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Abstrakt v CJ: Cilem piehledové bakaldiské prace bylo sumarizovat dohledané publikované
aktualni poznatky o vlivu spinalni svalové atrofie na kvalitu zivota déti s timto onemocnénim
a jejich peCovatelt. Cil prace byl dale rozdélen do dvou dil¢ich cilti. Prvni dil¢i cil se zamétuje
na vliv spinalni svalové atrofie na kvalitu Zivota déti s timto onemocnénim. Z dohledanych
poznatki vyplyva, ze onemocnéni détem nezptsobuje pouze fyzické obtize, ale ovliviiuje také
jejich psychiku, proces socializace nebo Skolni fungovani. Navzdory témto omezenim se
nekteré déti zapojuji do volnocasovych aktivit béznych pro zdravé déti, coz prispiva ke zlepSeni
jejich zivotni trovné. Dohledany byly také informace o tom, co détem chybi a co by jim Zivot
usnadnilo. Druhy dil¢i cil sumarizuje dohledané poznatky o vlivu spindlni svalové atrofie na
kvalitu Zivota peCovatelll déti s timto onemocnénim. PeCovatelé pocituji tnavu a proZivaji
vyraznou psychickou zatéz. Negativni dopad ma onemocnéni také na jejich spolecensky,
rodinny a profesni Zivot, potykaji se i s finan¢nimi problémy. Diky systému podpory jsou
pecovatelé schopni tuto zatéz zvladat, nadéji do budoucna jim dava také dostupnost 1éCby.

Velmi dulezité je vénovat pozornost jejich specifickym pottebam a uvédomit si, ze amrtim



ditéte zat&z pro pecovatele nekonci, kvalita jejich Zivota je sniZzena i n¢kolik let poté. Informace

byly ¢erpany z databazi EBSCO, ProQuest, PubMed a Science Direct.

Abstrakt v AJ: The main objective of the overview bachelor thesis was to summarise current
traceable published knowledge about the effects of spinal muscular atrophy on the quality of
life of children affected by this disease and their caregivers. The main aim of the thesis was
further divided into two sub-objectives. The first sub-objective focuses on the impact of spinal
muscular atrophy on the quality of life of children affected by this disease. The findings show
that the disease not only causes physical difficulties for children, but also affects their mental
health, socialization process, and school functioning. Despite these limitations, some children
participate in leisure activities typical for healthy children, which contributes to improving their
quality of life. Information was also found about what children miss and what could make their
life easier. The second sub-objective summarises the findings on the impact of spinal muscular
atrophy on the quality of life of caregivers of children affected by this disease. Caregivers
experience fatigue and significant psychological strain. The disease also has a negative impact
on their social, family and professional lives, and they also face financial problems. Thanks to
the support system, caregivers can deal with this burden, and the availability of treatment also
gives them hope for the future. It is very important to pay attention to their specific needs and
to realize that the death of a child does not end the burden for caregivers, their quality of life is
reduced for several years afterward. The information was obtained from the EBSCO, ProQuest,

PubMed and Science Direct databases.
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UVOoD

Spinalni svalova atrofie je zavazné neurodegenerativni onemocnéni, které¢ se projevuje
progredujici svalovou slabosti a ibytkem svalové hmoty, takze zplisobuje poruchy hybnosti
koncetin, potize s chizi, polykdnim a také respiratni komplikace, které jsou zejména
u zévaznéjsich forem onemocnéni nejcastéjsi pricinou umrti. Toto onemocnéni je geneticky
podminéné a v Ceské republice (CR) je piiblizng kazdy &tyficaty ¢lovék prenasedem
(Nemocnice Ceské Budgjovice a.s., 2024). Roéné se v CR narodi 10-12 déti se spinalni
svalovou atrofii. V soucasnosti je dostupna kauzalni 1éCba, genova terapie, kterd v kombinaci
s naro¢nou kazdodenni péci mize ptispét ke zlepseni zdravotniho stavu ditéte a tim 1 ke zvySeni
Zivotni Grovné jeho i pe¢ovatelti (Ministerstvo zdravotnictvi Ceské republiky, 2022).

Léky modifikujici pribeh onemocnéni se zacaly od roku 2016 vyuzivat v zahrani¢i a brzy
poté i v Ceské republice, nusinersen od roku 2017, onasemnogen abeparvovek od roku 2020
a risdiplam od roku 2021. Genovou terapii je nutné zahdjit véas, idealn¢ jesté pred objevenim
ptiznaki, nebot’ zmény jsou ireverzibilni, odumielé nervové buniky nedokaze nahradit, ale mtize
zabranit jejich ubytku, takze od 1. ledna 2024 je spindlni svalova atrofie soucasti
novorozeneckého screeningu. Genova terapie vSak neni urCena vSem détem se spinalni
svalovou atrofii, n€ktefi pacienti jsou téZce postizeni, zejména pokud se narodili pied
zavedenim 1écby, nebo maji zadvazné symptomy jiz pfi narozeni, takze prognédza je velmi
nepiizniva. V CR jsou étyfi neuromuskulérni centra specializujici se na 1é¢bu spindlni svalové
atrofie, a to ve Fakultni nemocnici v Motole, Fakultni Thomayerové nemocnici v Praze,
Fakultni nemocnici Brno a ve Fakultni nemocnici Ostrava. Centra v Motole a v Brné jsou navic
i evropskymi centry pro vzacna onemocnéni (Nemocnice Ceské Budéjovice a.s., 2024).

Navzdory novym moznostem 1écby ptredstavuje spindlni svalova atrofie vyznamnou
fyzickou, psychickou i ekonomickou zatéz nejen pro samotné dite, ale také pro jeho blizké
pecujici osoby, na jejichz pomoci se pacient stava zavislym. Dochdazi tak k naruSeni kvality
Zivota celé rodiny (Ministerstvo zdravotnictvi Ceské republiky, 2022). V souvislosti s timto je
mozné polozit si otdzku, jaké jsou publikované poznatky o vlivu spindlni svalové atrofie na
kvalitu zivota déti s timto onemocnénim a jejich pecovatelll. Cilem této ptehledové bakalarské
prace je sumarizovat dohledané publikované aktualni poznatky o vlivu spinalni svalové atrofie
na kvalitu Zivota déti s timto onemocnénim a jejich pecovatelt. Cil prace je dale specifikovan
ve dvou dil¢ich cilech:

Cil 1: Sumarizovat dohledané publikované aktudlni poznatky o vlivu spindlni svalové

atrofie na kvalitu Zivota déti s timto onemocnénim



Cil 2: Sumarizovat dohledané publikované aktudlni poznatky o vlivu spindlni svalové
atrofie na kvalitu zivota peCovatelll déti s timto onemocnénim
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1 POPIS RESERSNI CINNOSTI
V nasledujicim textu je podrobné popsan postup reSersni ¢innosti, na jehoz zakladé byly

vyhleddny validni zdroje pro tvorbu této bakalarské prace.
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2 PREHLED PUBLIKOVANYCH POZNATKU

Spindlni svalova atrofie (spinal muscular atrophy, SMA) je geneticky podminéné
nervosvalové onemocnéni charakterizované postupnou degeneraci motoneurond v prednich
rozich misnich a n¢kdy i motorickych jader hlavovych nervi. Dusledkem je ubytek svalové
hmoty a svalova slabost. Typickymi projevy jsou hypotonie, chybéni §lacho-svalovych reflext,
fascikulace a fibrilace, pfi¢emz intelekt pacientl zlistava zachovan (Kocova, 2017).

Zékladnim mechanismem vzniku onemocnéni jsou mutace v genu SMN1 (survival motor
neuron 1 gene) na dlouhém raménku 5. chromozomu. Ty vedou ke snizené produkci proteinu
survival motor neuronu (SMN) nezbytného pro spravnou funkci a-motoneuronti. Jako zalozni
gen funguje SMN2, ktery produkuje pfevazné€ nestabilni protein a dokaze nahradit asi jen 10 %
funkéniho SMN, takze ztratu SMN1 nekompenzuje. Nedostate¢nd hladina SMN pak vede
k porusenému vyvoji a nasledné degeneraci motorické jednotky (motoneuroni, jejich axond,
nervosvalové ploténky i samotnych svalovych vldken). Zasadni je vcasna identifikace
onemocnéni. SMA Ize odhalit prekoncepénim vySetfenim nosi¢stvi, prenatalni diagnostikou ¢i
prostfednictvim novorozeneckého screeningu, ktery identifikuje asi 95 % novorozenct
s homozygotni deleci SMNI1 jesté pred prvnimi projevy. Zahajeni 1écby v presymptomatickém
obdobi mé vzhledem k dosud zachovanym motoneurontim nejvétsi efekt. V soucasnosti jsou
pro 1é¢bu americkym Utadem pro kontrolu potravin a 1é¢iv (FDA) a Evropskou agenturou pro
1é¢ivé ptipravky (EMA) schvéleny tfi terapeutické moznosti vedouci ke zvySeni produkce
proteinu SMN (nusinersen, onasemnogen abeparvovek a risdiplam). Souc¢asti komplexni péce
je fyzioterapie, rehabilitace, péce o dychaci cesty (DC) i nutriéni podpora (Mercuri et al., 2022).

Dle véku manifestace, lokalizace, rozsahu postizeni a zpusobu dédi¢nosti se rozliSuje
nékolik typt spindlni svalové atrofie. SMA . typu je autozomalné recesivni onemocnéni zndmé
také jako Werdniglv-Hoffmanniv syndrom. Vyskytuje se pfiblizn€¢ u 1 z25000 zivé
narozenych déti. Projevuje se jiz prenatalné snizenou pohyblivosti plodu, po porodu pak tézkou
hypotonii a fascikulacemi jazyka. Dité se nikdy neposadi a onemocnéni rychle progreduje.
VétSina déti umird kolem prvniho roku Zivota, asto v souvislosti s infekci. Nej€astéj$im typem
je SMA II. typu, pfechodna infantilni forma manifestujici se od kojeneckého véku do péti let,
castéji u chlapcii. Typicky je minipolymyoklonus, hypotrofie svalli dolnich koncetin, rastova
retardace a pozd¢ji generalizované paretické projevy. Postupné se rozvijeji deformity hrudniku,
skoli6za a kontraktury koncetin. Dé&ti se nikdy nepostavi a dozivaji se obvykle 20-30 let,
u dominantni formy i pozdni dospélosti. Vzacnégji se vyskytuje SMA III. typu, juvenilni ¢i ¢asné

adultni forma. Manifestuje se v détstvi, adolescenci ¢i rané dospélosti. Nejprve je postizeno
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kofenové svalstvo dolnich koncetin, n€kdy asymetricky, pozdé&ji i svalstvo hornich koncetin,
mimické svalstvo nebo jazyk. Pacienti jsou schopni stat i chodit. Nejmén¢ zavaznou formou je
SMA IV. typu, vlastni adultni forma, ktera se objevuje v dospé€losti (Kocova, 2017).

