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Uskali Zivota ditéte s onemocnénim osteogenesis imperfecta

Abstrakt

Onemocnéni osteogenesis imperfecta, vrozena lomivost kosti je velmi tézké
onemocnéni. Jednd se piedevSim o dédicné onemocnéni pojivové tkané, které
se projevuje abnormalni kiehkosti kosti. Vyskyt tohoto onemocnéni je jeden piipad na
10 000 — 30 000 porodii. Teoreticka Cast prace se zabyvd onemocnénim jako takovym,
psychickym dopadem na déti trpicim Osteogenesis imperfecta a také na jejich rodiny.
Na pocatku byly pro tuto praci stanoveny tii cile: zmapovat na zaklad¢ teoretickych
a praktickych podklada tuskali zivota ditéte s onemocnénim Osteogenesis imperfekta,
zjistit jaké jsou nejcastéjsi obtize u déti s onemocnénim Osteogenesis imperfekta
a zjistit zkusenosti sester s péfi o déti s onemocnénim Osteogenesis imperfecta.
Empirickd Cast prace byla zpracovana formou kvalitativniho vyzkumného Setieni
provadéného technikou polostrukturovaného rozhovoru a nerativniho biografického
interview. Vyzkumnym souborem byly sestry pracujici na détskych oddé€lenich, rodice
nemocnych déti, dospéla zena s diagnozou Osteogenesis imperfekta a dva 1ékafi.
Z vysledkl vyplynulo, Ze mezi nejcastéjsi obtize déti patii bolest, ktera snizuje jejich
kvalitu zivota. Malé déti nemohou vykonavat obvyklé détské aktivity, chodit na détska
htisté, starsi déti nemohou navstévovat napiiklad hudebni festivaly. DéEti pocituji strach
z dalsi zlomeniny a jsou velmi limitované v realizovani sporti. Kvili uraziim a 1écbé
maji velké absence ve Skole, tim jsou separovani od vrstevnikll. Pfesto dokazi takto
nemocné déti zit Stastny zivot. Z vysledki vyzkumného Setfeni dale plyne, Ze sestry,
které¢ pracuji na détskych oddélenich, kam ty to déti dochdzeji na terapie, maji dobré
zkuSenosti s jejich oSetfovanim. Dokazi predat rodi¢im dulezité informace a znaji
specifika aplikace terapii. Vysledky diplomové prace byly prezentovany na celostatni

studentské konferenci a dale budou publikovany.
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osteogenesis imperfecta; lomivost kosti; zZlomeniny; kiehkost; mutace genu; dité

s lomivosti kosti; dédi¢né onemocnéni pojivove tkané



Life difficulties of child with the osteogenesis imperfecta disorder.

Abstract

Osteogenesis imperfecta, innate brittle bone disease, is a very serious disease. It is
inheritable disease of connective tissue, which shows by abnormal fragility of bones.
The occurrence of this disease is one case in 10 000 — 30 000 births. The theoretical part
of the thesis deals with the disease itself, also the psychical impact on children suffering
from Osteogenesis imperfecta and the impact on their families as well. At the beginning
of the research, three goals of this thesis were set: map out (on the basis of theoretical
and practical backgrounds) the pitfalls of life of children with the disease Osteogenesis
imperfecta, find out what are the most common difficulties by children with the disease
Osteogenesis imperfecta and also find out the experiences of nurses with the care for
children with disease Osteogenesis imperfecta. The empirical part of the thesis was
processed by means of qualitative research conducted by the technique of semi-
structured interview and narrative biographical interview. The research set were nurses
working at the child departments in hospitals, parents of ill children and also an adult
woman with the diagnosis of Osteogenesis imperfecta and two doctors. From the
research emerged that among the most common difficulties of children is pain, which
decreases the quality of their life. Small children can’t engage in typical activities of
children, such as going to a playground, older children can’t attend for example music
festivals. Children feel fear from fractures and are therefore limited in sports. Because
of injuries and their treatments, the children have more absences at schools and
therefore are isolated from peers. Nevertheless, the children with this disease can live a
happy life. From the results of the research also emerges, that nurses working at the
child departments of the hospitals attended by children with this illness have a good
experiences with their treatment. They are able to give parents important information
and know the specifics of application of the treatment. The results of the diploma thesis

were presented at a national student conference and will be further published.
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child with bone fragility; hereditary connective tissue disease
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Uvod

Osteogenesis imperfecta je velmi t€Zké onemocnéni kosti a celého skeletu. Je to
dédicné onemocnéni pojivové tkané, které se projevuje abnormalni kiehkosti kosti.
Lomivost kosti je zptisobena mutaci genu, ktery zodpovida za tvorbu kolagenu. Vyskyt
tohoto onemocnéni je jeden pfipad na 10 000 — 30 000 porodil. V tézkych forméch
se projevuje malym vzristem, deformitami dlouhych kosti a jejich nadmérnou
lomivosti. Dal§imi projevy tohoto onemocnéni jsou napiiklad zhorSeni nebo postupna
ztrata sluchu, lomivost zubi, namodralé o¢ni bélmo a dychaci potize. Déti 1 pres toto
obtizné onemocnéni dokazi studovat, jsou inteligentni a maji radost ze zivota. Doposud
neni znama lécba, ktera by vedla k Gplnému uzdraveni. Terapie se zaméiuje
na symptomy a je celozivotni. Toto onemocnéni détem piindsi zdravotni obtize, ale také
jim a celé jejich rodin¢ ptinasi obtize psychické i v socidlni oblasti. Velmi dulezité je
dochazeni na terapie a pravidelné prohlidky u odbornikii na toto vzacné onemocnéni.
Velkou soucésti Zivota je rezimové opatieni, které pomahd ptredchazet piipadnym
zlomenindm a bolesti. Nejdiive se matka musi naucit péci o takto nemocné dite,
jiz samotné piebalovani mize byt pro dit€¢ traumatizujici a pro matku velmi obtizné.
Kazdy neopatrny dotyk a pohyb kolem ditéte mu mize zptsobit frakturu. Rodice by
méli pfizpisobit prostiedi tak, aby bylo pro dit¢ vhodné a tim co nejméné nebezpecné.
Dle veéku ditéte musi rodi¢ dit¢ velmi opatrovat a vybirat pro néj vhodné aktivity.
V pozdéjsim veéku si dit€ musi byt samo védomo, Ze svymi €iny ¢i aktivitami si miize
privodit zlomeninu, a proto na sebe musi byt opatrné. Dité¢ se diky onemocnéni mize
dostat do izolace od vrstevnikil, coz je v psychice ditéte velmi negativni jev pro jeho
VyVOj.

V diplomové praci se vénujeme nemocnym détem, které trpi timto vzacnéj$im
onemocnénim. Prostfednictvim matek ziskame informace o Zivotech déti a o tom, jak
svou nemoc prozivaji. V této praci se zabyvame onemocnénim Osteogenesis
imperfecta, ale také jejim dopadem na zivot ditéte, snazili jsme se tedy zjistit, jak
ovliviiuje rodinu jako takovou. Tato prace je dale zaméfena na zkuSenosti a znalosti
sester v péci o dité s Osteogenesis imperfecta. Poukazujeme na piistup sester, na jejich

informovanost a péci, kterou poskytuji détem s timto onemocnénim.



1. Soucasny stav

O onemocnéni Osteogenesis imperfecta, dale jiz OI, neboli zvySena lomivost
kosti, se mluvi jako o vzacné nemoci zplisobené genetickou poruchou. Nemocni jedinci
jsou spojovani s pojmy jako: piili§ kiehci nebo kiehci jako sklo (Wolansky, 2012).
V anglické literatufe se pouziva pro tuto chorobu nazev, ktery ji vhodné vystihuje:
,orittle bone disease, coz v piekladu znamend onemocnéni kiehkych kosti. OI neni
castou nemoci. Vyskyt této choroby se odhaduje na jedno nemocné dit¢ z 20 000 zive
narozenych déti (Kubejkova et al., 2014). V Ceské republice se nemoc vyskytuje
vV poméru sedm nemocnych lidi na sto tisic zdravych. VétSina pediatrti se s touto nemoci
nesetkava Vv kazdodenni praxi. Proto jsou déti, které postihuje OIl, sdruzovany
do nemocnic, kde s timto onemocnénim maji vétsi zkusenosti a specializuji se na né;.
Béhem poslednich deseti let se o OI ziskalo mnoho novych znalosti. Lécba se znacné
posunula, probihaji vyzkumy a nova 1écba je v dohledu. V dnesni dobé ma vétsina déti
narozenych s Ol dobrou Sanci vést kvalitni, UspéSny, nezavisly a uspokojivy Zivot
(Glorieuxovi, © 2015). V Ceské republice jsou specializovana pracovisté tato: Fakultni
nemocnice Motol v Praze — Ortopedicka péce a Endokrinologie (farmakologicka 1é¢ba),
Thomayerova nemocnice Praha Kr¢ a Fakultni nemocnice Hradec Kralové — pediatricka
a farmakologickd 1écba, Nemocnice Na Bulovce (I. Lékaiska fakulta) — Ortopedicka
péce, Nemocnice Prerov — Ortopedicko-traumatologicka péce, Fakultni nemocnice
Plzen — ortopedicka a osteologicka péce, Ambulantni centrum pro vady pohybového
aparatu Praha, Nemocnice Ceské Bud&jovice — pediatrickd péée (Lomivky, © 2009).
1.1. Historie Osteogenesis imperfecta

(Ramachandran et al., 2016) existuji dikazy o tom, ze OI postihuje lidi jiz od
starovéku. Prvni zminky pochazeji z Egypta, kde byla objevena mumie kojence, u které
byla diagnostikovana OI, mumie byla nejspise z obdobi 1 000 pt .n.l. Mumifikovana
kostra se nyni nachdzi v Britském muzeu v Londyné. Nadace OSTEOGENESIS
IMPERFECTA (OSTEOGENESIS IMPERFECTA FOUNDATION) uvadi, ze dalsi
diukaz pochazi z Danska, kde zil v9. Stoleti vikingsky vudce. Jmenoval se Ivar
Ragnarsson, ptezdivany Ivar ,,Bezkostny“. Existuje legenda, podle které musel byt Ivar
nesen do bitvy na Stitu, protoze Vv dusledku kiehkych kosti nebyl schopen chiize
(Glorieuxovi, © 2015).

V piipadovych studiich z roku 1600 o lidech s kiehkymi kostmi a ztratou sluchu

muzeme nalézt dal$i zminky o OI. Termin Osteogenesis imperfecta byl poprvé pouzit
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Vv Iékarské literature 1849 Willemem Vrolikem (Wolansky, 2012). V roce 1906 bylo
oznaceni Osteogenesis imperfecta rozdéleno na dva podtypy, OI ,congenita®,
to se povazovalo za zavaznou formu, oznaéeni OI ,tarda“ pak ur¢ovalo mén¢ zavaznou
formu (Chomiak, 2014). Je to klasické Looserovo dé¢leni dle obdobi vzniku zlomenin.
Vsechny formy OI jsou vrozené a vzhledem ktomu se toto rozdéleni oznacuje
za zastaralé a uz se nepouziva (Glorieuxovi, © 2015).

Van der Hoeve vroce 1918 popsal vyskyt kiehkych kosti s pfiznaky
jako je postupna ztrata sluchu nebo namodralé o¢ni bélmo. Dr. Davidem Sillencem
a jeho tymem vyzkumnikid byl v roce 1970 vyvinut systém kategorizace osob trpicich
OI dle jednotlivych typi. Typy dle Dr. Davida Sillence zahrnuji klinické ptiznaky a také
genetickou slozku. Jsou to Typ I, Typ II, Typ Il a Typ IV (Chomiak, 2014). Od roku
1979 je tento klasifika¢ni systém piijat po celém svété. V poslednich letech byly
na zdkladé kostnich biopsii a riznych vyzkumia pfidany Typy V, VI, VII, VIII
(Glorieuxovi, © 2015).

D¢leni dle Sillence se v dnes$ni dobé nejvice vyuziva, dale pak kategorizace dle
Shapira. Ten déleni rozliSuje na C¢tyfi kategorie, a to kongenita A a B, tarda A a B

(Chomiak, 2014). Podrobnéjsi popis jednotlivych forem se objevi v dalsi kapitole.

1.2. Charakteristika Osteogenesis imperfecta

Osteogenesis imperfecta je dédicné onemocnéni pojivové tkané€, primarnim
projevem je kiehkost kosti, ta se vyznacuje zlomeninami dlouhych kosti (Frederiksen
etal,, 2016). Navazujicimi ptiznaky jsou kostni deformity (Ptiloha 1), poskozeni
az ztrata sluchu, modré skléry (Pfiloha 2) a lomivost a ztrata zubt, jak uvadi Vokurka
(2012). Dalsimi symptomy mohou byt kiehkost me¢kkych tkani se sklonem k snadnému
zhmozdéni, hernie, generalizovana ligament6zni laxita a excesivni poceni. Z hlediska
Casového projevu, tak i v poctu a zavaznosti, znaéné kolisa spektrum téchto piiznakt
(Chomiak, 2014). Muntau (2014) dodava, ze onemocnéni OI postihuje skelet, a tim
ovliviiuje vysku nemocného jedince.
1.2.1. Dédi¢nost Osteogenesis imperfecta

Chomiak (2014) a Bayer (2017) se shoduji, ze pfenos této nemoci je ve vétSing
pfipadi autozomalni dominantni, vzacné se objevuje jako homozygotné autozomalné
zdédéné, recesivni onemocnéni od obou postizenych rodi¢a. Hladikova (2015) popisuje,
ze se muze vyskytovat i spontanni mutace v rodinach bez ptedchozi zatéze.

To je takzvand mutace de novo. Vliv na incidenci onemocnéni nema pohlavi ani
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piislusnost k etnické skupin€. Kolagen nemocnych je horsi kvality, coz ma za nasledek i
poruchu orientace krystalii hydroxyapatitu pri mineralizaci novotvorené kostni tkané
(Bayer, 2017, s. 212). Autor také uvadi, Ze skelet a ostatni tkané, které obsahuji
kolagen, jsou postizené (Bayer, 2017).
1.3. Patofyziologie onemocnéni

Vysetieni pocitacovou tomografii s vysokym rozliSenim nebo v elektronovém
mikroskopu ¢i mechanickymi testy kostni hmoty déti s Ol, poukazuje na nizsi pruznost,
vétsi hustotu osteocytarnich lakun a vice resorpénich kavit. Ma tedy vétsi dispozice
k fraktuie (Imbert et al., 2015). Nedostatecna maturace osteoblastl je ziejmé jednim
z rizikovych vlivi. V nékterych transkripénich faktorech, signalnim glykoproteinu Wnt-
1 (pro dobrou funkci osteoblastli je jednim z klicovych regulac¢nich systému tato
kaskada), intracelularnim kationovém kanalu typu b a také jinych substancich, jsou
patologické zmény. Ty mohou vést kporuseni vyvoje novych osteoblastl
(Marini et al. 2014). Diferenciaci a formaci osteoklastd stimuluji i nezralé osteoblasty,
tim dochazi k narustu resorpci s ubytkem kostni hmoty (Li et al., 1010). Vzdy nejde jen
o deficitni mineralizaci nebo o kvantitativni poruchu. Patologie miize téz spocivat
V abnormalni organizaci minerdlni matrix s mensimi, nevhodné orientovanymi krystaly
apatitu, jez postradaji konektivitu. Vysledkem je zhorseni mechanickych viastnosti kosti
Jjako materialu (Bayer, 2017, s. 212).

Naprosty nedostatek kolagenu typu I ¢i jeho nahrazeni ménécennym jiz
zminénym Kkolagenem, ktery je pak v menSim mnozstvi, je zadkladnim defektem
(Hudson et al., 2012). Nasledkem je poruSeni vSech typu osifikace. Dle typu
onemocnéni se histologicky ndlez lisi, ale tvorba primitivni kostni tkan¢ je spolecnym
znakem. Asymetrické poruseni rustové ploténky, zmenseni kosti a deformity kosti
Vv disledku zlomenin odpovidaji makroskopickému obrazu osteopenii. Zakladni tvar
epifyzy kosti maji zachovaly, ale kloubni povrch je nepravidelny a jsou
disproporcionalné SirSi. Vice osifikacnich center je pfitomno na lebce. Skoliézou a také

kompresnimi zlomeninami je zpravidla deformovéna patet (Chomiak, 2014).

1.4. Klinické projevy Osteogenesis imperfecta

vvvvvv

tuto nemoc jsou zlomeniny, ty mohou zasahnout jakoukoliv kost. Brizola et al. (2017)
uvadi, Ze zlomeniny se mohou vyskytovat v jakémkoli stadiu Zivota pacientt, vétSinou

se vSak vyskytuji v détstvi. Dle Bayera (2017) je signalem snizeni mechanické odolnosti
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kosti kompresivni fraktura obratle, a to pfi béznych aktivitach ditéte. Dale by pozornost
m¢ély upoutat fraktury dlouhych kosti, které se u ditéte objevili dvakrat do desatého roku
nebo tii a vice zlomenin béhem celého détstvi. Naopak znepokojovat nemuseji fraktury
nosu nebo prstl, dale zlomeniny zpiisobené urazem, adekvatnim mechanismem,
jako je naptiklad pad z kola, z vysky ¢i uraz zpisobeny pii zimnich nebo kontaktnich
sportech. Typické pro jedince, ktefi trpi téz8imi formami této choroby, je velmi mala
postava, prestoze Ol na rastové faktory zasadni vliv nema. U kojencti je mozné sledovat
pozdé€ji uzavirajici se fontanely a také jeji velké rozméry. Chomiak (2014) uvadi, ze u
nékterych nemocnych lze nalézt na lebce takzvané wormianské kustky (Pfiloha 3). Jde
0 kustky lebniho krytu, kterych je nadpocetné, a jsou zcela oddélené linii $vu. Vznikaji
z nadbytecnych jiz zminénych osifikacnich center, které jsou na lebce. Jejich casté
umisténi je koronarni ¢i lambdovy Sev. Bayer, 2017 popisuje, Ze rozsifeni lebecnich v
a napéti dura mater se zjevn¢ podili na vzniku wormianskych kustek. To mlize nastat
pfi omezené osifikaci lebky, k tomu dochdzi pfi rozlicnych metabolickych osteopatiich.
Pro diagnozu OI neni jejich nalez zasadni, ale nepochybné zvySuje podezieni na toto
onemocnéni. Pokud je na nativnim rentgenovém snimku Ibi nélez vice jak deseti
wormianskych kistek, povazuje se to za vyznamny pocet. V prvnim roce Zivota jsou
zaznamenatelné ve tiech Ctvrtinach ptipadi.

Casto jsou s nemocnymi spojovany modré skléry, ale ve skutenosti ma tento
projev pouze polovina pacientt s Ol. | u zcela zdravych déti do osmnactého mésice
se mohou objevovat modré skléry. Postizeni mivaji ztencenou rohovku a Castéji trpi
myopatii nez zdrava populace (Bayer, 2017).

