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Uvod

Mukopolysacharid6za je pojem, pod kterym si mnoho lidi nedokaze piedstavit, co se vse
ukryva. AvsSak pro rodi¢e déti s timto vzadcnym onemocnénim tento pojem zménil v danou
chvili cely jejich zivot. Motivaci pro psani této prace se stala autor¢ina osobni zkuSenost s péci
o dité s timto onemocnénim. V ramci setkani, jez porada Spolecnost pro mukopolysacharidosu,
méla autorka moznost plisobit jako osobni asistentka. Dané zkuSenost byla velmi obohacujici,
a proto jsme se rozhodli blize vénovat tomuto vzacnému onemocnéni. Dennodenné se rodice
takovych déti potykaji s fyzickym i psychickym vycerpanim a s bezmoci. V této diplomové
praci jsme se chtéli hloubéji dozveédét, jaké faktory ovlivnily pfijimani diagnozy MPS u rodici.
Nebot’ nikdo z nés si neumi predstavit, jak ndro¢na tato situace musi byt. V této praci rovnéz
hledame odpovédi na otazku, zda se da viibec tato skutecnost pfijmout, anebo aspon do jaké
miry.

Prace je rozdelena na dvé Casti. Teoreticka Cast je Clenéna na Ctyti kapitoly. Prvni kapitola
se zabyva vzacnym onemocnénim, lysosomalnim stfddavym onemocnénim a také blize
popisuje Mukopolysacharidozu I, IL, III, IV, V, VI a VII typu. Druha kapitola pftiblizuje faktor
rodiny, vymezeni rodiny, typologii a také funkci rodiny. Tteti kapitola se specifikuje na rodinu
a dit¢ nemocné mukopolysacharidézou. Zde se zabyvame vSemi fazemi ptijimani onemocnéni
mukopolysacharidézy, ale také zdravymi sourozenci nemocného ditéte, vyCerpanim a inavou
vyplyvajici z dlouhodobé péce. V neposledni fad€ popisujeme posledni chvile s ditétem pfti
umirani a je zde také nastinéna paliativni péée o déti v CR. Ctvrta kapitola se zaméfuje na
mozZnosti podpory, presnéji je zde popisovana funkce Centra provazeni a také Spolecnosti pro
mukopolysacharidosu.

Prakticka ¢ast zahrnuje uvod do problematiky, metodologii vyzkumu, analyzy vysledk,
diskusi a rovnéz limity studie. Nasleduje interpretace dat, kterd byla ziskéna
z polostrukturovanych rozhovori od tfi rodin. Dale nasleduje kodovani a kategorizace faktord,
jez ovlivnily cely proces piijiméani diagnézy MPS.

Hlavnimi cili naSi préce je zjistit a popsat faktory, které ovlivnily pfijimani diagnézy MPS
rodi¢i. VE&fime, Ze ziskané vysledky mohou pomoci dal§im rodindm ve stejné situaci a ukdzat

jim, kam se mohou obratit pro pomoc.



A tak zustava vira, nadéje, laska — ale nejvetsi z té trojice je laska. *
(I Kor 13,13)



1 Vzacna onemocnéni

,,Jako vzdacnad oznacujeme onemocnéni, ktera postihuji méné nez pét lidi z 10 tisic. Jedna se
prevazné o dedicna multisystémova onemocnéni, ktera maji vyznamny dopad na kvalitu Zivota
pacienta nebo jeho Zivot ohrozuji.* (Ceska asociace pro vzacna onemocnéni, © 2022-2023)

Dle Evropské legislativy hovofime o pojmu vzacna onemocnéni, je-li etnost vyskytu mensi
nez 5 osob z 10 000. Jedna se o velmi riznorodou skupinu onemocnéni (Kopeckova, 2022).
Gaillyova (2013) poukazuje na fakt, Ze pravé tato onemocnéni jsou velmi malo znama, a to jak
mezi Sirokou vefejnosti, tak i mezi odborniky lékatskych obort.

Ehler a kol. (2013) vymezuji vyskyt tohoto vzacného onemocnéni u 75 % ptipadi prave
u pacientii détského veku. I piesto, ze se zavaznost onemocnéni riizni, pruimérnd délka zivota
uosob stimto postizenim dosahuje vyrazn€ nizSich hodnot. Mnoha vzacna onemocnéni
zapiicinuji velmi brzké imrti, a to hned pfi ptichodu na svét. Dalsi maji degenerativni charakter,
tj. postupem cCasu se ¢im dal vice zhorSuji nebo nebezpecné ovliviiuji zivot. Pfiblizné jedna
tretina déti s takovymi onemocnénimi nedosédhne ani véku péti let.

Evropské dokumenty, kuptikladu zprava World Health Organization (WHO) o 1écich pro
Evropu, poukazuji na fakt, ze zhruba 30 miliont lidi z celé populace v Evropské unii zaziva
obtiZe, které iniciuji pravé vzacnad onemocnéni. To znamena4, ze asi 6—8 % populace ma né&jakou
formu vzacného onemocnéni (Ehler a kol., 2013).

Celkovy pocet pacientii nemiizeme brat jako zanedbatelny, jelikoZ existuje pies osm tisic
riznych onemocnéni. Z takto vysokého Cisla tak vyplyva zdvaznost problematiky (Gaillyova,
2013).

,, Prestoze jsou jednotliva onemocnéni madlo pocetnd, ve svém souhrnu zpusobuji az 8 %
morbidity a mortality v ramci Evropské unie.  (Gaillyova, 2013, s. 20)

Dle Ehler a kol. (2013) mezi hlavni pti¢iny (pfiblizné 80 %) vzniku vzacnych onemocnéni
fadime zjevné genetické predispozice. Gaillyova (2013) sdili stejny nazor s procentualnim
zastoupenim u vzacnych onemocnéni a doplituje fakt, Ze u vyznamné ¢asti pacientil nebyva
odhalen ptivod dané choroby.

Prvotni symptomy se u vétSiny nemoci vyskytnou ihned po narozeni anebo v obdobi
détského véku. Radime zde napiiklad neurofibromatézu, Rettiiv syndrom, osteogenesis
imperfekta (tj. skupina onemocnéni na genetickém podkladé, vedouci ke zvySené lomivosti
kosti) ¢i spinalni muskularni atrofii. U Huntingtonovy choroby, amyotrofické lateralni sklerdzy

nebo u Crohnovy nemoci se ptiznaky projevi az v dospélosti. Zhruba u 95 % vzacnych



onemocnéni neni dostupné zadna 1écba, avsak 1ze vyznamné zlepsit zivotni kvalitu (Némcova,
Masindova, 2019).

Gaillyova (2013) také hovoii o trvalém posSkozeni zdravi, v piipadé, ze jsou diagnozy
stanoveny chybné ¢i v pokrocilém stadiu onemocnéni. Piedevsim tedy u pacientd, u kterych je
mozné aplikovat uc¢innou 1é€bu. To se projevuje velkym traumatem v oblasti psychiky, a to
nejen u samotnych pacientt, ale také u jejich rodin. Do poptedi vstupuje pochybovani o kvalitni
urovni zdravotniho systému.

Spatné stanovena diagnoza, nedostatek védeckych dat o podstaté a povaze choroby, absence
adekvatni 1écby, to vSe zapfiCinuje velmi zavazné dopady v oblasti socidlni sféry. Také
nedostate¢n¢ zajisténa kvalita 1ékatské péce a nesoulad v strategiich k 1é¢bé a péci. Pro dosazeni
lepsich vysledkl v této nemilé situaci u vzacnych onemocnéni je potieba nékolik krokil. Za
dilezitou roli hraje jeji diagnostika a nasledna terapie. UZite€na jsou také sdruZeni pro
nemocné, kterd umoznuji snadny ptistup k informacim a také nabizeji moznost vymény vlastni
empirie. Je zadouci poskytovat podporu tém, ktefi jsou nejvice izolovani, véetné rodici
nemocnych a rodin, ktefi maji snahu o vytvafeni novych komunit a sdruzeni (Ehler a kol.,
2013).

Jako velké nedostatky u vzacnych onemocnéni shleddva Gaillyova (2013) neadekvatni
urceni téchto onemocnéni v kontextu systému MKEF a také zde fadi absenci v€asné diagnostiky
a nedostatecnou lécbu.

Dokument Ndrodni strategie pro vzdcnd onemocnéni pro obdobi 2010-2020 se v CR zabyva
otazkou ohledné 1€¢by, ochrany a podpory u pacientli se vzacnym onemocnénim (Gaillyova,
2013).

,,Navrh ,Narodni strategie‘ je v souladu se Sdélenim Komise Evropskému parlamentu, Rade,
Evropskému hospodarskemu a socialnimu vyboru a Vyboru regionit o vzacnych onemocnénich:
,Vyzva pro Evropu ‘. Na toto sdéleni navazuje ,Doporuceni Rady EU o akci v oblasti vzacnych
onemocneni ‘* (Council Recommendation on an action in the field of rare diseases), které bylo
prijato Radou Evropské unie 9. cervna 2009. Tento vyznamny dokument byl prijat v prubéhu
predsednictvi CR v Radé EU. “ (Gaillyova, 2013, s. 20-21)

Kopeckova (2022) doplnuje fakt, ze v roce v 2022 se ptredpoklada schvaleni druhé Narodni
strategie pro obdobi 2022-2030.

,,Na Ministerstvu zdravotnictvi CR (MZCR) vznikla Meziresortni a mezioborovd pracovni

skupina pro vzdcna onemocnéni, jejimiz cleny jsou zastupci odbornikii — lékari, zastupci platcii,
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reguldtora (Statni istav pro kontrolu 1éciv, SUKL), zdstupci pacientii, ministerstva
zdravotnictvi a ministerstva prdce a socidalnich véci. Naplni jeji prace je spoluvytvareni
programii na zlepSeni organizace péce o nemocné se vzdcnymi onemocnénimi, zvySovani
povédomi o této skupiné nemocnych a snaha o zajisténi lécebné péce o pacienty se vzacnymi
onemocnenimi. “ (KopeCkova, 2022, s. 454)

Ceska asiciace pro vzacnd onemocnéni (CAVO) se zaslouzila o zvySeni povédomi
o vzacnych chorobach a také hrala klicovou roli v ziskani legislativnich uspéchti. Prave tato
neziskova organizace se od svého zalozeni v roce 2012 rozrostla na sit’ 44 pacientskych
organizaci a zahrnuje kolem stovky jednotlivych pacientd, ktefi nejsou Cleny zadné jiné
organizace. Do klicovych cili CAVO fadime ochranu zijmii pacientd se vzicnym
onemocnénim, zvySovani informovanosti o 1é€bé a diagnostice, rozvoj vSeobecné znalosti
u vefejnosti, ale také v mezinarodnich a statnich zatizenich. Nesmime vSak opomijet podporu
védeckého i klinického vyzkumu, zdokonalovani zivotnich kvalit pacientii prostfednictvim

edukace a také podporu sluzeb v socidlnim resortu (Kopeckova, 2022).

1.1 Lysosomalni stfadava onemocnéni

Lysosomalni stfadava onemocnéni zafazujeme do skupiny vzacnych onemocnéni, které mayji
dédicné podminény charakter a pfi¢inou vzniku je neadekvatni cinnost nékterého
z lysosomanich enzymd, piipadné transportnich proteinti. V rozmezi novorozeneckého véku az
po pozdni stddium dospélosti se mohou vyskytnout prvotni projevy. Velmi brzké typy se
projevuji obtiznym pribéhem s rychlym postupem anepfiznivou progndzou. PostiZeni
oznacujeme pojmem multisystémové. Projevuje se neustdlym zhorSovanim potizi a také
zasahuje metabolicky ¢inné organy nebo tkané (tj. kosti, kosterni svaly, kostni dien, jatra,
myokard, CNS) (Malinova, Honzik, 2013).

Mokhtariye et al. (2019) fadi lysosomalni stfddavd onemocnéni (LSD) do skupiny
metabolickych poruch, jeZ se manifestuji hromadénim velkych molekul (komplexnich lipidd,
glykoproteinti, glykosaminoglykani atd.) v lysozomech. LSD se projevuji rozséhlou
variabilitou klinickych ptiznakli, které mohou zahrnovat organové dysfunkce, kosterni
a neurologické poruchy. V pocatecni fazi diagndézy ma lékat klinické podezieni. DalSim
krokem jsou testy enzymové aktivity véetné fluorometrie a metod MS/MS. Tyto metody se
bézné zatazuji do novorozeneckého programu screeningu. Molekularni vySetieni (RFLP-PCR
a ARMS-PCR, metody skenovani mutaci, sekvencovani DNA, metody MLPA a NGS) jsou

druhou fézi laboratorni diagnostiky, které je potvrzenim enzymovych testu.

11



Michalik et al. (2010) oznacuji lysosomy jako bunééné organely, které jsou zodpoveédné za
Stépeni, odbourdvani a eliminovani ¢i transport rtiznorodych vysokomolekuldrnich latek.
U pacinentii s lysosomalni poruchou dochazi tedy k postupnému ukladani a kumulaci
chemickych makromolekul uvniti lysosomu, které nelze rozlozit ani odstranit. V disledku toho
tyto zvétSené lysosomy transformuji strukturu bunék, ovlinuji jejich funk¢nost a postupné,
avSak nezadrzitelné, vedou k charakteristickym klinickym projeviim nemoci.

Pfi¢inou LSD jsou nedostatecné hladiny enzymt, zejména urcitych kyselych hydrolaz
umisténych v lysosomech. Tyto enzymy umoznuji postupné rozkladani slozitych molekul na
mensi a jednodussi. Typicky se jednd o proces degradace sfingolipidii, glykoproteinii
a mukopolysacharidi vyskytujicich se v bunécnych strukturdch pomalu ztracejicich se bunék.
Redukovana ¢innost nebo omezené mnozstvi téchto enzymli méd za nasledek akumulaci
nedegradovanych substratli v lysosomech heterogennich bunék (Malinova, Honzik, 2013).

,,Diagnoza lysosomdlnim onemocnéni je obvykle zaloZzena na vysetieni aktivit jednotlivych
enzymit v izolovanych leukocytech nebo kultivovanych firoblastech, na histochemickém
a elektron-optickém pritkazu stiadaného materialu v biopsii z postizené tkane a na molekuldarné
biologickém vysetreni. “ (Michalik et al., 2010, s. 6)

Malinova, Honzik (2013) konstatuji, Ze tyto dvé techniky zajiSt'uji prenatalni diagnostiku pti
zamysleném rodi¢ovstvi. Prostfednictvim suché krevni kapky je v soudasné dobé v Ceské
republice provadéna screeningova diagnostika, kterd ma za ukol definovat ¢innost enzymu.
Avsak o zavedeni plogného screeningu u novorozence na sttddava onemocnéni se v CR dosud

neuvazuje.
1.1.1 Mukopolysachridoza typ I (MPS I, Hurler-Scheie syndrom)

Mukopolysacharidéza I (MPS 1) ptedstavuje geneticky podminéné metabolické onemocnéni
funkce enzymu alfa-L-iduronidazy, ktery je klicovy pro metabolické proces a rozklad
glykosaminoglykant (GAG). Pod pojmem mukopolysacharidézy oznacujeme GAG, coz jsou
rozsahlé makromolekuly cukrG. Skupina onemocnéni spojenych se stfadanim
mukopolysacharidii v téle nese prave nazev mukopolysacharidozy (Michalik et al., 2010).
Glykosaminoglykany jsou kliCovou soucasti extracelularni matrix a také pfispivaji
k formovéani pojivové tkdné. Pokles nebo absence c¢innosti enzymu alfa-L-iduronidazy
coz vede k poruse jejich funkci. Pti pokroc¢ilém stadiu onemocnéni je tento proces trvaly ¢ili

neni mozna reverze. Na pocatku se GAG kumuluje pouze v lysosomech, coz postupné
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zpisobuje jejich nartistani. V dasledku toho mohou byt v bunikdch pozorovatelné jako vakuoly
pod optickym mikroskopem. Z biochemického hlediska je pozorovano zvysené vyluCovani
dermatansulfatu a heparansulfatu v moc¢i (Michalik et al., 2010).

Mukopolysacharidéza I (MPS 1) se dédi autozomalné recesivnim zpiisobem, coz indikuje,
ze k poruse enzymu alfa L-iduroniddzy a tedy projevu této choroby, dochdzi pouze tehdy,
pokud jsou oba rodi¢e zdravymi nositeli mutace v genu alfa-L-iduroniddzy. Tento gen ma dvé
alely, jednu od otce a jednu od matky. Pokud dit¢ zdédi mutovanou alelu od obou rodicii,
projevi se u n¢j onemocnéni MPS 1. Nositel¢ mutace jsou klinicky zdravi rodi¢e nemocného
ditéte, u kterych se vyskytuje mutace na jedné alele, a jsou tedy pouze heterozygoti pro MPS 1
(Michalik et al., 2010).

Polgreen et al. (2022) uvadi prevalenci onemocnéni mukopolysacharidéz typu I (MPS I)
pfiblizn€¢ u 1/100 000 narozenych déti. Deficit a-L-iduronidazy (IDUA), ktery vede
k akumulaci substrath GAG, dermatanu a heparan sulfitu, vede k progresivnimu
multisystémovému onemocnéni s pfirozenym spektrem od tézkého (Hurleriiv syndrom) az po
mirnéjs$i (HurlerGv-Scheieho syndrom a Scheieho syndrom).

Spolec¢nost pro mukopolysacharidosu (©2024) rozliSuje tii formy onemocnéni MPS I a také je

definuje.

Syndrom Hurler

Prevalence tohoto typu se uvadi u 1 z 100 000 déti. Ristové procesy se obvykle koncem 1. roku
omezuji a kolem 3. roku véku se uplné zastavi. Intelektovd schopnost je zna¢n€ redukovéana
a také dochazi k akumulaci mukopolysacharidii v mozku. To zpiisobuje postupné vytraceni jiz
naucené¢ho. Hovofime zde také o atypickém vzhledu, ktery se manifestuje velkou hlavou,
roz$itenym jazykem, rozmérnym a plochym nosem a také bfichem. Pro déti s timto typem MPS
I je také charakteristicky neobvykly pohyb, ktery se projevuje téZkopadnou rozkroc¢enou chiizi.
Respiracni problémy a plicni infekce jsou béZznym jevem. Rozsah postiZzeni tak ovliviiuje
a limituje délku zivota, pficemz mnoho déti umiré pied dosazenim deseti let v€ku (Spolecnost
pro mukopolysacharidosu, ©2024).

1900 zaslouzil Thompson a poté byla tato forma detailné¢ popsana G. Hurlerovou v roce

1919.
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Syndrom Scheie

Tento typ onemocnéni je pokladan za mirnéjsi formu oproti syndromu Hurler. Zcela jisté proto,
e inteligence u jedinctl zistava v normé. Prevalence je zde v poméru 1:500 000. Casem
dochazi u pacienti k riznym deformacim kloubii a také je znacné omezena mobilita.
V pozdéjsim véku mohou déti pocit'ovat intenzivni bolesti. Objevuje se zde 1 moznost vyuziti
enzymov¢ terapie. Délka Zivota u déti se syndromem Scheie je vyssi, a tedy se mohou dozit az
nékolik desitek let (Spole¢nost pro mukopolysacharidosu, ©2024).

Syndrom Scheie byl v roce 1969 poprvé vysloven a charakterizovan Scheiem spolu s jeho
spolupracovniky. Byl ¢lenén jako alternativa k syndromu Hurlerové. Velmi obvyklym
projevem je poskozeni srdec¢nich chlopni (Hyéanek, 1990).

., Pro nejmirnéjsi formu MPS I-S je typicky normalni intelekt, mezi nejcastéjsi obtize patii
zakal rohovky a postizeni kloubii a srdecnich chlopni. Prvni priznaky onemocnéni se objevuji
kolem patého roku véku, rada pacientii miize byt dlouho vedena pod nespravnou diagnozou. *

(JeSina, Zeman, 2011)

Syndrom Hurler — Scheie
., Inteligence neni vyrazné poskozena, jsou patrna tézka postizeni télesna. Frekvence vyskytu
1:115 000.“ (Spole¢nost pro mukopolysacharidosu, ©2024)

JeSina, Zeman (2011) hovoii o pomalejSim pritbéhu s lepsi prognozou, ktery je klasifikovan
u pacienti s MPS I-HS. Vékova hranice u jedincti s touto formou MPS I se pohybuje v rozmezi
od 15 az do 30 let. Symptomy nemoci jsou pozorovatelné jiz v obdobi détstvi, anebo pted
nastupem do Skoly. Intelektualni dysfunkce je minimalni, nebo dokonce nepostfehnutelna.
Narus$eni v oblasti ristu, hrubé znaky tvare, opacifikace rohovky (tzn. zakaleni rohovky) a také
svalova rigidita, porucha sluchu nebo poruchy se srde¢nimi chlopnémi, to vSe fadime
k pocatecnim piiznakiim tohoto onemocnéni. Pacienti nejcastéji umiraji v disledku selhani
srdce (JeSina, Zeman, 2011). Na Obrazku 1 Ize sledovat n€které pozorovatelné symptomy MPS.
., Vyraz obliceje 16mésicniho pacienta s MPS I Hurler (A,B); gibbus u 12mésicniho pacienta s
MPS I Hurler (C); hepatosplenomegalie a triselna kyla u trimésicniho pacienta s MPS I Hurler
(D); ruce s drapovitym uchopem u 18mésicniho pacienta s MPS I Hurler pred HSCT (E);
pétilety pacient s nove diagnostikovanym MPS I Hurler-Scheie; vsimnéte si, Ze vyraz obliceje
neni typicky (F), pupecni kyla a gibbus u ctyrletého pacienta s MPS I Hurler-Scheie na ERT
(G),; paraparéza u 40 leté pacientky s MPS I Scheie (H). ERT — enzymova substitucni terapie;
HSCT — transplantace krvetvornych kmenovych bunék;, MPS I — mukopolysacharidoza typu 1. “
(Parini et al., 2018, s. 4)
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Obrazek 1 Pozorovatelné symptomy MPS

Zdroj: Parini et al., 2018, s. 4

Michalik et al. (2010) uvadi, ze diive byli pacienti s MPS klasifikovani a fazeni do tfi
oddélenych subkategorii MPS 1. Nicméné rozmanitost projevil se u jednotlivych jedinct prolina
v takové mife, ze mnoho odbornikii dnes upfednostiiuje oznaceni jednoho onemocnéni
s vyznamnymi riznorodymi klinickymi projevy. Naopak Hyanek (1990) popisuje a rozliSuje
tfi jedine¢né kategorie onemocnéni MPS 1.