Diky novym mozZnostem 1écby se koncept péCe o pacienty se spinalni svalovou atrofii
zmeénil z paliativni péce na 1é¢bu modifikujici priibéh onemocnéni. Pfesto onemocnéni stale
kvality zivota souvisejici se zdravim (Health-related quality of life, HRQoL) se vyuzivaji rizné
standardizované nastroje. Tyto hodnotici nastroje umoziuji objektivné posoudit fyzicke,
psychické 1 socidlni aspekty fungovani ditéte ¢i peCovateli a umoznuji tak 1épe porozumét
jejich potiebam. U pediatrické populace se ¢asto vyuziva dotaznik EuroQol-5 Dimensions (EQ-
5D), ktery hodnoti pét zakladnich oblasti zdravi (mobilitu, sebepéci, denni Cinnosti, bolest ¢i
nepohodli a uzkost nebo depresi). Pro pacienty ve véku 6 az 18 let je urcena verze EuroQol-
5 Dimensions-Youth (EQ-5D-Y). Dalsimi néstroji jsou Health Utilities Index Mark 2 (HUI2)
a Health Utilities Index Mark 3 (HUI3), které zkoumaji osm zdravotnich atributii, jako je zrak,
sluch, fe¢, mobilita, obratnost, emoce, kognitivni funkce Ci bolest. Mezi dal$i Casto pouzivané
nastroje patii Pediatric Quality of Life Inventory (PedsQL) hodnotici kvalitu Zivota déti ve
ctyfech oblastech, fyzické, emocni, socidlni a v oblasti Skolniho fungovani (Dangouloff et al.,
2022). U déti se spindlni svalovou atrofii se kromé& PedsQL vyuziva také neuromuskularni
modul PedsQL 3.0, ktery obsahuje 25 otazek tykajicich se somatickych potizi, komunikacnich
schopnosti a rodinného fungovani. Tento modul je k dispozici ve verzi pro dité i rodice

v ruznych jazycich. Existuje rovnéz oficialn€ validovana ¢eska verze (Kocova, 2017).

2.1 Vliv spinalni svalové atrofie na kvalitu Zivota déti

Ackoliv moderni moznosti 1éCby vyznamné zlepsSuji progndzu u déti se spinalni svalovou
atrofii, onemocnéni ma i nadale zasadni dopad na jejich kazdodenni fungovani. Kvalita Zivota
téchto déti nezavisi pouze na typu spinalni svalové atrofie a mife zachované motoriky, ale také
na v€ku ditéte a celkovém funkénim stavu. PrestoZe je spindlni svalova atrofie primarné
onemocnénim motorickych neuront a postihuje piedev§im hybnost, dostupna literatura
ukazuje, Ze jeji dopady sahaji do mnoha dalSich oblasti. Studie popisuji zejména piitomnost
bolesti, poruchy spanku, omezeni $kolni dochazky, zvysSenou psychickou zat€z a v neposledni
fad¢ dlouhodobou zavislost na péci druhych osob (Mazzella et al., 2021).

Tym neurologll ze Spanélska se ve své tiileté studii zabyval bolesti u déti a dospivajicich

se SMA. Bolest byla ¢asto oznacena za faktor nejvice omezujici bézné denni fungovani. Studie
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se zucastnilo 51 pacientd mladsich 18 let s potvrzenou diagnézou SMA, 24 typu I, 14 typu III
a 13 typu I. Hodnoceny byly motorické funkce pomoci revidovaného modulu pro horni
koncetiny (Revised Upper Limb Module, RULM) ¢i rozsifené funkéni motorické Skaly
Hammersmith (HFMSE) a bolest dotaznikem zaméfenym na lokalizaci, intenzitu, délku trvani,
1é¢bu a vliv na denni aktivity, v€etn€ vyuziti vizualni analogové skaly (Visual Analoque Scale,
VAS). Vysledky ukazaly, Ze bolest je klinicky vyznamnym symptomem. Udavalo ji 43 % déti
s primérnou intenzitou 5 bodl na VAS a trvanim 5,2 rokd. Oblastmi vyskytu byly zejména
kycle, zdda a dalsi ¢asti pohybového aparatu. Bolest narusovala spanek ¢i skolni dochdzku
asouvisela s funk¢nim stavem ditéte, pfitomnosti kontraktur dolnich koncetin, poctem
klinickych navstév i s vékem. D¢ti s lepsi funkéni trovni a vysSim skére RULM vykazovaly
Cast¢j$i a intenzivngjSi bolest, coz muze souviset s nadmérnym zatézovanim oslabené
muskulatury. Cast&jsi navstévy zdravotnického zafizeni byly spojeny s niZ§i pravdépodobnosti
bolesti, zfejmé diky intervencim a lep$imu sledovani ditéte (Pitarch-Castellano et al., 2023).

Jina studie provedena ve Spanélsku potvrzuje, Ze bolest, ¢asto v oblasti kygli, je u déti
a dospivajicich se SMA vyznamnym problémem ovliviiujicim kvalitu jejich Zivota. Vyzkum
probihal po dobu tfi dnti metodou fokusnich skupin béhem kazdoro¢niho setkani rodin se SMA
v Madridu vroce 2019. Bylo zjisténo, Ze bolest mize byt omezujici napiiklad i pfi
fyzioterapeutickych intervencich, kde je Gizce spjata s pohybem. Schopnost pohybu byla détmi
v této studii vniména jako nejvétsi problém v oblasti fyzického fungovani. Déti se SMA typu 11
a III ve vé€ku 10 az 16 let vnimaly jako zatéz neschopnost piesunout se z invalidniho voziku,
otoCit se v posteli, pouzit schody ¢i v ptipadé potifeby néco zvednout ze zem¢. Omezena
mobilita pfedstavuje komplikaci také v oblasti sebepéce. Déti uvadeély, Ze nejsou schopné dojit
si samy na toaletu, osprchovat se, obléknout se a vyzaduji pomoc pfi jidle, nebot’ maji strach
z aspirace potravy. Také dospivajici starsi 16 let popisovali ztratu schopnosti pohybu jako
nejvice omezujici pro kazdodenni zivot. Nékterym cCinila potize chlize na delsi vzdalenosti ¢i
do schodd, jini nechodili viibec (de Lemus et al., 2024).

Ackoliv priméarnim cilem mezinarodni studie Trundell et al. (2022) nebylo hodnotit kvalitu
zivota, polostrukturované rozhovory s pacienty se spindlni svalovou atrofii a jejich pecovateli
poskytly relevantni informace o dopadu nemoci na kazdodenni fungovani ditéte, vcetné
mobility a sebepéce. Studijni vzorek zahrnoval osm jedincti ve véku 13 az 37 let s diagnézou
SMA, z toho 4 s typem Il a 4 s typem III a 15 peCovatelt déti se SMA ve véku 2 az 17 let,
piicemz 12 déti meélo SMA typu II a 3 typu III. PeCovatelé déti uvadéli problémy s piesunem
ditéte a piijmem stravy. Jedna z peCovatelek uvedla, Ze jeji dcera je schopna zvednout hrnek

a napit se, avSak hrnek musi byt maly a lehky. Jin4 pecovatelka zminila, Ze jeji dcera dokaze
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pouzivat vidlicku, pokud je strava pfedem nakrijena na malé kousky. Dal§$im zmiflovanym
problémem byla hygiena, déti nékdy dokazou pouzit zinku a mydlo, vyzaduji vSak dohled
a dopomoc. Fyzické obtize vedou ke zvysené tinave, jez predstavuje dalsi faktor ovliviiujici
denni aktivity a tim i kvalitu Zivota déti se SMA.

Nizozemskd studie van Rijssen et al. (2026) si kladla za cil popsat potize se spankem u déti
se SMA, vyhodnotit spokojenost ditéte se spankem i kvalitu spanku pecCovatelt. Ze 118
pozvanych pecovateli vyplnilo 51 (43 %) kontrolni seznam spanku (sleep checklist) obsahujici
14 otazek. Kontrolni vzorek tvotilo 287 pecovatelt zdravych déti. Veék vSech déti byl 0-16 let,
medidn 8 let. Spanku ditéte se tykalo 10 uzavienych otdzek a 1 oteviena, spanku pecovatelti
3 otazky. RodiCe na pétibodové Likertové Skale hodnotili u ditéte spokojenost se spankem,
na spani. 1 bod znamenal mén¢ nez jednou mésicn€¢ a 5 bodl denné. Oteviena otazka se
zameétovala na dalsi znepokojeni peCovatelll. Vysledky ukéazaly, ze u 53 % déti se SMA se Casté
problémy se spankem, 4 az 5 bodl na Likertové Skale, projevovaly minimalné u dvou polozek.
Nejcastéji rodice hodnotili 3 az 5 body potize s usinanim (63 %), tnavu (61 %) a probouzeni
se v noci (53 %). Nejmensi problém ¢inily nocni mury (24 %), ¢asné probouzeni (16 %) a ranni
bolesti hlavy (14 %). Léky na spani uzivalo 9,8 % déti. Z pecovatelti bylo 56,6 % se spankem
ditéte spokojeno, 11,7 % nikoliv. Oproti kontrolnimu vzorku vykazovaly déti se SMA ¢astéji
bolest a nepohodli, ¢asté a ¢asné probouzeni, chrapaly a béhem dne byly unavené.

Také v Iranu byla realizovana studie, jejimz cilem bylo mimo jiné zhodnotit kvalitu spanku
u déti s neuromuskularnimi poruchami. Do studie bylo zahrnuto 207 déti s neuromuskularnim
onemocnénim, z nichz 199 se SMA, konkrétné 50 déti se SMA typu I, 95 typu II a 54 typu III.
Osm déti trpélo jinou neuromuskularni poruchou, coz naznacuje, Ze vysledky studie se pfevazné
vztahuji pravé k détem se SMA. Primérny vek déti byl 7,14 let. K hodnoceni kvality spanku
byl pouzit dotaznik zaméfeny na spankové navyky déti (Children’s Sleep Habits Questionnaire,
CSHQ). Tento dotaznik obsahoval 35 polozek, které¢ byly hodnoceny na tfibodové Likertove
Skéle v osmi oblastech (odpor ke spanku, Gzkost spojena se spankem, parasomnie, poruchy
dychani béhem spanku, probouzeni se v noci, ospalost béhem dne, délka spanku a potize
s usinanim). Data byla shromazd’ovana v roce 2023 od unora do fijna. Primérné skore kvality
spanku se mezi jednotlivymi typy spindlni svalové atrofie lisilo. Déti se SMA typu I mély
prumé&rné skore 74,76, déti se SMA typu Il 76,4 a déti se SMA typu III 72,88. Vyssi skore dle
dotazniku CSHQ znaci horsi kvalitu spanku, takze z téchto vysledk vyplyva, ze nejhorsi
kvalita spanku byla u déti se SMA typu II, zatimco relativné nejlepsi kvalitu spanku vykazovaly

déti se SMA typu III (Khaksar et al., 2025).
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Tato zjiSténi potvrzuje i studie provedena ve Spojenych statech americkych (United States
of America, USA), které se zuc€astnilo 85 respondentt ve véku 12 az 24 let se SMA typu 1 (7 %),
I1 (66 %) a I1I (27 %). Studie trvala 8 tydni. Unava byla Gastéji uvadéna pacienty s omezenou
schopnosti pohybu, tedy témi, kteti byli schopni maximalné sezeni nebo nesamostatné chiize,
ve srovnani s jedinci, ktefi se pohybovali samostatné. Jedna z respondentek, dvandctiletd
nesamostatné chodici divka, popsala sviij stav slovy, ze svaly se v pribéhu dne rychle unavi,
coz ji vyrazné vycerpava (Mazzella et al., 2021).

Studie Khaksar et al. (2025) dale ukazala, ze kvalita spanku u déti se spindlni svalovou
atrofii mize byt ovlivnéna riiznymi faktory, pfi€emz nejvyznamné;jsi vliv méla hospitalizace.
Delsi pobyty v nemocnici byly spojeny s hor§im spankem. Rozdily v kvalité spanku mezi
sourozencu se na kvalité spanku vyznamné nepodilely.

Unava jako vyznamny aspekt kvality Zivota byla zdiiraznéna také pecovatelkou divky ve
studii Trundell et al. (2022). Poukézala na to, Ze bézné kazdodenni aktivity, jeZ jsou pro zdravé
dité snadné, piedstavuji pro jeji dceru vyznamnou zatéz. Divka se naptiklad nemtze Ucastnit
prochazek, a i prace s pocitacem ji rychle vycerpava.