Mezi dals$i pfiznaky patii postizeni chrupu. U nemocnych s nelé¢enou OI se zuby
profezavaji diive, také se primdrni zubovina rychleji obménuje. Lécba bisfosfonaty
zpomaluje zminéné d¢je, a proto je poté vyvoj chrupu stejny jako u zdravych déti
(Ginisty et al., 2008). U jedinct, ktefi trpi kvalitativni poruchou kolagenu 1. typu
se Casto objevuje oligodoncie. Zhruba u poloviny postizenych je mozné zastihnout
dentinogenesis imperfecta (Ptiloha 4), dysplazii dentinu s nahnédlymi ¢i naSedlymi
a vyrazné kichkymi zuby, majici sklon k vytvafeni zubnich kazt (Rauch et al., 2010).

Zakiiveni dlouhych kosti zptsobuji opakované zlomeniny. V adolescenci
se frekvence fraktur vyznamné snizuje, bohuzel u Zen v menopauzese se mohou znovu
Castéji objevovat. Deformity patefe, jako napiiklad skoli6za adeformity hrudniku jsou
velmi casté, stim jsou spojené bolesti zad, poruchy chize az neschopnost chuze

(Kostiuk et al., 2014). PostiZeni trpi Casto infekty dychacich cest a také poruchami
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plicnich funkci. Dalsimi klinickymi projevy jsou uvolnéné vazy, coz vede
K hypermobilité, také k nestabilit¢ kloubid, nékdy se objevuji hernie. Pacienti maji
ploché nohy, hypotonické svaly, kiize je prusvitna a tenkd, tkané jsou kiehké a mayji
sklon k ¢astym pohmozdénindm pii minimalnim mechanickém vlivu (Bayer, 2017).

Dle Chomiaka (2014) je asi 40 % nemocnych postizeno hluchotou. Ta se projevuje
Vv adolescentnim ¢i dospélém véku a zpisobuje ji komprese sluchového nervu nebo
otoskler6za. Nadmérna metabolickd aktivita organismu zplsobuje u Casti pacientd
nadmérnou potivost, rovnéZ ma za nasledek intoleranci tepla. To je spojeno
S pfipadnym nebezpeCim maligni hypertermie, napiiklad pii celkové anestezii
a navazujici komplikace spojené s metabolickou acidozou. Intelekt jedinct nemocnych

OI neni postizen.

1.5. Jednotlivé typy Osteogenesis imperfecta

David Sillence v roce 1979 doporucil klasifikaci OI na ¢tyfi druhy a to typ I, 11, III,
IV. Pfi navrhu pfitom vychazel znalezu na RTG, klinického obrazu a ze zpisobu
dédicnosti. Dalsi typy OI postupné ptibyly na prelomu stoleti. Ty mély odlisné klinické
projevy, ¢i jinou genetickou pfic¢inu (Bonafe et al., 2016). Nastala potifeba nyngjsi
klasifikaci revidovat, a to kvuli prudkému rozvoji poznatkti 0 jednotlivych poruchach,
0 jejich genetickém podklad¢, vedoucim ke klinickym projevim patologickych stavi
s fenotypem OI propojenych frakturami. V dnesni dob¢ jsou v souvislosti s Ol poznatky
o vice nez 1500 rozdilnych mutaci. Ve vétsiné pfipadi se tykaji poruchy tvorby
prostorového uspoiadani maturace kolagenu I. typu. Mnohem vzacnéj$imi poruchami
jsou poruchy signalnich systémi a rozdilnych funkci osteoblasta (Bayer, 2017).

Kutilek (2010) uvadi, Ze v dnesni dob¢ se OI dé€li na 7 typd. VSechny typy OI maji
spolecnou autozomalné¢ dominantni dédi¢nost. U typu II. a Ill. je také autozomalné
recesivni dédi¢nost. Bayer (201la) ve svém ¢lanku Vv Postgradualni medicing
ale popisuje 8 typti OI. V nejnovéj§im ¢lanku v Cesko-slovenské pediatrii Bayer (2017)
tvrdi, ze pro klinickou praxi je dulezité a postaci zakladni déleni, které je pivodni
a obohacené o OI V. typu. Dle Bayera (2011b) lékaifim nebo rodindm nemocnych déti
muze charakteristika jednotlivych typli pomoci k pfedstavé o jejich progndze, ale neni
mozno podle nich piedvidat jejich fyzické schopnosti. V piiloze je obrazek, kde jsou

znazornény postavy, postizené jednotlivymi typy OI (Ptiloha 5).
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1.5.1. Osteogenesis imperfecta I. typu

Je to nejmirngjsi forma OI a objevuje se nejcastéji. Zhruba polovina vsech
nemocnych trpi timto typem. U tohoto typu nevznikaji zavazné kostni deformity.
U pacient trpicich touto formou se ¢asto objevuji modré skléry. Pacienti trpi snizenou
vyskou postavy, ale pouze mirné. U néekterych postizenych je mozno najit
dentinogenesis imperfecta (Bayer, 2017). Pocty fraktur jsou rozli¢né, ale po dokonceni
rustu se znacné snizuji. . typ OI se velmi Casto dédi autozomalné¢ dominantné, ale nové
spontanni mutace jsou také velmi cetné (Kutilek, 2010). 1. typ je dale charakterizovan
generalizovanou osteopordzou, také s anomalni kostni lomivosti a poruchou sluchu,

jak uvadi Schejbalova (2010).
1.5.2. Osteogenesis imperfecta Il. typu

¢i nova dominantni mutace. Fraktury a deformity dlouhych kosti, zeber a obratli jsou
zfejmé jiz intrauterinn€. Dité se rodi obvykle s tézkou poruchou mineralizace lebniho
krytu a muize trpét makrocefalii. Skléry jsou casto tmavé modré ¢i Sedé. Tézké
deformity hrudniku zplsobuji hypoplazii plic, ta je omezujici pro progndézu
(Bayer, 2017). Hrudnik ma typicky soudkovity tvar. Po porodu nebo béhem nékolika
tydni  dochazi vétSinou kumrti. Je to vdisledku mnohocetnych zlomenin
a jiz zminéného tvaru hrudniku, pacienti tedy ¢asto umiraji na respiracni insuficienci.
Casto se objevuji intrakranialni krvaceni (Vyskogil, 2009).

1.5.3. Osteogenesis imperfecta I11. typu

Je cCasto nazyvana piezivajici letalni typ. U téchto déti nalézame zlomeniny
jiz pred narozenim. U narozenych déti, trpicich touto formou nemoci, se objevuji
Sedomodré skléry, mekka lebka, deformity hrudniku a také koncetin. Diky dal$im
frakturdm deformity progreduji. Nemocné déti maji neobvykle zakiivené koncetiny
a mezi objemem hlavy a délkou koncetin je disproporce. Dle Vyskoc¢ila (2009) velmi
Casta a tézka skolidza zpusobuje vyslednou vysku v dospélosti jen okolo jednoho metru.
Skolioza dale komplikuje plicni funkci, ta je jiz ztizena deformovanym hrudnikem
soudkovitého tvaru (Pfiloha 6). Nemocni jsou bohuzel vétsinou upoutani na vozik i ptes
1écbu. Tento typ je vetSinou zplisoben spontanni novou mutaci, ale dédicnost mize byt

recesivni nebo dominantni.
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1.5.4. Osteogenesis imperfecta IV. typu

Bayer (2017) 1i¢i, ze pacienti maji mirny prubéh onemocnéni. Oproti nemocnym
trpicim 1. typem OI, pacienti trpici touto formou maji znaéné niz§i postavu. U
nemocnych se objevuji v rizné miie zasazeni deformity pateie, komprese obratlovych
tél, fraktury dlouhych kosti. Skléry maji namodralou barvu, ale neni to napadné
a unékterych déti Casem vymizi. Vyskoc€il (2009) popisuje, ze poruchy sluchu
se objevuji vzacné, jejich projev byva az po 40. roku véku. Diagnézu mohou prozradit
nejen deformity, ale také pritomna dentinogenesis imperfecta. IV. typ OI se dédi

autozomalné dominantné, nékdy jde 0 novou mutaci.

1.5.5. Osteogenesis imperfecta V. typu

Typické pro tuto formu je tvorba vyrazné hypertrofického svalku po zlomeniné
¢i po opera¢nim zakroku na kosti. Pacienti s timto typem nemoci trpi ¢astym vyskytem
fraktur. Vicecetné osifikace byvaji na dlouhych kostech. Na hornich i dolnich
koncetinach dochézi ke kalcifikaci interosealnich membran. Kdyz se vytvoii mezi kosti
loketni a vfeteni, zadsadné¢ omezuje rotacni pohyb predlokti. Mize nastat dislokace
hlavi¢ky kosti vieteni (Bayer, 2017). Pro nemocné jsou charakteristické Sedomodré
skléry, mala usta, kratky a vzhuru nato¢eny nos a vy¢nivajici brada (Vysko¢il, 2009).
Na dlouhych kostech poukazuje radiologicky obraz v pribéhu prvniho roku Zzivota
vyvoj od nélezu, ktery se podoba rachitidé az typickym denznim pruhim v metafyzach.
Patofyziologicky proces se zjevné tyka kosti i chrupavky. Tento typ se dédi

autozomaln¢ dominantné (Kutilek, 2010).

1.5.6. Osteogenesis imperfecta VI. typ

Kutilek (2010) popisuje, ze u tohoto typu jsou zlomeniny jiz v kojeneckém véku,
neobjevuji se dentinogenesis imperfecta ani modré skléry. Mineralizace osteoidu byva
opozdéna a zpomalena. Bayer (2011a) uvadi, ze tento typ je velmi vzacny. Je podobny
typu IV. Kutilek (2010) li¢i, ze od IV. typu se odliSuje poruchou mineralizace
Vv bioptickém vzorku kostni tkan¢.
1.5.7. Osteogenesis imperfecta VII. Typu

Postizeni, které provazeji Ol VIIL. typu se klinicky podobaji typtim II az IV.
Maji dlouhé kosti koncetin zkracené. Porucha vyvoje skeletu je stfedné tézka
az zavazna. Tento typ vznika v dasledku recesivni dédicnosti mutace Vgenu
(Bayer, 2011a). U déti se objevuji bilé skléry, malé hlavy a kulaté tvafe. Kosti dolnich

konéetin jsou kratké. Casta je nizsi postava (Glorieuxovi, © 2015).
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1.5.8. Osteogenesis imperfecta VIII. typu

Tato forma je velmi zdvazna a provazeji ji vyrazné deformity. Typické pro tuto
formu OI je demineralizace skeletu a téZka retardace ristu. Klinické projevy se podobaji
Ol 1I. a Il typu s vyjimkou bilych sklér (Bayer, 2011a). Ptiznacny pro tuto formu
jesilny nedostatek rdstu. Geneticky pfenos nemoci je autosomalné recesivni

(Glorieuxovi, © 2015).

1.6. Diagnostika Osteogenesis imperfecta

Ol lze diagnostikovat jiz v prenatalnim obdobi, a to naptiklad ultrazvukem,
magnetickou rezonanci ¢i molekularné genetickymi metodami (Bayer, 2012).
Dle analyzy DNA choriovych klkd lze stanovit diagndézu v rozmezi mezi tfinactym
a ¢trnactym tydnem téhotenstvi. Diky této metod¢ 1ze odhalit az 90 % mutaci, které jsou
zpusobené dominantni formou (Chomiak, 2014). U tézkych forem OI je mozna
prenatalni diagnostika sonograficky v Sestnactém tydnu téhotenstvi. Lze to rozpoznat
podle deformity a zkratu femuru a podle snizené echogenity lebky (Bayer, 2011b).

Kurceni zakladni diagnostiky Ol je dulezit¢ dilkkladné fyzikalni vysetieni ditéte
a také peclivé sestavend, podrobné osobni a rodinnd anamnéza. Pro stanoveni diagndzy
je zna¢né dulezité postfehnuti klinickych ptiznakt. Modré skléry ¢i maly vzrast postavy
muzeme zatadit mezi klinické projevy Ol, ale pro stanoveni diagnozy nejsou dostacujici
a neobjevuji se u vSech pacientii. Nativni rentgenové snimky skeletu zaznamenaji Starsi
1 nové fraktury, wormidnské kustky na lebce, zakiiveni dlouhych kosti, kompresivni
deformity obratli (Bayer, 2011a). Od dvou, tfi ¢i péti let ve€ku ditéte je mozné provést
denzitometrick¢ vySetfeni na raznych typech pfistroji. NejCastéji se provadi
denzitometrické vySetfeni: dvouenergiovou RTG absorpciometrii  celotélovou
nebo jen bederni patefe. Prognosticky vyznam vrozené nachylnosti ke zlomenindm ma
vysledek Z-skore. Ten je korigovany na soucasnou velikost postavy ditéte, jeho vék
a také pohlavi (Bayer, 2017). U vSech typt OI lze nalézt snizenou denzitu kostniho
mineralu (bone mineral density, BMD), ale mize se vyskytovat varianta onemocnéni,
kdy muize byt hustota zvySend. To je napiiklad pfi mutaci genu pro kostni
morfogeneticky protein 1 (Bayer, 2011b). Dnes jiz moderni denzitometrické pfistroje
dovoluji také hodnoceni deformity obratli. Toto vySetfeni je spojeno s malou davkou
zateni (Kutilek, 2010).

Bayer (2011a) a (2017) ve svych c¢lancich uvadi, ze vétSina nemocnych déti
s Ol m4 laboratorni nélezy Gpln€ normalni. Proto pfi diagnostice tohoto onemocnéni

neni laboratorni vySetifeni zcela zésadni. Béhem terapie OI se laboratorni ukazatele
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kostniho obratu mohou zna¢né meénit, ale se zménami vyskytu bolesti, hybnosti,
s pritomnosti kompresivnich zlomenin obratli ani se zménami denzity kostniho
mineralu nesouviseji.

Velkou ¢ast mutaci gent pro fetézce alfa 1 ¢i alfa 2 kolagenu L. typu lze dnes
odhalit molekularné¢ genetickym vySetfenim. Nésledujici geny, které jsou zodpovédné
za proteiny, jenz se uplatiuji v signalnich kaskddach ¢&innosti osteoblastl
nebo pii maturaci a tvorb¢ kolagenu (Kocher a Dichtel 2011).

Jedna z dalSich moznosti diagnostiky OI je kostni biopsie, nepatii vSak mezi
klasické metody. Odbér kostni tkadné lze provést u déti s minimalni hmotnosti deset
kilogramii v celkové anestezii, takzvanou izolovanou biopsii, nejcastéji se odbér
provadi zlopaty kosti kyCelni. Dal§i moznosti, jak ziskat vzorek kostni tkang,
je pii ortopedické operaci. Zatim neexistuji od zdravych déti rizného véku dostatecné
hodnotici databaze histomorfometrickych parametri. Proto vySetfeni vzorku kostni
tkané a jeho dikladné popsani vyZzaduje velmi zkuSeného hodnotitele
(Kocher a Dichtel 2011).

Nékdy se muze stat, ze se syndrom tyran¢ho ditéte zaméni s OI, protoze mirna
forma tohoto onemocnéni spole¢né S nestabilnim rodinnym prostfedim miize vypovidat
praveé o tyraném ditéti (Shur a Carey, 2015). U 7 % déti ze skupiny s nevysvétlitelnymi
frakturami bylo zjisténo nékteré z chronickych onemocnéni. Proto by se u déti, které
prodélaly vice zlomenin, jez neodpovidaji mechanizmu trazu, mélo myslet na Ol,
¢ijinou chorobu. Je velmi dulezita spoluprace lékatt, ktefi maji s problematikou
Ol zkusenosti, napiiklad spoluprace ortopeda a genetika, ale také praktického lékare
ditéte, ktery dité dobie zna a zna i rodinné zazemi. Déti, které trpi onemocnénim OI,
mohou prodélat fraktury na jakékoliv kosti a veSkeré mozné typy =zlomenin.
Diferencovani od tyrani je znacn€ obtizné, proto si zadda prozkoumdni zkuSeného
odbornika. V téchto ptipadech mize vyrazné pomoci denzitometrie a dalsi diagnostické
moznosti o kterych je psano vyse, jak popisuje Bayer (2009).

1.7. Terapie Osteogenesis imperfecta

Ol je nevylécitelné onemocnéni. Hlavnimi projevy jsou deformace, zlomeniny
a bolesti kosti, to vede ke snizené pohyblivosti, zhorSené mobilit¢ a omezené
sobéstaCnosti ditéte. OI postihuje predevSim fyzickou stranku, ale také emocidlné
a socialn¢ narusuje harmonii ditéte a celé jeho rodiny (Marr et al., 2017). Lécba tohoto
onemocnéni  je zaméfena na zvladnuti symptomid. Détem se doporucuje
multidisciplindrni pfistup k 1écbé. Dilezité je pfistupovat k détskému pacientovi
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s ohledem na jeho individualni stav, moznosti a také s ohledem na rodinné prostiedi.
Péce o nemocné dité¢ s Ol by méla byt ptizpisobena tak, aby vyhovovala potifebam
kazdého jednotlivého ditéte. Déti s timto onemocnénim nejsou zasadné vSechny stejné,
protoze obraz OI se velmi li$i a to nejen mezi riznymi typy, ale také v ramci skupiny.
Jednim z hlavnich cili je pacienta zaclenit do spolecnosti a mezi jeho vrstevniky
(Glorieuxovi,© 2015). Do toho spadda i dosazeni nejvy$si miry sebeobsluznosti
a samostatnosti. Cilem 1é¢by je minimalizovat zlomeniny, sniZit bolest a podpofit
celkové zdravi. Aby se tento cil naplnil, je potieba blizka spoluprace celé rodiny
atymova spoluprace specialisti z vice medicinskych oborti,, takzvand komplexni
terapie. Napiiklad odbornici z pediatrie, ortopedie, osteologie, genetiky, neurochirurgie,
protetiky, radiologie, fyzioterapie, psychologie a socialni péce. Do terapie OI patii
rehabilitatni péce, Uprava zivotniho stylu ditéte a celé jeho rodiny, farmakoterapie
a v ptipadé potteby chirurgicka 1écba. 1 ptes prekazky, S nimiz se nemocni potykaji,
dokézou déti 1 dospéli s OI Zit produktivni a napliujici Zivot (Bayer, 2017).

Jak uz bylo vyse feceno, o terapii tohoto pomérné vzacného onemocnéni je mozno
fict, ze patii do rukou n€kolika malo odbornikli, ktefi se této nemoci vénuji a maji
bohaté zkusenosti s 1é¢bou OI. Lékati soustied’uji pacienty z celé nasi zemé. Proto maji
dostatek pacientt, diky tomu ziskavaji uzite¢né zkusenosti s komplexni 1é¢bou tohoto

zavazného vrozeného onemocnéni kosti (Vyskocil, 2009).