., Vsechny typy maji v riizné mire vyznaceny nasledujici patologické priznaky: casté rymy
s vytokem, zvétSeni nosnich a krénich mandli, deformace hrudniho kose, dychaci problémy,
postizeni chlopni a srdecni svaloviny celkove, byva vysoky krevni tlak, casté jsou problémy ocni
— zkaleni rohovky ¢i zeleny zdkal a poruchy zraku, vetsinou byvaji poruchy sluchu. Zvétseni
Jjater a sleziny, casté kyly. Nezridka vidime zaZivaci problémy, casté prujmy, deformace obratli,
omezeni hybnosti kloubu, ruce jsou kratké a Siroké s tlustymi prsty, nechybi vykloubeni
kycelnich kloubii, pri chiizi jsou koncetiny ohnuté. Rty odulé, jazyk zvétseny. Pozdéji casté
zaskakovani, zvraceni. Jednou z moznosti lécby se jevi transplantace kostni drené. “ (Spolecnost
pro mukopolysacharidosu, ©2024)

V soucasné dob¢ je schvalend 1écba, ktera spociva v enzymové substitucni terapii, anebo
transplantaci hematopoetickych kmenovych bunék. Prestoze tyto 1écebné postupy vyznamné
zlepSuji projevy onemocnéni a prodluzuji Zivot, pretrvava stald zdvaznost onemocnéni. Tyto

dvé 1écby mohou v nejlepSim piipadé zabranit rozvoji nebo zhorSeni abnormalnich funkci
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a somatickych komplikaci, ale nemohou odstranit jiz existujici pfiznaky. Aby lécba méla
maximalni ucinek, musi byt zahdjena co nejdiive. Pozd¢ stanovena diagndza, vzhledem
k nespecifické povaze pocateCnich ptiznaki, omezuje tspésnost 1écby. K predchazeni tohoto
omezeni se v soucasnosti doporucuje zavedeni novorozeneckého screeningu na onemocnéni

MPS I (Hampe et al., 2021).
1.1.2 Mukopolysachridéza typ II (MPS II, syndrom Hunter)

Tento typ mukopolysacharidozy fadime taktéz mezi vzacna onemocnéni, ostatné jako vSechny
typy MPS. U zenského pohlavi je MPS II zcela vyjime¢nym jevem, a to se projevuje 1 ve
statistice prevalence. Zatim bylo zaznamenano méné neZ 10 piipadii. Cetnost vyskytu se udava
zhruba u jednoho chlapce ku 120 az 160 tisic. U této nemoci se dédi¢ny mechanismus lisi od
ostatnich typd, a to tim, Ze pfimo souvisi s pohlavim. Jestlize matka je nositelkou, nastava
vysoké riziko, ptesnéji 50% pravdépodobnost, Ze chlapec bude trpét onemocnénim a dcery
budou v poloving ptipadi prenaseckami (Spole¢nost pro mukopolysacharidosu, ©2024).

Mukopolysacharidéza typu II (MPS II) je neurometabolické onemocnéni zplsobené
deficitem lysozomalni hydrolazy iduronat 2-sulfatazy (IDS). To vede k zdvaznému klinickému
stavu zplsobenému multiorganovou akumulaci glykosaminoglykanii (GAG/GAG) heparan
a dermatan-sulfatu, jejichZ zvySené hladiny lze prokézat v té€lesnych tekutinach. Od roku 2006
se klinicky uplatiiuje enzymova substitucni terapie (ERT), kterd vykazuje G€innost v nékterych
perifernich oblastech. Kromé klinického monitorovani se k hodnoceni u¢innosti ERT bézné
pouziva davkovani GAG. Pfisné dlouhodobé sledovani obsahu a sloZzeni GAG v télesnych
tekutinach vSak bylo provadéno jen vyjimecné (Maccari et al., 2022).

Maccari et al. (2022) vymezuje Hunteriiv syndrom jako jediny MPS vazany na chromozom
X, a disledku toho postihuje predev§im muzZe. DéEti jsou po narozeni normalni, nicméné
pfiznaky se obvykle objevuji v raném détstvi (mezi 2—4 rokem). Klinicky stav se vyviji od
mirnych az po t¢zké formy a ocekavana délka Zivota mize byt 10-20 let, nebo vyjimetné az
60 let, pficemz nejcastéjsi pri¢inou umrti je kardidlné-respiracni selhani.

Déti s timto onemocnénim vétSinou dortstaji maximalné do vysky 120-140 cm. Intelektoveé
schopnosti jsou rozli€né, avSak Casem dochazi pomalu k jejich postupnému sniZzovani az
k uplnému vymizeni. Charakteristickymi rysy jsou naptiklad kompaktni krk, Siroky nos, hlava
ma vétsi rozméry spolu s prominujicim Celem, robustni rty a velky, rozSifeny jazyk. Vyrazné
komplikace pozorujeme piedevSim v oblasti krku, nosu a hrudniho koSe, proto se bézné

wrwe

abnormalitami v oblasti hrudniho koSe. Piidavaji se i potiZe se srdcem. Radime zde i problémy
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se zazivanim, abnormalni velikost sleziny a jater a také kyly. U téchto déti je pozorovatelné
zakiiveni patefe a také narusend funkce a tvar kloubli. Mezi velmi obvyklé projevy také patti
zanéty usi a narusSeni funkce sluchu. Typické jsou malé zuby s mezerami a také nadmérna
salivace (Spolec¢nost pro mukopolysacharidosu, ©2024).

Déti jsou v pocatcich onemocnéni oznacovany jako hyperaktivni, energické a radostné,
avsak postupem casu a s postupujicim onemocnéni dit€ pomalu ptechazi do tlumengjsiho
obdobi, kde dochazi kubytku psychickych 1 fyzickych sil (Spolecnost pro
mukopolysacharidosu, ©2024).

Hyanek (1990) ve své publikace poukazuje na prvotni popis a zminky tohoto onemocnéni
jistym Ch. Hunterem jiz v roce 1917. Rovnéz déli MPS II na dva typy, a to na typ MPS II A
a MPS II B. MPS II A oznacuje jako t¢Zsi formu a MPS II B jako formu leh¢i.

, Nejtezsi typ (MPS 1I4) probiha jako tézké progredujici onemocnéni s manifestaci jiz
v casném kojeneckém nebo batolecim véeku, mirnejsi forma onemocneni (MPS 1IB) se projevuje
pozdéji a ma i lepsi prognozu. Mezi obéma typy vSak neexistuje presna hranice. Prvni priznaky
onemocneni jsou vesmeés nespecifické. Patri k nim pupecni a/nebo tiiselna kyla, sedlovity nos,
vetsi obvod hlavy, opakované zanéty hornich cest dychacich, casté zanéty stredousi ¢i omezend
hybnost kloubii. U chlapcii s tézsim typem MPS Il se ke konci kojeneckého veku objevuje
makroglosie, hepatomegalie, zpomaluje se rist a opozduje se psychomotoricky vyvoj.
Onemocnéni miize postupovat i pomalu a stanoveni diagndézy miize trvat i nekolik let,”

(JeSina, Zeman, 2011)

Enzymov4 substitucni terapie (ERT) je pro 1é€bu MPS II k dispozici jiZ vice neZ deset let ve
Spojenych statech (USA) a mnoha dalSich zemich po celém svété. Je U€innd v prodlouzeni
Zivota a ve zlepSeni nebo stabilizaci mnoha somatickych projevii onemocnéni. Neproniké ve
vétsim mnoZstvi pres hematoencefalickou bariéru, a proto netesi pokles kognitivnich funkci
pozorovany u neuronopatickych pacientli. Zda se vSak, ze fada zkoumanych ¢kt v klinickych
studiich je perspektivni pro 1é€bu centralniho nervového systému (CNS). Patii mezi né€ fizni
proteiny navrZené tak, aby po intravenéznim podani pfekonaly hematoencefalickou bariéru.
Jeden z nich je bézné€ dostupny v Japonsku. Dal§im pfistupem je genova terapie aplikovana
pifimo do CNS. Ne¢ktera pocatecni data rovnéz podporuji potencialni piinos tohoto ptistupu.
Dals§i moznosti je intracerebroventrikularni ERT, ktera je rovnéz schvalena a prodavana
v Japonsku. Transplantace hematopoetickych kmenovych bun€k byla jiz v tadé piipada
provedena a miiZze predstavovat jisty kognitivni benefit, pokud je provedena ve velmi raném

veéku (Burton et al., 2023).

17



1.1.3 Mukopolysachridéza typ 111 (MPS III, syndrom Sanfilippo)

U MPS III hovofime o mimofadné zavazné formé onemocnéni. Jedna se o formu MPS, kterou
neni mozné uplné vylécit. Zcela normalni vzhled ditéte, ktery nevyvolava zadné pochybnosti,
je pric¢inou pfili§ pozdé stanovené diagndézy. U MPS III se rozliSuji Ctyii riizné podtypy, a to
MPS IIIA, MPS 1IIB, MPS IIIC a MPS IIID. MPS 111 se zatazuje spolu s MPS Il a MPS I mezi
nejvice bézné mukopolysacharidézy. Taktéz vSechny podtypy MPS III fadime mezi vzacna
onemocnéni, jelikoz jejich prevalence je jedno dité z 66—100 tisic narozenych déti. Bézné se
v nasi oblasti vyskytuji podtypy oznadované jako A a B. Cetnost podtypu C je oznatovana jako
velmi vzacna a vyskyt podtypu D je spiSe raritou (Spolecnost pro mukopolysacharidosu,
©2024).

,, Pacienti s mukopolysacharidozou typ Il tvori na biochemické i molekularni urovni skupinu
Ctyr zcela ruznych onemocneni, kterd si vsak jsou na klinické urovni pomeérné znacné podobna
az uniformni. Proto na klinické urovni obvykle hovorime o MPS III, zatimco na biochemické
a molekularni urovni se odlisuje MPS 1114, MPS I1IB, MPS 11IC a MPS II1ID.

e MPS IIIA je zpiisobena poruchou funkce enzymu heparan N-sulfatdzy.
o  MPS IIIB je zpiisobena poruchou funkce alfa-N-acetylglucosaminidazy.
e MPS IlIC je zpiisobena  poruchou  funkce  acetyl-CoA :  alfa-
glukosaminideacetyltransferazy.
e  MPS IIID je zpusobena poruchou funkce N-acetyl glucosamine 6-sulfatdzy.
Vsechny 4 enzymy se podileji na metabolismu a odbouravani heparan sulfatu. *
(Michalik et al., 2010, s. 24)

Dédi¢nost se uvadi u vSech podtypi MPS III autozomalné recesivni (Hyéanek, 1990).

U vétSiny pacientli s MPS III se vyskytuji problémy s mluvou, i kdyZ se u nich do urcité
miry rozviji fe¢, v prubéhu onemocnéni se postupné ztraci. Primérnd délka Zivota téchto
pacientll je vétSinou dvé desetileti. Pacienti s MPS III vykazuji normdlni vyvoj po narozeni.
Pozdé&ji, v prvni fazi, maji opakujici se problémy s uchem, nosem, hrdlem a gastrointestinalnim
onemocnénim. Ve druhé fazi se méni jejich chovani véetné dive znacné hyperaktivity a poruch
spanku. Ve tieti a posledni fazi dochdzi u ditéte ke ztrate¢ intelektualnich schopnosti
a motorickych funkci. Celkové pacienti s MPS (konkrétné MPS I1IB) vykazuji neurokognitivni
pfiznaky. VEk stanoveni diagndzy u pacientit s MPS IIIB muze byt velmi odlisny, od 4 let do
dospélosti. Déti s podezienim na MPS IIIB trpi idiopatickymi pfiznaky, vyvojovym zpozdénim

a poruchami pozornosti a hyperaktivitou (Spahiu et al., 2023).
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JeSina, Zeman (2011) podotykaji, ze doba té¢zké mentélni retardace pretrvava mnoho let,
v druhotné fazi onemocnéni se postizeny jedinec setkava s neurologickym zhorSenim a také
dochazi k naruSeni jemné a hrubé motoriky. To vede k nutnosti vyuzivat invalidni vozik. Dité
s MPS III se postupné vzdaluje okoli a také se nezapojuje do béznych konverzaci.

., U pacientii s MPS Il nebyla kauzalni terapie onemocnent dosud objevena, takze prognoza
pacientii s MPS 11 je vice nez nepiiznivd. Rada studii ukdzala, Ze lécéba pomoci transplantace
hematopoietickych kmenovych bunék z kostni diené je u vsech typu MPS Il bez efektu. Ani
genova terapie neni dosud dostupna, zatim je stale ve fazi vyzkumu. V soucasné dobé se
u pacientt s MPS Il zkousi tzv. varianta lécby substrat redukcni (SRT) pomoci gene
expression-targeted therapy (Genistein-Soyfem). Po podani Genisteinu dochazi k inhibici

syntézy glykosaminoglykanii, a tim snad k prechodnému omezeni strdadani.

(Spolecnost pro mukopolysacharidosu, ©2024)
1.1.4 Mukopolysachridéza typ IV (MPS IV, syndrom Morquio)

Mukopolysacharidéza typ IV, taktéz znamy pod nidzvem syndrom Morguio. Jedna se
o geneticky determinované lysosomalni onemocnéni. U jedincl s timto onemocnénim probiha
stfadani a ukladani mukopolysacharidi (vysokomolekularnich latek), aktualn€ pojmenovanych
jako glykosaminoglykany (GAG) (Michalik et al., 2010, s. 24).

Hyanek (1990) povazuje Oslera za prvniho clovéka, ktery se zaslouZil o popsani tohoto
onemocnéni, presnéji uz v roce 1897. Ovsem své pojmenovani dostal tento syndrom prave dle
uruguayského pediatra Morquia. Ten se totiz podrobnéji vénoval prevalenci MPS IV
u piibuznych ve tfech generacich v jedné dané rodin¢.

Vyskyt mukopolysacharidozy IV se pfi narozeni celosvétové pohybuje mezi 1/240 000—
7 600 000, primérna celosvétova prevalence pii narozeni je piiblizné 1/1 500 000 (Orphanet,
2024).

Spole¢nost pro mukopolysacharidosu (©2024) a Michalik et al. (2010) se shoduji na
prevalenci tohoto typu v Ceské republice. Jedna se o Setnost zhruba 1:140 000.

V disledki absence dvou enzymil délime MPS IV na dva podtypy (JeSina, Zeman, 2011).

Klinicky se ob¢ formy MPS, IVA a IVB projevuji podobné na kosternim aparatu. MPS IVA
Progresivni deformity skeletu a kloubli vedou k poruchdm chiize a kazdodennich ¢innosti
a zahrnuji platyspondylii (zploSténi nebo sniZeni vysky obratll patefe), kyfozu, skolidzu, pectus
carinatum (,,pta¢i hrudnik® neboli deformita hrudniku), genu valgum (,,kolena do X*),

deformity dlouhych kosti a hyperlaxitu (nadmérna pohyblivost) kloubti (krk, ruce, prsty, kycle,
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kolena). Rychle progredujici porucha ristu, ktera se v tézkych piipadech zastavi piiblizné
ve 3 az 5 letech, ma za nésledek nizky vzrist. Potencialni nervové komplikace jsou druhotné

k deformacim skeletu (Orphanet, 2024).

Obrdazek 2 Typicky vzhled u MPS IV

Genu valgum
Pectus carinatum
Kyphoscoliosis

Prominent Forchead

Zdroj: Montafio, © 19942024

Od 2 do 5 let v€ku dochazi k hypoplazii odontoidnich obratlti v kombinaci s hyperlaxitou
kloubi, coz vede k nestabilité na tirovni prvnich dvou krénich obratll s rizikem komprese
michy. Oblicejovy dysmorfismus zahrnuje prominujici ¢elo, velkou dolni Celist a kratky krk.
Respiracni obtiZe s vyraznym omezenim plicni kapacity, nachylnosti k pneumonii a obstrukei
¢i zGzenim pridusnice Casto signalizuje zivot ohrozujici spankova apnoe, srde¢ni selhani nebo
anesteziologické komplikace. Mezi mimokloubni projevy patii hepatomegalie (zvétSeni
velikosti jater), valvulopatie (poruchy srdecnich chlopni), ztrata sluchu, zakaleni rohovky
a hypoplazie (nedostate¢ny nebo netplny vyvoj) zubtl. Inteligence je normalni. Pacienti maji
obvykle nizkou vydrz, vysilujici inavu a bolest. Mnoho pacientl se ve druhé dekade stava
zavislymi na invalidnim voziku (Orphanet, 2024).

JeSina, Zeman (2011) upozoruji na fakt, Ze u pacientt s typem mukopolysacharidozy MPS
IV zistava intelekt zcela v normé, a tedy neni naruSend CNS. MiZe se vyskytovat i zakal
rohovky, ktery lze sledovat na Obrazku 3, ale vétSinou je nendpadny. Jako vyjimecné se jevi

poruchy sluchu.

20



Obrazek 3 Opacifikace — zakaleni rohovky

Zdroj: Fenzl et al., 2015, s. 1634

-

, MPS 1V je multisystémové onemocnéni, proto se v lécbé jedincii s MPS IV uplatiuje
komplexni péce vcetné rehabilitace, symptomatické a socialni terapie. Jedinci s MPS IV nemusi
dodrzovat zadnou specialni dietu, v ramci fyzickych aktivit se doporucuje vyvarovat se
repetitivnich cinnosti, které by vedly k dalSimu poskozeni pojivové tkane. Kotouly nejsou
povoleny. “ (Spolecnost pro mukopolysacharidosu, ©2024)

Lécba zlstava symptomatickd (protéza, operace, konsolidace krku fizi obratlii, cévni
rekonstrukce prudusnice pii téméf fatalni obstrukci pradusnice, pomuicky pro chiizi nebo
invalidni vozik). Rozhodujici je neinvazivni posouzeni obstrukce dychacich cest v Casném
stadiu. Problém mitiZe nastat u celkové anestezie z diivodu obtizné intubace. VétSinou je nutné
provést zobrazovaci vySetieni kréni patefe. Klinickd 1écba zahrnuje transplantaci krvetvornych
kmenovych bunék (HSCT) a enzymovou substitucni terapii (ERT), které vedou k ¢aste¢nému
obnoveni klinického fenotypu, ale neni uvadéno, ze by zlepSily projevy na kosterni soustave.
HSCT byla pouZita u vice nez 30 pacientli s MPS IVA, nicméné k vyhodnoceni efektivity 1écby
jsou nutné dalsi studie. U MPS IVB zistava péce a nadale 1écba podplrné a chirurgicka

(Orphanet, 2024).
1.1.5 Mukopolysachridéza typ VI (MPS VI, syndrom Maroteaux — Lamy)

Tento typ onemocnéni mukopolysacharidozy se vyskytuje jen sporadicky. Vyskyt se udava
u 1 ditéte z 500 000 narozenych déti. Piikladem toho je i fakt, ze v Ceské republice je
diagnostikovana pouze jedna divka s timto typem MPS VI. Zasazeny jsou zde vSechny casti

téla vyjma centralni nervové soustavy. Je zfejmy vliv na kosterni strukturu, rast a motorické
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dovednosti. Zavaznost a pribéh MPS VI mohou byt proménlivé béhem Zivota (Spolecnost pro
mukopolysacharidosu, ©2024).

Michalik et al. (2010) dopliuji odkud MPS VI neboli syndrom Maroteaux — Lamy dostal
své pojmenovani. Jednalo se o dva francouzské 1ékare — Dr. Maroteux a Dr. Lamy. Ti se v roce
1963 zaslouzili o prvotni popis.

MedlinePlus (2021) vymezuje Mukopolysacharidézu typu VI (MPS VI), znamou také jako
Maroteaux-Lamyho syndrom takto: jedna se o progresivni onemocnéni, které zpusobuje
zvétSovani mnoha tkani a organti, jejich zadncty nebo jizvy, a nakonec jejich zanik (atrofii).
U tohoto onemocnéni jsou také casté abnormality kostry. Rychlost, s jakou se pfiznaky
zhorsuji, se u postizenych jedinct lisi. Lidé s MPS VI obvykle nevykazuji pfi narozeni zadné
pfiznaky tohoto onemocnéni. Pfiznaky a symptomy MPS VI se u nich vétSinou zacinaji
projevovat v raném détstvi. Symptomy MPS VI postihuji mnoho télesnych systémi, véetné
kosterniho, srde¢niho a dychaciho.

MPS VI zpasobuje rizné kosterni abnormality, vcetné velké hlavy (makrocefalie)
s nahromadénim tekutiny v mozku (hydrocefalus), vyraznych ryst v obliceji, které nesou
oznaceni téZ ,.hrubé®, a velkého jazyka (makroglosie). Mezi dalSi znaky patii maly vzrist,
deformace kloubil (kontraktury), které ovliviiuji pohyblivost, a dysostosis multiplex, ktera
oznacuje mnohocetné abnormality kostry pozorované na rentgenovém snimku. U mnoha déti
s MPS VI se objevuje syndrom karpalniho tunelu, ktery se vyznacuje necitlivosti, brnénim
a slabosti rukou a prsti. U lidi s MPS VI mliZe dochazet k z(zeni patefniho kanalu (spinalni
sten6za) v oblasti krku v disledku toho muze dochazet ke stlaceni a poSkozeni michy.
(MedlinePlus, 2021).