Problémy se spankem byly rovnéz diskutovany ve Spanélské studii v ramci hodnoceni
fyzické oblasti u pacientli se SMA. Z vypovédi respondentli vyplyva, Ze kvalita spanku tzce
souvisi s motorickymi schopnostmi ditéte. Naptiklad omezena schopnost otocit se v posteli
negativné ovliviiuje celkovou spankovou kvalitu. Tyto obtize byly zaznamenany zejména u déti
se SMA typu Il a III ve vé€ku 10 az 16 let, ale i u starSich jedinct (de Lemus et al., 2024).

Ve studii Mazzella et al. (2021) byla tinava uvedena také jako jeden z faktort ovliviujicich
moznost déti se SMA ucastnit se vyuky. Nepfedstavovala vSak jediny faktor, ktery miize Skolni
dochazku a plnéni studijnich povinnosti komplikovat. Na otazku tykajici se problematiky vlivu
spinalni svalové atrofie na vzdélavani odpovidalo celkem 85 respondentl, z nichz 44 bylo
mladsich 18 let. Mnozi uvedli, ze jejich onemocnéni nema vliv na plnéni studijnich povinnosti,
Slo pfedevsim o pacienty schopné sezeni s pomoci ¢i samostatné sedici, ktefi nebyli schopni
samostatné chiize. N&ktefi respondenti vSak vnimali SMA ve spojitosti s plnénim Skolnich
povinnosti jako vyznamnou zatéz. Mezi hlavni problémy, které uvadéli, pattil omezeny piistup
do Skolnich prostor. N&které déti napiiklad musely pouZzivat vytah nebo batoh s kolecky. Dal§im
problémem byla trvald potfeba pomoci, ¢asto ve formé osobniho asistenta. Vyznamnou roli
hralo také doméci vzdélavani, napiiklad z divodu prevence bakteridlnich infekci.

Ortega et al. (2024) se ve své studii rovnéz zaméfili na vliv neuromuskularniho

onemocnéni na kvalitu zivota déti a dospivajicich. Data byla sbirdna v Latinské Americe mezi
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lety 2019 a 2022, konkrétné od zaii do prosince roku 2019, od dubna do ¢ervna roku 2021 a od
ledna do listopadu roku 2022. Vyzkum byl v priibéhu pierusen kviili pandemii Covid-19. Studie
se zucastnilo 153 déti a dospivajicich, median v€ku 10,61 let. Spinalni svalovou atrofii trpélo
32 ucastnikl, ostatni trp€li jinym neuromuskularnim onemocnénim. Mezi jednotlivymi
diagnézami vSak nebyly zjistény vyznamné rozdily v kvalité Zivota. K hodnoceni Skolniho
fungovani byl vyuzit nastroj PedsQL, konkrétné modul PedsQL 4.0. Vysledky odpovidaji
zjisténim jinych studii a ukazuji, Ze Skolni fungovani bylo ovlivnéno jen mirné€, ptesto bylo
mozné zaznamenat urCité obtiZe pfi ucasti ve Skolnich aktivitdch. Mezi faktory, které mohou
tuto ti€ast omezovat, patii absence z diivodu 1ékatskych vySetfeni a hospitalizaci.

Studie Trundell et al., (2022) také zaznamenala konkrétni zkuSenosti déti a jejich
peCovatell tykajici se Skolnich aktivit. Jeden chlapec uvedl, ze pii pouzivani iPadu nema
komplikace s manipulaci, protoze zafizeni ma ptipevnéné k zidli ptimo pted sebou, takze jej
nemusi zvedat ani pfesouvat. Pe¢ovatelka jiné pacientky uvedla, Ze divka pfi praci s knihami
potiebuje pomoc s otdenim stranek. Tyto poznatky ukazuji, Ze vhodné pomiicky a asistence
mohou détem usnadnit fungovani ve Skole.

Pro déti se spinalni svalovou atrofii je navazovani ptatelskych vztahti stejn¢ dulezité jako
pro zdravé déti a maji pro né¢ velky vyznam podobné jako vztahy se ¢leny rodiny nebo
s osobnimi asistenty, coz vyplyva ze studie Mazzella et al. (2021). Na otazku, jak spindlni
svalova atrofie ovliviiuje socializaci, odpovidalo celkem 85 respondentii. Vysledky ukazuji, ze
proces socializace muze byt ovlivnén fadou faktord a v nékterych ohledech mize byt pro déti
oblast jejich Zivota neovlivilyje, protoze maji dobré pratele. Naptiklad jedna z respondentek,
patnactileta divka, se svéfila, Ze ma né¢kolik opravdu blizkych ptatel, ktefi ji podporuji. Nékteti
respondenti vSak poukézali na opak. Komplikaci pro zaclenéni do spole¢nosti muze byt fyzicka
ptistupnost prostor, kdy déti musi zvazovat, zda je pro n¢ realné ucastnit se spolecenskych
aktivit nebo navstivit domovy svych ptatel. Dal§im faktorem je, Ze déti se svym onemocnénim
odlisuji od zdravych vrstevnikll a Casto se tak potykaji s nepfiznivymi pohledy, vyhybavym
chovanim a komunikaci, kterd neni pfiméfend jejich véku. Kromé problémi s dostupnosti
a reakci vrstevnikil mohou socializaci ovliviiovat 1 dalsi faktory, naptiklad potiZe s komunikaci,
neporozumeéni ¢i nemoznost Ucastnit se ur¢itych aktivit.

Tato zjisténi potvrzuje také studie de Lemus et al. (2024), kde souvislost mezi SMA
a socialni strankou zivota popsalo 39 nechodicich déti ve véku 10-16 let. Déti popisovaly pocit
osamélosti a uvadély, Zze s nimi ostatni zachézi jako s mladSimi, nez ve skutecnosti jsou. Kvuli

onemocnéni se rovnéz nemohou ucastnit aktivit s prateli. Na jejich spolecensky zivot maji vliv
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také cCasté lékaiské prohlidky, které piedstavuji piekazku pro Skolni dochazku. Dal§im
zminovanym problémem byl pocit, ze omezuji zivoty svych pratel ¢i ptibuznych.

Neuromuskularni onemocnéni véetné spindlni svalové atrofie se vyznamné promitaji také
do psychické a emocni oblasti kvality zivota ditéte. Studie poukazuji na to, Ze emoce mohou
byt onemocnénim ovlivnény vyraznéji nez napiiklad skolni fungovani. U déti a dospivajicich
se SMA jsou popisovany pocity uzkosti, zahlceni, beznad¢je ¢i vyskyt depresivnich ptiznak.
Z vysledkl vyplyva, Ze psychicky stav ditéte pfimo nesouvisi s mirou fyzického postiZeni.
Nekteré déti s vysSi mirou zavislosti vykazuji lep$i emoc¢ni prozivani nez déti s menSim
omezenim. Navzdory piitomnosti psychickych obtizi fada dé&ti a dospivajicich
s neuromuskuldrnim onemocnénim dokaze hodnotit svlij zivot pozitivné (Ortega et al., 2024).

Také studie Mazzella et al. (2021) se zabyvala dopadem spindlni svalov¢ atrofie na duSevni
zdravi. Podle odhadt se ptiblizné kazdy paty dospivajici potyka s psychickymi problémy nebo
ma diagnostikovanou dusevni poruchu. Naptiklad Sestnactileta respondentka se SMA 1II. typu
popsala depresi jako faktor, ktery zesiluje obtize a ztézuje jeji kazdodenni fungovani. U dalsi
respondentky ve véku 18 let se SMA II. typu doslo k rozvoji deprese v souvislosti se ztratou
osobniho asistenta, se kterym spolupracovala po dobu tfi let. Tento faktor spolu s negativnim
pristupem vrstevnika vedl k naruseni psychické pohody. Také sedmnéctilety chlapec se stejnym
typem onemocnéni uvedl, ze trpi depresi, kterd se objevila pii zahdjeni Skolni dochazky.
Fyzické naroky souvisejici s postizenim formovaly jeho osobnost v introverta.

McMillan et al. (2021) se ve své studii zaméfili na zat€z SMA v Kanadé¢ z pohledu pacienti
a pecovatell. Vyzkum probihal od 28. ledna 2020 do 21. unora 2020. K hodnoceni kvality
zivota byla pouzita skala EuroQol-5 Dimensions-5 Levels (EQ-5D-5L) zahrnujici mimo jiné
projevy uzkosti a deprese. Ctvrtina z celkového poétu 965 zidastnénych pacienti méla SMA
typu I, 399 SMA typu Il a 283 SMA typu IIl. Median véku pacient byl 8,50 let. Nejvice
ovlivnéna byla kvalita zivota u pacienti se SMA typu I, pfiblizné u poloviny z nich byla hldsena
stitedni mira Gzkosti nebo depresivnich pfiznakti. Vzhledem k véku respondentti se SMA typu I
mohou byt vysledky nepiesné.

Sudie Landfeldt et al. (2023) poskytuje uceleny pohled na kvalitu zivota déti se spinalni
svalovou atrofii v jednotlivych oblastech v dob¢, kdy jsou k dispozici moderni terapie. Ve
Svédsku rodic¢e 27 déti se SMA typu I (26 %), II (33 %) a III (41 %), praimémy vk 9,17 let,
hodnotili kvalitu jejich Zivota pomoci PedsQL 4.0 Generic Core Scales, a to na zac¢atku studie
a poté po 6, 12 a 18 mesicich. Polozky byly hodnoceny na stupnici od 1 do 100, vyssi hodnoty
znaci lepsi kvalitu zivota. Vysledky ukézaly nejvétsi omezeni ve fyzickém fungovani, coz se

u déti projevovalo obtizemi pii chiizi, béhu, zvedani bfemen, cviceni a sebeobsluze. Vyrazné
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nizsi skore v této oblasti mély déti se SMA typu I a IT oproti typu III. Dalsi ovlivnénou oblasti
bylo socialni fungovani. Déti se ve spolecnosti setkavaly s posméchem, vrstevnici se s nimi
nechtéli pratelit a vychdzet s nimi bylo obtizné. Relativné lepSich hodnot bylo dosazeno
v oblasti emocniho a Skolniho fungovéani, kde mély déti potize se zapominanim véci,
soustfedénim se a plnénim Skolnich povinnosti. Sledovanim zmén v ¢ase bylo zaznamenéano
zhorSeni kvality Zivota u déti se SMA typu I, zejména v oblasti Skolniho, fyzického a socialniho
fungovani. K vyraznému zlepSeni doslo u déti se SMA typu II, pfedevs§im ve fyzické a socidlni
oblasti. Mirné zlepSeni celkové kvality Zivota pak bylo pozorovéano i u déti se SMA typu II1.