1.7.1. Zivotni styl

Bayer (2017) popisuje, ze pokud je Ol diagnostikovano jiz u novorozencu
¢i kojenct, pecCujici osoba (nejCastéji matka) se musi naucit, jak ho spravné oSetfovat
pod dozorem odborného personalu, tedy sester pracujicich na détskych oddé€lenich.
Dle Zambrany et al. (2018) déti stouto diagndézou vyzaduji specifické postupy
pti kazdodenni péci. Proto je nutné, aby si matky tyto postupy osvojily. Bayer (2017)
charakterizuje, jak si matka musi dat pozor pii manipulaci s miminkem, snazit
se vyvarovat nadmérnych rotaci, tahti ¢i tlakii na dlouhé kosti. Doporucuje se ménit
pomérné Casto polohu miminka v postylce. Matka musi byt velmi pozorna pii péci
0 dité, protoze mlZe mit kdykoliv novou frakturu. Omezeni samovolné hybnosti n€které
Z koncetin ¢i plactivost a rozmrzelost bez konkrétni pfiCiny muize byt naznak nové
zlomeniny. Ale aby se dit¢ z hlediska psychomotorického vyvoje dobie rozvijelo,
je tieba nebranit zvySujici pohybové aktivité¢ ¢i stimulim z okoli. Pokud je dité
Z hlediska zdravotniho stavu schopné, mélo by navstévovat jiz mateiskou Skolku. Velmi
zalezi na ptistupu persondlu a dohod¢ s rodici, protoze dité trpici Ol vyzaduje zvySeny
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dohled. Dle Bayera (2011b) by u téchto déti nemélo byt onemocnéni OI divodem
pro odkladani zékladni Skolni dochéazky. Velky pocet Skol ma v dneSni dobé
bezbariérovy piistup, proto by nemél byt problém ucastnit se Skolni dochazky i1 pro déti,
které jsou upoutany na invalidni vozik. Opét je zde dulezita spoluprace rodiny a ucitelt.
Ucitelé bysi méli byt védomi, Ze onemocnéni Ol nebyvd spojeno s mentalnim
poskozenim. Po domluvé s oSetfujicim lékafem by dité s lehkou formou OI nemélo
byt ani uvoliiované z hodin télesné vychovy, jen by lékai mél stanovit, jakych Cinnosti
by se dit¢ nemé&lo ucastnit, protoze jsou pro né¢j rizikové. Jsou to napiiklad skoky
z vysky, cviceni na nafadi a kontaktni sporty. Bayer (2017) uvadi, ze velmi dilezité
je pro dité¢ Gspésné zatazeni do kolektivu. Proto by rodi¢e i uéitelé méli ptistoupit
na malé riziko zlomenin, které muze nastat pii riznych Cinnostech ve skupiné déti.
Pro psychicky stav ditéte je to velmi zasadni, proto je tato cena zvySeného rizika
fraktury akceptovatelnd. Odmeéna rodicim je spokojenéjsi dité, protoze moznost
zaClenéni se mezi vrstevniky ditéti pfinaSi sebevédomi a spokojenost. Ve starSim
Skolnim véku a také v adolescentnim véku to pak muze byt vyznamnéjsi nez pichnany

strach a uzkostna ochrana pted zlomeninou.

1.7.2. Rehabilitace a fyzicka aktivita

Bayer (2009) uvadi, jak uz bylo vyse feCeno, ze vSem pacientim s OI pfiméfena
fyzicka aktivita prospiva. Rehabilitacni péée ma za hlavni cil zvySeni zdatnosti
a nezdvislosti na okoli. Plan 1écby by mél usilovat 0 udrzeni a podporu maximalni
funkce pohybového aparatu. Dle Bayera (2017) by se s fyzioterapii mélo zacit
od stanoveni diagnézy, tedy téméf od narozeni. Stejné¢ jako U zdravych osob,
tak i u osob trpicich timto onemocnénim pusobi svalova prace pozitivné na kostni
hmotu. Pokud maji nemocni oslabené svalstvo, negativné to pfispiva k jiz tak snizené
mechanické odolnosti kosti. Imobilizace ditéte zhorSuje svalovou silu, odolnost
kardiovaskularniho aparatu a také rychle klesd hustota kostniho mineralu.
Tr¢ a Schejbalova (2011) tvrdi, Ze jiz od kojeneckého véku je mozné posilovat cvicenim
postupnou vzptimenost postavy a predchézet malformacim nebo kontrakturam pomoci
polohovani. DalSimi postupy, které slouZi k ochrané patefe, jsou naptiklad nacviky
technik spravného stoje, sezeni a vstavani. Pfiméfeny tréninkovy program a Cviceni,
které se provadi pod dohledem, ma za nasledek zvySovani svalové sily, zmiriiuje pocity
unavy a také zvySuje aerobni kapacitu. Bayer (2017)prozrazuje, ze velmi prospésna
aktivita pro déti trpici Ol je pohyb ve vodé, a to jak plavani, tak i rehabilitace.
Nespornym piinosem, a to jak psychickym, tak fyzickym, pro détské pacienty s Ol
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jsou rekreacni sportovni aktivity. Je to zdrojem integrace do spole¢nosti, zdrojem
zabavy a fyzické zdatnosti. Aktivity by méli byt individudlné ptizpisobené podle
zavaznosti choroby u jednotlivych pacienta.

1.7.3. Farmakoterapie

Vyskocil (2009) popisuje, ze u détskych pacientl s Ol se osteoblasty vyznacuji
minimalni reakci na ristové faktory a hormony, oproti buikdm zdravych Kosti.
Proto medikamentozni 1é¢ba prodélala sviij vyvoj. Uplné zamitnuté jsou pohlavni
hormony, fluoridy a substituce fosfaty. U détskych pacienti se v obdobi osmdesatych
a devadesatych let aplikoval pouze kalcitonin spolu s vapnikem a vitaminem D.

Bayer (2017) tvrdi, Ze v soucasné dob¢ neni k dispozici kauzalni terapie OI.
Nejvice se z farmak dosud osvédcCily bisfosfonaty. Funguji v prevenci kompresivnich
zlomenin obratld, tim snizuji deficit vysky postavy, déle snizuji vyskyt fraktur dlouhych
kosti. Wolansky (2012) Ii¢i, ze vyskyt fraktur se snizuje diky efektu zminénych 1€k,
nebot’ zabranuji odbouravani kosti a paralelné se zvySuje stabilita kosti. Dale popisuje
1é¢bu bisfosfonaty jako terapii, ktera zpomalujea oslabuje prubéh nemoci. Bayer (2017)
charakterizuje, ze 1é¢ba bisfosfonaty u Ill. typu Ol mize snizit progresi skolidézy, hlavné
u déti v predSkolnim véku. Skolidéza v adolescentnim véku ditéte typem ani terapii
zasadné ovlivnénd neni. U déti, které trpi t&zSim prubéhem nemoci v prvnich tiech
az ¢tyrech letech 1é¢by, je ucinek bisfosfonati obecné vyznamnéjsi. Oficidlni
doporuceni pro stanoveni délky terapie, davkovani a pro vybér bisfosfonatu neexistuje.
Wolansky (2012) popisuje, jaké ma lé¢ba bisfosfonaty vedlejsi ucinky. Léky se museji
uzivat pted snidani, aby se ptedeslo napadeni sliznic, zejména v oblasti jicnu, esophagu.
Dale Bayer (2017) popisuje, ze u détskych pacientl s Ol se nejdéle pouziva pamidronat
intravendzni. U v8ech sledovanych typti Ol intravendzni pamidronat zlepSuje stavy
po kompresi obratlil, snizuje pocty fraktur a zvySuje denzitu kostniho mineralu (BMD).
U mirnych forem OI nejsou pro indikaci K terapii bisfosfonaty k dispozici jednozna¢né
diavody. Bompadre et al. (2014) 1i¢i, Zze existuji dukazy o tom, Ze u déti S t€zSimi
formami OI, ktefi trpi nizkou hodnotou BMD, opakovanymi frakturami a naslednymi
deformitami dlouhych kosti (Pfiloha 7), je tato terapie nepochybné prospésna.
U pacientii 1é¢enych touto metodou jsou pohybové schopnosti vyznamné zlepSeny
a frekvence zlomenin se snizuje. Dle Bayera (2017) neni pro zahajeni 1éCby
bisfosfonaty u onemocnéni OI stanovena dolni vékova hranice. Po aktivni terapii
nektefi 1ékati zkouSeji pfejit na snizené davky, ty udrzi nizkou frekvenci zlomenin
a zlepSenou BMD dalsi dva roky. Vyuzivana je i druha moznost, kterou je piestavka
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Vv 1é€bée, takzvana drug holiday — dovolend od 1€kd. Pti bolestech v koncetinach, poklesu
BMD a nartistu novych zlomenin je zajisté mozné opét se vratit k terapii. U rostouciho
organismu umozni pferuSovand terapie obnoveni kostniho obratu. Lékafi,
kteti se zastavaji trvalé 1écby, vSak dokladaji, Ze po vysazeni terapie v noveé vzniklé
kostni tkani v oblasti metafyzy stoupa riziko fraktur.

Existuji teorie, které fikaji, ze G¢innost intravendznich a peroralnich bisfosfonatt
jsou srovnatelné u détské OI. Studie s perordlnim alendromatem prokazala, ze doslo
K pfiznivému uc¢inku léku na BMD v oblasti bederni patefe, ale i pfes to nedoslo
unemocnych déti k poklesu incidence fraktur (Ward et al., 2011). Dlouha pauza
bisfosfonatu v kostni tkani negativné ovliviiuje budouci moznost gravidity u léenych
divek. Publikované vyzkumy prozatim poskozeni plodu podavanim bisfosfonatii béhem
¢i pred graviditou neprokazali. Pfesto kone¢ny zavér ucinit jesté nelze (Bayer, 2017).

Bayer (2017) dale zminuje, Zze u dospélych pacientt se pii terapii Ol vyuziva,
kromé& antiresorpcnich piipravkl, také anabolickd lécba parathormonem. U déti by
v obdobi rostouciho skeletu 1écba parathormonem byla kontraindikovana, kvili
moznosti onkologickych komplikaci.

Jak uz zde bylo zminéno, u onemocnéni OI se Casto objevuje mald postava.
Pozitivni vliv na rlst postavy méla terapie pomoci kombinace rekombinantniho
rastového hormonu s bisfosfonaty, predevsim pak u kvantitativniho defektu syntézy
kolagenu (Antoniazzi et al., 2010). V dnesni dobé¢ se ristovy hormon pti 1é¢beé OI u déti
bézné v praxi neuplatituje. Déti, které se 1é¢i s onemocnénim OI, by méli mit pravidelny
pifijem minerall a také dostate¢nou hladinu vitaminu D, uvadi Bayer (2017).

1.7.4. Chirurgickd terapie

Vyskocil (2009) tvrdi, Ze chirurgicka terapie je znacné pestra, zalezi na mistu
zlomeniny, rota¢nich deformit a véku ditéte. Dobra spoluprace s ortopedem,
ktery problematiku OI velmi dobfe znd, je nezbytna pro komplexni péci o détské
pacienty s Ol. Dle Bayera (2017) ma détsky ortoped na starosti, zda indikovat operacni
feSeni fraktur dlouhych kosti, naslednou deformitu dlouhych kosti a postupujici
patologie patefe.Nitrodfenova fixace hieby je standardni postup K fixaci mnohocetnych
osteotomii, K apravé rotac¢nich a thlovych deformit, ale také se vyuziva jako prevence.
Podle Krsky (2011) se u osteosyntézy dlouhych kosti aplikuji napfiklad Kirschnerovy
draty. Tato chirurgicka terapie s nitrodiefiovymi vyztuzi ma relativné dobré vysledky.

V intramedularnim hiebovani se uplatiuji Sheffieldovy neelongacni ¢i elongacni

hieby. Dle zkuSenosti je znamo, ze po nich velmi vyznamné klesa pocet fraktur.
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Dale jsou v chirurgické 1écbé OI velmi oblibené a uplatiované titanové esiny
nebo Prevetovy pruty, pii spravném zavedeni u nich nebylo pozorovano poskozeni
rustu. V dnesni dob& operatéfi, ktefi se staraji o déti s Ol, radi vyuZivaji teleskopické
nitrodfenové hiebovani naptiklad podle Fassier-Duvala, predevsim v blizkosti femuru.
Z preventivnich divodli je mozné ponechat teleskopické hieby v kosti idelsi dobu.
Vynéti jinych implantath zavisi na rychlosti ristu kosti (Vyskocil, 2009). U pacienti
sOI jsou implantity obecné ponechavany delsi dobu nez obvyklé implantaty
u zdravych osob s frakturami. Pfi pouziti teleskopickych hiebu je dulezité myslet
na vzacnou moznost, kdy dochazi k funkénimu selhdni a zavcas ji zaznamenat. Ohnuti
hifebu je prvnim signdlem, ktery milZze naznacit nasledujici uvolnéni distalni
a proximalni ¢asti. Pokud nastane ohnuti hiebu, je dileZité pacienta sledovat a indikovat
eventudlni vyménu dle nutnosti. Kombinaci metody teleskopickych hiebii a zevni
fixace, ktera slouzi jako podpurnd, je mozné snizit riziko potencionalnich komplikaci,
jako je naptiklad rozpojeni, rozlomeni nebo ohnuti. U détskych pacientl s OI se za¢ina
operaCni terapie pomoci nitrodienového teleskopického hiebovani vyuzivat rovnéz
u lécby deformit humeru a jinych dlouhych kosti (Bayer, 2017).

Rozhodovani 0 typu chirurgické 1é¢by u pacientti by mélo byt vzdy individualni.
Rozhodovani je velmi ovlivnéno tim, jakym typem OI dité trpi, stav jeho skeletu
z hlediska tize deformit a denzity, a také veék ditéte (Vyskocil, 2009). Jestlize je u ditéte
planovand osteotomie, nemusime redukovat nebo omezovat podavani bisfosfonatu.
Staci se vyvarovat aplikaci tyden pred operaci. Dfive se nasledujici davka po operaci
odsouvala o mnoho mésict, kvili moznému zpozdénému hojeni. V soucasné dobé
existuji kvalitn€j$i operacni postupy, ty umoziuji Snéaslednou lécebnou davkou
bisfosfonatu zacit mnohem dfive. Postup je vSak nutné zvazit u jednotlivych pacientt
individualné. Ostatni chirurgické zakroky mohou byt nezbytné naptiklad u tézkych
typu. Bezpecnym a pfiméfenym postupem pii patologické fixaci klstek stfedouSnich
je volba stapedotomie. Tato metoda poskytne zkvalitnéni pfevodni nedoslychavosti,
popisuje Bayer (2017).

Pokud ortoped rozhodne, ze fraktura se nemusi 1éCit chirurgicky, pfistoupi
se na konzervativni terapii. Na fadu pfichdzeji nové materialy, které poskytuji
zdokonaleni oSetfeni zlomenin (Vysko¢il, 2009). Materidly na oSetfeni fraktur maji
nejruznéjsi podobu, a proto se lisi svym ndzvem, naptiklad um¢ld sadra, syntetické

fixa¢ni obinadlo a termoplastické fixaéni obinadlo. Vyhody novych materiali jsou
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velké. Jsou az dvacetkrat pevnéjs$i nez sadra, ale hmotnost je oproti klasické sadie
vyznamné niz$i, coZ je pro déti s Ol velkd vyhoda. Fixacni materialy jsou hypoalergenni
a také jsou velmi prodysné. Diky tomu je pokozka chranéna pied kozni reakci. Nekdy
lze fixaci sddrou nahradit ortézou. Vyhody ortéz jsou taktéz velké a nesporné. Jsou
lehké a pfijemné, tim padem jsou komfortni pro pacienta. Velkou vyhodou ortéz pro
déti s Ol je, Zze nedochazi k tak velké ztraté svalové hmoty a rehabilitace je proto
podstatné rychlejsi (Turjakova, 2010).
1.7.5. Transplantace kmenovych bunék

Bayer (2017) popisuje, ze tato terapie se jeSté v praxi nerealizuje, zatim
se provad¢ji intenzivni vyzkumy. Pro uplatnéni v klinické praxi a jejich ovéfeni bude
tteba néjaky Cas vyckat. Piesto vyzkumy ukézaly dobré vysledky. Lidské fetalni
kmenové buriky se v kostni dieni mySich plodii s geneticky navozenou Ol diferencovaly
na zralé osteoblasty produkujici osteokalcin a proteiny retézcii kolagenu, které viastni
organismus netvoril (Bayer, 2017, s.219). Mnozstvi zlomenin bylo vyrazné nizsi
a mechanickd odolnost kosti vzristala na organové, tkanové i molekuldrni Urovni.
Novorozenym mysim s geneticky vyvolanou OI byly intraperitonealné podané kmenové
bunky lidského choria. To zptsobilo pokles mnozstvi zlomenin, kvalitnéjsi
intramembrandzni a enchondralni osifikaci, dale vyvolali nardst poctu hypertrofickych
chondrocytt (Vanleene, 2014).
1.8. Pribéh a prognoza

Leh¢i formy OI neovliviiuji obvyklou ptedpokladanou délku zivota. U tézkych
forem to tak bohuzel neni. TéZké formy provazeji deformity Zeber a patete, tento stav
je omezen cCastymi respiraénimi infekty a dale také obstrukéni plicni chorobou.
Déti trpici touto chorobou vice postihuje onemocnénim srde¢nich chlopni a casto
se u nich vyskytuje aneurysma aorty, jejich Zivot mize byt ohroZen také bazilarni
invaginaci. V mnoha zemich existuji sdruzeni, ktera se specializuji na onemocnéni Ol
Jsou to sdruzeni rodi¢t a pacientd trpici lomivosti kosti. Moznost spojit se, ¢i pfipojit
se k takové organizaci muze pro rodinu nemocného ditéte znamenat velmi mnoho.
Spoustu problémli miize vypadat v osamélosti nepiekonatelné, ale s pomoci téchto
organizaci dokdzou mnoho problémid a tézkosti feSit, nebo si alesponn ulevit.
Tuto aktivitu zastfeSuje v nékterych zemich Evropy organizace OIFE (Osteoporosis
Imperfecta Federation Europe — viz www.oife.org), v USA je to organizace OIF
(Osteogenesis Imperfecta Foundation www.oif.org. V Ceské republice se s obdobnymi
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asociacemi teprve zacina, ale napiiklad www.lomivky.webnode.cz, jsou prvnim
zableskem u nas (Bayer, 2011Db).