., Nezbytnou soucdsti lécby vsech pacientu s MPS je socialni a symptomaticka terapie.
Piivodne byla paliativni a podpurnd lécba jedinou metodou pro postizené pacienty, kterd
zahrnovala kromeé socialni pomoci i rehabilitaci a dechovou rehabilitaci, podporu dychani
(tracheotomie a ,CPAP-continuous positive airways pressure‘), transplantaci srdecnich
chlopni u srdecniho selhavani, ortopedické korekce kostnich abnormalit.“ (Spole¢nost pro
mukopolysacharidosu, ©2024)

Spolec¢nost pro mukopolysacharidosu (©2024) shledava enzymovou substitu¢ni terapii jako
velmi nadéjnou spolu s véasnou diagnostikou u téchto pacientli. Jedna se totiz o multisystémové
onemocnéni, a proto je nutné k nému pristupovat komplexné a terapeuticky, zahrnujeme zde

1 symptomatickou a socidlni terapii.
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., Transplantace hematoprotetickymi kmenovymi buiitkami z kostni diené nebo z pupecnikové
krve se v soucasné dobé u pacientii s MPS IV na rozdil u pacientii s tezkou formou MPS I-H
neuplatiuje. Genovd terapie MPS 1V je zatim pouze ve fazi vyzkumu. *

(Spole¢nost pro mukopolysacharidosu, ©2024)

1.1.6 Mukopolysachridéza typ VII (MPS VII, syndrom Sly)

Mukopolysarcharidoza typu VII (MPS VII) je vzacné dédiéné onemocnéni. Je povazovana za
poruchu lysozomalniho ukladani (LSD), pfi niz geneticka odchylka narusuje normalni ¢innost
lysozomt v lidskych bunkach. MPS VII je také znam pod nazvem Slytv syndrom (Boston
children's hospital, © 2005-2024).

Dle Hyénka (1990) byl tento typ MPS popsan roku 1973 jistym doktorem Sly a dalSimi
spolupracovniky.

Symptomy MPS VII maji Sirokou §kalu a jejich zdvaznost a rozsah se u jednotlivych jedincti
1ze pozorovat na Obrazku 4. V takovém piipad¢ se v t€lesnych tkanich pted narozenim hromadi
nadbytecna tekutina a takové déti se bohuzel Casto rodi mrtvé nebo umiraji kratce po narozeni.
Ptiznaky méné zavaznych forem MPS VII se mohou objevit v raném détstvi (Boston children's

hospital, © 2005-2024).

Obrazek 4 Hydrops fetalis

Zdroj: Furlan et al., 2018, s. 157

23



National MPS Society (©2024) uvadi, ze se odhaduje vyskyt MPS VII u 1 z 250 000
narozenych déti. Tento typ mukopolysacharidozy je jednim z nejvzacnéjsich.
Dosavadni piistupy k MPS VII jsou uzplisobeny konkrétnim pacientiim a mohou zahrnovat
enzymovou substitucni terapii (ERT) a cilenou 1écbu symptomu. LéCebné postupy vyzaduji
mezioborovou spolupréaci a do zna¢né miry zavisi na tom, jak nemoc na dité pasobi (Boston
children's hospital, © 2005-2024).

MPS Society (©2023-2024) uvadi fakt, ze u kazdého téhotenstvi je pravdépodobnost, ze
dité zdédi MPS VII, zcela nezavisla na tom, zda bylo ptedchozi dité postihnuto MPS VII. Pti
kazdém téhotenstvi je pravdépodobnost 1:4, ze dité bude postizeno MPS VII.
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2 Rodina

vvvvv

spolecenskou skupinu a instituci, ktera je zdkladnim clankem socialni struktury i zdkladni
ekonomickou jednotkou a jejimiz hlavnimi funkcemi je reprodukce trvani lidského biologického
druhu a vychova, resp. socializace potomstva, ale i prenos kulturnich vzorii a zachovani
kontinuity kulturniho vyvoje. *“ (Petrusek et al., 1996, s. 940)

Naopak Ivo Mozny, vyznamny ¢esky pedagog a sociolog, ktery stal za vznikem Fakulty
socidlnich studii Masarykovy univerzity a poté se stal prvnim dékanem, pojimé rodinu jako
,socidlni zarizeni, jehoz zdkladnim ucelem je vytvaret soukromy prostor pro reprodukci
spolecnosti, stineny proti viricimu a neprehlednému svétu verejnému. Chrani své cleny, nemeni
svuj tvar, vnitini usporadani ani habitus a zmény ve svém okoli vyrovnava. Vyvoj ¢i pokrok tim
rodina ovSem nebrzdi. Naopak: svou stabilitou dynamiku umozZnuje a v jistém smyslu
i podporuje, protoze brani spolecensky systém pred chaosem zhrouceni.“ (Mozny, 2008, s. 14)

Sobotkova (2012) vnima rodinu jako zakladni a kli¢ové prostiedi, ve kterém lidé prozivaji
a formuji své zkuSenosti a vzorce chovani od raného détstvi ptes dospélost az po smrt. A proto
konstatuje jako nepochopitelny fakt, ze se psychologie tak dlouhy ¢as interesovala pouze
o samotného jedince, aniz by se snaZila pochopit a popsat jaké prostiedi praveé jedince formuje.
,, Nejbéznéjsim modelem rodiny je tzv. nukledrni rodina, kterou tvori nejblizsi pribuzni, tj. oba
rodice a déti. V poslednich desetiletich se model rodiny, ktery je historicky flexibilni, vyznamné
proménuje. ZvySuje se variabilita rodinnych typu, zahrnujici nejen rodinu viastni a uplnou, ale
také rodinu neuplnou, nevlastni a nahradni. Soucasné pojeti tenduje k chapani rodiny jako
socialni skupiny nebo spolecenstvi, Zijictho ve vlastnim prostoru — domove, uspokojujici
potieby, poskytujici péci a zakladni jistoty détem. “ (Priicha et al., 2001, s. 202)

Kimplova et al. (2023) hovofti o soucasnych trendech v rodin€, neustalé transformaci rodinnych
struktur a také roli s nepfetrzitym procesem, ktery odpovida zmé€nadm v socidlnim prostiedi.
Zastava také nazoru, ze v dnesni dobé nelze hovoftit o tradi¢ni roding.

Kuchatova et al. (2019) sdili nazor o novodobém vyvoji a zmén¢ forem rodinného souziti.
Transformace se neprojevuje pouze v rodinném uskupeni, ale také dochazi ke zméné Zivotnich
preferenci, plant a celkového pohledu na rodinny zivot. S tim také souvisi rapidni zména
v pojimani manZzelstvi a partnerstvi. Pravé ono manzelstvi neni chédpano a brano jako kdysi,

zatimco hodnota rodiny zistava.
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Avsak Skopalova (2014) poukazuje na historicky kontext, kdy rodinu tvotil maly pocet ¢lenil
domaécnosti, ptiblizné 4-5 osob. A také uvadi fakt, ze 1idé do manzelstvi vstupovali v pozdéjSim
veku, ptiblizné kolem 25-26 let. V minulosti mnoho lidi nebylo schopno naplnit pozadavky,
které limitovaly uzavieni manzelstvi (napf. nepatfila jim zadna ptda, taktéz zde sehralo svou
roli dédické pravo prvorozeného syna atd.). Z toho diivodu byla velka ¢ast populace svobodna.

Mozny (1990) podotyka, ze rodinu v ptedeslé dobé prednostné spojovaly ekonomické
potieby. Situace v roding, a to nerovnost mezi muzem a Zenou, se vyrazné projevovala jak po
strance majetkové, tak po té sexualni. Okrem cirkevnich divoda zde byly pravé divody
ekonomické, které¢ znemoznovaly rozpad manzelstvi. A proto byla zena na muzi stale zavisla.
V dnesni dob¢ je vSak tato situace jind, ¢lenové rodiny byvaji sobéstani a nejsou na sobé
finan¢né zavisli. V dusledku toho hovofime o snizené dilezitosti manzelského svazku, a s tim
také postupné stoupa rozvodovost.

Kraus, Polackova (2001) uvadéji ve své publikaci nékolik malo charakteristik soucasné
rodiny. Model soucasné rodiny se dlouh4 Iéta formoval az do dne$ni podoby.

Jako prvni uvadéji autoti fakt, Ze mnoho funkci rodiny jiz obstaravaji pravé jiné socialni
instituce. Na rodinu jsou tedy kladeny pouze malé néroky, a proto se zde mohou objevovat
pojmy jako krize, rozpad ¢i konec. Koncept zakladani rodiny pomalu ztraci svou tradi¢ni
podobu. Az pfiili§ velkd volnost umoziuje partnerské souziti bez toho, aniz by uzavieli
manzelstvi. Pravé s tim vzriistd podil rodin postavenych na souZiti partnerli bez nutnosti
uzavieni manzelského svazku. Rodinnd stabilita klesa, a to ma za nasledek vysokou miru
rozvodovosti. Rozvodem v dnes$ni dobé¢ kon¢i ptiblizn€ 40 % manzelstvi. Nemluveé o tom, Ze
ve vétsing pripadu figuruji 1 déti (Kraus, Polackova, 2001).

Zménou prochazi také celkova struktura rodiny. To znamen4, Ze se vyrazné redukuje pocet
déti v rodin¢ a také se omezuje vicegeneracni souZiti. Do popfedi rovnéZ vstupuje planované
rodiCovstvi a stim spojena moZznost uzivani antikoncepce. Vztah k umélému pteruSeni
téhotenstvi je viceméné volny a otevieny. Prodluzuje se také Cas, kdy déti setrvavaji s rodici
v jedné spolecné domacnosti. Lze zde hovofit také o zméné v organizaci rodinného cyklu, tzn.
rodici se Casto stavaji lidé vysSiho veéku a prarodice jsou stale zapojeni v proudu pracovniho
procesu. Cas straveny v praci vyrazné prevysuje Cas straveny s détmi a v kruhu blizkych
a rodiny. Na tkor rodiny, bohuzel, musi mnoho lidi upfednostiiovat pracovni povinnosti. Po
shrnuti vSech téchto charakteristik souc¢asné rodiny se objevuje otdzka, zda opravdu je rodina
stale tim, ¢im byla, tj. zdkladnim kamenem lidské spole¢nosti (Kraus, Polackova, 2001).

Machova (1974) uvadi toto pojmové vymezeni rodiny. Definuje rodinu nukledrni neboli

zakladni. Ta je vymezena otcem, matkou a détmi, jez ziji spolu ve spolecné domacnosti. Dale
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hovofti o rodin€ rozsifené, jejimiz ¢leny mohou byt napiiklad ptibuzni, a to zejména prarodice,
tety, strycové atd. Rodina, v nizZ se jedinec sam narodil je ozna¢ovana jako rodina orienta¢ni.
A posledni rodinu oznacuje pojmem prokreacni neboli rodina rozmnozujici. Jak uz z ndzvu
vyplyva, jedna se o rodinu, ktera nové vznika na zaklad¢ uzavieni manzelstvi mezi dvéma

jedinci.

2.1 Vyznam rodiny

Pojem rodina nese mnohostranny vyznam, a to pro vSechny ¢leny rodiny a také pro spolecnost.
Podstatu rodiny mohou partnefi spatiovat v tom, Ze je to misto, kde dochazi k napliovani
a uspokojovani vzajemnych potieb, patiicné podpoie a spolupraci. Také se jedna o misto
odpocinku, kde mize ¢lovek jednoduse pustit své myslenky a sdilet radosti €i strasti s ostatnimi.
Pro déti rodina znamena prostiedi, kde dochazi k uspokojovani primarnich potieb a k tvorbé
pfedstav co je naplni budouci rodi¢ovské role. Rodi¢e vychovné vedou déti, snazi se jim
ukazovat spravnou cestu v Zivoté a v neposledni fad¢ jim poskytuji domov. Jakmile se v roding
vyskytnou malé déti, rodina se stava také mistem stresu a strachu, ponévadz rodice vénuji détem
vSechen svijj ¢as a chtéji jim predat vSe potiebné (Bakosova et al., 2005).

., Rodina miize prinést svym clenum pocit velkého Stésti, ale i bezbrehého zoufalstvi. Pro
mnohé deti i dospélé plati, Ze nejlepsi fyzicka, mentadlni, spolecenskd, moradlni i emocionalni
podpora prichazi z rodiny. Jini lidé vsak nachazeji v horsicich se rodinnych vztazich pouze

utrpeni a pocity uzkosti. “ (Melgosa, Posse, 2003, s. 16)

2.2 Typologie rodiny

Dunovsky (1986) definuje ¢tyti typy rodin, z hlediska funkénosti, tzn., zda rodina plni funkce

vazané na rodinu ¢i nikoli:

e Funk¢ni rodina
e Problémova rodina
e Dysfunkéni rodina

e Afunk¢ni rodina

Funkéni rodina
Jedna se o typ rodiny, kde vladne vzajemné porozuméni a respekt. Rodi¢e dbaji na spravnou

vychovu déti a také zabezpeCuji zdravy vyvoj ditéte. Konflikty ¢i neshody jsou feSeny
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pfiméfenym zptsobem a velky diraz je zde kladen na vzdjemnou komunikaci (Dunovsky,
1986).

Matousek (1993) dopliuje, Ze pravé pevné pouto a spojeni mezi rodii vytvaii harmonii
a klid a zadné okolni vjemy to nemohou narusit.
Problémova rodina
Jako problémovou lze definovat rodinu, ve které dochazi k naruseni ur¢itych funkci, avsak tyto
nuance neohrozuji chod rodiny a neptsobi negativné na vyvoj ditéte. Rodina je kompetentni
vzniklé problémy sama vyiesit, poptipadé pozadat o pomoc a radu tieti osobu (Dunovsky,
1986).
Dysfunk¢ni rodina
To zpiisobuje hrozbu pro rodinu, ale i pro déti a také velmi negativné plisobi na samotny vyvoj
dité¢te. Komunikace mezi Cleny domaécnosti vazne a opakované dochazi ke slovnim ale
1 fyzickym konfliktim. Jak ve vztahu rodi¢ dité, tak i mezi rodi¢i navzajem. Tato situace byva
alarmujici, a proto si také zada odborniky, ktefi se zaméfi na dlouhodobou a soustavnou pomoc
a podporu rodiné (Dunovsky, 1986). Déti Celi znacnému riziku naruSeni jejich vyvoje ¢i
vychovy, a proto je dilezité o této situaci uvédomit vnéjsi instituce (Helus, 2015).

Matousek (1997) vnimé dysfunk¢ni rodinu jako prostor, kde vladne neptijemné atmosféra
s vyraznymi prvky nediivéry. Rodina byva rozdélena na dvé skupiny, a ¢lenové rodiny spolu

nikterak nekomunikuji.

Afunkéni rodina
Klégrova a Zelena hovoii o afunkéni rodiné kdyzZ: ,,... poruchy jsou tak velkého razu, zZe rodina
prestava plnit sviij zakladni ukol a diteti zavaznym zpiisobem Skodi, nebo je dokonce ohrozuje
v samotné existenci. V populaci se vyskytuje asi 0,5 % takovychto rodin. “ (Zelena, Klégrova,
2006, s. 8)

Dunovsky (1986) shledava v takové situaci napravu jako bezptfedmétnou a jako adekvatni
vychodisko spatfuje odebrani ditéte a umisténi jej v ndhradni rodiné ¢i Gstavu. Poukazujeme

zde na fakt, ze ohroZeni se nemusi tykat pouze déti samotnych ale i nékterého z partnera.

Bakosova et al. (2005) rozlisuje typologii rodin dle uplnosti:
e Uplna
Uplnou rodinou je oznadovéna takova rodina, kde spole¢nou domécnost sdili otec,

matka a alespon jedno dité. V takové rodin€ ma kazdy ¢len vymezenou svou roli.
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Dle zptsobu souziti ji dale klasifikujeme na harmonickou, konsolidovanou
a doplnénou.

e Netplna
Neuplna rodina je tvofena pouze jednim rodi¢em spolu s dit€tem nebo vic détmi.
Jeden rodic, ve vétSin¢ piipadid matka, zastdva funkci obou rodict. Coz vnimame
jako velice naro¢né jak fyzicky, tak psychicky.
Radime zde napiiklad rodinu vdov a vdovci, rodinu svobodné matky, rodinu

s jednim rodi¢em (rozvod) a rodinu bezdétnou (manzelstvi).

Helus (2015) podotyka, ze role otce mize byt za urCitych okolnosti nahrazena a zastoupena

jinymi muzi. Naptiklad se mtize jednat o dédecka, nového pritele matky ¢i stryce.

2.3 Funkce rodiny

,,Rodina ve svém souhrnu zajistuje mnoho cinnosti — zabezpecuje své cleny hmotné, pecuje
o zdravi, vyZivu a kulturni navyky svych clenii, vytvari specifické socializacni a vychovné
prostredi pro deti, predava jim kulturni dédictvi, vStepuje jim moralni postoje, oviliviiuje je,
usmeérnuje, chrani a podporuje. Rodina plni urcité role i ve vztahu ke spolecnosti — je to
predevsim reprodukce obyvatelstva, a to jak reprodukce biologicka, tak i kulturni* (Kraus,
Polackova, 2001, s. 79)

Spanhelova (2010) uvadi klasifikaci zakladnich funkci rodiny, a to z pohledu socialni

psychologie:

¢ Biologicko-reprodukéni
Hlavnim cilem této funkce je zajistit pokracovani rodu pocetim a zrozenim nového jedince tzn.
tvorba novych generaci (Spaiihelova, 2010).

Michova (1974) oznacuje tuto funkci jako biologickou a hlavni smysl shledava
v uspokojovani sexualnich potteb manzelt a také rozmnozovacich pudt.

Oproti tomu Skopalova (2014) hovoii o novodobém oznaceni této funkce, a to pojmem
funkce sexudlni. Rozdil vnima v sexualnich aktivitdch za ucelem zplodit dit¢ a v sexuélnich
aktivitach bez zaméru plodit potomstvo.

Dunovsky (1986) udava, ze pokud se z riznych diivodl v rodiné nerodi déti, mize se jednat
o poruchu biologicko-reprodukéni funkce. O takové poruse muzeme dle autora hovofit

1 v pfipadé, Ze se v takové rodiné rodi déti jakkoliv poskozené.
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o Ekonomicko-zabezpecovaci
Jak jiz z ndzvu vyplyva, tikolem této funkce je zabezpecCeni (zajiSténi) ¢lenit domécnosti po
strance ekonomické. Je zde kladen dliraz na to, aby nikdy nedoslo k pfevySeni miry emocionalni
funkce, coz by mohlo negativné ovlivnit dalii vyvoj ditéte (Spaiihelova, 2010).

e Emocionalni
Rodina na dité plisobi pfes city a pocity, tj. emocionalné. Dit¢ zahrnuje laskou a poméha mu
s vyjadfovanim, se sdilenim pociti. Hlavnim cilem této funkce je poskytovat ditéti emocionalni
podporu a pocit bezpeéi (Spaithelova, 2010).

e Socializa¢né vychovna
Snazi se déti vychovavat k tomu, aby jim zac¢leiiovani do spolec¢nosti necinilo zadné obtize
a také aby dokazaly vychazet a komunikovat s jinymi détmi a také s dospélymi (Spaiihelova,
2010).

Machova (1974) oznacuje tuto funkci jako primarné vychovnou a také hovoti o zménach,

které nastavaly v pribéhu let, co do obsahu tak 1 do rozsahu.

Dle Heluse (2015) vymezujeme deset zakladnich funkci rodiny takto:

~

., Rodina uspokojuje zakladni, primarni potreby ditéte v ranych stadiich jeho Zivota.

2. Rodina uspokojuje velice zavaznou potrebu organické prinalezitosti ditéte.

bl

Rodina skyta ditéti jiz od nejutlejsiho veku akcni prostor, tzn. prostor pro jeho aktivni
projev, cinnou seberealizaci, soucinnost s druhymi.

Rodina pozvolna uvadi dité do vztahu k vécem rodinného vybaveni.

Rodina vyrazné urcuje prvopocatecni prozitek sebe sama jako chlapce/divky.

Rodina skyta diteti bezprostredné pusobici vzory a priklady.

NS A

Rodina v ditéti zaklada, upeviiuje a dale rozviji védomi povinnosti, zodpovédnosti,

ohleduplnosti a ucty jako néceho samoziejmého.

8. Rodina otevira diteti prilezitost vejit do mezigeneracnich vztahii a tim hloubéji proniknout
do chapani lidi riizného véku, riizného zaloZeni, riizného postaveni.

9. Prostrednictvim rodicu, prarodicu, starSich sourozencu, pribuznych a pratel rodina
navozuje v ditéti predstavu o Sirsim okoli, o spolecnosti a svéte.

10. Rodina je détem a dospélym prostredim, kde se mohou sveérit, ocekavat moudré, trpélivé

a vcitive vyslechnuti, radu a pomoc; je utocistem v situacich zivotni bezradnosti. “ (Helus,

2015, s. 219-222)
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3 Rodina a dité nemocné mukopolysacharidézou

Matéjcek (1992) shledava rodinu jako misto, které nas neustidle formuje a je oznaCovano
pojmem dokonaly systém. Avsak i v tomto dokonalém souziti mtize nastat ohrozeni. Jiz pied
narozenim ditéte se v rodin¢ utvaii vztahové vazby. Do poptedi tedy vstupuje otazka, zda jsou
mezigeneracni vztahy podobné nebo se 1isi u rodin pecujicich o dité€ s postizenim. Pfichod ditcte
na svét pecClivé proveri vztah mezi partnery a také je vyznamnym stresorem, ktery ovliviiuje
souZiti.

Michalik et al. (2012) povazuje za primarni faktor, jez mé velky vliv na prostfedi rodiny
a také situaci v ni, neodvratnou a neuprosnou progresi tohoto onemocnéni. Pro toto onemocnéni
je typickd snizend schopnost az Uplna ztrata funkce organismu ditéte. Vzhledem k témto
okolnostem obvykle rodina ¢eli nasledujicim situacim:

e Postupné zhorSovani zdravotniho stavu ditéte Casto pfinasi zvySovani narokl na péci

e Stale probihajici zmény osobnosti ditéte vyzaduji adaptaci okoli, véetné zmén
v chovani, prostiedi a stalé péce

e Stoupajici potieba odborné pomoci od I¢kaiti, poradenskych pracovniki a specialisti
ve Skolnich poradenskych zafizenich

e Zvysujici se nezdjem od okoli, jak SirSiho, tak postupné 1 blizkého

e Vyzvy, kterym Celi rodina dlouhodob& nemocného ditéte, zahrnuji interakei s lidmi
v bydlisti, znamymi, piateli a SirSi rodinou

e Rodina se potyka se zhorSujici se ekonomickou situaci kvtili domaci péci o nemocné
dité. Tato dlouhodobéd péce muize narusit, a dokonce ohrozit partnerské a rodinné
vztahy a vést k postupnému az uplnému vycerpani, inavé a depresivnim naladam.
Momenty radosti a hrdosti spojené s narocnou péci jsou vzacné a méné Casté
(Michalik et al., 2012).