Moderni terapie zvySuji kvalitu Zivota zejména u déti se SMA typu II nebo III, aby vSak
byl vysledny efekt uplny, je nutnd multidisciplinarni péce zahrnujici détského neurologa,
intenzivistu, fyzioterapeuta, pneumologa a dalsi specialisty, sestru a peCovatele. SMA patii
mezi hlavni neurologickd onemocnéni, kterd mohou vést k potiebé domaci invazivni
mechanické ventilace kvuli oslabeni dychacich svali. KliCovou soucasti péfe je proto
respiraéni podpora. Vyuzivaji se techniky uvoliiovani dychacich cest, jako je fyzioterapie
hrudniku (posturalni drenaz, perkuse nebo vibrace). Pfinosnd mohou byt i dechova cviceni.
Nékteré deti jsou nuceny vyuzivat i specialni pomicky pro podporu kasle nebo zatizeni pro
vysokofrekvencni oscilaci hrudni stény (high-frequency chest wall oscillation, HFCWO), které
pomoci vibraci pomahé uvolnit a mobilizovat sekrety. Dal§im piikladem muze byt pozitivni
vydechovy tlak (positive expiratory pressure, PEP). Metoda spociva ve vytvafeni odporu pii
vydechu a udrzuje DC oteviené. Prichodnost mize byt zlepsSena i intrapulmonalni perkusivni
ventilaci (IPV), kdy jsou do plic béhem nadechu i vydechu dodavany malé rychlé vdechy. Velky
vyznam ma také pravidelné odsavani sekretti z DC. Tyto techniky zlepSuji dychaci funkce
a snizuji riziko infekci, zejména u déti se zavaznou formou (Sayar et al., 2023).

Navzdory omezenim, ktera SMA détem piinasi, se nékteré z nich mohou zapojovat i do
aktivit béznych pro jejich zdravé vrstevniky. Vyznamnou oblasti volného casu, ve které se
mohou déti se SMA realizovat je sport, pficemZ mezi nejcasteji uvadéné sportovni aktivity patii
plavani, tanec nebo sporty na invalidnim voziku. DileZitou soucast jejich Zivota tvoii také
spolecné aktivity s rodinou, naptiklad cestovani. Pfestoze se pii cestovani mohou objevit rizné
bariéry, a to jak v prosttedi, tak v rdmci spoleCenského vniméni, vétSina rodin je dokéze
piekonavat. Mezi dalsi zajmy déti se SMA patii G€ast v klubech, navstévy koncertt, sledovani
videi na platformach jako YouTube nebo tvorba vlastnich videi. Jeden z Gi€astnikil vyzkumu,
sedmnactilety chlapec, doporucuje nebat se vyzev, uzivat si je a vénovat se 1 ¢innostem, které

se zpocatku mohou zdat nerealné (Mazzella et al., 2021).
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Cilem studie Avagnina et al. (2023) provedené v Pediatrickém hospici v Padové,
referen¢nim centru pro pediatrickou paliativni péci v regionu Bendatsko, bylo popsat zkuSenosti
déti s nevylécitelnym onemocnénim véetné SMA se sportem a posoudit emocionalni a socialni
dopad sportovnich aktivit. Z 16 respondentl s primeérnym vékem 12,3 let mélo SMA 9 déti,
z toho 5 SMA typu I a 4 SMA typu III. Data byla sbirana s vyuzitim Mezinarodni klasifikace
funk¢nich schopnosti, disability a zdravi pro déti a mladez (International Classification of
Functioning, Disability and Health-Children and Youth Version, ICF-CY) a anonymnich ad hoc
dotaznikii pro déti nebo pecovatele. Vysledky ukazuji, ze déti praktikovaly predevsim plavani,
déle hokej na invalidnim voziku a jizdu na koni. Fotbalu, tanci nebo basketbalu na voziku se
vénovalo vzdy pouze jedno dité. DéEti navstévovaly tréninky priimérné jednou tydné, nékteré se
kazdy mésic ucastnily i soutézi. VétSinou byly déti v tymech s dospélymi. O moznostech
sportovnich aktivit se rodiny dozvédély pies mistni sportovni kluby ¢i jiné organizace, nikoliv
vSak prostiednictvim zdravotnictvi. DéEti ocenovaly zejména svobodu, moznost byt soucasti
tymu a soutézivost, vétSina z nich také poukazala na pozitivni vliv sportu na sebevédomi,
samostatnost a celkové na psychické i fyzické zdravi.

Studie Mazzella et al. (2021) pfinesla kromé poznatkli o vlivu SMA na rtizné oblasti zivota
dospivajicich a mladych dospélych se SMA také informaci o tom, jaké zdroje by respondenti
chtéli mit k dispozici a poukéazala tak na to, co by pacientim se SMA usnadnilo Zivot. Nej€astéji
byla zminovana potteba skupinové podpory mezi vrstevniky, tedy zalozeni skupiny, kde by
pacienti se SMA mohli sdilet své zkuSenosti, diskutovat o problémech a vzijemné se
podporovat. Dale by respondenti ocenili vice informaci, které¢ by jim usnadnily studium na
vysoké skole. Lepsi dostupnost pomtcek a dopravnich map by také mohla kazdodenni Zivot se
spindlni svalovou atrofii usnadnit. Mezi aktivity, o které by respondenti méli zdjem patiily

Cilem nizozemské studie Fischer et al. (2020) bylo posoudit miru shody ve vnimani
onemocnéni mezi détmi a rodi¢i. Hodnoceni kvality Zivota déti se spinalni svalovou atrofii ve
studiich ne vzdy vychazi z ptimych vypovédi ditéte. Jestlize se déti aktivné nezapojuji do
vyzkumu, byva jejich kvalita zivota posuzovana pecovateli. Tento postup muze vést ke
zkreslenym vysledkiim. Déti se SMA a jejich rodice byli k ucasti zvani od prosince 2014 do
fijna 2015, zatazeno bylo 26 déti ve véku 8 az 18 let a vzdy jeden rodi¢, vétSinou matka. Data
byla sbirdna pomoci dotazniku vnimani nemoci (Brief Illness Perception Questionnaire, BIPQ),
kde respondenti na stupnici od 0 do 10 hodnotili osm oblasti. DéEti nejhtife vnimaly disledky
onemocnéni, ¢as, identitu, udavaly velké obavy a narusené emoce. Kontrola nad nemoci,

porozuméni nemoci a efekt 1écby byly oblasti détmi vnimané pozitivnéji. V dotazniku BIPQ
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s upravenymi otdzkami odpovidali i rodi¢e. Druhym pouzitym dotaznikem byl Kidscreen-52
pro posouzeni kvality Zivota, v tomto piipadé€ v desiti oblastech, a to v oblasti fyzické pohody,
psychické pohody, nalady a emoci, sebevniméani, autonomie, vztaht s rodi¢i, socidlni podpory,
socidlniho pfijeti, Skolniho prostfedi a finan¢nich zdroji. Vysledky ukézaly nizkou shodu mezi

vnimdnim nemoci détmi a rodici, rodice hodnotili zdvaznost onemocnéni negativnéji.

2.2 Vliv spinalni svalové atrofie na kvalitu Zivota pecovateli

Dostupné studie poukazuji na skute¢nost, ze spinalni svalova atrofie vyznamné ovliviiuje
nejen zivot samotného ditéte, ale také Zivot jeho rodicl. V roli neformélnich pecovateld celi
vyrazné psychické, socialni i ekonomické zatézi, coz ma negativni dopad na kvalitu jejich
zivota. Sdéleni diagnozy predstavuje pro rodiCe velmi stresujici udalost, kterd piinasi silné
emoce a se kterou se Casto vyrovnavaji mésice, n€kdy 1 roky. Rodi¢e v dany moment nejsou
schopni vnimat okoli, nedokézou se soustfedit, mohou byt dezorientovani az apaticti. Pokud je
Jjim diagndza sdélena pftilis rychle, bez projevu empatie a bez poskytnuti dostate¢ného prostoru
pro zpracovani informaci, mize byt tato situace vnimana jako jeSt¢ vice traumatizujici.
Negativni prozitek byva navic posilovan zaméfenim komunikace pfevdzné na nepiiznivou
prognézu a omezenou délku Zivota ditéte, aniz by rodic¢e byli pouceni o moznostech 1é¢by
a dal$im postupu. V tézké zivotni situaci zlstavaji sami, maji obavy z budoucnosti, nevi, jak
dlouho bude jejich dité zit. Informace si Casto musi dohledavat na internetu (Brandt et al., 2024).

Studie Khaksar et al. (2025) si kromé& zhodnoceni kvality spanku u 207 déti
s neuromuskularnimi poruchami, zejména se SMA typu I, II nebo III, kladla za cil posoudit
uroven stresu jejich rodict. Z vysledkl vyplyva, ze rodice déti se SMA zazivaji vysokou miru
stresu. Pouzit byl dotaznik hodnotici reakci na stres (Stress Response Inventory, SRI), ktery
zahrnuje 39 polozek rozdé€lenych do sedmi subskal, konkrétné napéti, agrese, somatizace, hnév,
deprese, Unava a frustrace. Polozky byly hodnoceny na pétibodové Likertové Skale od 0 do
4 bodl s maximalnim moznym skore 156 bodl. Vysledky ukazaly nejvyssi primérné skore
stresu u rodich déti se SMA typu 11, a to 98,81. Niz§i trovei stresu s primérnym skore 94,89
byla zjisténa u rodi¢i déti se SMA typu III nésledovanych rodi¢i déti se SMA typu I
s prumérnym skore 94,72 a nakonec s ostatnimi neuromuskuldrnimi poruchami. Vyznamny
rozdil mezi jednotlivymi skupinami tedy nebyl zjiStén a nebyly nalezeny ani spojitosti mezi
kvalitou spanku déti a rodicovskym stresem. Ukéazalo se, Ze stres rodili nesouvisi

s demografickymi tdaji.
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Brandt et al. (2022) vytvofili na Oddéleni 1ékatské psychologie Univerzitniho 1ékatského
centra Hamburg-Eppendorf systematicky ptehled literatury za ucelem zhodnoceni
kvantitativnich a kvalitativnich dat tykajicich se psychosocidlni situace, zatéze pecovatell
a potfeb rodict jako neformélnich pecovateli déti a dospivajicich se SMA. Elektronické
databaze byly prohledany v listopadu roku 2020, v srpnu roku 2021 byl vyzkum aktualizovan.
Zahrnuto bylo celkem 24 studii provedenych vétSinou v Evropé a USA, z toho 7 kvalitativnich,
15 kvantitativnich a 2 smiSené. Stresu rodi¢u se vénovaly tfi kvantitativni studie, z nichz dvé
pouzivaly stejny dotaznik. Z vysledki studii vyplyva, ze rodice déti se SMA se oproti rodi¢im
zdravych déti potykaji s vysSi mirou stresu. Stres byl Castéjsi u rodict déti s vySSim stupném
postizeni, tedy u rodi¢ti déti se SMA typu I nebo II. Nedostatek socialni podpory ¢i
problematické chovani ditéte byly dalsimi faktory, které¢ vedly k vyssi mife stresu rodici.

Ve své nasledné studii, o dva roky pozdé&ji, se Brandt et al. (2024) zamé¢fili na nazory
a zkuSenosti rodict v souvislosti s pé¢i o dité se SMA v dobé, kdy existuji moznosti 1écby.
Studie byla provedena v Némecku, zicastnilo se 23 matek a 4 otcové déti se SMA, se kterymi
byly od dubna do zafi roku 2020 provadény kvalitativni rozhovory. Primérny vek déti byl
6,6 let, 32 % déti mélo SMA typu I nebo intermediarniho typu I-I1, 57 % SMA typu II nebo
intermediarniho typu II-IIT a 11 % typu III. Déti byly 1éCeny piipravkem Spinraza (nusinersen)
nebo Zolgensma (onasemnogen abeparvovek). Prestoze se studie nezamétovala vyhradné na
psychickou zatéz, rozhovory srodi¢i pifinesly mimo jiné zjisténi vztahujici se 1 k této
problematice. Jako pfi¢inu zhorSeni psychického stavu rodiCe cCasto uvadéli pretizeni
a nedostatek volného Casu. Jedna z respondentek uvedla, ze se v disledku vysoké tirovné stresu
potykala i s panickymi atakami. Pro nékteré rodice predstavovaly stresujici situace také
navstévy nemocnice, zejména pokud k nim personal piistupoval neohleduplné a neempaticky.

