacher Collins syndromem. Zvolili jsme metody piipadové studie
jednoho jedince a podrobné zjistovali souvislosti k jeho komplexni péci a kvalité

Zivota.

Ve vyzkumném Setfeni jsme se zaméfili na analyzu dat z hloubkového rozhovoru a
poskytnutych dokumentii, napt. z genetické zpravy, individudlné vzdélavaciho planu
apod. Vyzkumné Setieni probihalo s matkou jedince, ktera ptedavala ucelené informace
o zivoté Ctyfleté divky a celé jeji rodiny. Ziskané informace jsme rozdé€lili do péti
oblasti, které korespondovali S teoretickymi vychodisky, cilem prace i se stanovenymi

vyzkumnymi otazkami.

Na pocatku je nutné si uvédomit skutecnost, kterou potvrzuji Reich (2017) i Houdkova
(2005), ze vyvoj jedince je pievazné ovlivnén urcitou mirou symptomt. Dle Tolarové
(2004) mohou byt symptomy utlumené ¢i minimalni. To se potvrzuje i v rodiné
z vyzkumného Setfeni. Vyskyt TCS je v rodiné rozsifeny do tii generaci, ale kazdy
jedinec ma jiné projevy. U otce dokonce nejsou znatelné zadné vngjsi priznaky, i kdyz

se geneticka informace s TCS prenesla.

Vysledky vyzkumu ukazaly, ze kvalita zivota divky i jeji rodiny byla syndromem

nejvice ovlivnéna hned po narozeni. Podle Houdkové (2005) je narozeni ditéte
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spojovano s velkymi nadéjemi a ocekdvanim. Proces vyrovnani se s narozenim ditéte
S postizenim je obtizny a komplikovany a ani zdravotni stav divky situaci neulehcil.

Rodic¢e méli strach 0 jeji zivot @ mozné nasledky zptisobené dechovymi obtizemi.

Po stabilizovani zdravotniho stavu a celkové diagnostice se divka stala klientem rané
péce pro déti se sluchovym i zrakovym postizenim. Horakova (2012) uvadi, ze klientem
rané péce neni pouze dité, ale predev§im jeho rodina. Sluzby rané péce jsou zaméiené

piedevsim na jeji podporu a podporu vyvoje ditéte s postizenim.

Jankovsky (2006) popisuje fazi akceptace jako stadium, ve kterém se rodiCe
vyrovnavaji S tim, ze maji dité s postizenim a piijmou tento fakt. Hledaji informace,
feseni do budoucna a navazuji kontakty s dal§imi rodic¢i, ktefi jsou ve stejné situaci.
Rodi¢e divky touto fazi proSli a béhem ni zalozili spolek, ktery sdruzuje osoby
s Treacher Collins syndromem. Jeho cilem je Sifit povédomi a délat aktivity, které jak
této divce, tak i ostatnim osobam se stejnym syndromem usnadni zivot. Rodice Si pieji,

aby dcera nevnimala syndrom jako handicap, ale jako dar, ktery ji odlisuje.

Divka s Treacher Collins syndromem je zatim zavisla na péc¢i druhé osoby, ale rodice se
s ni snazi zit tak, jako kdyby se jednalo o zdravé dité. Vétsi diiraz kladou na zajistovani
odborné I¢karské péce, ktera dosud neni sjednocena. Navstévuji tak nekolik

zdravotnickych stiedisek, ve kterych se 1ékafi vénuji jednotlivym symptomum.

Divka je umisténa do specidlni matefské Skoly pro zrakové postizené, kde je ji
k dispozici asistent pedagoga. Dle Kimplové (2010) je hlavnim tkolem specialné
pedagogického pusobeni reedukace u déti s ¢astecné zachovanym zrakovym vnimanim
nebo piipadné rozvijeni kompenza¢nich smyslia. Divka v matefské Skole dostava

specialné pedagogickou péci a jeji rozvoj je tak komplexné podporovan.

Dulezitou podminkou zac¢lenéni je podle Renotiérové a Ludikové (2004) piiprava ditéte
na Skolni rezim a ptiprava tfidniho kolektivu na piijeti nového spoluzaka s postizenim.
Rodice seznamili s problematikou syndromu rodice spoluzakd, kteti své déti poucili. Ke
snadn¢jsimu zaclenéni divky do kolektivu pak pfispéla také asistentka pedagoga, ktera

divku ptedstavila i ostatnim tfidam matetské skoly.
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Pokud bych méla moznost v této praci pokracovat dal, rozsifila bych pocet respondentt
a zamé&fila bych se na Treacher Collins syndrom u jedinct v adolescentnim a dospélém
véku. Diky tomu by prace mohla zahrnout vnimani jinakosti jedince V jiném vyvojovém

obdobi, nez je predskolni vek i jeho zaclenéni do pracovniho poméru.
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Zavér
Bakalaiska prace je zaméfena na problematiku Treacher Collins syndromu. V Ceské

republice tomuto vzacnému onemocnéni neni vénovano pfili§ pozornosti, a proto byly

aktualni odborné informace o syndromu ¢erpany ptredevsim z cizojazy¢nych zdrojt.