Dle Michalika et al. (2012) nelze dle Zadnych kategorii srovnéavat zivot rodiny, kterd pecuje
o dit¢ s ,,béZznym* zdravotnim postizenim a rodiny, kterd se dlouhodobé stara o dité
s mukopolysacharid6zou.

Rodictim vétSinou vybihaji mySlenky spojené s budoucnosti a také ohledné zabezpeceni
rodiny. U mladych rodi¢i, coz neni zcela béZné, se objevuji otazky spojené s tématem smrti.
Rodi¢e se zabyvaji tim, co by se stalo, kdyby napfiklad zemieli pfedcasné. I pfesto, Ze
v béznych rodinach tyto myslenkové pochody vétSinou nejsou, u pecujicich rodin to byvaji

myslenky velice ¢asté (Michalik et kol., 2012).
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Dle Michalika et al. (2012) mé velky vyznam socializace déti s mukopolysacharidozou
v détském kolektivu. Takovéa socializace je velmi dulezita i pro samotné rodice.

Web Déti uplnku (2020) predstavuje v kratkém dokumentu dvé rodiny déti s MPS.
V dokumentu rodi¢e hovofi o strachu ze svéteni ditéte do ustavni péce. Byli by vSak vdécni za
pomoc formou asistencnich sluzeb, aby ziskali alespon trochu ¢asu pro sebe. Uvadi také, ze
tyto sluzby vétsSinou nebyvaji dostupné, jelikoz se tento sektor potyka s nedostatkem personalu,
a rodiCe zlstavaji na péci sami.

Onemocnéni prochazi nékolika fazemi, pii¢emz kazda ma vliv na osobnost ditéte. Kdyz
rodi¢e poprvé slysi o této zakefné nemoci, jejich dité jest¢ nevykazuje zadné znamky tohoto
onemocnéni. V prvni fazi se za¢ind ménit chlize, a to ve velice nestabilni a neobratnou. Déti
zaCinaji zakopavat a vraci se zpét ve svém vyvoji. Dal§i zaznamenadvame fazi hyperaktivni,
ktera je velice naro¢nd jak pro rodinu, tak pro okoli (sousedi, cizi 1idé na ulici). Rodina détem
také musi prizptisobit prostory v domé ¢i byté. To znamend, zZe vSechny véci musi zmizet
z dohledu a dosahu ditéte. Rodice vétSinou nemaji moznost dit€ umistit do jakékoli odlehcovaci
sluzby, diivodem je nedostate¢na kapacita a také agresivita u ditéte. Stava se, Ze rodi¢im
jednoduse dojdou sily a dité kon¢i v nemocnici nebo na psychiatrickém odd¢€leni. V pozdéjsi
fazi onemocnéni dité ztraci schopnost chiize a trpi trvalou inkontinenci. Pro rodinu je nezbytné
zajistit nové zdravotni pomiticky a také musi obstarat bezbariérové bydleni (Spole¢nost pro
mukopolysacharidosu, 2020).

., Rodina vyvojem onemocnéni ztrdci opakované piidu pod nohama — ze dne na den miize byt
vSechno jinak. Vsechna obdobi zmén v sobé nesou nepredstavitelnou zatéz pro rodinu. “

(Spolecnost pro mukopolysacharidosu, 2020, s. 4)

3.1 Moment zjiSténi — sdéleni diagnozy

Tomalova et al. (2015) v publikaci uvadi, Ze sdéleni diagnozy je v kompetenci odborné¢ho
1ékate a je velice individudlni jakym stylem a zplisobem je diagn6za sdé€lena. Velice se to rizni,
ncktetfi 1€kari jsou vnimavi, empaticti a chapou kiehkost tohoto momentu. AvSak najdou se
1 takovi, ktefi jsou bezohledni a rodi¢iim neposkytnou prostor si o dané situaci promluvit.
Davaji patrné najevo své pracovni vytizeni a nedostatek ¢asu. V tomto piipadé je velice dilezité
tento prostor rodiciim dat a pokud mozno jim sdé€lit diagnézu v co nejvice piijemném prostiedi.

., Lékar by mel mit vzdy dostatek casu a prostoru, aby rodicim diagnozu sdélil, mel by
projevit dostatecny zajem a informace o onemocnéni sdelovat co nejdrive po jeho zjisteni.

Tohoto procesu sdélovani by se méli ucastnit oba rodice. Lékar by mél informace predavat za
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pritomnosti ditéte, coz odbourdva pocit pouhé diskuse nebo rozhovoru.“ (Michalik, Hajkova
2023,s.37)

V okamziku, kdy se rodic¢e dozvidaji diagnézu svého ditéte vyveéra na povrch nespocetné
mnozstvi otdzek typu: ,,Pro¢ zrovna ja?* nebo ,,Pro¢ zrovna moje dit€?* Spolu s otazkami se
objevuji i odpovédi typu: ,,Vzdyt je to nespravedlivé!“ Sokova reakce, ktera se dostavi
v prvnim momentu, v prvnich sekundach a minutach je zcela bézna a normalni. Spolu s tim je
také zcela v poradku, kdyz rodi¢e zapomenou zakladni informace sdélené 1ékafem (Tomalova
et al., 2015).

Tomalova et al. (2015) klade diraz na dostatek casu, ktery rodice v téchto prvotnich
momentech potfebuji na vstfebani takového sdéleni. Také poukazuje na dilezitost otazek,
se kterymi se rodie (po potiebném case) mohou na lékate obratit. Nasleduje dlouha etapa
ruznych vySetfeni. Tato vySetfeni absolvuji jak rodice, tak i nejbliz$i rodina (déti, sourozenci
rodic¢l a také jejich déti).

,Sdéleni zavazné diagnozy nebo informace o postizeni ditéte je pro rodice vzdy velmi
narocnou zivotni situaci. Kazdy se s touto realitou vyrovnavd svym vlastnim specifickym
zpusobem. *“ (Tomalova et al., 2017, s. 10)

Faze, kterymi si rodice déti s MPS ziejmé& prochazeji (Tomalova et al., 2015):
1. SOK
Byva prvotni reakci na ozndmeni diagn6zy. Demonstruje se zasko¢enim, strnutim a nemoznosti
jakékoli reakce. BE€Zné& se objevuji pocity tzkosti a také pocity totalni bezmoci.
2. POPREN(
Neschopnost rodicii ptijmout diagndézu vede k vyhybani se a popirani situace. Mnohdy rodice
hledaji jiné odborné 1ékate, kteti by tento verdikt vyvratili ¢i zménili.
3. HNEV
Hnév se poji se situaci hledani vinika. Clovék pro své vnitini uklidnéni potiebuje hledat a najit
alespoil néjaké logické vysvétleni. V této fazi se také miize vyskytnout nendvist vii¢i rodi¢iim
zdravych déti a rodi¢e mohou také svou zlost prenaset na své okoli.
4. SMLOUVANI
Jedna se o prechodné obdobi, kdy rodice jiz zacinaji akceptovat danou skutecnost. Neustale se
vSak snaZzi najit kompromis, jak by to Slo udélat, aby u svych déti vid€li alespont malé zlepSeni.
5. DEPRESE, SMUTEK
Nastava vyrovnavani se s faktem, ze jejich dité trpi vaznym onemocnénim. Rodice zac¢inaji
vidét realitu a s tim se poji pocity smutku, strach, sebelitost, depresivni a tzkostné stavy ale

také pocity nejistoty.
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6. SMIRENT

Jedna se o posledni fazi, kdy rodice jiz ptijimaji skute¢nost. Kazdy se s timto faktem vyrovnava
individualné a zacCina brat dité takové jaké je. RodiCe se zaCinaji Gicastnit 1€Cby ditéte a také
premysli ¢asto nad nejistou budoucnosti. Délka téchto fazi i schopnost se vyrovnat s faktem, ze
dité trpi velmi zavaznou chorobou je velice rizna a individudlni, a ne kazdému se to podarii
(Tomalova et al., 2015).

Autorka Kiibler-Ross (2015) popsala v publikaci ,,O smrti a umirani* pét stadii psychickych
reakci na skuteCnost blizici se smrti. Tento model zahrnuje POPIRANTI a IZOLACI, ZLOST,
SMLOUVANI, DEPRESI a na zdvér AKCEPTACL.

3.2 Reakce okoli a potieba pomoci

,,Onemocnéni ditéte vétSinou nezasahne jen samotné rodice, ale i blizké okoli — sourozence
ditéte, prarodice, kamarddy, sousedy. Dozvédi se o tom kolegové v praci, lidé z vedlejsiho
panelaku. “ (Michalik et al., 2015, s. 22)

Rozdily v prozivani sledujeme nejprve u partnert, kdy se mize stat, ze u jednoho z partneri
neustava pla¢ a smutek, naopak druhy ptisobi dojmem, Ze je silny a vyrovnany. Naopak n¢kdo
ma potiebu sdilet tuto situaci s ostatnimi a dal$i se uzavie do svych myslenek a nevyhledava
pomoc ani sdileni. Nic neni $patné&, jedna se o velice specifickou a individudlni situaci a kazdy
potiebuje jinak dlouhy €as na zpracovani. Je velice dulezité hovofit o tomto onemocnéni se
sourozenci nemocnych déti a sd€lit jim novou situaci co nejdiive. U déti se objevuje nepreberné
mnozstvi otazek ohledné zdravotniho stavu jejich sourozencti a také mohou nastat obavy z toho,
Ze sami toto onemocnéni budou mit. Velmi dllezita je snaha rodict nalézt balanc, a tedy
rozdglit sviyj ¢as 1 mezi zdravého sourozence (Michalik et al., 2015).

V celém tomto procesu je téZ zainteresovano blizké okoli. Tety, strejdové, babicky,
dédeckové, kolegové z prace ale 1 naptiklad sousedé, ti vSichni se zajimaji, jak se rodin€ vede,
co dité praveé proziva a co tato nemoc s sebou nese. Avsak rodi¢e mize v prvnich chvilich
pfepadnout strach z otazek ¢i nechut’ komukoli cokoli sdélovat (Michalik et al., 2015).

Mezi hlavni pilife socidlni podpory fadime pfirozené systémy (tj. rodina, znami, ptibuzni
atd.), také nabozenska spolecenstvi, podptirné komunity, které jsou vedeny odborniky a taktéz
svépomocné skupiny. Nesmime zde ani opomenout prave blizké ptatelé, kteti mohou rodiné
nabidnout telefonickou podporu ¢i osobni navstévu, ale také sousedé, poradny ¢i krizova centra
a v neposledni fad¢ organizace, spolky a lidé ve stejné nebo podobné situaci (Tomalova et al.,

2015).
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Michalik et al. (2010) hovoti o nutnosti poskytnuti pomoci t€émto rodindm a také spatiuje
rozdily v mife potiebné pomoci. Jinak situaci budou vnimat rodice jejichz dit¢€ zatim nevykazuje
znamky tohoto zdvazného onemocnéni a jevi se jako zcela intaktni. Existuje mnoho zputsobii,
jak podporu a pomoc poskytnout. V ne€kterych piipadech se rodice styd€li o pomoc pozédat,
jak o pomoc a podporu slovni, tak ani nechtéli podat zadost o ptiznani tzv. mimotradnych vyhod

(tzn. ZTP priikazky).

3.3 Promény nemoci a nutnost prizptasobeni

V pribéhu onemocnéni mukopolysacharidézy se rodice potykaji s mnoha vécmi, které
nemohou jakkoliv ovlivnit. Do Zivota jim také vstupuji situace, které se jevi jako nezvratné
a konstantni. Neni mozné s timto nikterak bojovat, ba dokonce pied tim utikat. Nicméné chté
nechté, tyto zmény v prubéhu ¢asu bohuzel nastanou. Hovofime zde o smutném osudu téchto
déti a neodvratitelném progresivnim pritbéhu nemoci (Michalik et al., 2010).

Michalik et al. (2010) zminiuje ve své publikaci oblasti, které se u déti s MPS v prib¢éhu
progrese onemocnéni méni. Jako prvni poukazuje na faktor chiize. U n¢koho se ztrata chize
projevuje postupné a mirnym tempem, naopak jinde muze dojit k Giplné ztrat¢ ze dne na den.
Dalsi oblasti, u které dochéazi k vyrazné zméné, je nocni nespavost. Jedné se o dlouhé ¢asové
useky bdéni, které se stiidaji s kratkymi spankovymi pauzami. JestliZe tyto stavy trvaji dlouhou
dobu, znamenaji pro dité velky problém. Pfedstavuji pro dit¢ ohromnou psychickou a pozdéji
také fyzickou zatéz. V prvnich fazich nemoci se také objevuji modifikace v oblasti socidlniho
chovani ditéte. Narocnost spoc¢iva v tom, Ze rodice vétSinou jesté nejsou sezndmeni s diagndzou
svého ditéte. Rodiciim je chovani déti na vetejnosti nekomfortni, okfikuji jej a mnohdy se za

n¢j také stydi.

W r

3.4 Prijeti onemocnéni a hledani FeSeni

,, Prizpuisobeni znamena v tomto pripade prijeti situace. A s prijetim muzZe nastat zklidnéni
a snad i pochopeni. Pochopeni a uvédomeéni si podstatného. Nekomu treba pomiize véta: o co
Jjde —vzdyt nakonec je vsechno opravdu na me. *“ (Michalik et al., 2010, s. 86)

Vétsina rodici mé v sobé neustdle malé zrnko nad€je, a proto se Casto uchyluji napf.
k alternativnim lé€ebnym metodam a doufaji v zazrak. Vyjimkou neni ani navstéva lécitelq,
Sarlatant, homeopatl ¢i psychotroniki. Je pochopitelné, Ze rodice vyhledavaji a divéfuji
komukoli, kdo jim d4 sebemensi nadéji na vylé€eni jejich ditéte. AvSak zejména u vzacnych

onemocnéni se ve veétsSing pripada rodice setkavaji s neuspéchem (Tomalova et al., 2015).
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Tomalova et al. (2015) zvazuje, zda se da vibec hovofit o smifeni se ¢i ptijeti této vazné
choroby. Diilezité vsak je, aby si rodi¢e uvédomili, jaké jsou predikce, a i pfes to vSechno prozili
s détmi krasné okamziky, dokud je to jen mozné.

Jako velmi vyznamny fakt Tomalova et al. (2015) shledava diilezitost ¢asu pro sebe, ktery by
si rodi¢e mé&li vénovat a vnimat také, co potiebuji oni, aby nabrali dalsi sily.

Faktory, jez maji vliv na pfijeti onemocnéni a také na vyporadavani se s nemoci v rodinném
kruhu jsou nasledovné. Prvnim faktorem, velmi zasadnim, je druh nemoci ¢i postizeni. Zvlaste
obtizné piijeti shleddvame u velmi tézce nemocného ditéte se Spatnou progndzou nebo také
u ditéte s podezienim na postizeni mozku (Ri¢an, Krejéitova, 2006).

,, Obecné predstavuje mentadlni postizeni pro rodice vétsi stres nez jiné typy postizeni, protoze
byva vice zasazeno i jejich viastni sebehodnoceni. “ (Ri¢an, Krejéifova, 2006, s. 73)

Jako dalsi vyznamny faktor je uvadéna etiologie nemoci ¢i postizeni. Porozuméni pificindm
muze rodicim usnadnit cestu k pfijimani faktu, ze jejich dité je nemocné. Bezesporu
nejobtiznéji se jevi situace, kdy je pfi¢ina postizeni neznama. Poté to jsou napiiklad specifické
rysy nemocného ditéte, ale také rezistence vici stresu ze strany ostatnich rodinnych ptislusnika
a rovnéz jejich individudlni vlastnosti. Nasledujicim faktorem jsou strategie zvladani. Kazdy
jsme individualni osobnost a kazdy z nas voli jiné techniky zvladani (Ri¢an, Krejéitova, 2006).

., V pFipadé akutnich stresii (po sdéleni diagnozy, v pripadé nutnosti intenzivni akutni lécby
apod.) patii k nejadaptivnéjsim aktivni typ zvladani, ktery je zameéreny primo na reSeni
problému, ziskavani informaci na akci. “ (Ri¢an, Krejéitova, 2006, s.73—74)

Svou roli zde také hraje prostiedi rodiny, uspofadani rodinného systému, vztahy v rodiné
a v neposledni fad¢ mezi faktory ovliviiujici ptijeti onemocnéni fadime bezpochyby vliv okoli.
Je zde velmi dulezitd mira socialni podpory, ktera je rodiné poskytovana. Rodiny maji ve
vétSin€ piipada sklony k tomu, distancovat se od okoli.

,, Veétsi stres predstavuje péce o nemocné Ci postizené déti obecné pro svobodné ¢i rozvedené
matky. Vyznam md i pocet déti v rodiné. “ (Ri¢an, Krejéifova, 2006, s. 73)

Ri¢an, Krej¢ifova (2006) rovnéz uvadéji, ze jedna-li se o onemocnéni dlouhodobého
charakteru, nelze hovofit o Uplné adaptaci. S kazdou progresi nemoci nastava pro rodice novy

Sok. V mnoha ptipadech jesté intenzivnéjsi, nezZ tomu bylo pfi sdéleni diagnozy.

3.5 Sourozenci nemocného ditéte

., Mit sourozence znamena mit uz v détstvi moznost ziskavat zkusSenosti v socialni interakci,

naucit se projevovat loajalitu, pomahat a ochranovat nebo prejimat modely konfliktii a jejich
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reseni, modely dominance a soutézeni, a toto naucené prendset do jinych socidlnich vztahii.
(Kern et al., 1999, s. 231)

Jako zcela pochopitelné Michalik et al. (2010) uvadi, ze nemocné dité miva od rodict veétsi
pozornost nez prave dit¢ zdravé. Stejné tak, kdyz je dité nemocné s chiipkou. Je naprosto jasné
a bézné, ze rodiCe zameti vEtsi pozornost prave na toto dité, nicméne neopomijeji dit€ zdravé.
To plati dvojnasob, pokud se jedna pravé o onemocnéni zvané mukopolysacharidéza. Je zcela
ziejmé, ze dit€¢ s MPS potirebuje nadstandartni péci a nepretrzity dohled, ale také bychom neméli
zapominat praveé na intaktniho sourozence. Sourozenec se postupem casu dostava do tzv. role
pecovatele a tim padem je soucasti neustalé domaci péce. Ne vzdy se musi jednat o zaporny
jev, dité ziska mnoho zkuSenosti a dovednosti, které¢ miize pozd¢ji vyuzit.

Intaktni sourozenci se potykaji nejen s béznymi vyzvami spojenymi se sourozeneckymi
vztahy, ale také pravé diky onemocnéni jejich sourozencli musi €elit situacim, jez jsou typické
pro toto onemocnéni (Michalik, Hajkova, 2023).

Jak jsme jiz zminovali vySe, je velmi dilezité se sourozenci o tomto onemocnéni neustale
hovofit, aby se obavy o dit€ s MPS, u zdravych sourozencti, objevovaly co nejméné (Michalik
etal., 2015).

Jedna-li se o prvorozené dité, vyvstavaji zde i otdzky pojici se s prozivanim u rodicd. Rodice
mohou mit obavy z moznosti dalSiho ditéte nebo se t€Z muze objevit strach spojeny s tim, zda
viibec mohou mit zdravého potomka. RovnéZ se vyskytuje znepokojeni, jak to vSe zvladnou,
kdyz se jim narodi druhé dité (Hajkova, Michalik, 2024).
na piijeti a porozumeéni celé situaci.

Spolecnost pro mukopolysacharidosu (2020) hovoii o vikendovych rehabilita¢né
terapeutickych setkanich, kterd jsou kazdoro€né pofadana. Tato setkani maji velmi pozitivni
vliv na rodinu jako takovou, ale také maji nezanedbatelny terapeuticky vyznam pro zdravé
sourozence. Ti si mnohdy nesou své problémy, které jsou zapficinéné specifickym vnimanim
onemocnéni MPS okolim pravé nemocného ditéte.

Grant et al. (2021) realizovali online prizkum, ktery byl zaméfen na zkuSenosti sourozenct
déti s MPS. Ucastnici uvedli, Ze se staraji o své sourozence s MPS v riiznych vékovych
kategoriich. Zatimco vice nez 62 % sourozenct ¢asto pocitovalo smutek z toho, zZe maji bratra
nebo sestru s MPS, vice nez 90 % sourozenct uvedlo, Ze maji své sourozence radi, a také
vyjadiili své pocity hrdosti. Sourozenci si ptali obdrzet informace o MPS, pokyny pro ¢innosti
spojené s pé¢i o sourozence, moznost genetického poradenstvi a prilezitosti k navazovani

kontakti s dalS§imi sourozenci. Rodiny a odbornici by méli vnimat jedinecné zkuSenosti
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a potieby sourozenci, zahrnout sourozence do 1ékatskych rozhovort a plant péce, zda je to jen

mozné. A také poskytnout sourozenciim informacni zdroje a dostatek emocionalni podpory.

3.6 Vycerpani a inava z dlouhodobé péce

., Ja jsem si porad pripadala jako vyzdimany citron, naprosto bez energie a neschopna uz
cehokoliv, nez je dennodenni starani se o deti, a néjaké vyrizovani bylo uz pro mé nad lidské
sily — maminka syna s MPS. “ (Némcova, Masindova, 2019, s. 9)

Michalik et al. (2010) upozoriiuje na fakt, ze mnohdy rodic¢e nedbaji rad ohledné odpocinku,
zvolnéni tempa ¢i relaxu. Kdyz se dozvidaji diagnézu svého ditéte, jsou relativné mladi,
chodi do béznych skolek a skoli¢ek a jedinym projevem je vétsi ,,zlobeni. Az v prabéhu Casu
nastanou perné chvile a rodice zjisti, ze jsou na pokraji svych sil. Po¢inajic béZznou tinavou az
po Uplné psychické vycerpani. S postupnym zhorSovanim onemocnéni bude potieba zvySovat
pécio dité. V pribéhu let s ptibyvajici péci poroste i vEk rodici. Prave proto je kladen neustale
veétsi diiraz na odpocinek, ktery by si rodi¢e méli dopravat.