1.8.1. Mpyty o Osteogenesis Imperfecta

Nasledujici odstavec popisuje nejb&znéjsi dezinformace o onemocnéni OI,
které se objevuji mezi lidmi. Mytus: Dité s Ol by se m¢lo nosit na polstaii ¢i mekké
podlozce a nemél by se mu doporucovat pohyb. Skutecnost: Pokud je dit¢ malé,
doporucuje se pii manipulaci a piendSeni nosit dit¢ na mékké podlozce, ale v nejvyssim
zajmu ditéte je, aby se podporovalo k pohybu a aktivité. Ditéti je ku prospéchu,
kdyz prozkoumava okoli, aby se samostatné¢ pohybovalo v prostoru. Imobilita zvySuje
ztratu kostni hmoty a snizuje svalovou hmotu, coz vede ke kiehkosti kosti a tim
k dalsim zlomeninam. Mytus: Zlomeniny, které jsou zpusobené onemocnénim OI, jdou
dobie rozeznat od zlomenin zplsobenych zneuzivanim, tyranim déti. Skutecnost:
D¢éti s Ol mohou mit vSechny typy zlomenin. OdliSeni OI od zneuzivani déti vyZzaduje
velmi peclivé posouzeni lékafem, ktery se tomuto onemocnéni vénuje a velmi dobfe ho
znd. Mytus: OI pusobi pouze na kosti (Glorieuxovi, © 2015). SkuteCnost:
Ackoliv typickym rysem OI jsou kiehké kosti a casté fraktury, toto onemocnéni
negativné ovlivituje mnoho ¢asti téla. Pisobi na vysku postavy, kazi, svaly, srdce, cévy,
Slachy, vnitini organy a také oci. DalSimi projevy jsou nadmérné poceni, obtize
s dychanim, kiehké zuby a ztrata sluchu (Bayer, 2017). Mytus: OI je diagnostikovana
pfi narozeni. Skutecnost: OI je diagnostikovana v rliznych v€kovych kategoriich od
kratce po narozeni. Mirngjsi formy mohou byt diagnostikovany aZz po nékolika
zlomeninach, nebo pokud ma dité/dospély napadné nizkou kostni hustotu. Mytus:
U vSech pacient trpicich OI jsou projevem modré skléry a lidé nejsou schopni chiize
(Glorieuxovi, © 2015). Skute¢nost: Vzhled lidi s OI se lisi dle typu OI. Nékteti lidé jsou
malého vzrlstu, nékteti maji primérnou vysku a néktefi nemaji zddné ptiznaky. Zhruba
polovina nemocnych maji skléry zbarvené modfe, ale také je mohou mit zbarvené
do Zlutého az Sedivého odstinu. Také v mobilit¢ se nemocni lidé li§i. Néktefi nemocni
zvladaji pohyb nezavisle ¢1 s pomoci kompenzacnich pomicek, ale n€kdo je bohuzel
upoutdn na invalidni vozik (Bayer, 2017). Mytus: Lidé, ktefi trpi onemocnénim Ol,
nemohou mit déti. Skutenost: Ol nemd vliv na fertilitu. Lidé, kterym bylo
diagnostikovano OI, mohou mit déti. Zalezi na typu OI, kterym Zena ¢i muz trpi.
Je dulezité, aby matka trpici onemocnénim OI, chodila na ¢asté&jsi prohlidky nez zdrava

nastavajici matka. N&ékdy musi byt hospitalizovana v nemocnici kvuli hrozicimu
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pfedcasnému porodu nebo moznym zlomenindm pii t¢hotenstvi. Také zélezi na vySce
zeny, protoze plod muze tlait na plice a zen¢ se mize velmi Spatné¢ dychat. Mytus:
Déti nemocnych rodi¢t budou také trpét chorobou OI(Glorieuxovi, © 2015).
Skutecnost: VétSina nemocnych ma formu dominantni mutace. Pokud jeden z rodict
trpi dominantné zdédénym typem OI, tak je 50 % mozZnost narozeni nemocného ditcte

a 50 % Sance, Ze se narodi zdravé dité (Bayer, 2017).

1.9. Péce o dité s onemocnénim Osteogenesis Imperfecta

Péce o nemocné déti trpici Ol by méla byt individualni. Méla by byt ptizpiisobena
tak, aby vyhovovala potfebam kazdého jednotlivého ditéte. Tak jako zdravé déti nejsou
vSechny stejné, tak déti postizené OI nejsou zcela totozné. Projevy Ol se mohou velmi
lisit, jak mezi rdznymi typy, tak i vramci jedné skupiny OI (Lomivky, © 2009).
Plan péce by mél zahrnovat tyto prvky: fizeni kosternich a neskeletarnich problémd,
rehabilitace pro posileni funkce a podporu vyvoje maximalni kostni hmoty, poradenstvi
Vv oblasti vyzivy pro zdravi a kontrolu védhy, chirurgickd nemocni¢ni péce, kterd ma
znalosti o onemocnéni Ol a respektuje kostni a tkanové kiehkosti. Déle doporuceni
dalsich odbornikili, v€etné¢ psychologli, podle potieby ditéte. S piihlédnutim k véku
jedince je dilezit¢ podavani informaci o reprodukénim zdravi a sexualité.
Pti hospitalizaci na détském oddéleni vyzaduji tyto déti zvySenou pozornost a dohled,
je nezbytné, aby jim sestra tuto péci vénovala (Glorieuxovi, © 2015).

(Glorieuxovi, © 2015) na internetovych strankach - Nadace OI ve Spojenych
statech americkych, popisuje obecnou pediatrickou pééi. Ta tedy zahrnuje poskytovani
celkové zdravotni péCe pro nemocné déti, ktera je stejna jako u zdravych déti. U déti
trpicich OI se objevuji typicka détska onemocnéni, ale napiiklad infekce usi se mize
vyskytovat Castéji. Déti se vSemi typy Ol maji predispozice k infekcim dychacich cest.
a je naopak podporovana. Lékati vénujici se OI urcuji o¢kovaci davky. Monitorovani
zahrnuje preventivni prohlidky, které jsou bézné jako u zdravych déti, ale peclivé
se monitoruje zrak, sluch a zubni prohlidky. Kontrola patefe pro piipadnou skoliézu
a kyfozu zacina ve veéku dvou let. Testovani kosti pro jejich hustotu se doporucuje kvili
sledovani zmén v pribéhu casu a 1écby. Test zhruba po Sesti az dvanacti mésicich
zménéné 1éCby miiZze ukazat pozitivni ¢i negativni zmény. Vychozi vySetfeni srdecni
chlopné, které se déla v pritbéhu dospivajicich let, je echokardiogram. Dulezita je také
preventivni kontrola ortodontistou nejpozdeji do sedmi let, aby se zjistil vyvoj Celisti

a ptipadny chybny skus. Mezi monitorovani déti s Ol patii zakladni kvantitativni test
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plicnich funkci. Prvni vySetfeni se déla od péti let véku. Pokud jsou vysledky testu
dobré, test se opakuje kazdé dva roky. Dieta a vyziva: Déti trpici onemocnénim OI
vyzaduji vyvazenou stravu, obohacenou o dostatek vapniku, vldkniny, vitaminu D
a dostateCny piijem vody. Poradenstvi s nutri¢ni specialistkou je pro rodi¢e i dité
prospésné. Nekdy se u kojencii projevuje pomaly piirtistek hmotnosti, proto je nutné
vahu kontrolovat. Obc¢as se u batolat objevuji problémy s polykanim, pak je vhodné
doporuceni k nutri¢ni terapeutce. U déti vSech vékovych kategorii miizeme zpozorovat
malou chut’ k jidlu. Potencidlnimi pfi¢inami mtize byt bolest, pasivita, 1¢ky a deprese
z diagnozy. U vsech typi OI se objevuje zacpa, ktera se mlize cCasto opakovat.
Proto by pii hospitalizaci ditéte méla sestra disledné monitorovat jeho vyprazdiovani.
K rozvoji zacpy ptispiva maly vzrist postavy, neaktivnost, deformita panve a potize
S hydrataci. Dulezité pro nemocné déti je usmériiovani vahy kvili potencionalni obezit¢,
ktera zatézuje kiehky skelet a miize ptispét ke ztraté mobility. Dusevni zdravi: zivot
s t¢zkym onemocnénim OI piedstavuje fyzické, emociondlni a socidlni problémy
pro dité, rodice, ale také sourozence nemocnych déti. Lékati a sestry maji dilezitou roli
pii poskytovani péce, zaznamenat znamky strachu, deprese, uzkosti a zneuzivani
navykovych latek. Je dilezité, aby tato podstatna slozka, ktera piispiva k 1é¢b¢, nebyla
zanedbana. Lékati ¢i sestry by si méli v§imnout prvnich pfiznakti a méli by doporucit
vySetfeni psychologem nebo psychiatrem. De¢ti Casto trpi nizkym sebevédomim
a uzkosti. Deprese a uzkost se u nich mize prohlubovat kviili opakované pottebé naucit
se byt mobilni a kviili bolestivym terapiim. K horSimu psychickému stavu také ptispiva,
ze prichazeji 0 aktivity se svymi vrstevniky v disledku omezené pohyblivosti a riziku
zlomenin. Vztahy mezi rodi€i, ale také mezi sourozenci mohou byt napjaté. Sikorova
(2011) popisuje, ze sestra by pii poskytovani oSetiovatelské péfe méla byt velmi
pozorna a ostrazitd, aby se o nemocném ditéti dozvédéla co nejvice. Na ziskané
informace o obtizich a pfipadném Spatném psychickém stavu ditéte by méla rychle
reagovat, ucinit potiebné kroky a upozornit Iékare.

Pro personal a hlavné rodinu je dulezit¢é si uvédomit, ze i pies nejlepsi
poskytovanou péci mizou mit tyto déti zlomeniny. M¢li by mit také na paméti, ze Ol
postihuje fyzickou stranku, ale mentalita ditéte je v prevazné vétSin€ piipada
neposkozena. Objevuji se dokonce ptipady, kdy je tomu naopak a mysleni déti s Ol
je nadprumérné. Podstatnou roli ma sestra pii edukaci matky Vcelodenni péci
o nemocné dit¢ s Ol. Matka by si méla osvojit techniky jak s ditétem manipulovat

pod dohledem zkuSené sestry, ktera ma bohaté zkuSenosti s oSetfovanim déti trpicich
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Ol. Pii oSetfovani téchto déti je dilezité dbat pii manipulaci na jemné a pomalé pohyby.
Je dillezit¢ myslet na to, ze dit¢ ma velmi kiehké kosti a mohou se zlomit
pii sebemensim otfesu ¢i tlaku. Malé dité se nikdy nesmi zvedat za podpazi ¢i kolem
zeber. Pecujici osoba se musi K ditéti sklonit, natocit ho na jednu stranu a vsunout
pod n¢j dlan a predlokti, totéz je nutné udélat i s druhou rukou a pfi zvedani z podlozky
0 sebe dité opfit a vzptimovat se jiz s nim. Dalsi technika zvedani a noSeni je s jednou
rukou za hlavickou a horni ¢asti zad, druha ruka je pod zadeCkem a dolni ¢asti zad
(Lomivky, © 2009). Geetanjli a Poonam (2013) uvad¢ji, ze pfi této technice je nutné
prsty rozsifit co nejvice, tim ditéti poskytneme co nejsirsi zadkladnu
a tak dosahneme rovnomérného rozlozeni tlaku. Pfi manipulaci by se m¢lo dbat na to,
aby se prsty na koncetinach nezachytily o kus obleceni pecujici osoby. Nékdy je vhodné
pro pfenaseni ditéte vyuzit polstar, pefinu €1 tvarovou pénu. Pii pifebalovani se dité
nesmi drzet za kotniky a zvedat nozi¢ky se zadeckem do vzduchu, ale ptekulovat dité
ze strany na stranu a tim provést hygienu. Nebo lze dit€ s roztazenymi prsty chytit
pod zadeckem, piedloktim drzet nozicky a lehce nadzvednout hyzdé pro vyménu
plenky. Oblékat by se mé¢lo do lehkého a bavinéného obleceni, protoze déti s OI trpi
Casto vyssi télesnou teplotu a poti se. Pfi vybéru obleceni je potieba dbat na to, aby bylo
vybaveno knoflicky ¢i zipem az dolli, uleh¢i to prevlékani a snizi moznost vzniku
zlomeniny. Nozi¢ky a rucicky oblékdme pomoci vlastni ruky, tou opatrné drzime
pésticku ¢i kotnicek a pomalu pietdhneme obleCeni pies koncetinu. Pii koupani
ve vanicce je vhodné pouzivat mekkou pénovou podlozku nebo latkové koupaci lehatko
a détatko omyvat meékkou houbou na myti. Dité nikdy nekoupat v koupacim kybliku
pro kojence. Starsi dit¢ by se mélo koupat vzdy s asistenci pecujici osoby a sprcha
by m¢la byt vybavena protiskluzovymi podlozkami a sedatkem. Na (Lomivky, © 2009)
je popsano, ze pii kojeni je potieba myslet na to, aby rucka miminka nebyla pod zady
matky a nozicky nebyly v neptirozené poloze. Velmi vyhodny je kojici polstar, dit¢ s Ol
si matka opatrn¢ opie a napolohuje tak, aby bylo v ptirozené poloze a na jeho télicko
se pii kojeni nevyvijel zbytecny tlak. Také ho lze vyuzit pfi polohovani ditcte
pii fraktufe. Pod hlavicku se umistuje gelova podlozka, ta zamezi zplo§téni hlavicky.
1.9.1. OfSetiovatelska péce o dité se zlomeninami

Déleni détskych zlomenin dle Havranka (2014).

l. Podle poranéni mékkych tkani nad ulomky: [. zlomeniny zaviené, 2.

zlomeniny otevriené.
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1. Podle toho, vzniknou-li normdlni, ¢i chorobné kostni tkdni: 1. zlomeniny

cisté traumaticke, 2. zlomeniny patologické.

I1. Podle toho, zda vzniknou jednordzovym iirazem, nebo opakovanymi

mikrotraumaty: 1. zlomeniny cisté urazové, 2. zlomeniny z unavy, stresové.

V. Podle toho, zda viniknou urazovym déjem, nebo déjem neurazovym pii

tyrani ditéte (syndrom CAN - child abuse and neglect syndrome):1
zlomeniny urazové (accidental injury), 2. zlomeniny neurazové pri
syndromu tyraného a zanedbavaného ditéte (CAN, non-accidental injury).

V. Podle sméru dislokace ulomkii zlomeniny: zlomeniny s dislokaci 1. ad

latus (do strany), 2. ad axim (s angulaci), 3. ad longitudinem cum
contractione seu distractione (v dlouhé ose kosti se zkratem nebo
prodlouzenim), 4. ad peripheriam (rotacni dislokace).

VI. Podle pribéhu linie lomu zlomeniny: 1. podélné, 2. pricné, 3. sikmé, 4.

spiralni, 5. vpdcené (impaktované), 6. tristivé (kominutivni).

VII.  Zlomeniny, které jsou charakteristické pro rostouci kost détského véku a u

dospélych se nevyskytuji: 1. torus zlomeniny, 2. zlomeniny z ohnuti
(bowing), 3. zlomeniny typu vrbového proutku (greenstick), 4. rukavovité
(sleeve fracture), skorepinové zlomeniny, 5. poraneni ristové chrupavky,
fyzdrni urazy (Havranek, 2014, s. 4).

Dylevsky (2009) uvadi, Ze kost je sloZend z mineralizované a velice specializované
pojivové tkané. Zakladni funkéni a stavebni jednotkou je kostni buiika osteoblast.
Mezi diafyzou a epifyzami dlouhych kosti je fyza neboli ristova chrupavka. Ta se stara
o rust kosti do délky. Dvé fyzy maji dlouh¢ kosti koncetin, ostatni kosti konCetin vcetné
nekterych kratkych a plochych kosti maji jednu ristovou chrupavku. Do $itky roste kost
apozici z hlubokych vrstev endostu a periostu. Z detailniho pohledu se détské kosti
svymi rozméry a tvarem diferencuji od dospélych kosti. Dungl (2014) a Havranek
(2013) se shoduji, ze u déti se kosti vyvijeji longitudindlnim riistem z rstové ploténky.
Diagnostiku fraktur ztézuje chrupavka, kterou nelze vidét na rentgenovych snimcich.
Tato chrupavka se objevuje v n€kterych ¢astech rozvijejici se kostry. Po trazu se déti
pii rehabilitaci rozcvicuji velice rychle, kratsi dobu nez dospély pacient.

Hofték (2008) vystihuje OI jako onemocnéni rozmanité, pro tuto chorobu neexistuje
kauzalni 1éc¢ba. Jak je jiz vySe popsano, konzervativni 1écba se specializuje
na rehabilitaci a prevenci fraktur. Dosud se z farmak nejvice osvédcCily bisfosfonaty.