Cilem ptedkladané prace bylo zpracovat téma Treacher Collins syndromu a zpracovat
kvalitativni studii jedince. Zamétila jsem se na popis komplexni péce a vnimani kvality

zivota jedince s uvedenym syndromem z pohledu jeho rodiny.

Prace byla rozdélena do tii kapitol. V prvni kapitole teoretické ¢asti byl vymezen termin
Treacher Collins syndrom, shrnuta historie pojmu, podrobné popsany jeho jednotlivé
ptiznaky, pfi¢iny vzniku a metody zachytu v prenatalnim obdobi. Druhé kapitola je
vénovana komplexni péc¢i 0 jedince s TCS. Z hlediska specialn¢ pedagogické péce prace
shrnuje podminky vzdélavani a moznou podporu skolskych poradenskych zafizeni.
Dale zminuje sluzby rané péce, rozdily mezi zdravotnickou péfi u nas a

v kraniofacialnich centrech ve Spojenych statech americkych.

Osoby s TCS béhem svého Zivota absolvuji desitky hospitalizaci, proto se prace vénuje
I jednotlivym operativnim vykonim a také kompenza¢nim pomiickam, diky kterym
jedinci mohou piekonavat bariéry vzniklé svym odlisnym vzhledem nebo ztratou
sluchu. V jedné z kapitol je predstavena problematika nerovnosti ptistupu k lidem
s jinakosti, timto tématem se zabyva i poboény spolek Be TCS, jehoz aktivity popisuji
ve vyzkumné ¢asti. Jeho zakladatelka je zaroven matkou divky ze zpracované ptipadové

studie.

Piipadovou studii jsem rozdé¢lila do nékolika ¢asti, ve kterych jsem popsala jeji
zdravotni stav, vzdélavani, zajmy, vnimani jinakosti a celkové i kvalitu jejiho a

rodinného zivota.

Vysledky bakalaiské prace mohou byt vyuzitelné v roviné teoretické jako studijni
material pro studenty studijnich programu, které se zaméfuji na pomahajici profese.

V rovin¢ praktické mohou vystupy bakalaiské prace piinést odborné podnéty pro
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systémové nastaveni koordinované podpory jedincii s Uvedenym typem vzacného
onemocnéni. Vysledky mohou vyuzit také rodiny s jedinci s timto syndromem jako

souhrn informaci 0 dané problematice.
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Prilohy
Ptiloha €. 1
Informovany souhlas Géastnika vyzkumu

Vazeny pane, vazena pani, v souladu se zdsadami etické realizace vyzkumu Vas zadam

0 souhlas s Vasi ucasti ve vyzkumném projektu v ramci bakalarské prace.

Nazev bakalarské prace: Jedinec s Treacher Collins syndromem v kontextu

koordinované péce a kvality zivota; ptipadova studie
Autor bakalaiské prace: Michaela Koubova

Nazev pracovisté: Zdravotn¢ socialni fakulta Jiho¢eské univerzity

v Ceskych Budgjovicich
Vedouci prace: Mgr. et Mgr. Radka Prazdna, Ph.D.

Cil prace: Cilem bakalaiské prace je nashromazdit aktudlni odborné poznani
k problematice Treacher Collins syndromu a na tomto zakladé zpracovat kvalitativni
studii jedince s Treacher Collins syndromem v designu piipadové studie se zaméfenim
na popis komplexni péce a subjektivniho vnimani kvality Zivota jedince s uvedenym

syndromem.

Popis vyzkumu: Do vyzkumu budete zapojeni formou rozhovoru. Budete odpovidat na
oteviené otazky, ptfi¢emz rozhovor bude trvat okolo Sedesati minut. Prib¢éh rozhovoru
bude nahravan a ze zvukového zaznamu bude nasledné potizen doslovny piepis, ktery
bude dale analyzovan a interpretovan. Zvukovy zaznam bude slouzit pouze pro potiebu

doslovného ptepisu a bude k dispozici pouze autorce bakalaiské prace.

ProhlaSeni

Prohlasuji, Zze souhlasim sucasti na vySe uvedeném vyzkumu. Studentka mé
informovala o podstaté¢ vyzkumu a seznamila meé s cili, metodami a postupy, které
budou pii vyzkumu pouzivany. Souhlasim stim, ze vSechny ziskané udaje budou

anonymne¢ zpracovany a pouzity pro ucely vypracovani zavérecné prace studentky.
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Me¢la jsem moznost si vSe radné, v klidu a v dostatecném case zvazit. Méla jsem
moznost se studentky zeptat na vse pro m¢ podstatné a potfebné. Na tyto dotazy jsem

dostala jasnou a srozumitelnou odpovéd.

Prohlasuji, ze beru na védomi informace obsazené v tomto informovaném souhlasu a
souhlasim se zplsobem zpracovani osobnich a citlivych udaji wcastnika vyzkumu

V rozsahu, zptisobem a za tcelem specifikovanym v tomto informovaném souhlasu.

Tento informovany souhlas je vyhotoven ve dvou stejnopisech, kazdy s platnosti

originalu, z nichz jeden obdrzi ¢astnik vyzkumu a druhy studentka.

Jméno, piijmeni a podpis ucastnika vyzkumu:

V dne:

Jméno, pfijmeni a podpis studentky:

V dne:
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