Déti s mukopolysacharidézou maji zvlastni potfeby a jsou stale vice zavislé na svych
rodi¢ich. Rodice déti s MPS pocituji urcitd omezeni ve svém spolecenském zivoté a také
zazivaji nékteré obtiZze souvisejici s dédicnymi zvla$tnostmi onemocnéni, piekazkami
v systému zdravotni péfe a nedostatecné dliraznym pfistupem. Rodice se vyrovnavaji se
stresem prostfednictvim viry a duchovnich hodnot a socialnich podptrnych uskupeni. Péce
o dit¢ ma dopad na jejich psychosocidlni zdravi, a tedy vykazuji vysokou miru tzkosti,
deprese a stresu ve srovnani s témi, kteti dit¢ s MPS nemaji (Arpaci, 2024).

Michalik et al. (2010) poukazuje na moznost vyuziti riznych typl zafizeni. Muze se
naptiklad jednat o stacionafe s dennim pobytem ¢i domovy pro zdravotné postizené.

., Zkratka rodic¢ zdravého ditéte si neumi a nemiize predstavit, jaké to je byt se svym ditetem
24 hodin denné. Mésic, rok, pét, patndct a vice. Prdave proto je potieba pupecni Sniiru

zavislosti pretrhat. Alespon obcas. “ (Michalik et al., 2010, s. 96)
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Obrazek 5 Modelova trajektorie mukopolysacharidozy
Modelovi trajektorie: mukopolysacharidéza
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Zdroj: Némcova, Masindova, 2019

3.7 Posledni chvile s ditétem p¥ri umirani

., Smrt ditéte je drtivou vétsinou lidi vnimand jako nejhorsi Zivotni udalost, ktera by se mohla
stat. Téematem smrti, a predevsim smrti a umirani deti se nase spolecnost vyhyba. Nemiizeme
ovSem Fici, Ze smrt se vyhyba détem, které casto v dusledku chorob, urazu a postizeni proZivaji
posledni chvile v izolaci. “* (Kupka, 2014, s. 441)

Tomalova et al. (2017) zminuje téma domaci hospicové péce. V ddvnych dobach bylo zcela
béZné, Ze pacient stravil své posledni chvile v kruhu nejblizsich a také v pohodli domova.
Avsak s postupujicim vyvojem mediciny, rovnéz diky zkvalitiovani péfe a modernizace
pristrojti a metod, pacienti travili svou zavérecnou fazi Zivota v prostfedi nemocnice. V dnesni
dobé dochézi znovu k navratu a lidé si mohou zvolit prostiedi posledniho odchodu. Jak uz vime,
mukopolysacharidoza je nevylécitelné a smrtelné onemocnéni. Rodic¢e tedy maji pravo na to
zvolit si, jak bude odchod jejich déti z tohoto svéta vypadat. Skytd se moznost vyuziti domaci
hospicové péce, umozni-li to zdravotni stav ditéte a dalsi jiné faktory.

V publikaci Tomalova et al. (2015) popisuje posledni chvile ditéte s MPS u jedné rodiny,
kdy lékafi dité odpojili od pfistroji a poskytli mu tzv. bazalni péci. Také se postarali o to, aby
dité nepocitovalo zadnou bolest. Rodice maji moznost stravit posledni chvile pouze o samoté
jen s ditétem nebo také v rodinném kruhu. Mohou se ale také rozhodnout, ze u této faze svého
ditéte nechtéji byt viibec pfitomni. VSe je plné respektovano, jelikoz se jednd o velmi citlivy,

individualni a bolestivy okamzik v zivoté celé rodiny.
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3.7.1 Paliativni pé&e o déti v CR

., Paliativni péce je zamérend na kvalitu Zivota pacienta a lidi, kteri o ného pecuji. Zahrnuje
v sobé zdravotnickou, psychosocialni, duchovni a spiritudlni péci, provazi pacienta a rodinu
po celou dobu onemocnéni az do konce. Paliativni péce respektuje autonomii a distojnost
pacienta a celé rodiny. *“ (Némcova, Masindova, 2019, s. 4)

Paliativni pé&e se za¢ina v Ceské republice pomalu dostavat do povédomi $iroké vefejnosti.
Pro déti na sklonku Zivota je velice potiebna a dilezita. Nejen pro déti ale také pro jejich rodice.
Bohuzel I€kafi a zdravotnici poukazuji na fakt, Ze téméf neni mozné ji vyuzit, jelikoz byva
dlouhodob¢ nedostupnd. Nutnosti je brat v potaz i zdravotni, ale i psychickou podporu
poskytovanou rodin¢ ditéte. Kvuli tabuizovani tématu smrti dochézi k socialni izolaci rodiny.
V neposledni tadé paliativni pée o déti neni adekvatné zakotvena v systému ceského
zdravotnictvi, a tedy je velice naroéné tuto sluzbu uhradit (1. LEKARSKA FAKULTA
Univerzita Karlova, © 2024).

Némcova, Masindova (2019) shledavaji, Ze paliativni péce o déti se vzicnym onemocnénim
by méla byt predev§im dlouhodob4d a méla by se zaméfovat na celou rodinu. Péce by
m¢ela zacinat v prvotni fazi, kdy se rodice diagnézu dozvidaji, a také by jim méla poskytnout
oporu. Dal$im tkolem paliativy je poméhat s koordinaci psychosocialnich a zdravotnich ¢i
podptrnych sluzeb v blizkém okoli rodiny. Paliativni péce by méla také rodinu provazet, kdyz
se onemocnéni ditéte a také jeho potfeby rtizné transformuji. A posledni fazi by méla byt
specializovana paliativni péce.

,, Paliativni péce o déti neni prilis rozsirena, ac¢ na ni umirajici déti maji narok, je specificka
a lisi se od péce o dospélé pacienty, a to nejen specifickym pristupem, ale i zamérenim na rodinu

nemocného ditete. “ (Lazova, 2014)
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4 Moznosti podpory

Na zacatku se vyskytuje otazka. Kde hledat v pocatcich pomoc? Rodina, ptatelé, sousedé, ale
také rizné poradny, krizova centra, telefonickd podpora, ti vSichni jsou vétSinou roding
napomocni a snazi se poskytnout co nejvétsi podporu. Nesmime opomijet také vselijaké
organizace, spolky, jednoduse lidi ve srovnatelné ¢i obdobné situaci. Pravé razné spolky ¢i
organizace poskytuji ve vétSin¢ piipadi rodi¢hm prvotni informace o onemocnéni MPS.
Mnohdy tyto skupiny zakladaji praveé rodi¢e nemocnych déti, kterym chybi prostor pro sdileni
a vzajemnou podporu. Hovofit zde miizeme také o cirkevnich organizacich nebo nabozenskych
spolcich. V nékterych ptipadech mohou byt velice ndpomocné a rodina najde upokojeni u Boha
a ve své vife se vice utvrdi, jenZe naopak se setkdvame i s opacnym piistupem. Rodina se od

Boha odvrati, jelikoz nemoc ditéte berou jako trest (Tomalova et al., 2015).

4.1 Centrum provazeni

Role centra provazeni spociva v tom, Ze poskytuje podporu rodinam détskych pacientl pfi
lécebné 1 paliativni péci. Jednd se zejména o déti s t¢Zkym zdravotnim postiZzenim, se vzacnym
onemocnénim, taktéz se vénuje pfedCasné¢ narozenym détem. Navic také pomahd rodindm
s détmi, které se narodily s nizkou ¢1 extrémné& nizkou porodni hmotnosti (Centrum provézeni,
2018).

Ve vétsing pripad béhem prvotnich dni téméf kazdé Centrum provazeni odkaze rodinu na
Spole¢nost pro mukopolysacharidosu. Poskytnou zékladni informace a poté je jiz na rodicich,
kdy a popftipadé jestli viibec Spole¢nost pro mukopolysacharidosu kontaktuji. Jakmile vznikalo
prvni Centrum provazeni v kooperaci se Spole¢nosti pro mukopolysacharidosu, ptedpokladalo
se, ze podstatnou ¢ast klientlh budou tvofit rodi¢e déti se vzacnym onemocnénim. Avsak
postupem casu se klientela rozSifovala aZ na rodiny déti predasné narozenych a také
s postizenim (Michalik, Hajkova, 2023).

Michalik, Hajkova (2023) popisuji prabéh provazeni. PocCinaje okamzikem sdéleni
diagnozy, nasleduji prvni dny vyrovndvani se s novou informaci, a nakonec je provazeni
zakoncéeno predanim rodiny do nésledné péce.

., Sluzba je hrazena z verejného zdravotniho pojisteni. “ (Michalik, Hajkova, 2023, s. 78)

Centrum provazeni je vazano na doporuceni 1ékate a souhlas rodiny, az poté zapocina své
sluzby. Cely tento proces provazeni se uskuteciiuje primarné ve zdravotnickych zatizenich,

pfesnéji v nemocnicich (Centrum provéazeni, 2018).
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,, Cile Centra provdzeni:
e podilet se na zajisteni odpovidajici péce o tézce nemocného détského pacienta
e podporovat porozumeni potiebam nemocného ditéte a nalezeni vhodného modelu péce
o multiplikovat efekty terapeutickeho piisobeni zdravotnickych pracovnikii na nemocné
dite
e pusobit proti vzniku ¢i mirnit priibéh stresovych situaci a také posttraumatického

stresoveho syndromu u pecujici osoby. “ (Nadace Sirius, © 2024)

4.2 Spolecnost pro mukopolysacharidosu

Jedna se o dobrovolné a charitativni sdruzeni rodin s détmi trpicimi smrtelnou chorobou zvanou
mukopolysacharidéza. Od doby svého vzniku, pfesnéji v roce 1994, se Spolecnost pro MPS
zaslouzila o pomoc vice nez $edesati rodinam. Zel dvacet déti nas navzdy opustilo a desitky
dalsich déti potiebuji onu péci a podporu. U zrodu spolecnosti staly pouze tfi rodiny, dnes se
spolecnost rozrostla na celkovy pocet 32 c¢lenti. Diky finanéni pomoci nadaci, malych ¢i
velkych firem, anebo i1 drobnych pfispévatelil, poskytuje osobni asistence, pofdda kazdorocni
pravidelnd setkdni a také vlastni konkrétni pomtcky (Spole¢nost pro mukopolysacharidosu,
© 2024).
., Nejcastéjsi cinnosti podpory:

e provazeni po sdéleni diagnozy,

e krizova podpora (nejcastéji telefonicka),

® navdzdni na starsi ,,mentorskou “ rodinu,

e pradvni a odborné socialni poradenstvi,

e organizovani setkani rodin,

e poradani predndsek a vzdélavacich akct,

® podpora pri porizovani kompenzacni a rehabilitacnich pomiicek,

® podpora pri zajisténi asistencnich sluzeb,

e poradenstvi pro poziistalé. “ (Michalik, Hajkova, 2023, s. 84)

,, Vsude na sveété narodni spolecnosti podporuji védce v jejich usili o hledani moznych forem
terapie, vSude vSak pochopili, zZe jejich zakladnim poslanim je zmirnit utrpeni déti a jejich rodin,
zejména vhodnymi formami socialni intervence. (Spolecnost pro mukopolysacharidosu, ©

2024)
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Obrazek 6 Deéti ve spolecnosti pro mukopolysacharidosu k cervenci 2022
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Zdroj: Spolecnost pro mukopolysacharidosu, © 2024

Obrazek 7 Déti ve spolecnosti pro mukopolysacharidosu

Typl. 1dité
TypIl. B dati
Typ IIl. 8 déti
Typ IV. 5 déti
Typ VI. 1dité
Typ VII. 1dits

Mannosidosa 3 déti

MNiemann-Pick 4 dé&ti

Zdroj: Spole¢nost pro mukopolysacharidosu, © 2024
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Motto: ,,Neni nadéje, zbyva ldaska “ — vyrocni almanach

(Klimkova, 2014)
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5 Uvod do problematiky

V zahrani¢i bylo provedeno nékolik malo kvalitativnich vyzkumi, jez se zaméfovaly na
narocnost péce o dit¢ s MPS, psychické rozpoloZeni rodict a také popis tézkosti, spojenych
s péci o dité. Déle jsme zaznamenali kvalitativni studie, které jsou orientované predev§im na
posouzeni kontroly emoci a zmén nalad u rodict pecujicich o dité s touto t€zkou diagnozou.

Studie nesouci nazev ,,Parents’ experiences of living with, and caring for children,
adolescents and young adults with Mucopolysaccharidosis (MPS)“ neboli Zkusenosti rodict se
zivotem a péci o déti, dospivajici a mladé dospé€lé s mukopolysacharidézou (MPS). Pti zrodu
této studie stali autofi Somanadhan a Larkin, 2016. Tato studie interpretovala zkuSenosti
irskych rodict, ktefi prozivaji nelehké situace spojené s péci o déti, dospivajici a mladé dospéelé
s MPS a dopad tohoto vzacného onemocnéni na kazdodenni zivot. Vzorek rodica byl vybran
prostiednictvim Irského narodniho centra pro dédi¢né metabolické poruchy. Jednalo se
0 zamérny vybér. Vyzkumu se ucastnilo celkem 8 rodi¢t s détmi s riznymi typy MPS a celé
Setfeni probihalo v rozmezi 17 mésicl. Rodi¢e hovotili o kvalité Zivota svych déti, ale také
o zivotnim standartu svych zdravych déti a nekteti také o dopadu na jejich vlastni fyzické
a psychické zdravi, pohodu. Rovnéz se zamysleli nad problematikou stigmatizace a izolace
v souvislosti s jejich zkuSenostmi tykajicich se Zivota s ditétem se vzacnou poruchou.

Autofi Somanadhan a Larkin (2016) oznacuji tuto studii jako prvni svého druhu a jejich
cilem bylo provést uvodni Setfeni. Studie a nové ziskané poznatky poskytly hlas irskym
rodi¢im a také jejich détem trpicim onemocnénim MPS. Mimo jiné bylo také zdmérem zménit
pohled spole€nosti na toto velmi zdvazné onemocnéni a také zpfistupnit dileZité informace
Siroké vefejnosti. Nesmime vSak opomenout velmi dulezitou informaci, autofi podotykaji, Ze
v prib¢hu se rodi¢ dostava do role pecovatele a ve vétSin€ rodin dochédzi k manzelskym
neshodam, ba dokonce k rozpadim manZelstvi. V neposledni fadé nam vyzkum ukazuje, Ze
v takovych situacich rodice ¢asto odsouvaji zdravé sourozence do pozadi, protoze si mysli, ze
oni pieci nepotiebuji tolik péce jako dit€é nemocné. Zavérem, tato studie také poukazuje na
nedostate¢né komunikacni dovednosti zdravotnikl, zejména jiz pfi prvotnim sdélovani
diagnozy. VEtsine€ rodin byla diagndza sdélena neosobné, tj. telefonicky.

Jina studie publikovana pod nazvem ,,The Role of Emotional Control in the Regulation of
Mood in Parents of Children with Mucopolysaccharidosis®, s volnym ceskym piekladem
Vyznam emoc¢ni kontroly v regulaci ndlady u rodi¢t déti s mukopolysacharidozou. O tuto studii

se zaslouzili autofi Marta Biernacka, Anna Jakubowska-Winecka a Marcin Biernacki, 2014.
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Cilem dané studie bylo zhodnotit, zda na zdkladé sledovanych proménnych souvisejicich
s kontrolou a regulaci emoci miizeme piedvidat zmény nélady u rodict chronicky nemocnych
déti. Studie byla realizovdna v ramci rehabilitatniho programu pro déti se vzacnymi
metabolickymi onemocnénimi. Celkem se do vyzkumu =zapojilo 54 rodict déti
s diagnostikovanou mukopolysacharidézou. K posouzeni emocni kontroly byla pouzita polska
adaptace Courtauldovy skaly emocni kontroly a ndlada byla méfena pomoci kontrolniho testu
nalad UWIST (UMACL). Nalada byla posuzovana dvakrat v rozmezi 8 dni na dimenzich
hedonického ténu, tenzni vzruSivosti a energetické vzruSivosti. Pocatecni troven kazdé
dimenze nalady tvortila pfiblizn€ 30 % odchylky od nalady métené po 8 dnech. Po vylouceni
¢asti rozptylu nalady souvisejici s vychozi urovni se proménné tykajici se emoc¢ni kontroly
ukazaly byt vyznamnymi prediktory nalady hodnocené po 8 dnech. Rada studii poukazuje na
to, Ze potlacovani a nedostatecné vyjadfovani negativnich emoci mize vést k akumulaci napéti,
coz pii pravidelném pusobeni ptispiva ke zhorSovani dusevni pohody. Uvedend souvislost byla
zCasti prokazana i v tomto vyzkumu. PotlaCovani emoci ve stresovych situacich vedlo
u zkoumanych osob ke zhorSeni jejich nalady a osobni pohody. Na druhou stranu analyzy také
odhalily, ze kontrola emoci ve stresovych situacich méla na naladu také pozitivni vliv. Autofi
Biernacka et al. (2014) zjistili, Ze lidé, ktetfi maji tendenci neustale potlacovat sklicenost/depresi
ve stresovych situacich, zazivaji obvykle mén¢ ptijemnou ndladu a vice napéti a Unavy.
V procesu pirekonavani silnych negativnich emoci sehravd vyznamnou roli sit socidlni
podpory, kterou vytvafi rodina, zndmi a ptatelé. Autoii tohoto ¢lanku jsou presveédeni, ze
skupina rodictl, jez sdileji obdobny problém s ostatnimi, tzn. maji dit¢ s velmi zavaznou
a nevylécitelnou nemoci, plni funkci podptrné skupiny. Ne vzdy je ale tomu tak.

Rédi bychom jesté¢ uvedli posledni, velmi zajimavou, studii. Jedna se o studii, ktera se
zabyva obtizemi, které zazivaji turecti rodice déti s MPS a také jejich strategie zvladani t;.
,Difficulties Experienced by Turkish Parents and Their Coping Strategies: Children With
Mucopolysaccharidosis®. Danou studii zpracovali autofi Miirside Zengin, Emriye Hilal Yayan
a Aysehan Akinci, 2020.

Cilem této studie bylo stanovit zivotni zkuSenosti a prozivani u rodicu, jejichz dité se
narodilo s mukopolysacharidézou (MPS), za pomoci Husserlovy fenomenologie. Ve studii
byla jako kvalitativni vyzkumny design pouzita metoda fenomenologie. Do vyzkumu byli
zapojeni rodiCe deseti déti, které podstupovaly tydenni enzymovou substitucni terapii na klinice
détské endokrinologie ve fakultni nemocnici. Data byla shromézdéna metodou hloubkového
rozhovoru véetné tvodni informac¢niho formulafe a formulat polostrukturovaného rozhovoru.

Primérny veék déti byl mezi 8,8 + 1,8 let, primérny vék matek byl v rozmezi 32,6 + 3,6 let
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a prumérny vek otcti byl 36,0 £ 3,5 let. Autofi Zengin et al. (2020) v této studii dospéli k zavéru,
ze rodice déti s diagnézou MPS maji mnoho obtizi multisystémového charakteru (ortopedické
problémy, problémy se zrakem a sluchem, poruchy feci, srde¢ni problémy). Dané potize jsou
zpusobené timto zavaznym, nevylécitelnym a progresivnim onemocnénim u jejich déti. Diraz
je kladen na to, aby zdravotnici poskytovali rodi¢lim v¢asnou a profesionalni podporu a pomoc.
Rodice by si méli osvojit tzv. strategie zvladani, které mohou pomoct ulevit od fyzickych
a psychickych obtizi a také aby se uméli do urcité miry s nemoci vyrovnat. Vzacna a zivot
ohrozujici onemocnéni mohou byt prodit¢a jeho rodinu velmi vysilujici.
Rodice s détmi s MPS zakousi mnoho obtizi, jako je naptiklad emocionalni stradani nebo také
vysoka financéni zatéz. Volba adekvatnich metod pii zvladani obtizi ze strany rodi¢i ma
zasadni vyznam jak pro né samotné, tak pro jejich déti. Autofi také poukazuji na dilezitost
podpory po strance socidlni, emocionalni, psychologické a také fyzické.

V roce 2017 autofi Mgr. Petra Hajkova, Ph.D. a prof. Mgr. PaedDr. Jan Michalik, Ph.D.
realizovali rozsahlou studii, kterd byla zaméfend na rodice déti se zavaznou diagndzou. Jedna
uvadénych odpovédi zminme pravé piijeti faktu o nemoci, narocnost uvétit danym informacim,
znovu se vratit do bézného chodu Zivota, poskytnout potiebnou péci ditéti, pfemoct strach
a bezmoc a také umét sdilet s blizkymi. Vzhledem k povaze naSeho vyzkumu bychom zde radi
diagnozy. Byly zaznamenany tyto odpovédi: dileZitost toho nebyt na to sdm, mit kolem sebe
rodinu ¢i blizké, ziskat dostate€né mnozstvi informaci a nélezitou podporu. Jako velmi dilezité
byly zaznamenany pojmy jako vira, nad€je, komunikace, ¢as, zména prostiedi, rovnéz i terapie
¢1 psychicka podpora. Svou roli v celém procesu sdélovani diagnozy sehrava také osobnost
1ékare.

Mezi velmi vyznamna jména v ¢eském prostiedi fadime kuptikladu vySe zminovaného prof.
Mgr. Peadr. Jana Michalika, Ph.D., jez se zaslouzil o vznik pravé vyse zmitiované Spolec¢nosti
pro mukopolysacharidosu. Prostfednictvim praveé této spolecnosti vzniklo pod vedenim pana
profesora Michalika, pani doktorky Héjkové a pana profesora Zemana i Centrum provazeni.
Profesor Michalik ve spolecnosti plisobi a skrz Spole¢nost pro MPS se snaZi naslouchat
a poskytovat pomoc rodindm stavajicim, ale také nove ptichozim. VSechny své poznatky, spolu
s kolektivem autord, seskupil a vlozil do svych publikaci vénujicich se tématu
Mukopolysacharid6z. Radi bychom poukazali na dal§i zvucnd jména osob, zabyvajicich se

timto vzdcnym a zdvaznym onemocnénim a také dédi€nymi poruchami metabolismu; doc.
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RNDr. MUDr. Pavel JeSina, Ph.D., prof. MUDr. Jifi Zeman, DrSc., Mgr. Petra Hajkova, Ph.D.
¢i doc. MUDr. Martin Magner, Ph.D.
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6 Cil a vyzkumné otazky

Hlavnim cilem préce je u sledovanych rodin popsat hlavni zdroje podpory v procesu zjisténi

a vyrovnavani se s diagn6zou MPS u ditéte.