Protoze pii Ol neni naruseno hojeni kosti, je mozno 1écit fraktury jako u déti zdravych.
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Lécba je tedy operacni nebo konzervativni. Lécba si pokldda za hlavni cil konsolidaci
zlomenin, dale také prevenci a korekci kostnich deformit. Dle Bayera (2009) ortopedi,
ktefi maji zkuSenosti s détmi trpicimi OI, doporucuji v 1écbé fraktur znehybnéni
na co nejkratsi moznou dobu a co nejleh¢i fixaéni materidly. Protoze pifi dlouhé
Imobilizaci dochazi k velké ztraté kostni hmoty a pouziti sadrové fixace zptisobuje dalsi
zlomeniny. Proto plan péce zahrnuje co nejrychlejsi vertikalizaci a obnoveni hybnosti.
Détsky pacient je se zlomeninou oSetien na chirurgické ambulanci. Pokud fraktura
neni slozita, pacient je oSetfen pomoci fixace a propustén do domaciho osetfeni. Pokud
je fraktura komplikovand a vyzaduje operaci, pacient je hospitalizovan na détskou
chirurgickou jednotku, détskou traumatologii nebo na JIP ¢i ARO (Slezékova, 2007).
Komplikace, které by mohly u ditéte po operaci ¢i fixaci zlomeniny nastat,
jsourtzna a proto si na né vSeobecnd, nebo détska sestra musi dat pozor a musi
byt velmi opatrna. Mezi takové komplikace patii napiiklad cirkulaéni poruchy,
které jsou nasledkem edému. Pfiznaky, které provazeji tento stav, jsou brnéni, chlad
nebo cyandza periferie. Dale pak omezeni hybnosti nezasadrovanych akralnich casti
koncCetiny diky nariistu otoku. Sestra by ditéti méla zajistit dostatek informaci vzhledem
k jeno véku. Dale pak zajistit kontakt s pecujici osobou, blizkou rodinou. Zhodnotit
vzhledem ke zdravotnimu stavu ditéte miru mozné aktivity ditéte. Ulozit dit€¢ do lizka,
pfistupného ze tfi stran a dohlédnout, aby dosahlo na no¢ni stolek. Sestra by méla
zajistit pomucky, které ditéti usnadni pohyb a aktivitu. Zajistit signaliza¢ni zafizeni
a edukovat dité, jak s timto zafizenim pracovat. Pokud je dit¢ v nemocnici samo,
je tieba dbat na jeho bezpecnost, hlavné pak pii jeho pohybu po oddéleni. Sestra musi
byt pii jakékoliv manipulaci s ditétem velmi Setrnd a opatrna, aby ditéti nezplsobila
dalsi zlomeninu (Slezakova, 2007). Dopomahat ditéti s hygienou a dohlédnou na jeji
dodrZzovani vzhledem k véku ditéte. Pomoci ditéti nalézt vhodnou polohu k dosaZeni
pohodli a co nejmensi bolesti postizené ¢asti. Dbat na dostateCnou hydrataci ditéte.
Zajistit dopomoc pfi piijmu vhodné potravy dle veku ditéte. Zjistit, zda ma dité
spankové ritualy a zkusit je v nemocni¢nim prostiedi zajistit (Sikorova, 2011).
1.10. Psychologicky pohled v péci o nemocné dité

1.10.1. Vyrovndni se celé rodiny s narozenim nemocného dité
Jakékoliv télesné postizeni ma psychické nasledky. Psychologicka problematika
se nedotyka jen nemocného, postizen¢ho ditéte, ale celé jeho rodiny. Zalozit rodinu

je dulezitym okamzikem a rozhodnutim v zivot¢ manzeli. Narozeni miminka
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je za normalnich okolnosti o¢ekavano se znacnou nadéji. Rodice se na pfichod potomka
tési a pripravuji se. Sveéiuji do ného své nadéje, tuzby a vidi v ném naplnéni jejich
vztahu. RodiCe si pfedstavuji bajecnou budoucnost jejich ditéte. Ptirozené¢ do svého
potomka vkladaji nevyplnéné sny, sva predsevzeti a uspéchy, které se jim nepodatilo
dosahnout. V pfipad¢, kdy se rodicim narodi nemocné, postizené dité¢ projevi se hned
pfi jeho narozeni zdanlivé nepifekonatelny problém. Takzvany nefeSitelny problém
se schovava za vyrazem vyrovnani se se skuteCnosti (Jankovsky, 2006).
Vyrovnat se s realitou, ze dit€¢ je nemocné, postizené a ze vybocCuje znormalu
a nedokaze naplnit ofekavani, ktera do n¢ho rodice vkladali. V rodiné¢ misto radosti
prozivaji stres, obavy a nejistotu z budoucnosti (Cern, 2015). Dal§im stresem
pro rodinu, kde je chronicky nemocné ¢i postizené dité je, jak jej pfijme okoli.
Tyto obavy jsou n¢kdy u rodi¢l neopodstatnéné a predcasné. Bohuzel redlné projevy
jinych rodi¢d se objevuji, napiiklad na piskovisti, hfisti, plazi a jsou velmi
traumatizujici pro rodinu adit¢, jak wuvadi Viton (2014). U malého ditéte
do predskolniho véku se problematika tyka nejvice rodi¢id, sourozenci a prarodiéu,
ale v pozdéjsim véku, zhruba ve Skolnim a pubertalnim obdobi se problematika dotyka i
jich samotnych. Dité v dospivani mnohem intenzivnéji vnima své télo, télesné odlisnosti
a hendikepy (Jankovsky, 2006).

Proces, kterym se rodina musi vyrovnat s postizenim ditéte, je velmi obtizny a ma
charakteristicky prubéh. Tento proces ma 6 fazi. Nejdiive se objevuje inicidlni Sok.
Etapé zminéného inicidlniho $oku je$té vétsinou predchazi faze nulitni. Clovék
si eventualitu narozeni téZzce nemocného ditéte uvédomuje, ale vlastné si tuto moznost
nepiipousti. Dale nastava popfeni, smlouvani, nasledné agrese az hnév a vztek, agrese
pak piechazi v depresi a pocity viny. Posledni etapa procesu vyrovnani se s tizivou
situaci je pfijeti nemoci svého ditéte jako zivotni tikol a vyzvu. Prvotni inicialni Sok
je silnd emocni az iracionalni reakce rodicli na zpravu, ze maji dité s t€zkou diagnozou.
Rodi¢e najednou pocituji naprosté zklamani, smutek a prozivaji deziluzi. Najednou
pied sebou maji zcela neofekavanou realitu. Oc¢ekavali radost z nového potomka a pocit
sebenaplnéni, namisto toho zoufale hledaji odpovédi na své otazky: pro¢ zrovna jejich
dité postihla vazna nemoc ¢i postizeni. Reakce jsou Vv této fazi nepiiméfené, protoze
uspokojivé odpovédi nelze nalézt. Je nutné si uvédomit, ze Sok je propojen s pocitem
straslivé ztraty. Ztraty snii a nadéji o dokonalém ditéti (Jankovsky, 2006). Po této etapé
nastava popieni reality. Tato etapa se také n¢kdy nazyva faze utéku ze situace. Rodice

si nepfipoustéji nebo nejsou schopni uvéfit skutecnosti, Ze zrovna jejich vysnéné dité
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je t&zce nemocné nebo postizené (Cernd, 2015). Dle Jankovského (2006) celou situaci
vnimaji jako omyl — ,to nemuze byt pravda“, ,musi existovat n¢jaka lécba®,
,VSe vypada jinak, nez doopravdy je“. Rodice vynakladaji velké usili ve snaze nalézt
jiného odbornika, ktery pfinese piiznivéjsi zpravy o zdravotnim stavu jejich ditéte.
Fitznerova (2010) uvadi, ze vybér kvalitniho 1ékafe nebo spise 1ékait, ktefi by ditéti
pomahali a starali se o n¢j, se zda jako jednoduchy tkol, ale naopak je to velmi obtizné.
Existuje vice moznosti, mezi kterymi se rodice museji zorientovat a rozhodnout se.
Napriklad fakultni nemocnice se povazuji za Spickova pracovisté, maji velmi dobrou
pristrojovou vybavenost, orientuji se v nejnovéjsich trendech moderni mediciny, hlavné
tam pusobi specialisté. Bohuzel i tam se muze stat, ze lékaf neni schopen danou
problematiku vysvétlit tak, aby se rodi¢e mohli zodpovédné rozhodnout o dobrém
postupu 1écby. Proto hledani 1€kate, ktery v dané problematice bude Spi¢kovy odbornik,
a rodi¢e mu mohou divéfovat, neni tikol na jedno odpoledne. Podle Cerné (2015)
do tohoto stadia také patii takzvané vytésnéni. Rodice prohlasuji, ze o nemoci
¢i postizeni svého ditéte nevédeli, ze je 1€ékaii neinformovali. Rodi¢e si nepamatuji
informace, které jim sdélili odbornici. Dal§im stadiem je agrese, zlost, smutek, tzkost
a pocity viny. Rodi¢e prozivaji vSechny tyto pocity. Maji vztek na cely svét, pokouseji
se najit vinika. Jankovsky (2006) uvadi, ze rodi¢e ve zlosti obvifluji sebe navzajem,
nebo svou agresi projevuji smérem kezdravotnickému personalu. Ve zdravotnickém
tymu to zpravidla vzdy odnese nejvnimavéjs§i a nejobétaveéjsi persondl. LeEkar,
ktery rodicim nezadouci diagnézu povedél, je Casto cilem jejich agresivnich projevil.
Obéti hnévu jsou casto 1idé z nejbliz§iho okoli. Pro rodice je to velmi vazna a obtizna
situace. Jejich chovani lze snad psychologicky vysvétlit. Celou situaci rodi¢e vnimaji
jako nesmirnou nespravedlnost. Domnéle maji pocit, ze pokud udélaji jinou
nespravedlnost, tu svou mohou pomysiné eliminovat. Agrese piejde v nasledujici etapu,
a to v depresi az tzkost. Rodi¢e prozivaji hluboky smutek, ktery se propojuje s pocity
naprostého selhani a viny. Rodice v této fazi obvinuji sami sebe — ,urCité¢ jsem néco
musel, udélal Spatn¢“, ,,stalo se to moji vinou“. Rodi¢e se domnivaji, Ze narozeni
nemocného nebo postizen¢ho ditéte je trest, ktery si zaslouzili za prohfesky v jejich
7ivotd. Na fazi deprese navazuje stadium vyrovnani se. Cerna (2015) popisuje, ze fazi
vyrovnani mizeme také nazyvat etapou rovnovahy. Rodie se v tomto stadiu snazi
smifovat s realitou. Hledaji moznosti a vhodné alternativy, které by mohli jejich
nemocnému ¢i postizenému ditéti pomoci. Jankovsky (2006) uvadi, Ze v tomto obdobi

dochazi ke snizovani napéti, uzkosti, deprese a nasledné¢ prichazi etapa akceptace.
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Cern4 (2015) toto obdobi charakterizuje jako stadium reorganizace. To je stadium,
kdy rodi¢e piijimaji dit¢ takové, jaké je. Piijimaji ho s postizenim ¢i s tézkym
onemocnénim a S disledky s tim spojené. Jankovsky (2006) vystihuje, jak se rodice
vV tomto obdobi vyrovnavaji s okolnostmi, Ze maji té¢Zce nemocné nebo postizené dité.
Dit¢ ptfijmou takové, jaké je. Snazi se vyhleddvat moznd feSeni do budoucnosti.
V tuto chvili  pfichdzi natadu vyhledavani riznych sdruzeni a organizaci,
které se zabyvaji stejnou nemoci ¢i postizenim, jakym trpi jejich dité. Diky organizaci
ziskaji kontakty na rodice, které jsou ve stejné situaci. Hledaji u nich utéchu,
porozuméni a rady, co dal. Diky tomu se za¢nou otevirat svétu a nastava proces, ktery
neni pro rodi¢e snadny. Zacind piehodnocenim hodnotového systému celé¢ rodiny.
Rodina se musi naucit fungovat, pfizptisobit se potiebam ditéte. Rodice museji ve svém
nitru dosdhnout celkové rovnovahy s védomim, Ze pro n¢ piijeti ditéte t€Zce nemocného
nebo s postizenim neznamena pouze vyzvu, ale zejména ukol, ktery naplni jejich zivoty
a da jim smysl.

Cerna (2015) popisuje, ze¢ model fizi ma své vyhody, ale také ma své nevyhody
a negativa. Dokaze odbornikovi demonstrovat, v jaké fazi se rodi¢e zrovna nachazeji
a co prozivaji. Odbornik diky tomu mtize ve spravnou chvili a vhodnym zpisobem
intervenovat. Nevyhody tohoto modelu jsou ukryté vtom, Ze model se stal vzorem
spravného a nespravného postupu vyrovnani se s nesnazemi. MilZe nastat situace,
kdy rodi¢e neprozivaji vSechny z popsanych etap. Potize proZivaji rozdilné,
nez dle vzoru a na rodi¢e se pohlizi, jako by popirali Skute¢nost. Cely tento proces
je individualni, proto neni nutné, aby svou bolest vSichni prozivali dle predepsaného
vzoru. Néktefi rodi¢e neproziji vSechny faze nebo je proziji v jiném potadi. Také délka
jednotlivych obdobi, které rodice prozivaji, je rozdilnd. Né&kteti rodice na sdéleni
neptiznivé diagnodzy reaguji Sokem, ale n€kdo naopak reaguje ulevou. Mnohem vice
frustrujici pro né byla nevédomost. Zoufalstvi a beznadéj prozivali, nebot’ védéli,
ze S jejich potomkem neni néco v poradku, ale nevédéli co. Je velmi dilezité veédét,
jak rodi¢ na problém reaguje a jak ho proZiva. Protoze to odbornikovi naznaci
jak s rodi¢em pracovat a pomoci mu piijmout tézkou zivotni situaci.

Kukla (2016) popisuje, ze vychovou a postoji v rodiné je ovlivnéno, jak dité
proziva svou nemoc. Jak uz bylo vySe feceno, rodi¢e nemocnych, nebo postizenych déti
nejsou Vv jednoduché zivotni situaci. Rodie chtéji byt spravedlivi, vychovavat ho
a za jeho neposlusnost ho potrestat. Na druhé strané maji strach, aby mu tim néjak

neuskodili a jeho zdravotni stav nezhorSili. Tento ptistup ve vychové chronicky
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nemocného ditéte miize vést v krajnim piipadé az k nadmérnému ochranovani.
Matéjcek (2007) takovyto pristup rodi¢t popisuje jako vychovu pfiiliS tzkostnou.
Rodice jsou na ditéti ptili§ zavisli, maji o n€j az nezdravy strach, aby se nezranilo. Dité
omezuji v jeho iniciativé a tim zdrzuji jeho socialni vyspivani. Kukla (2016) dopliuje,
ze rodiCe jsou velmi uzkostni, maji obavy, aby dit¢ venku nenastydlo, aby nespadlo
ze stromu, je mu zakazovano jezdit na kole, protoze by Si pfi padu mohl zpUsobit dalsi
zlomeninu. Rodic¢e chtéji mit dit€¢ doma uzaviené pod dohledem, ve sterilnim prostiedi.
Dité pfichazi o bézné a prirozené aktivity diky snaze rodict uchranit ho pred dal$im
zranénim a nemoci. Dle Maté¢jcka (2007) tato vychova kon¢i podle povahy ditéte
bud’ aktivnim protestem a vzpourou, ktery je reakci na pfilisSné omezovani nebo
u takového ditéte vidime pasivni podfizovani, ztratu iniciativy, utlum a apatii. Dalsi typ
vychovy muze byt vychova perfekcionisticka. Rodi¢e, bez ohledu na realné moznosti
ditéte, maji velkou snahu, aby bylo ve vSem prvni. Dit¢ pfecenuji, zenou ho
do nepfimétenych vykont. Dité je ptetézovano, je na ného vyvijen velky tlak, to vede
k obrannym postojim a ty negativné ovlivituji zdravé utvaieni jeho osobnosti.
Cerna (2015) #iké, Ze rodi¢e maji dileZitou roli ve vyvoji nemocného &i postizeného
ditéte. Rodi¢e by méli do vychovy zaradit velkou davku povzbuzovani, které povede
k jeho samostatnosti v oblasti socialnich vztahti a sebeobsluhy. Dalsi vychovny model
Matéjcek (2007) popisuje jako vychovu protekéni. Pro rodice je velmi vyznamné, ceho
jejich déti dosahnou, ale nehledi na zplsob, kterym se k tomu dopracuji. Pro své
nemocné nebo postizené dité vyzaduji prehnané tlevy a ohledy. Ditéti ve vSem
pomahaji, n€které ukoly délaji dokonce za néj, mnoho véci za néj vytizuji. Doslova mu
ptipravuji cestu, aby sSe posouvalo kupifedu a pfitom se nestfetlo Smoznymi
nepfijemnostmi nebo problémy. Timto procesem dité€ti nedovoluji povahoveé vyspéet
a osamostatnit se. Kukla (2016) charakterizuje druh rodict, ktefi jsou na své chronicky
nemocné dité piilis prisni, netrpélivi, podrazdéni kvili malickostem, ¢asto kiici, na dité
jsou piili§ kriticti. Pfehnanymi zdkazy a piikazy ditéti naznacuji, Ze jeho narozeni
je pro né porazkou a prohrou, kterou nedokazou piekonat sami bez pomoci specialisty.
Jsou také pripady, kdy rodice o pomoc specialisty ani nestoji, nechtéji se mu svétovat.
Takovéto chovani rodicti k nemocnému ditéti je pojmenovano jako emoc¢ni odmitani.
Nasledkem emoc¢niho odmitani maze byt az stav naprosté emoc¢ni deprivace ditéte.
Dit¢ sice netrpi hlady a Zije v Cistoté, ale vlastné neni Stastné. Neciti lasku, ve které
by mé¢lo dité vyrastat, naopak citi, Ze ho rodi¢e nemaji radi. Kazdé dité¢ poticbuje
laskyplnou péci, dobré vztahy v rodiné a viely pristup. Tim spiSe, pokud je to dité trpici
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vaznou nemoci ¢i postizenim. Chronicky nemocné dité potiebuje pro dalsi pozitivni
vyvoj své nemoci optimalni podminky pro uzdraveni i takové okolnosti v roding,
které nepovedou ke zhorSovani nemoci. Jsou nutné vielé vztahy v rodiné, kladné
vychovné postoje rodict, tim se vytvotri klidné domaci prostiedi. Idealni prostredi
pro nemocné nebo postizené dité.

Nelze zapomenout na sourozence téZzce nemocnych déti. I ty se nachazeji v t€zké
zivotni situaci. Pokud se vrodiné objevuje jiz zminéna emocni deprivace,
na sourozence nemocného ditéte to ma velky psychicky dopad. Rodice si museji dat
velky pozor na rozdéleni podpory, lasky a pozornosti. Sourozenec nemocného ditéte
muze nabit dojmu, zZe nemocnému ditéti je vénovdno mnohem vice pozornosti,
ze na né¢ho rodic¢e vycerpaji vSechnu lasku a péci. Mlze to vést k obrovské rivalite,
zarlivosti a miiZze to vyvrcholit az nenavisti. Naopak u nékterych sourozencti se vyvine
ochranitelsky postoj a to i pfes okolnosti, ze zdravy sourozenec je o mnoho let mladsi
nez nemocny. V chodu rodiny se to pak projevuje tak, ze dité sradosti pomaha
Vv domacnosti, ochotné¢ pomaha se v§im okolo nemocného sourozence. Rado mu nosi
Iéky, pomaha s hygienou a chrani ho pted posklebky jinych déti, n€kdy dokonce
az rvackami, objasnuje Kukla (2016).
1.10.2.Jak dité proZiva svou nemoc

Matgjcek (2007) ve své publikaci uvadi, Ze jedinec neni tvofen ze dvou nezavislych
jednotek, duSe a tcla, ale ze je celistvou osobnosti. Muzeme ji studovat Vraznych
projevech a funkcich, miZzeme na ni nahlizet z rozmanitych stran, ale vzdycky bude
fungovat jako jeden celek. Je to slozity systém, proto se vetsi zatizeni €1 porucha musi
nezbytné manifestovat ve funkci celku. Proto méa psychicka zatéz ve formé
nepifijemnych a silnych citovych prozitki nezddouci vliv na vyvoj somatickych
onemocnéni.