Rodice déti se SMA vykazuji ve srovnani s rodi¢i zdravych déti nejen vyssi miru stresu,
ale prozivaji Castéji také ptiznaky deprese a uzkosti, coz odpovida vysledkim studie Koyuncu
et al. (2025) provedené na Klinice détské neurologie Univerzity Cerrahpasa v Istanbulu. Studie
hodnotila kvalitu Zivota, zatéZ pecovatelii, spokojenost se Zivotem, duSevni pohodu a také
symptomy deprese a uzkosti nejprve mezi rodi¢i zdravych déti a rodici déti se SMA a nésledné
mezi rodici déti se SMA s ohledem na typ SMA. Do vyzkumu bylo zahrnuto 42 rodict zdravych
déti a 42 rodicu déti se SMA, median véku déti byl v obou skupinach 7 let. Spindlni svalovou
atrofii typu II a III mélo v obou piipadech 13 déti, 16 déti trpélo SMA typu I, vSechny tyto déti
byly 1éCeny nusinersenem. Sbér dat probihal mezi ¢ervnem 2024 a zaifim 2024. Pro hodnoceni
ptiznakl deprese a zkosti byla pouzita nemocni¢ni skala tizkosti a deprese (Hospital Anxiety

and Depression Scale, HADS). Vysledky studie ukazuji, ze rodi¢e déti se SMA prozivaji izkost
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¢i depresi ve zvySené mife. PiestoZze rozdily v urovni uzkosti mezi dvéma porovnavanymi
skupinami nebyly statisticky vyznamné, ptiznaky deprese se u rodict déti se SMA vyskytovaly
castéji. Rodice déti se SMA typu I vykazovali vyssi miru uzkosti nez rodice déti s typy Il nebo
I11, coz potvrzuje souvislost mezi zdvaznosti onemocnéni a irovni psychické zatéze pecovateli.

Systematicky piehled literatury vytvofili také Landfeldt et al. (2022), ve kterém se rovnéz
zaméfili mimo jiné na uzkost a depresi peCovatelli osob se SMA. Na zakladé stanovenych
kritérii bylo pouzito 15 studii z 10 zemi, a to z Australie, Spojen¢ho kralovstvi, USA, Kanady,
Francie, Spanélska, Némecka, Turecka, Rumunska a z Ciny. Prestoze vék pacientdl nebyl ve
vSech zahrnutych studiich specifikovan, vétSina z nich se tykala rodict pecujicich o dité se
SMA typu I az III. Uzkosti a depresi se vénovalo 5 studii. Studie k hodnoceni nejéastgji
vyuzivaly HADS, EQ-5D-5L a subjektivni hodnoceni mentalniho zdravi. V Nizozemsku byla
zjisténa mirnd az stfedni psychicka zatéz. V Kanadé 65 % pecCovateli trpélo alespont mirnou
depresi nebo uzkosti, 31 % uzivalo léky. V Ciné zaZivalo uzkost 84 % pecovatelii a depresi
80 %. S psychickymi obtizemi se potykalo také 84 % pecovatelt z Austrlie. V evropskych
zemich byla mira Uzkosti a deprese nizsi, pouze 13 % pecovatelli ze Spojené¢ho kralovstvi
uvedlo tyto problémy, ve Francii a Némecku uzkost ani deprese nebyla zminovana.

Také v ramci studie McMillan et al. (2021) provedené v Kanad¢ mezi lednem a unorem
roku 2020 bylo 962 pecovatelli déti se SMA pozadano, aby pomoci dotazniku EQ-5D-5L
zhodnotili kvalitu svého zivota vcetné psychické stranky. Median véku déti, o které bylo
pecovano byl 6,25 let, 285 peCovateli se staralo o dité se SMA typu I, 423 se SMA typu Il a 241
se SMA typu III. VétSina, konkrétné 621 ucastnikli, zazivala pocity deprese nebo tzkosti.
Pecovatelé déti se SMA typu I nebo II se s témito obtizemi setkdvali v porovnani s peCovateli
deti se SMA typu III Castéji. Néktefi z respondentti uvedli, ze na uzkost nebo depresi uzivaji
1éky nebo z diivodu vycerpani vyuzivaji odlehovaci sluzby a poradenstvi.

Mezi nejcastéjsi negativni dasledky nepretrzité péce o dité patii také poruchy spanku.
Vysoké naroky spojené s kazdodenni péci a omezeny prostor pro odpocinek vedou k vyraznému
spankovému deficitu, tinavé a celkovému fyzickému i psychickému vycerpani (Brandt et al.,
2022). Na kvalitu spanku a denni ospalost u pecovateli déti se SMA se podrobné zamétila
studie Bulut et al. (2024) provedend na Fakulté fyzikalni terapie a rehabilitace na oddéleni
détské neuromuskularni mediciny v turecké Ankafe mezi Cervnem 2022 a kvétnem 2023. Do
studie bylo zahrnuto celkem 30 pecovateltl déti se spindlni svalovou atrofii, pficemz 12 déti ve
veéku 0,5-5 let mélo SMA typu I, 10 ve véku 4-18 let typu Il a 8 ve véku 2,5-16 let typu III.
Vysledky byly porovnavany s 31 pecovateli zdravych déti ve véku 3,5-18 let. K posouzeni
kvality spanku a miry denni ospalosti byl pouzit Pittsbursky index kvality spanku (Pittsburgh
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Sleep Quality Index, PSQI) a Epworthsk4 Skala spavosti (ESS). Skére 6 a vice boda
v dotazniku PSQI poukazovalo na zhorSenou kvalitu spanku, zatimco hodnota 10 a vice boda
v ESS znacila nadmérnou denni ospalost. Vysledky ukazaly, ze pecCovatel¢ déti se SMA
dosahovali vyssiho priimérného skore, 7,5 bod v PSQI, coZ poukazuje na horsi kvalitu spanku
ve srovnani s pecovateli zdravych déti, u nichZ byla primérna hodnota v PSQI 4,09. Mezi
jednotlivymi typy SMA nebyly v kvalit¢ spanku zjistény statisticky vyznamné rozdily. Mira
denni ospalosti byla v porovnavanych skupindch srovnatelna. Studie mimo jiné zdtraznila, ze
kvalité spanku pecovatelll je pfi péci o nemocné dit€ nutné vénovat pozornost.

Ve studii van Rijssen et al. (2026) se 51 pecovateli déti se SMA vyjadiilo kromé
spokojenosti se spankem jejich ditéte 1 ke kvalité vlastniho spanku. Kontrolni skupinu tvofilo
287 peCovatell zdravych déti. Na spanek pecovatelll se zamétrovaly tii otdzky v dotazniku sleep
checklist, z toho dvé byly uzaviené a jedna oteviena. Uzaviené otazky se tykaly spokojenosti
a deprivace, oteviend dalSich znepokojeni ohledné jejich vlastniho spanku. Bylo zjisténo, Ze
24,4 % pecovatelil nebylo se svym vlastnim spankem nikdy nebo jen ziidka spokojeno, zatimco
37,3 % uvedlo, ze je vZdy nebo Casto spokojeno. Pokud jde o spankovou deprivaci, 39,2 %
vzdy nebo Casto pocitovalo nedostatek spanku. Kvalita spanku pecovatelll izce souvisela se
spankem jejich ditéte. Zejména Casté nocni probouzeni ditéte a bolest nebo nepohodli vedly
k nedostatku spanku u pecovatelll. V odpovédi na otevienou otdzku rodice popisovali
chronicky nedostatek spanku, naptiklad problémy se spankem trvajici jiz 16 let nebo rizika
nebezpeci v disledku spankové deprivace naptiklad pii fizeni vozidla. Oproti pecovatelim
zdravych déti méli peCovatelé déti se spindlni svalovou atrofii vyrazné vyssi nedostatek spanku
a niz8i spokojenost se spankem.

Kazdodenni narocna péce o dité se spinalni svalovou atrofii vyznamné zasahuje také do
spolecenského zivota rodich. VéEtSinu svého Casu veénuji organizaci péfe nebo lékarskym
navstévam, takze maji omezené moznosti navazovat socidlni vztahy a zazivaji pocit osameélosti
(de Lemus et al., 2024). Ve studii Brandt et al. (2024) rodice popisovali zdsadni zmény
v rodinném a socidlnim zivoté. Nedostatek volného ¢asu nebyl jedinym diivodem téchto zmén.
Mnozi z rodict se izolovali od okoli, aby tak pfedchazeli infekcim, které by jejich dité mohly
ohrozit. S rodinami se zdravymi détmi se nestykaji, nebot’ jejich Zivotni styl je naprosto odliSny.
Onemocnéni ditéte ma dopad také na partnerské vztahy. Rodice uvadeji, Ze nemaji prostor travit
¢as spolecn€ a musi si mezi sebou rozdélit role. Matka je vétSinou hlavnim pecovatelem, otec
pracuje a zajiStuje tak finance pro rodinu. Tyto okolnosti vedou k vycerpani, nedostatku
vzajemné podpory, vétSimu napéti mezi partnery a k jejich postupnému odcizeni. Rodice si

uvédomuji také dopad onemocnéni na zdravé sourozence déti se SMA, kterym nemohou
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vénovat tolik Casu jako postizenému ditéti a nemaji dostatek energie k uspokojovani jejich
potieb, takze se naptiklad zhorSuje jejich Skolni prospéch. Starsi sourozenci se Casto zapojuji
do péce nebo hlidani. Pokud se zdravotni stav jejich bratra ¢i sestry zhorsi, jsou vystavovani
znacné emociondlni zat€zi. Nékterym rodi¢lim chybi také podpora $irsi rodiny. Dostavaji se do
konfliktt s prarodi¢i ¢i jinymi piibuznymi, coz situaci jesté vice komplikuje.

Na uroven rodinami vnimané socidlni podpory se s vyuzitim dotazniku socialni podpory
(Fragebogen zur Sozialen Unterstiitzung, F-SozU) zamétily dvé studie, které byly zahrnuty do
systematického ptehledu literatury Brandt et al. (2022). Prvni ztéchto studii, studie von
Gontard et al. z roku 2002, nezaznamenala ve srovnani s rodinami se zdravymi détmi vyznamné
rozdily. Druha studie von Gontard et al., ktera byla provedena o deset let pozd¢ji a kde byla
pouzita ¢ast stejného studijniho vzorku vSak poukazala na snizenou troven vnimané socialni
podpory u rodin déti se SMA.

Podle studie McMillan et al. (2021) ma péce o dité se spindlni svalovou atrofii vyznamny
vliv i na profesni zivot pecovatelti. Do studie bylo zahrnuto 962 kanadskych pecovatelti, z nichz
668 (70,5 %) s vyuzitim Indexu z4téZe pecovatele (Caregiver Strain Index, CSI) uvedlo nutnost
provést zmény v praci. Na otazky tykajici se zaméstnani pak podrobnéji odpovédelo 953
respondentli, z nichz 64,8 % bylo stidle zaméstnanych. Na plny uvazek pracovalo 27,8 %
a 37,0 % pouze na ¢astecny. Ackoliv 146 peCovatell nehlésilo v souvislosti s péci Zadné zmény
pracovni doby, 378 muselo pracovni uvazek zkratit a 176 bralo neplacené volno nebo se svého
zaméstnani vzdalo uplné.