Dil¢i cile jsou:

1.
2.
3.

Popsat podporu sledovanych rodin ze strany rodiny a blizkého okoli.

Charakterizovat u sledovanych rodin podporu v dobé prvotniho sdéleni diagnézy MPS.
Charakterizovat u sledovanych rodin hlavni copingové strategie a moznosti
odreagovani.

Popsat, jakym zplsobem sledované rodiny vnimaly a hodnotily pfistup
zdravotnického personalu pii procesu sdélovani diagndzy a v dobé& néasledné péce.

Charakterizovat u sledovanych rodin pozici a roli intaktnich sourozencti.

Na zakladé vyzkumnych cilti byly stanoveny vyzkumné otazky:

Vyzkumna otazka ¢. 1: Jak rodi¢e vnimali podporu od rodiny a blizkého okoli?

Vyzkumna otazka €. 2: Kdo podle rodic¢i poskytoval podporu a byl ndpomocen v dobé

prvotniho sdéleni diagnozy MPS?

Vyzkumna otazka €. 3: Které copingové strategie a moznosti odreagovani byly rodinami

vyuzivany?

Vyzkumna otazka €. 4: Jak rodiny vnimaly a hodnotily pfistup zdravotnického personalu pfi

procesu sdélovani diagnozy a v dob€ nasledné péce?

Vyzkumna otazka €. 5: Jakou pozici a roli méli a maji v roding intaktni sourozenci?
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7 Metodologie vyzkumu

Pro zpracovani tohoto tématu a vyzkumného Setfeni jsme zvolili kvalitativni metodu vyzkumu.
Hendl (2012) popisuje neshody v nazirdni na pozici kvalitativniho vyzkumu riznymi
metodology. A proto neni jasné ukotven jednotny postup a zpusob, jak kvalitativni vyzkum
provadet.

Avsak Svatiéek, Sed’ova (2007) hovoii o moznosti vymezeni kvalitativniho a kvantitativniho
vyzkumu dle uzivanych metod, slouzicich k ziskéni dat. Dotaznik je typicky pro kvantitativni
vyzkum, oproti tomu rozhovor je hojn¢ vyuzivan u vyzkumu kvalitativniho.

., Terminem kvalitativni vyzkum rozumime vyzkum, jehoZ vysledkii se nedosahuje pomoci
statistickych procedur nebo jinych zpiisobii kvantifikace. Miize to byt vyzkum tykajici se Zivota
lidi, pribehii, chovani, ale také chodu organizaci, spolecenskych hnuti nebo vzdjemnych
vztahii. “ (Strauss, Corbin, 1999, s. 10)

Za velmi dalezité Svaticek, Sedova (2007) pokladaji spravny metodologicky piistup
k vyzkumnému problému, nebot na tom zéavisi vyslednd podoba ziskanych informaci. Ke
kvalitativnimu vyzkumu nepotfebujeme ptfedem stanovené zdkladni proménné, rovnéz nejsou
a stanovenou.

., Kvalitativni pristup v psychologickych vedach je pristupem, ktery pro popis, analyzu
a interpretaci nekvantifikovanych ¢i nekvantifikovatelnych viastnosti zkoumanych fenoménii
nasi vnitini a vnéjsi reality vyuziva kvalitativnich metod. “ (Miovsky, 2006, s. 17)

Obvykle si v kvalitativnim vyzkumu voli vyzkumnik na pocatku téma a také si stanovi
vyzkumné otazky. Tento typ vyzkumu je oproti kvantitativnimu oznacovan jako
modifikovatelny, jedna se tedy o pruzny typ. Shromazd’ovéani dat, jejich nasledny rozbor
a hodnoceni zabere vyzkumnikovi del§i Casovy usek, a proto ma tato studie longitudinalni
charakter (Hendl, 2012).

Miovsky (2006) hovoii o zékladnich typech ziskavani informaci v kvalitativnim vyzkumu.
Identifikuje pét zékladnich typd, a to ptipadovou studii, terénni vyzkum, analyzu dokument,
kvalitativni evaluaci a kvalitativni experiment.

Za ucelem ziskani podrobnych a detailnich dat k vyzkumu naSeho souboru jsme zvolili
narativni analyzu.

Narativni analyza se zaméfuje na identifikaci podobnosti a principli ve zpisobu, jak lidé
prezentuji své zivotni ptibéhy. Snazi se odhalit, co maji tyto ptibehy spole¢ného, a zkouma

opakujici se archetypy a zivotni témata. Vypravéni vzdy ovliviiuje také posluchac (neboli
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vyzkumnik), jeho dotazy a zplisob naslouchani mohou zménit, jak bude pfibéh vypravén a jaké

aspekty v ném budou zdtiraznény (Gulova, Sip, 2013).

7.1 Metody sbéru dat

Cilem prace bylo ziskat co nejpiesné€jsi vypovédi dle skutecnosti, a proto jsme zvolili sbér dat
prostiednictvim vyzkumné metody — polostrukturované rozhovory. Pravé polostrukturované
rozhovory mohou zajistit variabilitu, ale zaroven jsou orientovany na pfesna témata, jez chce
autor probrat.

Miovsky (2006) poklada polostrukturované interview jako nejpouzivanéjsi podobu metody
viubec. Zékladem pro tyto rozhovory je formovani daného schématu, které je pro tazatele
smérodatné.

. Za hlavni dva typy hloubkového rozhovoru miizeme oznacit polostrukturovany rozhovor
(vychazi z predem pripraveného seznamu témat a otazek) a nestrukturovany neboli narativni
rozhovor (miize byt zaloZen jen na jediné predem pripravené otdzce a dale se badatel dotazuje
na zdakladé informaci poskytnutych zkoumanym vicastnikem). * (Svaiicek, Sed'ova, 2007, s. 160)

Za velmi dilezité pokladdme u polostrukturovanych rozhovori vytvofeni tzv. jadra
interview, tzn. formulaci a pfichystani minimalniho mnoZzstvi témat a také otazek, které chce
vyzkumnik poloZit a probrat jej. Upozornit bychom chtéli také na tzv. inquiry, jeZ slouzi
k naslednému upfesnéni nebo také vysvétleni vypovédi Gcastnika, a je velmi vhodné je pfti
polostrukturovaném rozhovoru pouzit (Miovsky, 2006).

Hendl (2012) upozortiuje na fakt, Ze je velmi diileZité zaméfit se stejnou mérou v rozhovoru
jak na samotny pocatek, tak i na zavér. V pocatcich kazdého rozhovoru je Zadouci navodit
piijemnou atmosféru a poptipadé, je-li to zadouci, zaméfit se 1 na prolomeni psychickych bariér.
Zaver rozhovoru, jakoZzto vyznaénd soucdst, ndm muze piinést nové a pro vyzkum velmi
zajimavé poznatky a fakta. Kvalitativni vyzkum neni proto oznaovan pouze jako prostiedek

pro sbér dat, ale také plni funkci intervence.

7.2 Pribéh vyzkumu

Osloveni ucastnika probihalo prostfednictvim Mgr. Petry Hajkové, Ph.D., kterd ptsobi jako
krizové interventka a také asistentka Spolecnosti pro MPS. Jednalo se o zdmérny vybér, a to
pfesnéji o rodiny déti s mukopolysacharidézou typu III.

,, Kritérium vyberu je prave vybrana (urcena) vlastnost (i projev této vlastnosti) nebo stav

(napr. prislusnost k urcité socialni nebo jiné skupiné). Znamenda to, ze na zakladeé stanoveného

51



kritéria cilené vyhledavame pouze ty jedince, kteri to kritérium (nebo soubor kritérii) spliuji
a soucasné jsou ochotni se do vyzkumu zapojit. “ (Patton, 1990 cit. podle Miovsky, 2006, s.135)
V potaz se také musela brat citlivost, zranitelnost a ndrocnost dané¢ho tématu. A v neposledni
fad¢ bylo nutnosti brat zietel na vybér rodin z hlediska toho, ze ne kazdy dokaze na toto téma
vetejné hovofit, ba dokonce sviij ptib¢h sdilet s ostatnimi. V kone¢ném disledku byly vybrany
tfi rodiny déti s typem MPS III, které se zG€astnily naseho vyzkumu.
Rozhovory probihaly online skrze platformu MS Teams, v pribéhu mésice biezna 2024,

a byly zaznamenany pomoci funkce piepisu.

7.3 Etické aspekty

Etické aspekty jsou vzdy nutnosti pii kazdém vyzkumném Setfeni. Pied zahajenim samotného
Seteni byly rodiny informovany o priubéhu a ucelu Setfeni. Zminili jsme také jaké otazky jsou
do rozhovoru zamysleny a nasledné jsme rodindm findlni otdzky zaslali pfedem na email. Aby
mely moznost si je projit a popiipad¢ si vyjasnit nejasnosti. Rodiny byly také pouceny
o divémém a soukromém zachizeni s jejich osobnimi udaji. Utastnici tedy podepsali
Informovany souhlas (viz ptiloha €. 1) a tim potvrdili svou uc€ast v naSem vyzkumném Setfeni.

Rodiny jsou tedy uvadény po zkratkami R1, R2 a R3. Originaly dokumentli Informovanych
souhlasii budou uchovany pouze u autorky, a to po dobu nezbytné nutnou. VSechny zi¢astnéné
rodiny se do vyzkumu zapojily zcela dobrovolné a mély kdykoli moZnost neodpovidat na danou

otazku €1 rozhovor prerusit.
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8 Analyza vysledki

Rodina €. 1
Tato rodina se sklada ze tii ¢lend, ktefi sdileji spole¢nou domacnost. Ziskané informace nam
predala matka. V prvni otazce, ktera se zamétfuje na zptisob sdéleni diagnézy MPS a také na
pocity ze strany rodi¢li, matka hovoii o velice zdlouhavém procesu sd€lovani diagnozy.
Upozorniuje také na fakt, ze pfedem netusili, kolik ¢asu v nemocnici se synem stravi, a proto
ditéti nevzali potfebné véci, at’ uz jidlo ¢i piti. Za velmi zésadni poklada to, ze 1€kati nebrali
vibec zadny ohled na dité, které bylo hyperaktivni. Sd€leni diagnézy jim ze strany lékatii
urovni. Matka poukazuje na vysokou narocnost této situace a také popisuje faze bezmoci,
stresu, strachu a nasledny plac. ,, Lékari to méli néjak zajistit ze své strany, aby se o dite
postarali, protoze takovy Sok, jaky jsme dostali, tak na to jsme nemohli byt pripraveni. “
V rozhovoru téz matka zminila, Ze by s manzelem ocenili vstiicnéjsi piistup a vetsi pochopeni
ze strany 1ékatu. ,, No prosté jsme si sahli na dno svych sil, jak psychickych, tak i fyzickych. *
Otazka druha se zamétovala na pribéh prvotniho obdobi po sdéleni diagnozy a také vyvoj
nazorti a pocitl rodi¢li na onemocnéni MPS. Zvrat mezi rodi¢i nastal v tom, ze po sdéleni
diagndzy spolu prestali komunikovat. ,,.S manzelem jsme prestali mluvit. “ Jak matka podotyka
nebylo to kviili tomu, Ze by byli snad na sebe naStvani nebo se navzajem obvinovali. Hlavni
pfi¢inou toho bylo, Ze si kazdy znemocnice odnésel, jak matka zmifuje, svého ,.brouka
v hlavé®“. Nasledovalo dle slov uzavieni se do sebe a ani jeden o tom nechtél hovofit, ba
dokonce sdilet s nékym jinym. V rozhovoru se také matka dostala k tématu sdélovani diagnozy
roding. Informace ohledné onemocnéni syna, matka rozkladala a pfedala jen tolik, kolik uznala
za vhodné pro ten dany okamzik. Za Gc¢elem, aby nezplisobila svym blizkym tak velky Sok,
kterym si musela projit spolecné s manzZelem ona. Jako velkou podporu vnimala navstévy a
setkani s pracovnici z Centra provazeni. Pravé v té situaci mohla sdilet své pocity s nékym, kdo
vi, ¢im si prochdzi. Nasla zde slova podpory, pochopeni a pomoc. Matka také zminuje, ze v tu
dobu nemohla pracovat, jelikoz pro syna nenasli vhodnou Skolku, kam by mohl dochdzet.
Naro¢nost pé€e o dité, ktera byla, dle slov maminky 24 hodin denné, se projevila na psychice a
také neskuteCnou tnavou a vycerpanim. ,, Divila jsem se, Ze jsem se rano jeste probudila,
protoze jsem byla opravdu vycerpana, na dne. “ Moznost sdileni matce nabidla jind matka ditéte
se stejnym typem MPS II1, coz bylo velmi pfinosné a velmi to mamince pomohlo v dané situaci.
Také pracovnice z Centra provazeni pomohly rodiné na této t€zké ceste. ,, S kamardadkami jsem

se o tom nemohla bavit, protoze ony vitbec nevedeély, co to je, byly tenkrat jako z jiné planety.
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Dalsi otazka byla zamétend na zdravotnicky personal a na jejich podporu smérem k rodi¢tim
béhem procesu diagnostiky. Rodice by uvitali vstiicnéjsi ptistup ze strany 1ékait v tomto velmi
naro¢ném a citlivém okamziku. ,, MozZna by mohli trosicku zmékcit ten pad. “ Byl zde kladen
diraz na to, Ze o dit¢ nebylo viibec postarano a misty 1 da se fict dochdzelo k ignorovani
hyperaktivnich projevii u ditéte ze strany lékait. Také matka hovofila o pfili§ upfimném
a realistickém sdéleni, tzv. bez ptikras. Empatie a pochopeni od zdravotniki by, dle jejich slov,
zmirnila ten hluboky pad a obrovsky Sok. V otazce, kdo nebo co bylo rodi¢iim nejvétsi oporou
a jaké faktory ovlivnily jejich schopnost pfijmout diagnézu MPS, maminka jednoznacné
oznacila sluzby Centra provazeni, jak jiz bylo vyse zminovano. Hledani porozuméni u druhych
¢i prave sdileni byl ten kli¢, ktery vedl k tomu, Ze rodice postupem ¢asu zacinali nabirat sily.

Pata otazka se zaméfovala na zplsob sdileni tohoto onemocnéni s rodinou a piateli. Jak jiz
bylo uvedeno, rodice se snazili zmirnit Sok a informace sdileli po ¢astech. Zde ptichazi i prvni
uvédomeéni si toho, ze se dité dospélosti nemusi dozit. ,, Ptala jsem se lékarky, kde oni budou
v dospélosti, a ona mi odpovédéla, no oni se prosté nedoZiji.

Dalsi otdzka zjiStovala zpiisob zvladani stresu spojeného s péci o dit€¢ s MPS. Za hlavni pilite
matka pokladé potfebnou motivaci, neustalou praci na sobé€ a také hovofila o vytésnéni reality,
ze jejich dité trpi tak zdvaZznym onemocnénim. ,, Nesmis a to myslet, musis jit dal a konec. *

V otazce podpory od komunity rodici déti s MPS poukazuje na pocatecni strach
a nepfipravenost vstoupit mezi komunitu osob se stejnym onemocnénim. Obavy z toho vidét
progresi onemocnéni v jednotlivych fazich. Nakonec obavy opadly a fakt, Ze ostatni rodice si
prochazi stejnou ¢i podobnou situaci, pomohl rodi¢tim tu pomyslnou zed’ piekrocit. Ptisla velka
vdécnost a taktéz porozumeni.

Osma otazka zjiStovala, jakou roli sehraly kulturni ¢i ndboZenské hodnoty v procesu
ptijimani diagnézy. Respondentka bere onemocnéni MPS jako udél od Boha. ,, Rikala jsme si,
co kdyz mi to Buh posila jako zkousku? *“ Bih ji vidi jako silnou, proto jim dal takto nemocného
syna. Duchovni pomoc nachézela v modlitbach.

V oblasti pracovnich vztahtl, na které se zamétovala nasledujici otdzka, matka zaZivala
a zaziva ne piili§ pfijemné situace s ostatnimi kolegynémi. Neempaticky pfistup a neustéle
vycitani a poukazovani na jeji zkracenou pracovni dobu. V socidlni oblasti a vztazich to
maminku zménilo v tom ohledu, Ze je spiSe uzaviend, chrani si své soukromi a nerada pfijima
cizi navstévy k sobé domt. Dle jejiho sdé€leni netouzi po obdivu ¢i litovani od druhych.
V rozhovoru jsme se také zaméfovali na zmény, jeZ byly vyvolany v Zivoté rodiny. Upravy
nastaly predev§im v prostorech, kde dité pobyvalo. Avsak pozdé€ji bylo nutnosti potidit si

fidi¢ské opravnéni a také automobil. To zdaleka nejsou vSechny zmény, které rodina musela
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ucinit. Problémy nastaly pii obyvani bytové jednotky. Neustalé stiznosti ze strany sousedil
donutily rodice pofidit si dim v blizkém okoli. V neposledni fad¢ obstarani adekvatni Skolky
a prizptisobeni pracovnich smén dle moznosti matky. Sluzeb psychologa ¢i psychiatra matka
ani otec nevyuzili. Le€ bylo v rozhovoru zminéno, ze manzel ob¢as miva chmurné a negativni
myslenky.

Na otdzku, jak vnima pftijeti okolim po sdéleni diagndzy MPS, maminka nevédéla jak a co
odpoveédet.

V otdzce vyrovnavani se s nejistotou a budoucnosti spojenou s MPS hovoii o strachu, ktery
ji 1 manZzela neustale provazi. Vnima to zvlast’ citlivéji v ndvaznosti na rodiny, kterym dité jiz
zemtelo. Citi vdécnost za to, Ze mize pracovat a diky tomu ma dennodenni kontakt s lidmi.

KdyzZ ptisla otazka na to, jak vnima rozdily ve vyrovnavani se nebo piijimani MPS u sebe
a manZela, odpovéd’ na sebe nenechala dlouho ¢ekat. Dle jejich slov si mysli, ze na tom je
psychicky 1épe. Ma vétsi kontakt s rodinou a prateli. Manzel nema a neudrzuje takovy kontakt
s rodinou jako ona. Pfichéazeji také vycitky a negativni informace ze strany manzelova bratra,
coz mu nepomahd, proto se mu snazi byt neustalou oporou.

Patnacta otazka se zamétovala na zdravé sourozence, jak oni figuruji v celém ptib&hu. Od
mala mél chlapec s MPS po svém boku star§iho bratra, ktery se mu naplno vénoval a rad ho
vozil v kocarku. Byl nadSeny ztoho, Ze ma bratra. V pribéhu let, nez pochopil, co toto
onemocnéni obnasi a jak se projevuje, tak na mladSiho bratra zarlil a také na vétsi péci
a pozornost ze strany rodi¢i. Dnes maji spolu krasny vztah, starsi syn i jeho manzelka.

V posledni otazce, co by rodice udélali jinak, popiipadé co by potiebovali, aby bylo jinak,
a také, co bylo na tom vSem nejt€zsi, matka odpovida, Ze nevi, co by zmeénili. Jako nejtézsi

poklad4 snahu nalézt vhodnou Skolku pro syna.

Rodina ¢. 2
Tato rodina je tvofena ¢tyfmi Cleny. O dané informace a zkuSenosti se s nami pod¢lila matka.
Jiz v pocatcich si rodi¢e zacali v§imat odliSnosti ve vyvoji dcery oproti ostatnim détem.
V navaznosti na to absolvovali kaskadu dlouhych a riznorodych vysetteni. V prvotni zmince
na podezieni onemocnéni mukopolysachariddzy, které 1ékatka nastinila, matka jiz védéla, co
tato nemoc obndsi a co to pro jejich dceru znamena. ,, Jak ostatni rodiny vétsinou rikaji ve svych
pribézich, ze nevédeli, o jaké onemocnéni se jedna, tak ja bohuzel ano. Shodou okolnosti
v obchodnim fetézci Lidl probihala charitativni sbirka na dit¢ taktéZ s onemocnénim MPS.

V prvotnim obdobi po sdéleni diagnozy, na které se zaméiuje druhé otdzka, matka hovoii

0 neustavajicim placi, pocitech bezmocnosti. I presto, ze 1€kafi rodinu stale ujisStovali, ze se
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nemusi jednat pravé o toto onemocnéni. Najednou rodinu zavalil obrovsky ok, nemohli tomu
s manzelem uvéftit. Snaha o vytésnéni dané skutecnosti vedla k tomu, Zze si maminka z tohoto
obdobi piili§ nevybavuje. ,, Toto obdobi mam velmi v mlze, nevedéla jsem ani, jestli je rano
nebo vecer, bylo to hrozné. “ Finalni zjisténi nastalo ve tfech letech dcery, avSak matka jiz delsi
dobu pozorovala odchylky ve vyvoji a opozdéni. Podnét byl také dan ze Skolky, kterou dcera
navstévovala. Pedagogové si v§imli vyraznych odliSnosti oproti vrstevnikiim. Nejprve rodice,
dle slov, brali vytky od ugitelek z MS jako nespravedlnost. Pozdgji sami vie zacali vnimat. Tteti
otazka se zaméfovala na vnimani podpory ze strany zdravotnickych profesionali béhem
procesu diagnostiky. Prvotni sdéleni od 1ékarky bylo velmi empatické a citlivé, nicméné
diagndza nebyla jeste s jistotou stanovena. Nasledoval tydenni pobyt matky s dcerou v tstavu
dédi¢nych a metabolickych poruch. Matka zmifuje sviij velmi Spatny psychicky stav a také ne
uplné profesiondlni pfistup ze strany lékait. Jak uz k ni samotné, tak k jejich dceti. Zdlouhavy,
vycerpavajici, a predev§im nesmirné narocny kolob&h vysSetfeni neustaval. Kone¢né sdéleni
diagnozy se rodicim dostalo z st velmi uznavané¢ho Iékare. Bohuzel zde chybéla Spetka
empatie a také psychické podpory. Na doporuceni rodice vyuzili sluzeb psychologa, nicméné
to pro né nemélo Zadny vyznam. VéEtsi vyznam shledavaji ve vzajemné komunikaci a podpote.