Matéjcek (2007) popisuje, ze nemoc postihuje celou osobnost ¢lovéka a nejen
jednotlivé organy. Svou nemoc si dit¢ uvédomuje, proziva ji a snazi se ji zpracovat
svym vlastnim zptisobem. Zdravotni postiZzeni, nebo nemoc predstavuje pro dit€ zménu
Zivotni situace a zaté€z organismu, se kterou se musi vyrovnat. Jak je jiz vySe popsano,
celé blizké okoli na danou situaci reaguje a Vyrovnava se s ni. Rodiée i blizka rodina
jsou tzkostni a plni obav z nejisté budoucnosti. Jejich nalady, projevy, postoje a zmény
VvV chovani vici ditéti vyrazn€ doléhaji na dit€ a jeho psychicky stav a tim i na jeho
onemocnéni. DéEti jsou na zmény ve svém blizkém okoli individudIné rozdilné vnimavé

a to ma dopad na jejich reakce, které se mohou znaé¢né¢ lisit. Dle Kukly (2016) neexistuji
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zadna pravidla ¢i zésady, které by nam pomohli ptedpovidat reakci ditéte na skutec¢nost
vlastni nemoci. Déti mizeme délit do dvou skupin, podle reakce a prozivani vlastni
nemoci. Prvni skupinou jsou senzitivové. Tato skupina déti hledd informace o své
nemoci a snazi se svoje zkusSenosti rozsifit. Déti z této skupiny prozivaji mnohem méné
uzkosti nez déti z druhé skupiny. DéEti z druhé skupiny nazyvame represory. Odmitaji
svou nemoc, ruznymi mechanismy zavrhuji pfijeti skutenosti. Piiprava téchto déti
Poskytnuti informace musi byt kratce pfed vykonem a sohledem na vék ditéte.
Je vhodné mit u dlouhodobé nemocného ditéte na paméti, ze jiz mé diivejsi zkusenosti
Z nemocnice a proto uz muze mit, napiiklad s odbérem krve spojené pocity bolesti
a strachu. Nemocné déti do sedmi let vétSinou reaguji na svou nemoc agresivitou,
vzdorem, nevychovanosti, u starSich déti se muze projevit i deprese. Reakce a pfijeti
nemoci se také lisi podle pohlavi. Dit€¢ béhem nemoci vnima télesné zmény, to vede
K pocitim ménécennosti. Ne vzdy se ditéti povede spravné se vyrovnat s chronickou
nemoci a tim vznikda maladaptace. Maladaptace se projevuje vztekem, mrzutosti,
uzkosti, zarmoucenim, vystrasenim, hnévem a pocitem bezmocnosti. Je velmi dualezité,
aby se ditéti vSe dukladn€, opatrné¢ a piiméfené véku objasnilo a vysvétlilo.
Dit¢ je deprivovano a proziva tyto negativni vnitini stavy kvuli opakovanym lékaiskym
prohlidkam a tim omezovani aktivit kvili odliSnostem od ostatnich déti. Jeden z typi
maladaptace je aktivni Gto¢nd obrana. Dité se chova velice negativné, je agresivni
k ostatnim i k sobé&, je hrubé a drzé na rodice i na sourozence, na spoluzaky ve Skole,
na lékare i na sestry v nemocnici. Takovéto chovani vyvolavéa vychovnou reakci rodict,
kdy dit¢ obvykle obdrzi piikazy a zdkazy vSeho charakteru. Dit¢ nema kamarady,
ve Skole se s nim nikdo nechce pftatelit, tim je neptiznivé ovlivnén prospéch ve skole,
ktery je podprimérny. Dal§im typem maladaptace je pasivni utékova obrana. Dité 1ze
charakterizovat jako apatické, pasivné pfijima vSe, co se s nim d¢je, je neCinné
v pfistupu k 1écbe¢ a uzdravovani. U chronicky nemocnych déti mizeme pozorovat
sklony k tzkostem, deprivacim a nejistoté. MuZeme tomu piedejit tim, ze ho budeme
chvalit za sebemensi malickosti, které se mu povedou ve Skole, doma nebo na krouzku,
ocenime ho i za mirné zlepSeni znamek ve Skole. Budeme ho podporovat v jeho
zajmech, nadseni a v jeho koniccich. Postizené ¢i chronicky nemocné dité¢ ma zvyseny
strach, ze je rodiCe pfestanou milovat, proto by mu rodice méli neustale davat pocit, ze
je milovano, hladit ho, mazlit se snim, usmivat se na né a drzet ho za ruce.

U nemocnych déti se také cCasto objevuje Zzarlivost na zdravé sourozence, mohou
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vSechno jist, mohou béhat venku s kamarady, nemuseji prozivat zdlouhavé a bolestivé
prohlidky a vySetteni.
1.10.3. Hospitalizované dité

Sedlarova (2008) popisuje, Ze dit€ v nemocnici nema kontrolu nad tim, co se s nim
déje. Dit¢ se najednou objevuje v prostfedi, které nezna, je plné cizich lidi, vSude
jsou pro n¢j neznamé a divné pachy, véci a zvuky. Od ditéte je vyzadovano,
aby se vyrovnalo nejen sbolesti a samotnou nemoci, ale také se steskem po rodiné
a kamaradech, dale se ztratou soukromi a nejistotou. Reakce vétSiny déti je plac, zloba
¢i agrese, odmitani a apatie, je to pochopitelna reakce, kterou by mél zdravotnicky
personal ocekavat. Zavazek zdravotnikl, zvlasté sester, je chapat tento stav, znat
vSechny negativni stranky hospitalizace a usilovat o to, aby détem co nejefektivnéji
a nejrychleji pomohli. Dle Vagnerové (2012) je pro personal urujici a dulezité védeét,
Vv jakém kritickém obdobi v procesu psychického vyvoje se dité nachazi. Podle toho
museji k ditéti pfistupovat a pecovat 0 to, aby jeho psychicky vyvoj nebyl naruSen
hospitalizaci. Kritickd obdobi jsou napiiklad prvni roky Zivota ditéte, kdy dochazi
ke vzniku citové vazby mezi nim a matkou, batoleci etapa, osamostatiiovani
v adolescenci, stadium rozvoje logického mysleni na zacatku Skolniho véku
a také v dospivani.

Sedlatova (2008) dale uvadi, ze pro dité je matka zadsadni pramen bezpeci a jistoty.
Odlouceni ditéte od matky nebo rodiny je pro dit¢ velkym Sokem, vyvolavad mu stres
apocit nebezpe¢i, snd8i to hafe nez bolest ¢ samotnou  nemoc.
Pokud je s hospitalizovanym ditétem v nemocnici i matka ¢i jina blizka osoba, pomaha
mu vyrovnat se s bolesti, strachem znezndma, ze zdravotnického persondlu, piebird
na sebe jeho nejistotu a starosti. Preklada ditéti informace zdravotnikd slovy, ktera
JsSou mu znama a tim se mu pokousi vysvétlit, co se kolem n¢j déje. Kukla (2016)
také popisuje, jak je pfitomnost matky v nemocnici dilezitd. Pokud je hospitalizace
ditéte nutna, m¢la by se matka informovat, jestli existuje moznost, Ze by byla pfijata
s ditétem k hospitalizaci. Plevova (2010) li¢i, ze pokud je matka v nemocnici s ditétem
predSkolniho nebo mladsiho Skolniho v&ku, spoluprace ditéte se sestrami a lékafi
je velmi jednodusi a klidngjsi. Dité je diive uklidnéné, 1éc¢ba probihd rychleji
a priznivéji. Také se diky pfitomnosti matky v nemocnici upeviiuje oboustranny citovy
vztah mezi ditétem a matkou. (Kukla, 2016) tikd, Ze chronicky nemocné dité, které
Je casto hospitalizované, muze byt hodné¢ fixované na kamaradech a spoluzacich. Pokud

na to sestra pii oSetfovani narazi, je vhodné, aby pfes matku pozadala kamarady
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0 navstévu ditéte pfi hospitalizaci. Ditéti to udéla velkou radost a bude to pro néj velice
vyznamne.

Podle Sedlatrové (2008) existuji divody, pro¢ nemize byt s ditétem hospitalizovana
blizka osoba. Divody jsou rizné: oddéleni, kde je dit¢ hospitalizovano, neumoznuje
Z provoznich divodu celodenni pfitomnost rodici, napiiklad na jednotce intenzivni péce
nebo anesteziologicko-resuscitaénim oddéleni. Dalsi pfi¢ina nepiitomnosti matky
¢i peCujici osoby v nemocnici je, ze v rodiné je vice malych déti a roli matky nelze
v rodin€ zastoupit. Také jsou situace, kdy déti pochazeji z détskych domovi a provozni
divody nedovoluji, aby dité v nemocnici nékdo doprovazel. Déti, které jsou odloucené
od rodiny nebo blizké osoby, jsou handicapované odloucenim a steskem. Tyto déti
potiebuji specifickou pozornost a péci poskytovanou zdravotnickym personalem v Cele
se sestrou. Béhem pifijmu a vypliovani oSetfovatelskych dokumentii si sestra musi
ziskat co nejvice moznych informaci o ditéti. V¢etné oblibenych her, specifickych
potieb, zvycich pfi usinani a dal§ich ndvycich. Sestra a dalsi zdravotnicky personal
by méli mit béhem sluzby na paméti, ze dit€ je v nemocnici samo a potiebuje lidsky
kontakt, pohlazeni, utéSeni, zamavani, proneseni vtipu, povzbuzeni, jakékoliv vlidné
slovo a vyuzit k tomu kazdy mozny okamzik. Pokud mu kazdy ¢len tymu vénuje par

minut denné, dit€ se nebude citit tak samo a odstréené.
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2. Cile vyzkumného Setieni a vyzkumné otazky

2.1. Cile vyzkumného Setieni

1.

A w0 PN

Zmapovat na zakladé teoretickych a praktickych podkladd tuskali Zivota ditéte
s onemocnénim Osteogenesis imperfecta.
Zjistit jaké jsou nejcastéjsi obtize u déti s onemocnénim Osteogenesis imperfecta.

J4

Zjistit zkuSenosti sester s péci o déti s onemocnénim Osteogenesis imperfecta.

Vyzkumné otazky

Jaké obtize se u déti s onemocnénim Osteogenesis imperfecta objevuji nejcastéji?

Jak onemocnéni Osteogenesis imperfecta ovliviiuje déti s touto diagnézou?

Jaké jsou zkuSenosti sester s péci o déti s onemocnénim Osteogenesis imperfecta?
Jaké nejCastéjsi problémy sestry fesi pii péci o dit€¢ s diagné6zou Osteogenesis

imperfecta?
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3. Metodika prace

3.1. Popis metodiky

NasSe diplomova prace je rozdélena na dvé Casti. V prvni Casti prace je popsana
problematika teoreticky, druha ¢ast prace je zaméfena na vyzkumné Setfeni. Nejprve
byla vyhleddvana a nasledné prostudovana vhodné literatura. Odborna literatura
je slozena z odbornych monografii, odbornych ¢lankt ¢eskych i cizojazy¢nych, které
byly vyhledany pomoci Narodni 1€¢katské knihovny a v databazich, dale byly pouzity
internetové zdroje. Nasledné byla napsana teoreticka Cast prace na zakladé vhodné
literatury.

Pro tuto diplomovou praci byla vyuzita kvalitativni forma vyzkumného Setieni.
Pro sbér dat byla vyuzita metoda polostrukturovaného rozhovoru a nerativniho
(biografického) interview. Se sestrami ze zdravotnickych zafizeni byly provadény
polostrukturované rozhovory. Pred realizaci sbéru dat byly nutné souhlasy hlavnich
a vrchnich sester nemocniC, které byly ziskany po podani Zzadosti. Rozhovory
se sestrami byly provadény ve tfech velkych nemocnicich na standartnich détskych
oddélenich, kde byl ptedpoklad, Ze by se sestry s timto onemocnénim mohly setkat.
Rozhovor tvoti 10 otazek, které byly vytvoreny po prostudovani odborné literatury a
PO napsani prvni ¢asti prace (Pfiloha 8). Pro vyzkumné Setieni o nemocnych détech byla
vyuzita metoda nerativniho (biografického) interview. Respondentky ndm volné
vypravély piib&éhy svych nemocnych déti. Tato metoda byla zvolena kvili piedpokladu,
7e volné vypravéni respondentek nam odhali subjektivni zkuSenosti, které by pomoci
piimého dotazovani zistaly skryté a nevyslovené. Kontakty na respondentky, matky
nemocnych déti, byly ziskany na facebookové skupiné — Osteogenesis imperfecta v CR
a SK. Respondentky, které se dobrovolné piihlasily ke spolupraci na vyzkumném
Setfeni, ndm voln¢ vypravély piibéhy svych déti. Nerativni interview probihalo
pii setkdni v domacim prostfedi nebo v klidné kavarné€, dale pomoci programu Skype
¢i emailovou korespondenci, podle toho jak si to respondentky ptaly a na co se citily.
Museli jsme se jim pfizplsobit a byt velmi ohleduplni a vnimavi, protoze informace,
které nam v piibézich predavaly, byly velmi osobni, citlivé a mnohdy bolestivé.

Rozhovory se sestrami a respondentkami - matkami nemocnych déti probihaly
Vv odpolednich hodindch. Rozhovory se konaly pouze individudln€é. Spoluprace obou
skupin byla dobrovolna. Pro vyzkumny soubor bylo sebrano 15 rozhovora se sestrami
a 6 pribéhti nemocnych déti a jako dopliujici udaj jsme ziskali piibeh od dosp€lé zeny,
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kterd ndm ochotné sepsala sviyj piibéh, ktery konzultovala se svou matkou. Diky tomu
se nam objevila moznost pohlédnout na dospélého jedince s touto diagnozou. Jedna
se 0 vzacné onemocnéni, proto jsme ziskané informace velmi radi vyuZili. Déle jsme
provedli rozhovory se dvéma lékari, kteti byly ochotni se s nami sejiit a odpoveédét na
naSe otdzky. Rozhovor tvoii 9 otazek, které byly vytvofeny po prostudovani odborné
literatury a po napsani prvni ¢asti prace (Ptiloha 9). Na poc¢atku kazdého rozhovoru byly
sestry a respondentky, matky seznameni s anonymitou a piibliznou délkou rozhovoru.
Jeden rozhovor se sestrou trval primérné 10 az 15 minut, ale pfedavani piibéhu o
nemocném ditéti trval s respondentkou cca 40 minut. Vypovédi byly zaznamenavany
pisemnou formou a nasledné piepsany v programu Microsoft Word 2013 do
elektronické verze. Pfed zahdjenim samotného rozhovoru doSlo ke vzdjemnému
piedstaveni se sestrami a respondentkami - matkami. Prvni otazky, které byly polozeny,
souvisely s identifikaci. Diky tomu jsme se u sester dozvédély veék, nejvyssi dosazené
vzdélani a délku praxe na daném oddé€leni. Od respondentek, které¢ vypravély pribéhy
nemocnych déti, jsme zjistily vék ditéte, pohlavi, misto bydlisté, lokalitu 1é¢by a typ OI.
Vypovédi byly vytistény, poté byly analyzovany a rozebrany pomoci techniky papir a
tuzka. Pomoci opakované¢ho ¢teni odpovédi sester (Piiloha 10) a ptibéht matek
(Priloha 11) byly veskeré ptepisy rozhovori barevné oznaCeny a diky tomu byly
vytvofeny hlavni kategorie a podkategorie. Rozhovory se sestrami byly formalni, ale
piijemné. Rozhovory s respondentkami - matkami byly uvolnéné a vlidné. VSechny
sestry a respondentky od nemocnych déti odpovidaly srozumiteln¢ a jasné. Pro dodrzeni
anonymity, byly sestry oznacovany jako S1 az S15 a nemocné déti, potazmo
respondentky, které piib&hy déti s Ol vypravély R1 az R6. Kvalitativni vyzkumné

Setfeni zapocalo v obdobi listopadu 2017 a bylo dokon¢ovano v bieznu 2018.

3.2. Charakteristika vyzkumného souboru

Vyzkumny soubor tvoii 24 dotazovanych z toho 15 sester a 6 respondentek (matky
nemocnych déti), dva lékafi, ktefi se tomuto onemocnéni usilovné vénuji a jedna
dospéla zena. Pfibéh dospélé Zzeny a rozhovor s Iékaiem je umistén v zavéru empirické
¢asti. Pribéh, ktery nam vylicila dospé€la zena, je velmi zajimavy a je velkym pfinosem
pro nasi diplomovou praci, protoZze umoziuje srovnani détského a dosp€lého pacienta
s timto onemocnénim. V nasledujici kapitole 4 jsou vytvoreny piehledné tabulky.
V podkapitole 4.1. v tabulce 1 jsou uvedené identifikac¢ni udaje dotazovanych sester a to
jejich vék, nejvyssi dosazené vzdélani a délka praxe na piisluSném odd€leni.
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V podkapitole 4.2. v tabulce 2 jsou uvedené identifika¢ni udaje nemocnych déti, které
nam prozradily respondentky. Jsou to udaje: vék, pohlavi, misto bydliste, lokalita 1€cby
a typ onemocnéni, kterym dité trpi. Respondentky jsou 4 matky nemocnych déti,
1 matka, ktera vypravéla piibéh dvou svych nemocnych dcer. Jedno dité
je z Jihomoravského kraje, jedno z Olomouckého kraje, dalsi pochéazi z Jihoceského
kraje, jedno z Hlavniho mésta Prahy a jedna respondentka pochazi ze Slovenské
republiky a vypravéla piibéh dvou svych nemocnych dcer. Kvili piehlednosti
je v tabulce uvedeno R5 a R6. Je to stejna respondentka, ale vypravi zivotni piibehy
dvou svych dcer. R5 je jeji star$i dcera a R6 je jeji mladsi dcera. V podkapitole 4.5.
je piehledna tabulka 3, kde je uveden ve€k, misto bydlisté, lokalita lécby a typ O,
kterym trpi Zena. Nasleduje piesné prepsany piibéh zminéné dospé€lé zeny, ktera nam ho
vcetné utlého détstvi predala. Piibéh nam predala poté, cosi o svém détstvi povidala
a doptavala své matky. Tricetileta Zena se narodila ve Svédském krélovstvi a ma
Svédske, ale také ceské obcCanstvi, protoZze ma rodice dvou narodnosti. Po piib&hu Zeny
nasleduje rozhovor s 1ékafem.

Dotazovani byly vybrani zamérné, podminkou pro zafazeni do naSeho vyzkumného
souboru bylo u déti, aby méli diagnézu Osteogenesis imperfecta a také zalezelo na
ochoté respondentek, které chtély spolupracovat. Respondentky, které dobrovolné
zareagovaly na prosbu na facebookové strance — Osteogenesis imperfecta v CR a SK,
byly nasledné kontaktovany a provedli jsme s nimi nerativni (biografické) interview.
Podminkou pro zafazeni do naSeho vyzkumného souboru sester bylo, aby se sestry
s timto onemocnénim setkaly a takto nemocné déti oSetfovaly. Proto byla vybrana ta
oddéleni, kde byl piedpoklad, Ze by se sestry s timto onemocnénim mohly setkat. Déle
bylo dulezité, aby se sestry chtély dobrovolné zucastnit naseho vyzkumného Setfeni.
Zvolené sestry a nemocné déti vyhovovaly podminkdm pro nase vyzkumné Setfeni.
V pribéhu psani diplomové prace jsme do vyzkumného souboru piidali dospélou zenu a

rozhovory se dvéma lékafi.
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4. Vysledky vyzkumného Setieni

4.1. Identifikacni udaje sester

Tabulka 1: VEk, nejvyssi dosazené vzdelani a délka praxe na daném odd¢leni.