V systematickém piehledu Landfeldt et al. (2022) bylo analyzovano celkem 15 studii,
pfi¢emz 6 z nich se zaméfovalo na pracovni Zivot, absenci v praci ¢i produktivitu pecovateli.
Vysledky ukazaly, Ze zaméstnanost se 1iSi nejen podle typu SMA, ale také v jednotlivych
zemich. Jedné ze zahrnutych studii, ktera byla provedena v Evropé€, se zacastnilo celkem
68 pecovateltl. Ve Francii, Spanélsku, Némecku nebo Spojeném kralovstvi pracovalo 64 %
pecujicich o pacienty se SMA typu I, 57 % se SMA typu Il a 66 % se SMA typu IIl. V australské
studii bylo ze 40 ztcastnénych pecovatelii zaméstnano 70 %. V Nizozemi mélo ze 48 rodicu
77 % placenou praci. Nejmensi podil zaméstnanych, 31 % z 81 pe€ovatelil, byl zaznamenan ve
Spanélsku. Jind mezinarodni studie zahrnutd do piehledu se vénovala také pracovni
produktivité pecovatelli a zjistila, Ze byla sniZena primérné o 26 %, pfi¢emz nejvice byla
ovlivnéna u peCovatell pacientil vyZadujicich trvalou ventilaéni podporu.

Zésadni zmény v pracovnim Zivoté v souvislosti s péci o dité popisovali také rodice ve
studii Brandt et al. (2024). Mnozi museli své zaméstnani opustit, nebo si snizit pracovni ivazek.

Z divodu castych absenci byli néktefi svym zaméstnavatelem propusténi. Rodice uvadéli
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problém s dostupnosti profesionédlnich pecovateli, nemohli tedy chodit do préce, zistavali
doma s ditétem a obavali se, zda si v budoucnu budou moci najit nové zaméstnani. Tyto zmény
casto vedly ke snizeni pfijmu, a tedy ke zhorSeni finan¢ni situace v roding. Jak uvedla jedna
z respondentek, zaméstnavatelé nebrali ohledy na zdvazné onemocnéni ditéte vyzadujici
dlouhodobou péci, nebyla jim tedy prodlouzena smlouva. V disledku toho byl otec ditéte
nezaméstnany a matka byla na mateiské dovolené, coz zplisobilo vyrazné zvyseni finan¢ni
zatéze. Ztrata piijmu vSak nebyla jedinou pficinou zhorSeni ekonomické situace rodin.
Zdravotni pojistovny nehradi vSechny potfebné pomucky a pfistroje, které jsou velmi nakladné.
Jedna z respondentek uvedla jako piiklad vibra¢ni ploSinu, ktera je v rdmci terapie dilleZita, ale
cena se pohybuje okolo sedmi tisic eur a neni hrazena ze zdravotniho pojisténi. Kvili omezeni
pohybu ditéte je nutné provést také tpravy v domé¢, aby byl bezbariérovy. Rodiny potiebuji
1 automobil, ktery je vhodny pro dité se zdravotnim postizenim.

Na vyznamnou finan¢ni zatéZ rodin pecujicich o dit€¢ se SMA poukézaly i systematické
piehledy Landfeldt et al. (2022) a Brandt et al. (2022). Dle statistik Organizace pro
hospodatskou spolupraci a rozvoj (Organisation for Economic Co-Operation and Development,
OECD) se primérné ro¢ni mzdy ve sledovanych zemich v roce 2022 pohybovaly v fadu desitek
tisic americkych dolarG (United States dollar, USD). V Australii byla primérnd ro¢ni mzda
71 110 USD, v Némecku 68 226 USD, ve Francii 61 156 USD, ve gpanélsku 53954 USD a ve
Spojeném kralovstvi 62 477 USD (OECD, n.d.). Landfeldt et al. (2022) uvad¢ji primérné rocni
naklady na neformalni péci, tedy ¢as rodict a dalSich ¢lenti rodiny vénovany ditéti se SMA nad
ramec bézné péce. Tyto naklady byly stanoveny metodou nakladi obétované prilezitosti,
nepiedstavuji tedy pfimé vydaje peCovatelll. V Australii byly primérné ro¢ni naklady nejnizsi
u SMA typu III (13 340 USD), naopak nejvyssi u SMA typu II (35 390 USD). V Némecku byly
zjistény podobné vysledky, zatimco ve Francii a Spanélsku byly nédklady mirné nizsi, konkrétng
19 750 USD ve Francii a 12 830 USD ve Spanélsku. S finanénimi problémy se potykali také
pecovatelé v Nizozemi a Turecku. Brandt et al. (2022) rovnéz upozoriiuji na zna¢nou financni
zatéZ rodin zplisobenou vysokymi naklady na péci a ztratou piijmu, pficemz uvadéji celkové
ro¢ni naklady, tedy piimé 1 nepfimé. V Australii tyto néklady Cinily ptiblizn€ 33 000 USD, ve
Francii 32 042 eur (euro, EUR) a ve Spanélsku 33 721 EUR. Vy&i ndklady byly zjistény
v Némecku a Spojeném kréalovstvi, piesahovaly zde 50 000 EUR. Nejvyssi financni zatéz
vykazovaly rodiny s détmi s t€Z8imi formami SMA, tedy se SMA typu I nebo II.

Cilem studie Dzhambazova et al. (2025) bylo kvantifikovat rocni socioekonomickou zatéz
SMA z pohledu spole¢nosti, zahrnujici pfimé zdravotnické a nezdravotnické néklady i nepiimé

naklady zpiisobené ztratou produktivity prace souvisejici s pacienty se SMA a jejich pecovateli
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v Bulharsku. Data byla ziskavana 6 mé&sict prostfednictvim papirového dotazniku obsahujiciho
67 otazek tykajicich se profilu pacienta, profilu pecovatele, vyuziti zdravotnickych a socialnich
zdroju, vyuziti vzdélavacich zdroji a HRQoL. Dotaznik vyplnilo 9 rodict déti se SMA typu II
(7 déti) nebo typu III (2 déti) ve v€ku 3 az 17 let v univerzitni nemocnici sv. Jiti v Plodivu
v Bulharsku. Hlavnim pecovatelem ditéte byla vZdy matka, otcové byli zaméstnani. Z 9 matek
pracovaly pouze 2, pficemz 6 ze 7 nezaméstnanych matek uvedlo jako diivod nezaméstnanosti
péci o dité. Median ro¢ni socioekonomické zatéze piipadajici na jednoho pacienta Cinil
254 969 EUR. Nejdrazsi polozkou (91,7 % z celkové Castky) byly Iéky nasledované ztratou
produktivity peCovatelid (12 305 EUR, tedy 4,8 % z celkové Castky). Socidlni davky Cinily
5706 EUR roc¢né, takze pokryvaly pouze polovinu ztraceného piijmu (11 719 EUR). Socialni
a vzdélavaci sluzby nebyly rodinami vyuzivany. Studie dale uvedla median hrubého mési¢niho
prijmu domacnosti 1 278 EUR, z ¢ehoz out-of-pocket vydaje souvisejici se SMA tvorily 8 %.

Cenné informace o socioekonomické zatézi zptisobené spinalni svalovou atrofii poskytla
také studie McMillan et al. (2021). Naklady byly sledovany u 965 pacientii v Kanadé, prevazné
deéti, jejichz dotazniky castetné vyplnili pecovatelé. Ackoliv je v Kanadé vétSina
nakladt (70 %) hrazena vefejnym zdravotnim systémem, ¢ast naklad (30 %) musi pacienti
hradit z rodinného rozpoctu nebo ze soukromého pojisténi. Nejvice rodiny ro¢né platily za
Upravy domacnosti, median 12 800 kanadskych dolart (canadian dollar, CAD) nebo zdravotni
sluzby (median 6 800 CAD). Relativné nizs$i castky byly ro¢né odvadény na asistencni
Néklady se mezi jednotlivymi typy SMA mirné liSily, pficemz nejvétsi rozdily byly v Gpravach
domaécnosti, které pfedstavovaly nejvyssi zatéz pro SMA typu II a III oproti SMA typu I.

Prestoze spinalni svalova atrofie Casto vede ke ztraté pfijmu a k vysokému nartstu
finan¢nich nakladi, u nékterych rodict se tyto dopady v podobé finan¢nich problémiti nemusi
projevit. Rodi¢e si uvédomuji, ze pravdépodobné¢ jiz nebudou schopni vykonavat své pivodni
zaméstnani, pokud je vSak jeden z peCovatelll zaméstnany a méa dostatecny piijem, rodiné se
dostava dostatecné podpory od S§irsi rodiny, nebo pokud mohou cerpat finan¢ni prostiedky
z dédictvi, mize byt ekonomickd zaté¢z do znacné miry kompenzovana. Déle bylo zjisténo, ze
zamgstnani pro rodice neptedstavuje pouze zdroj ptijmu, ale miize slouzit také jako prostiedek,
jak se vyrovnat s ndro¢nou situaci spojenou s péc¢i o dité se SMA. Jedna z respondentek, matka
ditéte se SMA typu II, uvedla, Ze mé svou praci velmi rada a mrzi ji, Ze kvili situaci v rodiné
muze pracovat pouze dvanact hodin (Brandt et al., 2024).

Rodice déti se SMA nezajistuji pouze ptimou kazdodenni péci o dité, ale zaroven zastavaji

roli koordinatort péce, komunikuji sriznymi odborniky, pteddvaji informace mezi
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jednotlivymi zdravotnickymi zafizenimi, pldnuji terminy vySetfeni, orientuji se v oblasti
socialné-pravnich otazek a zajistuji pottebné pomucky, aby byla poskytovana péce jako celek
co nejkvalitnéjsi. Koordinace ptedstavuje pro pecovatele vyznamnou zatéz, jeji dopady na
kvalitu zivota vSak 1ze mirnit pomoci funkéniho systému podpory. Velky vyznam ma podpora
v roding, at’ uz mezi partnery, nebo v ramci $irsi rodiny. Dilezita je také psychické a informacni
podpora mezi rodinami déti se SMA, kdy si rodi¢e predavaji zkuSenosti s pomtickami,
odborniky a zvladanim péce, takze se od sebe vzajemné uci. Nékteti peCovatelé vnimaji jako
dilezitou také podporu pediatra, ktery je dostupny v misté bydlist¢, mize zajistit kratsi ¢ekaci
doby na vySetieni nebo vystavovat recepty, nemd vsak dostatek odbornych znalosti o SMA.
Vyznamné jsou také specializované sluzby jako neuromuskularni centra, socialni pediatricka
centra nebo centra v€asné intervence, jejichZ pracovnici mohou rodindm pomahat mimo jiné
s organizaci termind, vyfizovanim pomicek, komunikaci se zdravotni pojistovnou nebo
doporucuji dalsi specialisty (Willems et al., 2023).

Podpiirné faktory popisuji ve své studii také Brandt et al. (2024). PeCovatelé v ni rovnéz
zduraznovali velky vyznam rodinné podpory, zejména ze strany jejich rodiclh 1 dalSich
pribuznych, kteti pomahaji s hlidinim déti, chodem domacnosti, poskytuji emocni a finan¢ni
podporu. Kli¢ovym zdrojem podpory byva pro pecovatele také partner, a to nejen pii samotné
péci o dite, ale také pfi zvladani psychické zatéze. Nékteii rodice uvedli, ze spole¢né zvladani
onemocnéni ditéte jejich vztah dokonce posililo. Nejen piibuzni, ale také pratelé pomahaji
pecovatelim zvladat kazdodenni zatéz, rodice si navic velmi cenni, pokud pratelé k jejich ditéti
pristupuji piirozené, bez predsudkti. Ackoliv byl pro nékteré rodi¢e kontakt s pacientskymi
organizacemi nebo svépomocnymi skupinami piinosny a umoznoval jim sdilet zkuSenosti
s ostatnimi, pro ostatni byl spiSe stresujici. Zdravotni stav nékterych déti byl jesté horsi nez stav
jejich ditéte, coz pro né predstavovalo dalsi psychickou zatéz. Pro nékteré z peCovatelll bylo
navic obtizné svéfit se cizim lidem. Jako diilezitou oporu popisovali rodice také zdravotnicky
tym, logopeda, Skolniho asistenta a dalsi profesiondlni pecovatele v ramci oSetfovatelskych
a hospicovych sluzeb, ktefi jim umoznuji odpoc¢inout si, vénovat se sami sobé nebo dalSim
¢lenlim rodiny. Vétsi nadéji do budoucna dédvaji rodi¢iim 1 nové moznosti 1€¢by.