V otazce zamétené na faktory, jeZ ovlivnily schopnost rodicl pfijmout onemocnéni MPS
a také kdo, nebo co jim bylo nejvétsi oporou, respondentka odpovida nésledovné. Pani
vyzdvihuje fakt, Ze na to byli dva a nezistala v tak t€zké situaci na v§e sama. Pomohlo ji sdileni
bolesti s manZelem. Také od rodiny se jim dostavala jen sama podpora i pfes narocnost situace.
Matka velmi ocenuje ptistup pracovnikti z Centra provazeni, kteti jim nabidli pomoc a podporu.
Nejprve to bylo tézké, avSak vzapéti sluzeb Centra provazeni rodice vyuzili.

Dalsi otazka zjisSt'ovala, jakym zpiisobem sdileli diagnoézu s ostatnimi ¢leny rodiny a prateli.
V3se kolem onemocnéni i samotnou diagnozu rodice sdileli s rodinou, kde to bezesporu vyvolalo
Sok a strach. Matka upozorniuje na to, Ze jejich prarodice dodnes neveédi vSechny podrobnosti
pojici se s onemocnénim MPS. Ptedali prarodicim pouze takové informace, jez uznali za
vhodné s ohledem na jejich v€k. Spolu se sdilenim pfichézela i tleva, jelikoZ nékteti matku
oznacovali jako neschopnou, ¢i dokonce dostate¢né se nevénujici svému ditéti. Zahy pochopili,
proc¢ tomu tak je. Dotazovana také informuje o proméné vztahli a chovani ze strany nékterych
ptatel.

V nasledujici otazce jsme se zaméftili na zplisob zvladani stresu spojeného s péci o dite. Stres
se neda zvladat. ,, Prijde mi, Ze na ten stres nemame jakoby cas.* Snazi se Zit ze dne na den
a pfili§ na to nemyslet. Radost a pomyslny kalich $tésti jim neustale doplituje jeste smich dcery

a také novy pfirtstek v rodin€ (syn). Samoziejmé Unava a vyCerpani je znatelnd. Vnimaji
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podporu od komunity rodi¢ti déti se stejnym onemocnénim. I na to jsme se v rozhovoru
zaméftili. Prevladal pocatecni strach ze sdileni s ostatnimi rodinami. Pozdé&ji, s odstupem casu,
se vSak rodice rozhodli kontaktovat Spole¢nost pro mukopolysacharidosu a setkani se zac¢astnit.
Matce také pomohlo sdileni s jinou matkou ditéte se stejnym typem MPS III. Dodnes spolu
udrzuji kontakt.

Osma otazka cilila na kulturni ¢i nadbozenské aspekty v procesu pfijimani. Rodina neni
vefici, nicméné veri v to, ze jim dcera byla dana z néjakého diivodu a péci o ni zvladnou. Matka
vyzdvihuje to, ze se dcera narodila do velmi milujici rodiny a také poukazuje na tictyhodnou
starostlivost a péci ze strany otce. Jinak to tuto situaci nikterak neovlivnilo. Dalsi téma, na které
jsme se zamétovali, se tykalo zmén v souvislosti s praci a také v oblasti socialnich vztahi. Pani
nastoupila do prace velmi brzo a ocekavala, ze dcera nastoupi do predSkolniho vzdélavani,
avSak nebylo tomu tak. Vstficnost a ohleduplnost potiebovala i ze strany zaméstnavatele.
Manzel se po sdéleni diagnézy rozhodl zkratit svou pracovni dobu, aby mohl co nejvice ¢asu
travit s dcerou. V socidlni oblasti se rodi¢im zménil okruh ptatel, ponévadz se jejich zajmy
a potfeby zacinaly liSit. Dotazovand také poukazuje na slozitost situace, kdy se musela vzdalit
od své blizkeé ptitelkyné. Hlavnim podnétem bylo neustalé porovnavani déti a také soutézivost,
kdo co jiz umi. Velkou oblasti jsou také vselijaké zmény, které byly touto situaci vyvolany.
Toto téma rozebirad nasledujici otazka.

Jak jiz bylo zminéno, nastaly zmény pracovni, ale také dals$i. Rodicl se zmocnovaly
pocatecni chmurné myslenky a strach z toho mit dal$iho potomka. Posléze se vSak rozhodli pro
druhé dité. Pfizptisobeni domu dcefi, rizné kompenzadéni a zdravotni pomiicky (zavésny systém
a schodistova sedacka), ale také vétsi auto s ndjezdovou ploSinou, to vSe museli rodi¢e pro
dceru zajistit. V ohledu vyuziti sluzeb psychologa ¢i psychiatra matka odpovidala nasledovné.
Jak jiz bylo vySe uvedeno, v prvnich momentech na doporuceni oba rodic¢e vyuzili pomoci ze
strany psychologa. Nasledn¢ maminka béhem druhého téhotenstvi navstivila psychologa, avsak
znovu bez velkého uspéchu. Také manzel vyuzil téchto sluzeb u psychiatra nicméné u néj to
mélo navaznost a spojitost s dal§im zdvaznym onemocnénim.

Ve dvanacté otazce jsme zjiStovali, jak rodina vnima pfijeti okolim po sdéleni MPS.
Dostavila se velka vstiicnost od komunity lidi na vesnici a také od sousedt. Blizci 1 vzdalengjsi
pratelé pomahali a poméhaji s financni strankou. ,, Musim rict, Ze ani jednu sbirku jsme pro
dceru neporadali my jako rodice, ale vsechno viastné prichazelo ze strany znamych a pratel.
Pravé prostfednictvim rozmanitych charitativnich sbirek, aby si rodina mohla pomiicky pro

dceru dovolit. Za coz jsou rodi¢e v§em nesmirn¢ vdécni.
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V nasledujicim dotazu jsme se s matkou zabyvali tim, zda se da néjak vyrovnat s touto
nejistotou a budoucnosti spojenou s tak vaznym onemocnénim. Odpovéd’ byla jasna. S touto
skutecnosti se nelze vyrovnat. ,, To se nevyrovnavate, spise jenom vérite tomu, Ze ta dcera tady
bude dlouho a také, ze priitbeh nemoci bude co nejpomalejsi. Rodina Zije pfitomnosti,
nenahlizeji pfili§ do budoucnosti. Rozdily ve vyrovnavani se a pfijimani nemoci, jsou u matky
a otce zcela rozlisné. Mamince pomahalo o tom hovofit s ostatnimi a sdilet, naopak manzel to
dlouhou dobu drzel v sobé. Nedokézal o tom dlouhou dobu hovofit. Nakonec mu sdileni taktéz
pomohlo.

Predposledni otazka byla cilena na oblast, jak v celém ptibéhu figuruji zdravi sourozenci
a jak celou situaci ovlivnili ¢i ovlivituji. V tivodu bylo zminéno, Ze rodinu tvofi ¢tyfi ¢lenové
domacnosti. Matka velmi pozitivné vnimé vztah mezi mlad$im synem a dcerou i piesto, Ze je
syn je$té maly. Stres spojeny s péci o nemocnou dceru je z ¢asti pfenaSen i na syna. Rodice jsou
opravdu velmi vdécni za to, ze jim do zivota byl dan mladsi syn, a tak rozd¢luji lasku mezi néj
a nemocnou dceru. Jsou zde znatelné rozdily ve vyvoji obou déti. Maminka vnima radost, ze se
ji od syna dostava zpétné vazby, kterou od dcery nedostavala. ,, Porad si se synem povidam,
protoze mam odezvu, u dcery jsem ji neméla.

Zavérecnd otazka se zabyvala tim, zda by rodice ted” néco udélali jinak, nebo co by
potiebovali, aby bylo jinak, a také, co na tom vSem bylo nejtézsi. Respondentka poukazuje na
to, Ze by mozna zacali diive a Castéji jezdit s dcerou do lazni. Nic jiného nevnima, Ze by

zménila.

Rodina ¢. 3
Tteti rodina je tvofena Ctyfmi ¢leny. Z toho dvé dcery trpi onemocnénim mukopolysacharidoza.
Na dané otdzky v rozhovoru odpovidal otec. Prvni otazka se zamétovala na zplisob prvotniho
sdéleni diagndzy a také jaké byly pocity rodicii. Otec hovoftil o tom, Ze nejprve byli poslani
pediatrem k neurologovi do Zlina s podezienim na MPS.

Rodice vSak jesté netusili, o jak vazné onemocnéni se jedna, mylné se domnivali, Ze se jedna
o typ cukrovky a podavanim inzulinu se vSe vyiesi. ,, My jsme porad nevedeéli, co to jako je.
Meli jsme za to, Ze se jedna o urcity druh cukrovky a Ze budeme v podstaté podavat jen
inzuliny.“ Neurolog je poslal na dal§i vySetieni do Olomouce, pifesnéji na genetiku.
V Olomouci se diagn6za bohuzel potvrdila. Starsi dcefi byly v té dob¢€ necelé dva roky a mladsi
teprve tfi mésice. NejstarSimu synovi bylo Sest let, byl zdravy, proto rodi¢e ani v nejmenSim
nenapadlo, ze se u dcer mize jednat o genetické onemocnéni. Nasledn¢ po piijezdu domil si

rodic¢e hledali na internetu, o jaké onemocnéni se jedna. Zde se dozvédé€li o nevylécitelnosti
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nemoci a také o brzkém véku, ve kterém tyto déti umiraji. Pfisla obrovska rana a Sok. ,, 7o nds
Jjako vykolejilo uplné. To je proste jak v boxu dostat knockout, clovek vnima, najednou rana lezi
a nevi.” Manzelku situace naprosto pohltila a nasledoval obrovsky Sok, pla¢, bezmoc
a beznad¢j. Otec nedokazal vnimat slozitost situace, az s odstupem casu, kdy ho na pracovni
cesté zacaly prepadat negativni a chmurné myslenky. Uvédomoval si ¢im dél vice, jak zdvazné
to je a hlavné¢ bude. Otec rovnéz hovofil o té nepfipravenosti, kdy to u nikoho z rodiny nezazili.
Nemohli s manzelkou uvéfit, Ze nastane faze, kdy si uz jejich dcery nebudou hrat a béhat. ,, Ted’
Jjsme koukali na ty nase holky, jak tady behaji a hraji si a nemohli jsme uverit tomu, ze tohle
Jjednou zmizi, nebude to a bude v domé ticho. “ V pocatcich si rodi¢e zacinali v§imat odli§nosti
a také opozdénosti ve vyvoji u starsi dcery oproti synovi a vrstevnikiim. Prave to byl ten impulz
k vySetfeni na neurologii. Otec zde také hovofil o t€Zkosti pfijmout to, Ze nemoc bude ¢asem
progredovat.

Druha otazka byla koncipovana tak, ze zjistovala, jak probihalo prvotni obdobi po sdéleni
diagnézy MPS a jak se nazory a pocity rodi¢ii vyvijely ¢asem. Znatelna frustrace razantné
ovlivnila chod domacnosti a také psychicky stav obou rodi¢ii. Nasledovalo uzavieni se do sebe
anechut’ s kymkoli komunikovat, pouze s nejbliz§imi piateli a rodinou. Otec také uvadi, Ze jim
bylo nabizeno, at’ vyuziji sluzeb Spole¢nosti pro mukopolysacharidosu, necht’ se s nimi spoji.
Nicméné rozpolozZeni rodici, a ne piili§ dobry psychicky stav, jim nedovoloval se s kymkoli
kontaktovat nebo sdilet. Otec zac¢al nachdzet v tomto obzvlast’ narocném obdobi uspokojeni
v podobé¢ alkoholu. Dle jeho slov, aby pieklenul tézkosti daného obdobi. Také vzpominal na
Casy, kdy na tom byly obé& dcery jesté 1épe a tatinkovi 1 pomahaly. Nastinéné je zde 1 obdobi,
kdy onemocnéni MPS postupovalo a holky byly ve fazi, kdy byly velmi hyperaktivni, shazovaly
véci a také je rozbijely. Tohle byl pro rodi¢e impuls oslovit pravé Spolecnost pro
mukopolysacharidosu. Avsak pfevladaly obavy ze setkani. Nakonec se odhodlali na setkani jet,
za coz jsou rodice velmi vdé¢ni. Respondent také hovoii o psychické pomoci a podpofie jak pro
manzelku, tak pro n¢j prostfednictvim telefonu v podobé maminky ditéte se stejnym
onemocnénim. A nejenom ona byla pro rodice velkou oporou v tomto tézkém obdobi, ale také
jim do cesty vstoupila pracovnice Centra provazeni, ktera se postarala jak o psychickou, tak
1 0 materialni pomoc, a v neposledni fad€ vnesla do celé situace pozitivni atmosféru. ,, 7o bylo
Jjako kdyz do bardaku plného mrakii prijde slunko. “

Nasledujici otdzka se zaméfovala na vnimani podpory od zdravotnikii béhem procesu
diagnostiky. Tatinek zminuje velmi uznavaného 1ékare, ktery se specializuje na metabolické
a dédi¢né poruchy. Pomohl jim s vyfizenim zadosti, aby ziskali konkrétni zdravotni pomucku

pro dcery. Jako velmi zdsadni vnima otec hezky vztah, ktery vznikl mezi nimi, jakoZto rodici,
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a lékaii v Olomouci v metabolické poradné. Vyzdvihuje zde vstiicny a mily pfistup ze strany
zdravotniki.

Na otazku, které faktory nejvice ovlivnily schopnost pfijmout diagnézu MPS a také co nebo
kdo byl rodi¢iim nejvétsi oporou, respondent odpovidd nasledovné. Psychicka stranka, a to
vyrovnani se s celou, velmi obtiznou, situaci, to vse je pro rodi¢e vzdy velmi naro¢né. Také
uvédomeéni si toho, ze nastane moment, kdy tady ty déti uz nebudou. Tatinek uz nyni pocituje
prazdnotu, kterd vznikla na kratkou dobu, protoze jedna dcera je s matkou hospitalizovana
v nemocnici a druhd je ve Skole. Ale zaroven vnima, Ze je to pouze docasné. Pfemysli vSak,
jaké to pro n¢j a manzelku jednou bude, kdyz toto nastane natrvalo, az dcery navzdy odejdou.
Je zde poukazovano na vysokou psychickou ale i fyzickou narocnost, ktera souvisi s péci
o dcery s MPS. Aby pfisli na jiné mySlenky, snazi se oba rodic¢e vénovat alespoil ¢ast svého
¢asu svym konicklim. Manzelka se rada vénuje vysivani, peceni, rada chodi na prochazky nebo
se setkava s kamaraddkami, naopak otec nasel zalibu v posilovani.

V rozhovoru jsme také zjistovali, jakym zplisobem rodina sdilela diagn6zu s ostatnimi ¢leny
rodiny a také ptateli. Nebylo to nic pfijemného. Otec respondenta tuto skutecnost stale nepfijal
a v podstaté¢ rezignoval. ,, Miij otec toto neprijal viibec, ani ta vnoucata nemd chut navstévovat,
protoze vi, zZe jsou postizené. “ Na druhou stranu babicka, jakoZto byvald zdravotni sestra, se
snazi, v ramci moznosti, rodiné pomahat. Okruh pratel se dosti proménil, ponévadz rodice méli
a maji jiz jiné starosti. Taktéz jim nezbyva pfili§ prostoru na sviij volny ¢as. Otec hovoii o tom,
Ze rad¢ji pfijimaji navstévy, nez by jezdili k n€komu jinému. Z toho diivodu, aby dcery néco

v

neponicily. Doma rodice zavedli bezpecnostni opatieni.

Stres spojeny s péci o dité s MPS a také jeho zvladani, to bylo naplni dalsi otazky. Jak jiz
bylo zminéno vyse, péfe o dit¢ s onemocnénim MPS je velice fyzicky i psychicky ndro¢na
arovnéz vycerpavajici. Rodice se shodli na tom, Ze by nikdy dcery neodlozili do n&jakého
zatizeni ¢i né¢eho podobného. Zastavaji ndzoru, ze péce poskytovana v téchto zatizenich neni
adekvatni a dostacujici. Spolu s vysokou mirou naro¢nosti je zde uvaddéna 1 zména rodinné
pohody. Dtraz je kladen i na to, Ze otec, ktery byva s rodinou vétSinou pouze o vikendu
z diivodu pracovnich povinnosti, také chce sviij Cas vénovat i nejstarSimu synovi. Nabidka
pomoci ve formée asistence neni ve vét$iné piipadi dostupna. Jakmile se vSak podaii pteci jen
nekoho najit, Casto se stane, ze kdyz tato osoba ziskd povédomi o MPS, pochopi jeho projevy
a naro¢nost, ztrati o asistenci zajem. Kazdopadné kazdé dite je velice individudlni i pfesto, ze
ma stejny typ tohoto onemocnéni. U starsi dcery se pfiSlo na nemoc v roce a tfitvrté a u mladsi

dcery ve tfech mésicich. Coz je velmi znatelné a ob€ holky maji zcela odlisné projevy.

60



Nasim cilem bylo také zjistit, jak rodice vnimali podporu od komunity rodic¢a déti se stejnym
onemocnénim pfi procesu piijimani diagndzy. Jako nejvétsi podporu otec vnima takovou, jez
prichazela ze strany jiné matky ditéte s totoznym onemocnénim MPS. Poté nasledovala pomoc
a podpora od ptfedsedy Spolecnosti pro mukopolysacharidosu, ktery rodinu pozval na setkani.
Rodice pozvani piijali a setkdni se zacastnili. V prvnich momentech je vSak piepadl strach
z toho, kdyz vidé€li ostatni déti v riznych stadiich onemocnéni. S postupem Casu to rodice zacali
vnimat odli$n¢ a navazali pratelské vztahy s ostatnimi rodinami.

Osma otazka se dotazovala na to, jakou roli sehraly kulturni nebo nébozenské hodnoty
v procesu piijimani diagnézy. Rodina je véfici, ale nikterak to rodi¢im v tomto ohledu Zivot
neovlivnilo.

V dalsi otazce jsme zkoumali promény, jez byly iniciovany procesem pfijeti diagnézy MPS.
Dotazovany pracuje jako fidi¢ z povolani, za coz je nesmirné vdécény, ponévadz ma flexibilni
pracovni dobu. Ocenuje téz vstiicny pfistup ze strany zaméstnavatele. Socialni vztahy zac¢inaly
byt narusovany jiz od predskolniho vzdelavani, kdy si ostatni rodice intaktnich déti nepiali, aby
déti s MPS navstévovaly stejnou matetskou Skolku. Diky spolupraci Specidlné pedagogického
centra a pracovnice Centra provazeni se podafilo déti do Skolky zaclenit. Také jim byl pfidélen
specialni asistent. Poukazovano je zde i na naruSené vztahy se sousedy. Sousedim vadily
hlu¢né projevy déti. Na druhou stranu ma rodina kolem sebe ptatele, kteti je vyslechnou,
popiipad¢ nabidnou pomoc.

Dalsi otdzka upirala pozornost na zmény v zZivoté rodiny, jez byly vyvolany procesem
pfijiméni onemocnéni mukopolysacharidozy. Otec popisuje upravy domu, které musely byt
provedeny dle potieb dcer, véetné bezbariérovych opatfeni a zajisténi bezpe¢nosti. A nejen
samotny diim, ale i jeho okoli, muselo byt navrZeno s ohledem na bezbariérovy ptistup. Kdyz
byly dcery malé, rodice vyuzivali rizné bezpecnostni opatfeni a museli byt neustéle ostraziti,
aby se détem nic nestalo. Dalsi zdsadni zménou bylo pofizeni riznych specidlnich zdravotnich
pomiucek pro dcery. V nedavné dobé se rodiné€, za pomoci jedné znamé, podafilo zrekonstruovat
loZnici, aby byla prakticka pfi péci o dcery. Velky dik patii riznym nadacim, které na tom vSem
maji svij podil.

Na otdzku, zda vyuzili n€kdy sluZzeb a podpory psychologického ¢i psychiatrického poradce
behem tohoto procesu, poptipadé jakou si rodice odnési zkuSenost, otec odpoveédeél nasledovné.
Psychologickou pomoc vyhledala v neddvné dob& pouze manzelka. Spojitost psychickych
problémi a také zdravotnich mélo velky vliv na celkové fungovani rodiny. Tatinek uvadi, Ze se

snazi s touto situaci vyrovnavat sam. ,, V podstaté ja ty city mam v sobé taky, ale proste chlap
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to néjak nedava najevo, alespon ne v takové mire, jako ta Zena.“ Prace mu poméha ptichazet
na jiné myslenky. Sluzeb psychologa vyuzil i nejstarsi syn, avSak bez Gspéchu.

Dvanacta otazka zjistovala, jak rodice vnimali pfijeti od okoli jich samotnych a také jejich
déti po obdrzeni diagnézy MPS. Otec si uvédomuje, Ze nikdo v jejich blizkém okoli nebyl
obeznamen s timto onemocnénim, a diky podpofe riznych nadaci se o né zacali zajimat a byli
také diky tomu zviditelilovani. Po Case tento zdjem opadl a blizci a 1idé z okoli to berou tak, jak
to je. Jak jiz bylo uvedeno, okruh pratel se dosti proménil a zlstali jen dobfi pratelé. Nejistota
a budoucnost spojena s timto onemocnénim. Prave na tyto oblasti jsme se zamétili v nasledujici
otazce. Rodi¢e nad budoucnosti neptemysleji, ziji tim, co je ted. Détem vénuji vSechnu svou
péci a lasku. Neptipoustéji si také fakt, Ze je dcery jednou opusti.

Ctrnacta otazka zni: ,Jak jste vnimali rozdily ve vyrovnavani se nebo pfijimani diagnozy
MPS u sebe a u partnera/partnerky?* Respondent vnima psychické rozdily mezi nim
a manzelkou. Podle jeho slov je na tom Iépe, manzelka je v této oblasti vice citliva a vice to
proziva, coz je naprosto pochopitelné. Hovofi rovnéz o tom, ze jako chlap se to snazi nedavat
ptiliS najevo.