Rodice déti se SMA Casto upfednostituji potieby jejich ditéte pied vlastnimi potfebami
nebo potfebami ostatnich ¢lenit domécnosti. Dostupné studie vSak upozornuji na specifické
potfeby pecovatell, jako je dostatek informaci, lepSi koordinace péce, lepsi vzdélani
zdravotnikii nebo dostupnost socidlnich sluzeb. Pecovatelé potiebuji informace nejen
o onemocnéni a moznostech 1€¢by, ale také o podptrnych sluzbach, financni podpoie, placené

péci, vybaveni nebo Skolni dochazce. Hlavnim zdrojem informaci jsou pro mnoho rodict 1ékafi,
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jejichZ informace rodi¢e vnimaji jako nedostate¢né, takze jsou nuceni pouzivat i jiné zdroje,
jako je internet, socialni sit€¢ nebo podplirné organizace, coz je ¢asové nadrocné. Rodice se tak
citi byt vétsimi odborniky na spindlni svalovou atrofii nez oSetfujici lékat jejich ditcte.
Nedostate¢né vzdé€lani zdravotnického persondlu v této oblasti pak vedlo k opozdénému
stanoveni diagnozy a ke sporim nejen ohledné &by (Brandt et al., 2022). Nedostate¢na
informovanost pecovateli ze strany zdravotnikli tzce souvisi snizkou dostupnosti
poskytovatelil zdravotni péce, obzvlasté pokud rodina Zije na venkové. Mistni terapeuti jako
napiiklad ortopedi navic nemaji dost zkuSenosti s timto onemocnénim a specializovanych
neuromuskuldrnich center je malo, daleko od mista bydlisté. Pokud by rodic¢e potiebovali
konzultaci s neurologem, pobliz nemaji zddného, kterého by mohli kontaktovat (Willems et al.,
2023). Duvodem potieby vice informaci mize byt i to, ze mnoho informaci byva rodicim
sdéleno spolu s diagnézou. Samotné sd€leni diagnézy predstavuje pro rodi¢e velkou zatéz
a vetSinu informaci si poté nepamatuji, nevi, jaké pouzivat pomucky, zda maji narok na vyzivné,
nejsou sezndmeni s pacientskymi organizacemi nebo svépomocnymi skupinami, takze nevi, jak
se SMA zit (Brandt et al., 2024).

Rodice se pro své dit¢ snazi hledat nejlepsi feseni, ve slozitém systému zdravotni péce se
vsak cCasto ztraci a citi se osaméli. V souvislosti s timto vyjadfili potfebu koordinované
a integrované péce, coz zahrnuje nejen lékarskou péci, ale také praktickou a psychologickou
podporu (Brandt et al., 2022). Studie Inhestern et al. (2023), provedena v Némecku na Oddéleni
1ékatské psychologie a pediatrie Univerzitniho 1ékatského centra Hamburg-Eppendorf a na
Oddéleni 1ékaiské psychologie Univerzitniho 1€kaiského centra Greifswald, se zaméfila na
zkusenosti rodic¢i déti se SMA s integrovanou péci a na jejich psychosocialni potieby. Nabor
ucastniki pro sbér vychozich dat probihal od dubna 2020 do ledna 2022. Vyzkumu se
zucastnilo 29 rodi¢i déti se SMA jejichz primérny vék byl 6,2 let. 38,6 % déti mélo SMA typu 1
nebo intermediarniho typu I-11, 42,9 % SMA typu II nebo intermedidrniho typu II-IlTa 17,9 %
SMA typu III. Data byla ziskdna pomoci dotazniku integrované péce o déti (Pediatric Integrated
Care Survey, PICS) a $kaly rodicovskych potieb (Parental Needs Scale, PNS). Rodi¢e hodnotili
péci pozitivné, uvadeli dobrou kvalitu tymu a komunikaci, v ramci péce vSak nebyl posuzovan
dopad onemocnéni ditéte na rodinu. Ackoliv nékteti rodice psychosocialni podporu potiebovali,
nem¢li k dispozici sluzby psychologa ani socidlniho pracovnika. Diivodem je nedostatek téchto
sluzeb na klinikach, dlouhé ¢ekaci doby na psychoterapii a zamétfeni zdravotnického tymu
primarné na onemocnéni ditéte, nikoliv na podporu rodiny. Rodice v narocné situaci zstavaji

sami bez odborné pomoci. Napfiic typy SMA nebyly zjistény statisticky vyznamné rozdily.
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V souvislosti s koordinaci péce by rodice kromé psychologické podpory uvitali
1 praktickou podporu, zejména rozsifeni kapacit specializovanych zafizeni pro péci o dite,
pecovatelskych a oSetrovatelskych sluzeb nebo domaci péce, coz by jim umoznilo naptiklad
chodit do prace. Pouze malo $kol je pfizplisobeno détem se zdravotnim postizenim, rodice
vyjadfili potiebu bezbariérového ptistupu nebo Skolnich asistentl. Vyznamnou zatéz
piedstavuji pro pecovatele i uiedni zalezitosti (Brandt et al., 2024). Rodice musi opakované
komunikovat se zdravotni pojiStovnou a dal§imi institucemi nejen ohledné zajisténi pomucek
nebo koordinace terminti v neuromuskularnim centru. V souvislosti s timto vyjadiovali pottebu
koordinatora péce, ktery by je v téchto zalezitostech zastupoval (Willems et al., 2023).

Rodi¢e vnimaji, ze spinalni svalova atrofie nejvice omezuje mobilitu jejich ditéte. Ackoliv
si nekteré déti zvladaji obstarat zakladni potteby jako je osobni hygiena nebo jsou dokonce
schopné chiize, rychle se unavi a zlstavaji zavislé na pomoci druhé osoby. Diky nové 1é¢bé
vSak rodice pozoruji stabilizaci onemocnéni a zlepSeni nékterych funkei (de Lemus et al., 2024).

Studie Pera et al. (2023) provedena ve dvou italskych centrech Policlinico Gemelli (Rim)
a Centro Clinico Nemo (Milan), se zamé&fila na vnimani 1é¢by a ocekavani pecovateld. Prizkum
probihal od ledna do ¢ervna 2022, vysledky byly porovnavany s tidaji z roku 2016, obdobi pied
zavedenim 1éCby. Zucastnilo se 150 pecujicich o pacienty se SMA typu II (60 %) a III (40 %),
z nichz 78 pecovalo o dité¢ ve véku 3 az 17 let. Primérné doba trvani 1écby byla 3,13 let. Data
byla ziskdna pomoci dotazniku z roku 2016 rozd€lené¢ho do tii ¢asti, ktery zkoumal motorické
funkce v poslednim roce a ocekavani v pfistich dvou letech, ochotu zvazit ucast ditéte
v klinické studii pfi dosazeni lepSiho skore v RULM nebo HFMSE, a to i pfes mirné nezadouci
ucinky. Nov¢ dotaznik obsahoval 1 dvé otazky tykajici se vnimani SMA po zavedeni 1écby
a dalSich oc¢ekavani. Oproti roku 2016 ukazaly vysledky u pecovatelt déti vyrazné pozitivni
zmény. ZlepSeni nebo zadné zmény za posledni rok hlasilo vzdy 43,6 %, zhorSeni pouze
12,8 %. V pristich dvou let ocekavalo zlepseni 44,9 % a stabilitu 51,3 %. VétSina pecovatell
by souhlasila s ucasti ditéte ve studii, pokud by doslo ke zlepseni skore RULM nebo HFMSE
i ve studiich s rizikem mirnych nezddoucich ucinkl. 74 % vSech zucastnénych pecovatell
vnimalo onemocnéni po zavedeni 1é¢by pozitivnéji, vétSina ocekava od 1éCby dalsi pokroky.

Ackoliv se studie Brown et al. (2024) primarné zabyvala uzite¢nosti dotazniku Assessment
of Caregiver Experience with Neuromuscular Disease (ACEND), jeji vysledky poskytuji
uceleny prehled o kvalité Zivota pecovateli déti se SMA napfi¢ jednotlivymi typy. Studie byla
provedena v Chicagu v USA. Zahrnuto bylo 34 déti ve veéku primérné 79,3 mésict, z toho 9 se
SMA typu I, 13 typu II a 12 typu III a jejich peCovatelé, kteti od listopadu 2016 do srpna 2019

opakovang vypliiovali dotaznik ACEND zaméfeny na dopad onemocnéni na fyzické schopnosti
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ditéte a na dopad péce na pecovatele v oblasti ¢asu, emoci a financi. Vyssi skore v ACEND
znaci nizsi financni, ¢asové a emociondlni zatizeni. K hodnoceni motorickych funkci ditéte
byly dale pouzity néstroje Children’s Hospital of Philadelphia-Infant Test of Neuromuscular
Disorders (CHOP-INTEND), RULM a HFMSE. Vysledky ukézaly, Ze celkové skore ACEND
hodnot dosahovali peCovatelé déti se SMA typu I, naopak nejvysSich se SMA typu III. Horsi
skore vykazovali 1 peCovatelé neambulantnich a ventilovanych déti. Nejvyznamnéjsi odliSnosti
mezi jednotlivymi skupinami byly prokazany v ¢asové a emocni oblasti, zatimco finanéni zatéz
byla mezi typy SMA podobna, u peCovateli neambulantnich a ventilovanych déti zvysena.
Studie Lavelle et al. (2026) provedena mezi dubnem a cervnem roku 2023 na Tufts Medical
Center v Bostonu ukazuje, ze dopady péce o dit€¢ se SMA na peCovatele nekon¢i imrtim ditcte,
ale pfechéazeji do obdobi truchleni. Studie hodnotila kvalitu Zivota souvisejici se zdravim,
duSevni zdravi a produktivitu prace u rodic¢t déti se SMA typu I, které na toto onemocnéni
zemfely. Z 880 oslovenych rodi¢ti 70 dokon¢ilo prizkum. 48,6 % déti zemielo pied vice nez
10 lety, 30,0 % pted 5 az 10 lety a 21,4 % pred méné nez 5 lety. Bylo zjisténo, Ze kvalita Zivota
byla vyrazné zhorsena ve vsech ¢asovych skupinach, zejména v oblasti dusevniho zdravi, které
déti, které¢ zemiely pred méné nez 5 lety, ale v porovnani s béZznou populaci byla zvySena i po
vice nez 10 letech. V prvnich 10 letech po tmrti byla vyznamné zhorSend také pracovni
produktivita v disledku presenteismu, rodice sice pracovali, ale méli potize s organizaci ¢asu
a s mentalnimi a interpersonalnimi ukoly. U rodict, kterym dité zemielo pfed méné nez 5 lety,
se navic objevovala omezeni i ve fyzickych tikolech. S odstupem ¢asu se pracovni produktivita
zlepSovala a po 10 letech byla podobna jako u bézné populace. V porovnani s béznou populaci

nebyly zjiStény vyznamné rozdily v absenci v praci.