Dalsi otazka se zabyvala tim, jak v celém piibéhu figuruji zdravi sourozenci a také zda
situaci n¢jak ovliviiovali. BEhem pubertalnich let syna to nebylo snadné obdobi, zeyména kdyZz
byl mladsi. Na nemocné dcery byl 1 agresivni, snazil se na sebe upoutat pozornost. ,, 7a nemoc
mu bere nas.* Jelikoz vice Casu vénuji pravé péci o dvé nemocné dcery. Syn zacal byt
vzdorovity a nechtél pomahat s chodem domécnosti. ,,Syn si zacal vynucovat tu pozornost.
Postupem casu se chovani syna za¢inalo ménit k lepSimu.

Posledni otazka byla zamétena na to, zda je néco, co by ted’ rodic¢e udélali jinak, nebo co by

A4

A4

dcery. Otec se zamyslel, zda by §lo néco udélat jinak, jelikoZ se s manzelkou snazi pro dcery
a syna d¢lat vSe, co mohou. PfiSla i nabidka na enzymatickou 1écbu jedné z dcer ve vzdalené
Barcelong. I pfesto, Ze ani jeden z rodicii nikdy nesedél v letadle, nenavstivil toto mésto, a jeste
k tomu s vyraznou jazykovou bariérou, nevahali, a otec se rozhodl s dcerou danou cestu
absolvovat. S vidinou zlepSeni stavu jedné z dcer absolvovali dvacet kontrolnich vySetieni po
dobu 5 let. Pfevladaly obavy z toho, jak vSe rodina zvlddne. Dotazovany také popisuje, jaké
obtiZze a zajimavé situace zazil s malou, tehdy ctyfletou dcerou, béhem cesty. Ale zaroven
pozoruje pozitivni U€inky enzymatické 1€cby oproti druhé dceti. Zaveérem, rodice vynakladaji

vSechno usili, aby mohli fict, ze pro své déti udélali maximum. ,, U kazdé skupiny této nemoci
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je to trochu jiné, ale v podstaté konec je u vSech stejny. Neni hezky, a tak se snaZite Zit tak,

I3

abyste si potom mohli Fict, délal jsem maximum.
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9 Diskuze

Rodina plni funkci zakladni spolecenské skupiny, t€z se jednd o primarni socialni skupinu, ve
které dité vyrustd. Je tvofena pfedevSim muzem a Zenou, jenZ jsou spojeni svazkem
manzelskym, a cilem je naplnit podstatu rodiny. Jednou z funkci je funkce biologicko-
reproduk¢ni tzn. plodit nové potomstvo. Touha po dokonalé a uplné rodin€, kterou tvori
nejenom manzelé, ale 1 déti, byva v pritb¢hu trvani manzelstvi napliiovana. Piichod potomka
na svét znamend pro rodi¢e spoustu novych emoci a situaci. O to vic, pokud se jedna
o prvorozen¢ dité. P¢kné okamziky a radostné chvile po vétSinou prevladaji nad obavami, které
jsou spojené s péci o dité. Dité vstoupi do rodiny a vSechna pozornost a péce je vénovéana prave
jemu. Prospivé a ptindsi rodic¢im radost. Malé pokroky at’ uz to jsou prvni kracky nebo prvni
slova, to vSe dava rodicim pocit radosti, uspokojeni a vdéku. Co kdyz ale pfijde dit¢ na svét
s n¢jakou vadou, postizenim? Ve vétsing€ ptipadi se nad rodinou stdhnou mraky a pocity radosti
vystiidaji negativni emoce. Smutek, bezmoc, pla¢. A co v ptipadé, kdyz rodice dostanou jesté
veétsi rdnu, a to v podobé vzidcného onemocnéni mukopolysacharidozy? Progredujiciho
onemocnéni, na které neexistuje 1ék. Dité se bude pfed o¢ima rodi¢li ménit, az jednoho dne
odejde z tohoto svéta. Tuto bolest a emoce spojené s tak zdvaznym onemocnénim si neumi
nikdo z nés ani pfedstavit.

V ramci této diplomové prace jsme se zamé&fili na faktory, jeZ ovlivnily ¢i ovliviluji pfijeti
diagnézy MPS rodic¢i. Vyuzili jsme k tomu polostrukturovanych rozhovorii. Hlavnim cilem

prace bylo pokusit se o popis stézejnich faktort, jez rodi¢im pomohly v tak naro¢né situaci.

Prvni vyzkumna otazka zjiSt’ovala, jak rodi¢e vnimali podporu od rodiny a blizkého okoli.
Kazdy z nés jsme jiny a kazdy z nas ma jiné predispozice k zvladani stresu. Takeé jiné potieby,
jakmile se ocitne v naro¢né situaci. AvSak v tomto tématu se vSichni tfi respondenti, jak dvé
matky, tak 1 otec, shodli, Ze podpora, pochopeni a potieba komunikace je v tak zavazné
situaci velmi diilezita.

Je to obrovsky Sok, v hlavé se misi riizné pocity. Tteba i1 otdzka, jak to ostatnim sd¢lit, jak jim
to vlastng fict. Dvé matky odpovéd€ly nasledovné, a to tak, Ze informace rodiné predavaly po
¢astech. Nesdilely s rodinou hned z pocatku vSe najednou, jelikoz je chtély ubranit tomu Soku,
stresu a tém emocim, kterymi si musely projit ony. Otec hovofil o tom, ze jeho otec danou
skuteCnost stale nepiijal. VSichni respondenti nasli spole¢nou fe¢ ohledné vztahti s blizkymi.
Nekteré pratelské vazby se zptetrhaly a nékteré musely byt ukonceny. Pratelé tedy protfidli

a zustali pouze ti, ktefi maji pochopeni a vnimaji dané uskali rodiny. Jak jsme vySe, v teoretické
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¢asti, popisovali, rodice si prochazeli faizemi vyrovnavani se s danym faktem. Az poté co se
zvladli se skutecnosti do urcité miry vyrovnat bud’ sami nebo za pomoci partnera, mohli sdilet
emoce a informace s ostatnimi. Domnivame se, Ze at’ uz je osobnost ¢lovéka sebevic silna, tak

v tak kiehkych a slozitych situacich potfebuje podporu ze strany nejblizsich kazdy.

Druha vyzkumna otazka cilila na to, kdo podle rodi¢id poskytoval podporu a byl
napomocen v dobé prvotniho sdéleni diagnézy MPS.

Prvotni reakce a Sok jsou emoce, které si kazdy rodi¢ musi prozit sam v sob¢. Poté vyvéraji na
povrch rizné typy otazek a rovnéz pochybnosti. VSichni respondenti hovoti o tom, ze prvotni
podani pomocné ruky pfislo smérem od Centra provazeni. Pracovnice z Centra provazeni
rodiny navstivily a poskytly jim zdkladni informace. Jedna respondentka vSak hovofila o tom,
Ze, nejprve neméla chut’ ani zajem téchto sluzeb vyuzit. Casem zjistila, Ze ji i manzelovi tato
sluzba muze velice pomoci. Druhd matka zase nachazela podporu, pochopeni a vyslechnuti ve
vife. Vira ji vedla a neustale vede kuptfedu. Bere nemoc syna jako zivotni ud¢l.

V literatute je uvadéno, ze vétSinou Centra provazeni propoji rodinu se Spolecnosti pro
mukopolysacharidosu. Rodi¢e potvrdili informaci, ze vzapéti vyuzili téZ sluzeb pravée
Spole¢nosti pro mukopolysacharidosu. Zde se jim dostavilo potfebného pochopeni od
ostatnich rodict, predani rad a také jim byl poskytnut prostor pro sdileni pocitti a komunikaci.
TaktéZ velmi zéasadni informace, kterd pfisla od vSech respondentti, byla takova, Ze prvotni
porozuméni a pomoc nasli u matky ditéte se stejnym onemocnénim. Skrze mobilni telefon
sdileli své pocity a emoce. Jak jsme jiZ zminovali rovnéz velkym faktorem zde byla rodina

a pratelé.

Nasledna, tieti otazka se vénovala copingovym strategiim a moZnostem odreagovani, jez
byly rodinami vyuzZivany.

Jak hovoti v publikaci Michalik et al. (2010) jednd se o velmi individudlni oblast. Kazdy
potiebuje jiné mnozstvi Casu ke zpracovani a taktéz to je 1 s moznostmi, jeZ rodiny volily
k odreagovani. Jedna matka hovofila o tom, Ze ji pomaha vira, rovnézZ i ¢aste€né vytésnéni
faktu. Odreagovani nachdzi pfi praci v zaméstnani, stejné tak u konverzace s ptateli Ci
kamaradkami. Zminila také potiebu seberealizace, neni v jejich silach se starat jen a pouze
o nemocného syna a do€ista vytésnit sviij osobni zZivot, na coz kladou autoti Hajkova a Michalik
v publikacich velky diiraz. Druha matka hovofila o silném poutu, jez poji ji a manZzela. Podporu
a porozuméni tedy nachdzela u n¢j. Jako velmi klicové shledava fakt, Ze na tuto situaci byli dva.

Téz ji pomahalo sdileni s prateli a rodinou, jednoduse o této skute¢nosti komunikovat. Otec
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v rozhovoru uvedl své slabé misto, a to Ze nachazel uspokojeni v alkoholu. Casem si uvédomil,
Ze to neni spravna cesta, a zacal se opct vénovat posilovani a fitness. Stejné jako prvni matka
nachazi odreagovani pii praci. Pracuje jako fidi¢ a cestovani riznymi krajinami mu piinasi
pozadované uvolnéni. Manzelce respondenta piinasi radost peceni, vysivani a rovnéz rada travi
cas s kamaradkami, kde muze sdilet své pocity a emoce. Velky vliv zde maji vrozené
predispozice, prostiedi rodiny, socialni podpora, specifické rysy ditéte, etiologie onemocnéni
ataké druh nemoci & postizeni. Autofi Rican, Krejéifova (2006) pokladaji za nejtézsi
u etiologie, kdyz je pfi¢ina neznama. Také v odborné literatufe se uvadi, Ze to mtze byt jinak

jedna-li se o onemocnéni dlouhodobého charakteru.

Naplni ¢tvrté vyzkumné otazky bylo popsat, jakym zptusobem sledované rodiny vnimaly
a hodnotily pristup zdravotnického personalu pri procesu sdélovani diagnézy a v dobé
nasledné péce.

V tak tézké situaci by mélo pieci byt samoziejmosti vstiicné vystupovani od zdravotnika
smérem k rodi¢lim. Ale ve vyzkumném Setfeni jsme se presvédcili, Ze ne vzdy je tomu tak. Obg
matky zminovaly neempaticky pristup ze strany lékari, ale také poukézaly na sdélovani
diagnozy na velmi odborné urovni. Respondentky také hovofily o nesmirné zdlouhavém
procesu a postupu lékaiti. Na druhou stranu otec nezaznamenal neadekvatni chovani od
zdravotnickych profesiondlli. Mysli si, Ze zédleZi na osobnostnim nastaveni lékafe a také
vyzdvihuje préci 1ékait v Olomoucké nemocnici. Dle jeho slov si zde vytvorili pratelsky vztah
na urovni rodi¢ — Iékat. V ptipadé¢ této rodiny se uznavany lékat zaslouzil o to, aby rodina

dosahla na adekvatni zdravotnické pomicky pro dcery.

Pata vyzkumna otizka méla za ukol charakterizovat u sledovanych rodin pozici a roli
intaktnich sourozencii.

Nutnost poskytovani neustalé pée détem s MPS muize mit za nésledek snizeni kvality péce
smérem ke zdravym sourozenciim. V prvni rodiné sdileji spole¢nou domacnost pouze rodice
a dit¢ s mukopolysacharidézou. Kazdy rodi¢ ma star§i potomky zjiného vztahu. Matka
hovofila o svém star§Sim synovi, u né¢j vnima sourozenecké pouto. Jiz v détstvi se star$i syn
o mlads$iho staral. Na mladsiho bratra vSak zarlil jen do té doby, nez pochopil, Ze je nemocny.
Nyni matka shledéva vztah jako harmonicky. Druhou rodinu toto onemocnéni ovlivnilo natolik,
ze uvazovali nad tim, zda mit jeSté viibec dalSi dité, a pokud ano, tak zda bude zdravé.
Domnivame se, Ze dana situace musi byt velmi psychicky naro¢na. Nakonec se rozhodli rozsifit

rodinu a pofidit si druhého potomka. Matka poukazuje na radost a pozitivni emoce, které jim
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dit¢ do zivota vneslo. Tteti respondent se shoduje s prvni matkou v tom, Ze zaznamenali Zarleni
a vzdorovité chovani ze strany syna, kterému se nedostavalo tolik pozornosti, jakou by
potifeboval. Vzhledem k situaci, ze v rodiné trpi onemocnénim MPS dvé dcery, situace je
dvakrat tezsi.

Jak uvadi vySe zminéni autofi v teoretické Casti, nemélo by se zapominat na potieby
zdravych sourozencii. Na druhou stranu naprosto rozumime tomu, jak velice naro¢né je rozdélit
svou energii a ¢as mezi své intaktni a postizené potomKky.

Jako stézejni pokladame informaci, kdy vSichni respondenti hovofili o tézkosti prijmout ten
fakt, ze prave jejich dité je nemocné. Stejné tak nelehké uvédomeni si toho, Ze toto onemocnéni
neni lécitelné.

Z naseho vyzkumného Setfeni nam vyvstaly mozné faktory, jeZ mohly ovlivnit piijeti
diagndézy MPS rodici. Jednéd se o potiebu podpory, pochopeni, komunikace. Velky vliv na
pfijimani mély také sluzby Centra provézeni a taktéz Spolecnosti pro mukopolysacharidosu.
Dale rodina a pratelé, tzn. sdileni pocitt, ale také prace a zaméstnani. Stejné tak vira a duchovni
pomoc pro jednu rodinu znamenala velkou podporu. Naopak neempaticky pfistup ze strany
zdravotnikd mohl negativné ovlivnit pfijimani této vzacné nemoci. U jedné rodiny to byl také
strach z toho mit dalsi dite. Ztizit ptijeti diagnézy MPS mohlo také uvédoméni si nelécitelnosti
nemoci a také neschopnost piijmout danou skute¢nost, zZe se u jejich ditéte opravdu jedna o tuto
nemoc. I to, Ze rodi¢e budou pozorovat, jak se dité pied jejich o€ima postupné proménuje.

Za nejvétsi problém shleddvame nizkou informovanost o tomto zdvazném, progresivnim
a nevylécitelném onemocnéni. Mnozi lidé se v pfitomnosti rodin déti s MPS domnivaji, ze se
jedna o nevychované déti, a tedy o neschopné rodice. Proto je zde velmi zasadni osvéta, jez
muze vést také k ziskdvani financnich prostfedkii, které budou pomahat nadale realizovat
sluzby Centra provazeni a také Spolecnosti pro mukopolysacharidosu. Shledavame
poskytovani téchto sluzeb pro rodiny jako velmi kli¢ové. Radi bychom skrze tuto diplomovou
praci podnitili vefejnost k tomu, poznat alesponl zakladni pilife typické pro onemocnéni MPS.
Rovnéz bychom byli velice radi, kdyby v ndvaznosti na nasi praci vznikla brozura, kde by se
novée ptichozi rodiny déti s MPS mohly dozvédét o moznostech podpory, které pomohly jinym

rodindm, a stejné tak, co danym rodindm nejvice uleh¢ilo tak naro¢nou situaci.
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10 Doporuceni pro praxi

Za nejvetsi problém shleddvame nizkou informovanost o tomto zavazném, progresivnim
a nevylécitelném onemocnéni. Mnozi lidé se v pfitomnosti rodin déti s MPS domnivaji, ze se
jedné o nevychované déti, a tedy o neschopné rodice. Proto je zde velmi zdsadni osvéta, jez
muze vést také k ziskdvani finan¢nich prostfedku, které budou pomahat nadale realizovat
sluzby Centra provazeni a také SpoleCnosti pro mukopolysacharidosu. Shleddvame
poskytovani téchto sluzeb pro rodiny jako velmi kli¢ové. Radi bychom skrze tuto Diplomovou
préci podnitili vefejnost k tomu, dozvédét se alespon zékladni pilife typické pro onemocnéni
MPS. Rovnéz bychom byli velice radi, kdyby v ndvaznosti na nasi praci vznikla brozura, kde
by se nové ptichozi rodiny déti s MPS mohly dozvédét o moZnostech podpory, které pomohly
jinym rodinam, a stejné tak, co danym rodindm nejvice ulehCilo tak naroc¢nou situaci.
Domnivame se, ze tato brozura by plnila svou funkci, kdyby byla volné pfistupna
v nemocnicich, pti détskych centrech, a predev§im u poraden a ambulanci metabolickych
poruch. Stejné tak by bylo velmi efektivni ji poskytnou détskym lékatriim, kteti by ji mohli
zprostiedkovat rodi¢im piimo v ordinaci. V neposledni fadé nachazime uplatnéni této brozury
mezi klienty Centra provazeni a Spole¢nosti pro mukopolysacharidosu. Déle si myslime, Ze by
bylo dobré¢ hloubéji hovotit o této problematice s détskymi pediatry, kteti patrn€ mivaji
o vzacnych onemocnénich, a pfedev§im o MPS, jen zakladni informace. Napada nés varianta
usporadat pro pediatry seminaf vedeny bud’ odborniky z Centra provazeni, nebo ze Spolecnosti
pro mukopolysacharidosu. Pro mladsi generace by ndm dévalo smysl zabyvat se problematikou
onemocnéni mukopolysacharid6z skrz internetové platformy, presnéji mame na mysli
Instagram ¢i Facebook. Pravé skrz Instagram by mohl také probihat ndbor novych asistentd,

kteti jsou velmi potiebni pravé na vikendova setkani pofadané Spole¢nosti pro MPS.
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11 Limity vyzkumu

., Na limity studie nahliZime tak, Ze jde o jakekoliv viivy, prvky, faktory a aspekty, které ovlivnily,
ovliviiuji, ovlivni anebo vithec mohly ovlivnit samotnou studii, tzn. jeji prubéh, data, zjisteni,
zavery a interpretace. “ (Chrastina, 2019, s. 239)

Chrastina (2019) vymezuje Ctyfi druhy téchto limitti, a to na stran¢ vyzkumnika, na strané
piipadu ¢i pripadi, také na strané¢ zkoumané, studované nebo védecké reality a v neposledni
fadé¢ limity na stran¢ zvoleného metodologického ramce.

V této diplomové praci shleddvame za limity studie na strané¢ vyzkumnika to, ze dané
rozhovory probihaly skrze internetovou platformu MS Teams, coZ mohlo mit za nésledek, Ze
jsme nemohli pfesné vnimat emoce, jez respondenti béhem rozhovoru prozivali. Vzhledem
k citlivé povaze tématu a také naro¢nosti musel vyzkumnik védét, v jakém duchu se rozhovor
ponese, aby nedoslo k viditelnym emocim ze strany vyzkumnika.

Za dalsi, velmi vyrazny, limit studie pokladame pfili§ malo odborné literatury vztahujici se
ke specifickym oblastem, jako je naptiklad popis fazi pfijimani diagn6zy MPS u rodici. Takeé
s tim souvisejici omezeny okruh autorii vénujicich se tématu mukopolysacharidéz v Ceské
republice.

Jako mozny limit studie miizeme také oznacit pfesun terminu rozhovoru, jeZ vznikl na stran¢
respondenta z diivodii hospitalizace dcery a matky.

Lze také uvést limity na strané¢ vyzkumnika v tom ohledu, Ze autorka vedla tyto interview

poprvé, a neméla tedy predem zadné zkuSenosti s realizaci a vedenim rozhovort.
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Zavér

V diplomové praci ,,Faktory ovlivigjici pfijeti diagnézy MPS rodi¢i“ jsme vyuzili
polostrukturovanych rozhovort k ziskani potiebnych informaci. Rozhovory probihaly
v prubehu mésice biezna v roce 2024 a byly vedeny skrze internetovou platformu MS Teams.

V teoretické Casti jsme se pokusili o popis vzacného onemocnéni mukopolysacharidozy
a také jsme se podrobnéji vénovali jednotlivym typiim onemocnéni. Velkou ¢ést jsme také
vénovali celému procesu pfijimani. Od momentu zjisténi a sd¢leni diagndzy az po posledni
chvile s ditétem pii umirdni a téZ moznosti vyuziti paliativni pé¢e v CR. Rovnéz jsme se
zabyvali moZnostmi podpory, jakou roli v celém procesu sehrdlo Centrum provazeni a téz
Spolec¢nost pro mukopolysacharidosu.

V praktické &asti jsme vymezili hlavni metodologicka vychodiska. Kapitolou Uvod do
problematiky, jsme ¢tenafiim objasnili, jakym smérem se bude nas vyzkum ubirat. Poukazali
jsme na jiz provedené¢ vyzkumy s podobnou tématikou a také jsme se zminili o velmi
uznéavanych osobnostech pisobicich v této oblasti. Pak uz jsme za pomoci polostrukturovanych
rozhovort zjiStovali dané informace, které nam pftinesly kategorie oblasti.

Za smérodatné pokladame kategorie, jez ovlivnily schopnost rodict pfijmout tak zdvazné
onemocnéni. Z rozhovorit ndm vyvstaly tyto oblasti. Jako velmi zisadni rodice pokladaji
ptistup rodiny a blizkych ptatel, dale velmi dilezitou a neopomenutelnou roli zde sehraly
isluzby Centra provazeni a také Spolecnosti pro mukopolysacharidosu. Naopak velmi
vyznamny, a pro nds piekvapivy fakt je, Ze rodice pti sd€lovani diagnézy vnimali neempaticky
pristup na velmi vysoké odborné roving ze strany zdravotnickych odborniki. Potfeba podpory,
pochopeni a sdileni pocitl. Zaznamenali jsme také faktor prace, odreagovani, ale taktéZ strach
zavazné onemocnéni a neptjde ho nijak vylécit. Kromé toho rodice budou muset piihlizet tomu,

jak se jim ¢asem dit€ méni pied oCima.
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