2.3 Vyznam a limitace dohledanych poznatki

Spinalni svalova atrofie ovlivituje kazdodenni Zivot a fungovani nejen samotného ditéte,
ale i celé rodiny. Déti se v souvislosti s timto onemocnénim potykaji s bolesti, inavou a dalsimi
fyzickymi i psychickymi obtizemi. Casto jsou omezovany ve kolni dochézce a ovlivnén miize
byt rovnéz proces socializace. Onemocnéni ma také vyrazny dopad na kvalitu zivota
pecovatelll. Zatéz spojend s péci se miiZze projevovat stresem, uzkosti, depresivnimi piiznaky
nebo poruchami spanku. Omezeny je i jejich spoleCensky a profesni zivot, potykaji se

1 s finanénimi problémy. Z dohledanych poznatkl vyplyva, Ze je dalezit¢ uvédomovat si pii
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poskytovani péce sirsi dopad onemocnéni nejen na dité, ale také na jeho peCovatele. Vyznamna
jsou rovnez zjisténi tykajici se toho, co détem a rodicim v ramci péce chybi. DEti maji vlastni
predstavy o tom, co by jim mohlo zivot usnadnit a zvysit jeho kvalitu, stejné tak rodice uvadeji
specifické potteby. Tyto poznatky umoziiuji Iépe porozumét potfebam déti i rodin, zohlediiovat
je v praxi a podporovat jejich napliiovani tak, aby byla poskytovana péce co nejkvalitné;si.
Limitace dohledanych poznatkli spocivaji mimo jiné v tom, ze bylo dohleddano vice
relevantnich zdroji zamétenych na kvalitu Zivota pecovatelll nez samotnych déti. Nékteré
studie navic nezahrnovaly pouze pediatrické pacienty a jejich pecovatele, ale také dospélé
pacienty, coz muze vysledky zkreslovat. Omezenim je rovnéz maly pocet respondentl
v nékterych vyzkumech. Vysledky mohou byt ovlivnény také tim, ze kvalita zivota déti byla
v n¢kolika piipadech hodnocena pouze zpohledu jejich pecovatelti. Dalsi limitaci je
skute¢nost, Ze pacienti se spindlni svalovou atrofii nebyli vZdy zkoumdani samostatné, ale byli
zafazeni mezi respondenty s riznymi neuromuskularnimi diagnézami. V neposledni fad¢ je
tfeba zminit, ze v Ceské republice neni dostatek publikovanych studii o kvalité Zivota déti se
SMA ajejich pecovateli, vétSina dostupnych studii pochdzi ze zahranici, takze vysledky nemusi

pln¢ odpovidat zdejsi situaci a systému zdravotni péce.
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ZAVER

Spinalni svalova atrofie je zavazné geneticky podminéné neurodegenerativni onemocnéni,
které ma zasadni dopad na kvalitu Zivota nejen samotného ditéte, ale i jeho pecujicich osob.
Ackoliv je dnes dostupna terapie modifikujici pribéh onemocnéni a piistup k péci jiz neni Cisté
oblastech jejich zivota. Cilem této ptehledové bakalaiské prace bylo sumarizovat dohledané
publikované aktualni poznatky o vlivu spinalni svalové atrofie na kvalitu zivota déti s timto
onemocnénim a jejich peCovatelil. Tento cil byl dale rozdélen do dvou dil¢ich cil.

Prvnim dil¢im cilem bylo sumarizovat dohledané publikované aktualni poznatky o vlivu
spinalni svalové atrofie na kvalitu Zivota déti s timto onemocnénim. Bylo zjisténo, Ze negativni
vliv na kvalitu Zivota déti ma bolest zejména v oblasti ky¢li a u déti s lepsi funkéni arovni.
S bolesti tizce souvisi omezeni hybnosti, coz piindsi komplikace 1 pii sebepéci. Déti si samy
nedokéazou dojit na toaletu, umyt se, obléknout se ani se najist, takze jsou plné zavislé na pomoci
druhé osoby. Tyto fyzické obtize jsou Cast&jsi u déti se SMA typu I nebo II. Dal$im vyznamnym
faktorem sniZzujicim kvalitu Zivota jsou poruchy spanku a unava, pficemz nejhorsi kvalita
spanku byla zjisténa u déti se SMA typu II. Détem ¢ini nejvétsi potize usindni a v noci se ¢asto
probouzi. Na kvalité spanku se negativné¢ podili i Casté hospitalizace. Mnoho déti se SMA,
zejména téch, které jsou schopny sezeni s pomoci nebo samostatné, nevnima omezeni v oblasti
vzdélavani. Najdou se mezi nimi vSak 1 déti, které se vyuky ve Skole plné ti¢astnit nemohou.
Diivodem jsou cCasta Iékaiska vySetfeni, hospitalizace, omezena dostupnost Skolnich prostor,
potieba asistenta nebo prevence infekci. Pro déti se SMA je obtizné také navazovani vztaht
s vrstevniky, pfestoze jsou pro né tyto vztahy dilezité. Setkavaji se s nepiiznivym, ponizujicim
piistupem. Z tohoto diivodu by bylo vhodné zvySovat povédomi o tomto onemocnéni. Déti se
SMA se casto potykaji s tzkosti, depresi, pocity zahlceni a beznad¢je. Dle jedné studie neni
mezi mirou postiZzeni a psychickym stavem piima souvislost, jind studie vSak popisuje vyraznou
psychickou zatéz u tézsich forem. Moderni terapie vedou ke zvyseni celkové kvality zivota déti
se SMA. Nejvyrazngjsi zlepSeni bylo pozorovano u déti se SMA typu I, mirné pak i u typu L.
Aby byla terapie co nejefektivnéjsi, je nutnd komplexni péce vcetné zajiSténi respiracni podpory
s vyuzitim technik uvoliiovani dychacich cest. Ackoliv se se SMA poji fada omezeni, nckteré
déti svlj Zivot vnimaji pozitivné. Zejména déti se SMA typu II nebo III se ucCastni
volnocasovych aktivit, sportuji, coz ma pozitivni vliv na jejich zdravotni stav. Aby byl Zivot se
SMA jednodussi, déti a dospivajici by ocenili vyssi dostupnost podpirnych skupin, informaci,

pomucek a aktivit pro vozickare. V nekterych pripadech byla kvalita zivota déti hodnocena
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z pohledu pecovatelll, ti ji vSak ¢asto hodnotili negativnéji, je tedy dilezité zabyvat se zvIast
1 kvalitou Zivota pecovatelt.

Druhym dil¢im cilem bylo sumarizovat dohledané publikované aktudlni poznatky o vlivu
spinalni svalové atrofie na kvalitu Zivota pecovateli déti s timto onemocnénim. Vyznamnym
zasahem do Zivota pecovatelil je jiz samotné sdéleni diagndzy, po kterém nésleduje naro¢na
a Casto nepretrzitd péce o dité. Pfredevsim psychicka zat€z mize pretrvavat i v ptipad¢ ztraty
ditéte, kdy nastava obdobi truchleni. Bylo zjisténo, Ze rodice déti se SMA zazivaji vysokou
miru stresu. Mezi jednotlivymi typy SMA byly prokdzdny pouze minimalni rozdily, pfi¢emz
nebo II. Podobna byla i zjisténi tykajici se deprese a tizkosti. Diivodem psychickych potizi je
nedostatek volného Casu a socialni podpory, pretizeni, ale 1 Casté navstévy nemocnice. Rozdily
v psychické zatézi byly zjistény i napii¢ zemémi, v Kanadé nebo v Cing byla oproti evropskym
statim vyssi. Poruchy spanku jsou dal$im faktorem snizujicim kvalitu zivota peCovatelli déti se
SMA a v porovnani s rodici zdravych déti se s nimi potykaji ¢astéji. K inave a vyCerpani vede
zejména nedostatek Casu pro odpocinek. Bylo také zjisténo, ze kvalita spanku peCovatele tizce
souvisi s kvalitou spanku ditéte, a to s minimalnimi rozdily mezi jednotlivymi typy
onemocnéni. Dalsi omezeni se tykaji spolecenského zivota, kvtli péci rodice nemaji dostatek
casu pro navazovani vztahll a zazivaji pocit osamélosti. Negativné jsou vétSinou ovlivnény
1 vztahy v rodin¢ a mezi partnery. Kviili SMA jsou pecovatelé nuceni provést zmény i ve svém
profesnim zivoté. Néktefi pracuji pouze na ¢astecny uvazek nebo si berou neplacené volno, jini
se svého zaméstnani musi vzdat upln€. Nizsi zaméstnanost byla pozorovana u zavazngjSich
forem onemocnéni. NemozZnost pracovat vede k vyrazné financni zatézi, ktera byla opét vyssi
u SMA typu I nebo II. Ackoliv n€které vydaje jsou hrazeny zdravotni pojistovnou nebo pokryty
socialnimi davkami, rodi¢e musi stale vysoké €astky hradit sami. Diky funkénimu systému
podpory je pro pecovatele zvladani fyzické, psychické i socioekonomické zatéze spojeno
s ptimou péci i koordinaci péce snazsi. Jako nejvétsi oporu vnimaji pecovatelé svou rodinu, ale
i ostatni rodiny s ditétem se stejnym onemocnénim. Casto se obraci také na tym zdravotniki
nebo profesiondlni pecovatele. Podobné jako déti 1 jejich rodi¢e uvadéli specifické potieby,
predevsim pottebu informaci, vyssi uroven vzdélani zdravotnického personalu v problematice
SMA a rozsifeni kapacit specializovanych zatizeni, pecovatelskych a oSetfovatelskych sluzeb.
Dale vyjadfovali potfebu praktické a psychologické podpory, tedy sluzby socidlniho
pracovnika, koordinatora péce a psychologa. Nad¢ji do budoucna dava rodic¢iim i 1écba, od které
do budoucna ocekavaji dalsi pokroky. V ptipadé umrti ditéte je celkova kvalita zivota vCetné

dusevniho zdravi a pracovni produktivity negativné ovlivnéna i vice nez 10 let od timrti.
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SEZNAM ZKRATEK

ACEND
BIPQ
CAD
CSHQ
CSI

CR

DC

EMA
EQ-5D
EQ-5D-5L
EQ-5D-Y
ESS

EUR
FDA
F-SozU
HADS
HFCWO
HFMSE
HRQoL
HUI2
HUI3
CHOP-INTEND

IPV
OECD
PedsQL
PEP
PICS
PNS

Assessment of Caregiver Experience with Neuromuscular Disease
Brief Illness Perception Questionnaire

Canadian dollar

Children’s Sleep Habits Questionnaire

Caregiver Strain Index

Ceska republika

Dychaci cesty

Evropska agentura pro 1é¢ivé piipravky

EuroQol-5 Dimensions

EuroQol-5 Dimensions-5 Levels

EuroQol-5 Dimensions-Youth

Epworthska Skéla spavosti

Euro

Americky Utad pro kontrolu potravin a 1é¢iv

Fragebogen zur Sozialen Unterstiitzung

Hospital Anxiety and Depression Scale

High Frequency Chest Wall Oscilation

Hammersmith Functional Motor Scale Expanded
Health-related quality of life

Health Utilities Index Mark 2

Health Utilities Index Mark 3

Children’s Hospital of Philadelphia-Infant Test of Neuromuscular
Disorders

Intrapulmonarni perkusivni ventilace

Organisation for Economic Co-Operation and Development
Pediatric Quality of Life Inventory

Positive Expiratory Pressure

Pediatric Integrated Care Survey

Parental Needs Scale
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PSQI
RULM
SMA
SMN
SMN1
SRI
USA
USD
VAS

Pittsburgh Sleep Quality Index
Revised Upper Limb Module
Spinal muscular atrophy
Survival motor neuron
Survival motor neuron 1 gene
Stress Response Inventory
United States of America
United States dollar

Visual Analoque Scale
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