S1 40 let Vysokoskolské vzdélani 15 let
S2 35 let Vysokoskolské vzdélani 10 let
S3 55 let Stiedoskolské vzdélani 25 let
S4 35 let Vysokoskolské vzdélani 10 let
S5 45 let Vysokoskolské vzdelani 10 let
S6 28 let Vysokoskolské vzdélani 4 let
S7 50 let Stredoskolské vzdélani 16 let
S8 52 let Stiedoskolské vzdélani 20 let
S9 44 let Stredoskolské vzdélani 5 let
S10 37 let Stredoskolské vzdélani 6 let
S11 33 let Vysokoskolské vzdélani 8 let
S12 49 let Sttedoskolské vzdélani 13 let
S13 41 let Stiedoskolské vzdélani 12 let
S14 32 let Vysokoskolské vzdélani 8 let
S15 59 let Stredoskolské vzdélani 14 let
S —sestra

Zdroj: Vlastni zpracovani

V tabulce 1 je pro dobrou orientaci uveden vék dotazovanych sester, nejvyssi

vzdélani, kterého

dosahly a délka jejich praxe

na pfisluSném oddéleni.

Polostrukturované rozhovory se konaly piimo na konkrétnich oddélenich ve tiech

velkych nemocnicich, kde byl ptedpoklad, ze by se sestry s timto onemocnénim mohly

setkat. Z toho dvé nemocnice nam byly doporuéeny panem profesorem Bayerem, ktery

V téchto nemocnicich piisobi a déti s diagnézou Ol ma ve své péci. Kvalitativniho

Setfeni se dobrovolné ucastnilo 15 sester. Primérny vék sester je 42 let. Sttedoskolské

vzdélani ma 8 sester z 15 dotazovanych. 7 sester uvedlo, Ze ma vysokoskolské vzdélani.
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4.2. Identifikacni udaje déti

Tabulka 2: V&k nemocného ditéte, pohlavi, misto bydliste, lokalita 1é¢by a typ OI.

Identifikace . .
nemocnych Vék Pohlavi b l\glsvtok - Lorkvallta Typ Ol
deti ydlisté, kraj 1é¢by
R1 6 let chlapec | Jihomoravsky Brno l. typ
kraj
R2 17 let divka Olomoucky Olomouc l. typ
Kraj
R3 5 let divka HI. m. Praha Praha l. typ
R4 3 roky chlapec s Lol 1. typ
Budé¢jovice Budé¢jovice
R5 16 let divka Bratislava Piestany V. typ
R6 13 let divka Bratislava Piestany . typ

R — respondentka
Zdroj: vlastni zpracovani

V tabulce 2 je pro dobrou orientaci uveden vék nemocného ditéte, pohlavi, misto
bydliste, lokalita 1é¢by a typ Ol. Vyzkumného Setfeni se zucastnilo 5 respondentek -
matek, které mluvily o svych détech. Jedna z téchto respondentek — matek, nam ptedala
ptibéhy dvou svych dcer. Jeji star§i dcera je oznacena R5 a mlad$i dcera R6.
Ve vyzkumném Setfeni se objevili 2 chlapci, 4 divky. Rozhovory se konaly v domacim
prostfedi rodiny nebo vtiché a klidné kavarné. Dale také pomoci programu Skype
¢i pomoci emailové korespondence, protoze se nékteré respondentky necitily na to, aby
piibéhy vypravély face to face, ani pomoci Skypu. VSechny piibéhy byly vylicené do
velkych detaild. Zejména piib&hy, které jsme ziskali emailovou korespondenci, byly
vylicené podrobné a emailovou korespondenci jsme se mohly doptavat. Vék déti je
riznorody. NejcCastéjsi typ onemocnéni u déti z naseho kvalitativniho Setieni je 1. typ

Ol.

4.3. Seznam kategorii a podkategorii sester
Data, ktera jsme ziskaly diky rozhovoriim se sestrami, byla nasledné sefazena
do kategorii a podkategorii. Byly vytvofeny kategorie: Osteogenesis imperfecta, Cemu

vénovat nejvetsi pozornost, Léebné postupy a Obsah pouceni rodi¢tu. 1. kategorie -
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Osteogenesis  imperfectazahrnujetti ~ podkategorie:  Setkani s onemocnénim,
Charakteristika Osteogenesis imperfecta dle sester a Nejcastéjsi vék nemocnych déti.
2. kategorie — Cemu vénovat nejvétsi pozornost obsahuje dvé podkategorie S nazvem:
Na co si davat nejvétsi pozor a Sestry sestram. 3. vytvofena kategorie — LéCebné
postupy zahrnuje tfi podkategorie: Podani terapie, Terapie, Specifika aplikace terapie.
Posledni 4. kategorie — Obsah pouceni rodi¢i obsahuje dvé podkategorie:

Na co by si méli rodi¢e davat pozor a Omezeni v béznych dennich ¢innostech.

4.3.1. Kategorie 1 — Osteogenesis imperfecta

Na zaklad¢ nasich ziskanych dat byla vytvotena kategorie Osteogenesis imperfecta,
kterd obsahuje podkategorie: Setkdani s onemocnénim, Charakteristika Osteogenesis
imperfecta dle sester a Nejcastéjsi vek nemocnych deéti.

Kategorie Osteogenesis imperfecta obsahuje informace, zda se sestry s timto
onemocnénim setkaly a oSetfovaly takto nemocné déti. Tato kategorie je zaméfena
na poznatky, které maji sestry o onemocnéni Osteogenesis imperfecta. Dale je tato
kategorie uréena k ziskani informaci, Sjak starymi détmi se nejéastéji v nemocnici

sestry setkavaji.

Podkategorie — Setkdni s onemocnénim

Na otazku, zda se setkaly s ditétem trpicim Osteogenesis imperfecta nam vSechny
sestry odpovédély kladné a to, Ze setkaly (S1, S2, S3, S4, S5, S6, S7, S8, S9, S10, S11,
S12, S13, S14, S15). Tuto otazku jsme zatadili do rozhovoru, abychom jsme
se presvédcili o setkani sester s détmi, ktefi trpi onemocnénim OI. Tim jsme prokazali
vhodné zatazeni sester do vyzkumného souboru. Piiklad odpovédi jedné sestry,
S4: ,,Ano, setkala jsem se a setkdvdam se s takto nemocnym ditétem.* Dale sestra S5
uvedla: ,, Ano, na naSem oddéleni deti s Osteogenesis oSetiujeme. Byl u nds
hospitalizovany chlapec s touto diagnosou, nemocnd byla i jeho maminka. Na nasem
oddéleni mu pravidelné aplikujeme kiiru pamidronatu. *“ (S5). S6: ,, Na nasem oddéleni
tyto deti lécime, takzZe setkavam.‘ Déle napiiklad sestra S8 poskytla tuto odpovéd’:
,Ano, chodi knam na pravidelné etapy terapii.” (S8). Jednu z nejzajimavéjSich
odpovédi nam poskytla sestra s oznacenim S15: ,,4Ano, v 80 tych letech jsem se s tim
setkala, dve deti z jedlickarny vypadali jako ptacatka zkrouceny. Intelekt meli normalni,

bylo jim asi tak devét a dvandct let a lezeli v batoleci posteli. Meéli pokrouceny horni
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a dolni koncetiny. Dneska je vidam také, protoze jsou tu hospitalizované kviili aplikaci
terapie. “
e Setkani s onemocnénim Ol: S1, S2, S3, S4, S5, S6, S7, S8, S9, S10, S11,
S12, S13, S14, S15

Podkategorie - Charakteristika Osteogenesis imperfecta dle sester

Dotazované sestry se ve velké vétSiné shodovaly. Nejcastéji nam odpovédély,
7e se jedna o vrozené onemocnéni Se zvySenou lomivosti a kichkosti kosti (S2, S3, S4,
S5, S6, S7, S8, S9, S10, S11, S12, S13, S14, S15). Sestry S6 a S8 odpoveédely stejné, ale
jesté dodaly, ze se jedna o dédi¢né onemocnéni. S6: ,, Tohle onemocnéni znam. Jedna se
o dedicné onemocneni kosti. Kosti jsou kiehké, a proto taky dochazi k jejich casté
lamavosti.“ Sestra 8 sdélila: ,,Jde o dédicne a vrozené onemocnéni. Projevuje se
vysokou krehkosti a lamavosti kosti.* (S8). Sestry S4 a S7 odpoveédély také vrozené
onemocnéni se zvySenou lamavosti kosti a porucha ristu. S4: ,Je to vrozené
onemocnéni, které se projevuje poruchou ristu kosti a jejich zvySenou lamavosti.*“ S7:
,Jedna se o vrozené onemocnéni, kdy se vyskytuje porucha ristu kosti se zvysenou
lamavosti kosti.* Sestra 2 dodala zanét kolagenu: ,,Znam tohle onemocneni. Vrozené
onemocnéni. Kosti jsou kiehké a lamou se. Je to zanét kolagenu. * (S2). Sestra 10 jesté
vypovédéla, ze je to onemocnéni se Spatnou tvorbou kolagenu: ,,Tohle onemocnéni
znam. Jde o vrozené onemocnéni se Spatnou tvorbou kolagenu a tim vznika velka
krehkost a lamavost kosti.“(S10). Jedna sestra ve své odpovédi uvedla, Ze déti vypadaji
jako tyrané déti, S1: , Takto nemocné déti vypadaji jako tyrane deti. Kdyz se nam tu
s touhle diagnozou objevilo prvni dité, osetrujici lékar rekl, Ze ma divné bélmo a mohl
by mit Osteogenesis imperfecta. Pak se zjistilo, Ze tohle décko uz mélo zlomeniny
nitrodelozneé. “ Sestra s oznacenim S5 ndm vystihla pfiznaky nemocnych déti jako
je napiiklad zlomeniny dlouhych kosti, lomivost zubt, modré skléry a ztrata sluchu.
S5:,Je to veétsinou dédicné onemocneni, jehoz zdkladnim projevem je krehkost kosti,
nejcasteji zZlomeniny dlouhych kosti, lomivost zubii, deformity kosti, modré skléry, ztrata

‘

sluchu. *

Vrozené onemocnéni, zvySena lomivost a kiehkost kosti: S2, S3, S4, S5, S6,
S7, S8, S9, S10, S11, S12, S13, S14, S15
e Dédi¢né onemocnéni: S5, S6, S8

Spatna tvorba kolagenu: S10
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e Porucha rastu: S4, S7,

e Zanét kolagenu S2

e De¢di vypadaji jako tyrané déti: S1

e Nejcastéji zlomeniny a deformity dlouhych kosti: S5

e Lomivost zubl: S5

e Modr¢ skléry: S5

e Ztrata sluchu: S5
Podkategorie — Nejcastéjsi vék nemocnych déti

Na otazku, sjakou veékovou kategorii déti s diagndézou Osteogenesis imperfecta

se nejcastéji setkdvaji, nam sestry odpoveédély ruznorodée. Sestry S1, S2, S3, S7, S9,
S10, S11, S13 vypoveédély, ze se nejCasteji setkavaji s détmi kojeneckého veéku, ktefti
trpi OL Sestra 2 sdélila: ,, Na oddéleni se nejcastéji objevuji deéti v kojeneckém obdobi. “
(S2). Sestra 7 jesté dodala, ze nejéastéji jsou u nich hospitalizované déti kojeneckého
veéku, ale také predskolniho, S7: ,,U nas na oddéleni jsou pravidelné hospitalizované
deti kojeneckého véku, ale také jsou tu nekdy hospitalizované déti predskolniho véku.
Sestra 11 nam fekla, Ze se nejcastéji setkava s détmi s Ol v kojeneckém veku, ale 1€¢i
seu nich déti do predskolniho veéku. S11: ,,0d kojeneckého véku do zhruba
predskolniho véku ditéte, ale nejcastéji se setkdavdam s kojenci.* Jedna z dotazovanych
sester vypovédéla, Ze na jejich oddéleni je opakované chlapec s Ol a je mu deset let. S4:
,,Na nasem oddéleni je opakované hospitalizovan chlapec s touto diagnozou a je mu
deset let. “ Sestry S8 a S12 na otazku odpovédely shodné a to s détmi skolniho véku. S8:
»Nejcastéji se setkavam s detmi Skolniho véku. S12: ,, Prichdzeji k nam nejcastéji na
terapie ve Skolnim veku. “ Sestra 5 odpovédéla, Zze na oddéleni se 1é¢i déti kojeneckého,
predskolniho a $kolniho véku, S5: ,, Na nasem oddéleni lécime deti kojeneckeho veku,
predskolniho véku a skolniho véku. Nevim, jaky vék tu vidim nejcasteji. *“ Jedna sestra ve
své odpovedi uvedla, ze nevi jak jeji kolegyné, ale ona se nejvice setkava s détmi kolem
deseti let, S6: ,,Nevim jak mé kolegyne, ale ja se setkavam nejcastéji s detmi kolem
deseti let. “ Sestry S14 a S15 se shodly, Ze nemohou upiednostnit ani jeden vék, protoze
se jim zda vyskyt viech vékovych kategorii vyrovnany. S14: ,,Casto k ndm prichdzeji
detsti pacienti od nejutlejsiho veku az po dospély vek.” S15: ,,Chodi k nam rodice
s miminky, s détmi predskolniho, skolniho veku i v dobé jejich dospivani. *
o Kojenecky vek: S1, S2, S3, S7, S9, S10, S11, S13,
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e Skolni vék: S8, S12
e Kojenecky, predskolni a skolni vék: S5, S14, S15
o Deset let: S4, S6

4.3.2. Kategorie 2 — Cemu vénovat nejvétsi pozornost

Na zaklad& nasich ziskanych dat byla vytvofena kategorie Cemu vénovat nejvétsi
pozornost, kterd zahrnuje dvé podkategorie: Na co si davat nejvétsi pozor a Sestry
sestrdm.

Kategorie Cemu vénovat nejvétsi pozornost je zaméfend na dileZité poznatky
sester, které o takto nemocné déti pecuji. Zaroven se zamétuje na predani podstatnych
informaci sestram, které nikdy o takto nemocné déti nepecovaly, ale v budoucnu by déti

s OI mohly oSetfovat.

Podkategorie — Na co si davat nejvétsi pozor

Na otdzku, na co si dat pfi oSetfovani takto nemocnych déti pozor se sestry, ve
velké vétsineé odpovedi shodovaly. Nejcastéji vypoveédely, ze je dulezitd velmi opatrna a
Setrna manipulace (S1, S4, S5, S6, S7, S8, S9, S10, S11, S12, S13, S14, S15).S5:
,Setrnd manipulace vyvarovat se riziku pdadu. Dilezité je hlavné prevence fraktur.*
Sestry S6, S7 a S10 odpovédely na polozenou otazku srovnatelné. Vsechny tii kladly
diraz na Setrnou manipulaci pii oSetfovatelskych ukonech.S6: ,, Urcité na Setrnou
manipulaci s danym pacientem. Setrnou manipulaci myslim napriklad pri odbérech,
zavadéni PZK, pri vazeni, piebalovini.“ ST: , Rozhodné Setrnd manipulace pri
polohovani, zvedani na vahu, pri manipulovani kanyl a odbérech. Pozor na postranice
postylky, kvili mozZnému padu.” Sestra (S10) odpovédéla obdobné: ,, Opatrna
manipulace pri veSkerych oSetiovatelskych ukonech. Opravdu dbat na Setrné
zachazeni. Sestry s oznaCenim S3 a S15 se ztotoznuji s myslenkou, ze dité¢ se pfi
odbéru krve nesmi drzet ptili§ siln€. Sestra 3: ,, Nemackat pri odbéru krve. Dbat, aby
dité nespadlo napriklad z postele, vhodné postranice. “ (S3). Sestra 15: ,, No nejvice na
urazy, abychom osetrovanim nezpiisobili frakturu. Proto je hodné diilezité velmi Setrné
oSetrovani. Manipulovat s ditétem pomalu a opatrné. Davat pozor pri odbérech,
abychom dité prilis netiskli a tim nezpiisobili zlomeninu. Jo a také je dilezité bezpecné
prostiedi. “ (S15). Jako dalsi Casta odpovéd’ zaznivala, ze ma byt kladen diraz na

bezpecné prostiedi, kvili prevenci padi a zranéni ditéte, to ndm odpovédély sestry
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(S1, S2, S3, S5, S7, S8, S12, S13, S14, S15). Jedna sestra ve své odpovédi dodala, ze

Zalezi dle veku, na co si dat pozor. “ (S1). Sestry S3, S7, S12, S13 se zminily, ohledné

prevence padu, ze jsou velmi vhodné postylky s postranicemi, zabranami. Dale sestry

uvadély, ze je dulezité dbat na prevenci fraktur (S4, S5, S11, S12, S14, S15). Sestry

S12, S13 a S15 odpovédély podobné ohledné Setrné manipulace, bezpecného prostiedi

a upozornily na silné stisky. S12 ,, Upravit okoli ditéte, aby nezakoplo, neprivodilo si

zlomeninu. Pouzivat postranice lizka. Pri vykonech nepouzivat silné stisky, opatrna

manipulace. S13: ,, Pri manipulaci s ditétem nepouzivat silné stisky, upravit okoli ditéete,

aby nezakoplo, ulozit dité do postylky se zabranou.

e Opatrna, Setrna manipulace: S1, S4, S5, S6, S7, S8, S9, S10, S11, S12, S13,
S14, S15

e Setrné vykonavat oSetfovatelské vykony: S4, S6, S7, S10

e Setrné drzeni pti odbérech krve: S3, S6, S7,515

e Bezpecné prostiedi — prevence padu, zranéni: S1, S2, S3, S5, S7, S8, S12,
S13, S14, S15

e Zalezi na véku ditéte: S1

e Postylka s postranicemi, zdbranami: S3, S7, S12, S13

e Prevence fraktur: S4, S5, S11, S12, S14, S15

e Nepouzivat silné stisky: S3, S12, S13, S15

Podkategorie — Sestry sestram

Ptali jsme se sester, jaké rady ¢i zkuSenosti by pifedaly sestram, které budou
osetfovat déti s touto diagnézou. Odpovedi sester se podobaly odpoveédim na otazku,
ktera je zafazena do kategorie 2 — Cemu vénovat nejvétsi pozornost, do podkategorie
Na co si davat nejvétsi pozor. Nejvice vyskytujici odpovéd’ byla, ze by sestram
doporuc¢ily manipulovat stakto nemocnymi détmi velmi opatrné a Setrn¢,
tim by predchazely zaptic¢inéni zlomenin (S1, S2, S3, S4, S6, S7, S8, S9, S10, S11, S12,
S13, S14). Sestra 2 uvedla piiklad, pro¢ by se s ditétem mélo manipulovat opatrné
naptiklad pfi odbéru, aby zdravotnicky persondl nezpusobil frakturu: ,,Pozor na
manipulaci napriklad pri odbéru, aby zdravotnicky persondl nezpusobil frakturu. © (S2).
Sestra 3 zase uvedla opatrné zachdzeni pii ptrebalovani, je nutné jemné zachazeni:

., Sestram bych predala, aby nemackali na miminko pri prebalovani. Museji se dotykat
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ditete velmi jemné.* (S3). Sestra 7 dodala, ze péCe o tyto déti je velmi specificka:
L Urcité je péce o takové déti velmi specifickd, opatrnd, néznd.” (ST7). Tt sestry
povazovaly za dilezitou radu, kterou by chtély kolegynim ptedat, aby ji pii oSetfovani
téchto déti vyuzily a to trpélivost (S4, S8, S11). S4: , Opatrnost pri manipulaci,
trpélivost.* S8: ,, Poradila bych jim, Ze potrebuji velkou davku trpélivosti a empatie.
Museji byt velmi opatrné“ S11: ,,PFi péci o ty to déti je potieba zvySend opatrnost a
hlavné byt trpéliva.” Shodnou odpovéd vypovédely sestry (S6, S8, S12) byla to
empatie. S6: ,,No nejdilezitejsi je setrnda manipulace a hlavné empatie!“ 12: ,,Poradila
bych jim, aby pri oSetrovani a manipulaci byly Setrné a hlavné pri kazdéem doteku byly
empaticke.* Jako jedina sestra 5 vypovédéla o komplexnosti 1écby a o jejim ucelu. S5:
., Lécba musi byt komplexni a podili se na ni tym specialistii z riiznych oborit napviklad
pediatrie, ortopedie, fyzioterapie, protetika. Cilem je zlepsit kvalitu Zivota, nedari se
zatim ucinné vylécit.” Jedna sestra by predala rady o vyladéné péci, klidném
a vyrovnaném cloveku, ktery péci poskytuje a zminila se, také o terapii, S14: ,, Péce
musi byt neuveéritelne vyladend. Kazdé trhnuti a nevyrovmanost miiZe zpusobit
zlomeninu. Klidny, vyrovnany clovek musi zvladnout Setrné a hlavné pomalé osetieni.
Je nutné pomalé podavani lécebnych infuzi.” Sestra 15 nad svou odpovédi dlouho
pfemyslela a nakonec povédéla, jak moc je dilezité k témto détem nepfistupovat jako
K nemocnym, S15: , Myslim, Ze sestry by mély védét, aby se knim chovaly jako
k mentalné nenarusenym. Je diilezité, aby se k nim nepristupovalo jako k nemocnym. *
e Opatrna, Setrnd manipulace (pfedchazet zlomeninam): S1, S2, S3, S4, S6,
S7, S8, S9, S10, S11, S12, S13, S14
e Trpélivost: S4, S8, S11
e Empatie: S6, S8, S12
e [écba musi byt komplexni: S5
e PécCe musi byt vyladéna, klidny, vyrovnany ¢lovek: S14

e Chovat se k détem jako k mentaln¢ nenaruSenym: S15

4.3.3. Kategorie 3 — Léc¢ebné postupy
Na zakladé naSich ziskanych dat byla vytvorena kategorie LéCebné postupy, ktera

zahrnuje tfi podkategorie: Podani terapie, Terapie, Specifika aplikace terapie.
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Kategorie Lécebné postupy je zamétena na aplikaci terapie podavané détem s Ol.
Dale se také zabyva moznymi specifiky, které tato terapic ma a sestry je povazuji

za dulezité.

Podkategorie — Poddni terapie
Na otazku, jestli aplikovaly terapii urCenou détem s diagndézou Osteogenesis
imperfecta nam vSechny sestry odpovédély, Ze ji aplikovaly (S1, S2, S3, S4, S5, S6, S7,
S8, S9, S10, S11, S12, S13, S14, S15). Otazku jsme zaclenili do rozhovoru, abychom
jsme se presvedCili, ze sestry terapii urCenou pro deti s timto onemocnénim jiZ
aplikovaly. Tim jsme nabyli védomi, Ze sestry budou odpovidat dle svych zkuSenosti
aproto je vhodné je zatadit do vyzkumného souboru. Piiklad odpovédi jedné sestry:
Ano, aplikuju ji pravidelné.” (S2). Sestra 4 sdélila: ,, Ano, aplikovala jsem ji a
aplikuju. “ (S4). Sestra 5 vypovédé€la: ,, Ano, jak jsem rFikala, na nasem oddeleni tyto déti
lécime. Jsou jim tu aplikovany pravidelné kiiry pamidronatu.* (S5). Dale naptiklad
jedna sestra povédéla: ,, Ano. Jak jsem rekla, dochdzeji k nam pravidelné na terapie.
Takze jim tady tu terapii aplikujeme. “ (S8).
e Ano, terapii aplikovala: S1, S2, S3, S4, S5, S6, S7, S8, S9, S10, S11, S12,
S13, S14, S15

Podkategorie — Terapie

Na otazku, jakou terapii aplikuji ditéti s Osteogenesi imperfecta jsme ziskali
stejnou odpoveéd’ a to, Ze aplikuji infuzni roztok s pamidronatem (S1, S2, S3, S4, S5, S6,
S7, S8, S9, S10, S11, S12, S13, S14, S15). Napriklad sestra S oznacenim
S2 odpovédéla: ,,Podavame pamidronat v infuzich.” (S2). Jind sestra zodpovédéla:
,, Témto nemocnym détem aplikujeme intravenozné v infuzich pamidronat.” (S11).
A sestra S14 poskytla tuto odpovéd: ,,No jako terapii jim aplikujeme pamidrondat
Vv infuzich. “(S14). Sestra 6 dodala k aplikaci pamidronatu, jaka je to Iékova skupina,
S6: ,, Aplikujeme infuzni roztoky pamidrondtu z lékové skupiny Bisfosfonati. © Sestry
(S9, S10) se shodly v odpovédich, ze k intravendzné aplikovanym pamidronatim jesté
podavaji peroralné Calcium. S9: , Aplikovala jsem lécbu pamidronat intravenozné a
Calcium peroralne.” Sestra 10 jest¢ dodala, Ze pamidronat aplikuji v infuznich
roztocich fyziologického roztoku S10: ,, No pamidrondt podavame intravenozné v infuzi
fyzdku a Calcium per os.” Jiné dvé sestry zase vypovédély, Ze K intravendznimu

aplikovani pamidronatu jesté podavaji vitamin D. S12: ,, Terapii intravenozné v infuzich
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pamidronat a per os vitamin D.* S13: ,, Intravenozné poddavame pamidronat. Jo a jesté
davame peroralné vitamin D.“ Sestra 1 ndm ve své odpovédi popsala jak na oddéleni
pamidronat aplikuji a také v jakych intervalech, Sl: , Pamidronat v infuzich ve
fyziologickém roztoku, tri dny po sobé, jedenkrat za tri mésice. Kazdé rano se délaji
kontrolni odbery, kvili hladine vapnikii. Po kontrolnich odbérech a jejich dobrych
vysledcich se miize podat dalsi davka.” Posledni sestra nam dodala, ze pamidronat
se podava vinfuzich pti hospitalizaci ditéte. ,, Témhle deétem aplikujeme infuze
S pamidronatem. Dité musi byt hospitalizované, protoze to musi kapat velmi pomalu, ti
dny po sobé a kazdy den se délaji kontrolni nabery. (S15)

e Infuzni roztok s pamidronatem: 1, S2, S3, S4, S5, S6, S7, S8, S9, S10, S11,

S12, S13, S14, S15
e Pamidronat, I¢kova skupina Bisfosfonaty: S6
e Calcium peroralné: S9, S10

e Vitamin D peroralné: S12, S13

Podkategorie — Specifika aplikace terapie

Na otazku, jaka jsou specifika aplikace terapie u déti s Osteogenesis imperfecta
z pohledu jejich kompetence, jsme od sester dostali vétsinou obdobné odpovédi. Mnoho
sester odpovédélo, Ze se ditéti musi pfed a po podani infuzni terapie provést odbér krve
(S2, S3, S4, Sb, S6, S7, S8, S11, S15). Jedna z dotazovanych sester:,, Pied a po poddni
odber krve na mineraly, podle toho lékar urci davku. Terapie se podadva tri dny po sobé,
jednou za dvacet ¢tyri hodin a cely proces se opakuje jedenkrat za tri mésice. Pri
frakture se infuze nepodava, protoze pamidronat zhorsi lécbu zlomenin. *“ (S2). Sestra 3
odpovédéla: ,, TFi dny po sobé infuze na noc, aby to dité lépe sndselo. Vidy rano
kontrolni odbéry krve na krevni obraz a biochemii. PO ctyrech dnech dité odchazi
domui. “* (S3). Nékteré sestry podotkly, Ze se pii terapii museji méfit fyziologické funkce
(S4, S5, S6, S7, S8, S9, S10, S11, S13, S14). S5: ,, Mereni fyziologickych funkci. Odbéry
krve se museji provadet kazdy den. *“ S13: ,, Bézna infuze s pamidronatem, ale diileZité je
mérit fyziologické funkce. Ctyfi sestry konstatovaly ohledné terapie, Ze nikdy nesmi
kapat mimo zilu, protoze by mohla nasledné vzniknout nekroza (S9, S10, S14, S15).
S9:,,No, kdyz kape infuze, musime mérit fyziologické funkce. Lék nesmi jit nikdy para,

doktor na to kladl diraz, kdyz niam o tom ¥ikal, pry aby nevznikla nekroza."

S14: ,, Velmi dulezité je, aby nesSel pamidrondt mimo i.v., protoZe by mohla vzniknout
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nekroza. Pri kapani infuze meérime fyziologické funkce.” Par sester na otazku
zodpovédelo, ze tato terapie obsahuje specifika v podobé dodrZzeni protokolu
stanoveného 1ékafem, sestry (S4, S6, S7, S8, S12). Sestra 4 odpovédéla: ,, Monitoring
vitalnich funkci se musi provadet. Odbery pred a po aplikaci se provadéji. Postupuje se
dle protokolu od lékare. Rodice podepisuji souhlas s terapii.” (S4). Jedna z téchto
dotazovanych sester podotkla: ,, Lékar nam kladl na srdce, ze je velmi dilezité dodrzet
Jjeho stanoveny protokol. V tom vidim specifika aplikace této terapie.* (S12). Daéle také
Ctyfi sestry uvedly, Ze s terapii museji rodi¢e pisemné souhlasit (S4, S6, S7, S8, S11).
S6: ,, Terapie samotnd neni néjak zvlast ndrocnd. Diilezité je dodrzet stanoveny
protokol, ktery vypracuje lékar. Rodice podepisuji souhlas s terapii. Ja provadim
odbery, sleduji fyziologické funkce a aplikuju terapii. Pokud nejsou komplikace,
hospitalizace trva vétsSinou tri az ctyri dny.*“ Sestra 8 sdé€lila: ,,Ja musim provést odbéry
pred a po aplikaci. Pri aplikaci sleduji fyziologické funkce. Postupuju dle protokolu od
lékare. Rodice museji souhlasit s terapii, ale s tim nikdy neni problém. Jen museji
podepsat formular.“ Sestra s ozna¢enim S11 poskytla tuto odpoveéd’: ,,Jd jako sestra
musim provest odbery pred a také po aplikaci pamidronatu. Sleduji fyziologické funkce
behem celé aplikace infuze s pamidronatem. Pred aplikaci je nutny souhlas rodicu
stouto terapii.” (S11). Pouze jedna sestra uvedla podstatnou informaci, ze infuze
S pamidronatem musi kapat velmi pomalu ,,Je presné stanoveny cas na vykapani, nelze
to nechat kapat od oka. Nemiize to kapat treba jednu hodinu, ale treba tri hodiny. Je to
presné stanovené doktorem. (S1). Jedna z dotazovanych sester jesté svou odpoveéd’
obohatila o dulezitou informaci a to, zZe se ditéti po urcitém case po terapii provadi
EKG. Tato sestra jesté podotkla, ze dit¢ musi byt na celkovém monitoringu pii aplikaci
pamidronatu, jak je jiz vySe zminéno. S7: ,,Vse se podava dle protokolu. Rodice musi
podepsat souhlas s touto lécbou. Kontroluje se télesna teplota, no celkové fyziologické
funkce. Dité je vetsinou napojeno na monitoring. Déla se kontrolni odbér na biochemii
pred a po podani. Kontroluje se hladina kalcia. Také s odstupem casu od terapie se
provadi kontrola EKG. “

e Kontrolni odbér krve pted, po terapii: S2, S3, S4, S5, S6, S7, S8, S11, S15

e Meéfeni fyziologickych funkci pfi podavani terapie: S4, S5, S6, S7, S8, S9,

S10, S11, S13, S14
e [ék nesmi kapat mimo zilu: S9, S10, S14, S15
e Dodrzeni protokolu stanoveného lékafem: S4, S6, S7, S8, S12
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e Pisemny souhlas rodica: S4, S6, S7, S8, S11
e Kontrola EKG: S7

4.3.4. Kategorie 4 — Obsah pouceni rodicii

Na zaklad€ naSich ziskanych dat byla vytvofena kategorie Obsah pouceni rodict,
ktera zahrnuje dvé podkategoriec: Na co by si méli rodice davat pozor, Omezeni
v béznych dennich cinnostech.

Kategorie Obsah pouceni rodicli je zaméfend na predavani informaci rodictim pfi
propousténi do domaci péce na to, na co by si méli davat nejvétsi pozor, jak o dité
s touto diagnézou pecovat a jak manipulovat s nemocnym ditétem. Déle je zaméfena na

omezeni, které zasahuji do jejich dennich ¢innosti.

Podkategorie — Na co by si méli rodice davat pozor

Na otazku o ¢em informuji rodi¢e nemocného ditéte pii propusténi do domaci péce,
nam sestry odpovidaly velmi stru¢né. Pii propusténi ditéte s Ol do domaciho prostiedi,
by si méli byt rodiCe jisti jak o dit¢ pecovat, méli by byt velmi dobie a podrobné
informovovani. Vétsina sester odpovédéla, ze je dualezité upravit prostiedi ditcte,
ve kterém se bude nachézet, aby se zamezilo padiim a tim dalS§im zlomenindm (S2, S3,
S4, S5, S6, S7, S8, S9, S10, S11, S12, S13, S15). S9: ,, Maminku budu upozornovat, aby
predchazela padiim a tim zamezila zlomeninam. *“ Dale sestry dopliovaly, ze je nutné
rodi¢e edukovat ohledné Setrné¢ manipulace s ditétem (S1, S4, S5, S6, S7, S8, S10, S11,
S12, S13, S14, S15). Napriklad sestra 5 tekla: ,, Upozornila bych rodice na nutnost
opatrné manipulace, vyvarovat se pddim.* (S5). Sestra 10 sdélila: , Setrnd péce pri
manipulaci s ditétem po vsech strankdach doma i venku, aby se co nejvice zabranilo
zlomenindam. Jo a aby cela rodina dadvala pozor na pddy, to je také casta pricina
zlomenin. “ (S10). S11: ,, Ze ma ki'ehci kosti, musej bejt rodice opatrnéjsi pii manipulaci
Snim a vice dité chranit pred moznymi pady.* Jedna z dotazovanych sester doplnila
nutnost edukace rodicti ohledn¢ dostate¢ného mnozstvi 1ékti a sledovani termint 1éCby:
., Maminky jsou edukovdiny ohledné Setrné manipulace. Ohledné doplnovani lékii, aby
jich méli dost, aby jim nedosly. Ddle je také informujeme ohledné terminu léchy, ze
museji chodit na terapii kazdé tri mésice. (S1). Par sester zminilo, ze by pii pfedavani
informaci nezapomnéla upozornit rodi¢e malych déti na zvednuté postranice u postylek

(S4, S7, S12, S13). S4: ,,No aby se vyvarovali padim, opatrné s ditétem manipulovali,
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zabrany postylky museji byt vzdy zvednuté. ** Sestra 2 dodala, Ze je vhodné, aby rodice
postylku vypodlozili polstafi a aby rodi¢e informovali celou rodinu o stavu ditéte: ,,Ja
rodice edukuju ohledné prevence urazu, aby dbali na postranice u postylky, aby ji
oblozili polstari. Nutné prizpusobit domdcnost. Prevence celého okoli, edukace rodiny. “
(S2). Sestra s oznacenim S13 svou odpovéd’ rozsifila o radu, aby se déti vyvarovali
nebezpecnym sportim: ,,No zdlezi na veku ditéte, ale mélo by se vyvarovat
nebezpecnym sportium, napriklad kontaktnim sportim, hazené, bobovani, lyZovani,
jezdeni na bruslich a na kole. To bych rodicum zdiiraznila. Pri manipulaci s ditétem,
aby nepouzivali pevné stisky. Je nutné upravit okoli ditéte, aby rodice zamezili padiim,
aby nezakoplo, neuhodilo se. Malé dite by mélo byt uloZené vidy do postylky se
zabranou. “ (S13). Sestra 12 vypovédéla, ze rodice uci piebalovat, jak dit¢ oblékat
a doporuéuje jim vhodny typ obledeni: , Rikdm rodiciim, Ze musej upravit okoli,
prostiedi ditéte. U malého ditéte musej dbat na pouzivani postranic. Naucila bych je,
jak dité prebalovat. Jak ho oblékat. Vhodné jsou lehké kabatky bez zdobeni, aby se
nezachytilo koncetinkou. No prosté je hlavné ucim, Ze musej Setrné manipulovat.
(S12). Sestra 14 také uvedla rady k ptebalovani a jesté dodala dal$i upozornéni: ,,Ja
rodicum rikam, Ze vsechno museji délat s Setrnosti. PFebalovat na tvrdé podloZce. Nikdy
nesmej miminko zvedat, tahat za nozicky. Nezvedat hlavicku pri vykapdvani oc¢i. Vetsi
ditée by se nemelo hodné namahat. Hlavné je dulezity zvySeny a dusledny dohled.*
(S14). Jedna sestra ve své odpovédi uvedla, ze je dilezité u malého ditéte s touto
diagnézou cCasté polohovani, S7: ,, Rodice by méli s ditetem opatrné manipulovat, drzet
ho. Velky pozor by méli davat na otlaky. Dité opatrné polohovat. *“ Jedna ze sester nam
prozradila, Ze rodi¢im predavd informace o Setrné manipulaci, piedchazeni pada
a dodrzovani uzivani ptedepsanych lékt, S8: ,,Jd rodiciim, nejvice mamkam rikam, Ze
museji byt velmi opatrné a Setrné pri manipulaci. Viemi zpusoby zamezit padium déti.
Podavat prisun Calcia dle ordinace lékare. *
o Upravit prostredi ditéte: S2, S3, S4, S5, S6, S7, S8, S9, S10, S11, S12, S13,
S15
e Setrna manipulace: S1, S4, S5, S6, S7, S8, S10, S11, S12, S13, S14, S15
e Kontrola dostatecného mnozstvi 1¢kti doma: S1
e Informace ohledné pfisti terapie: S1
e Zvednuté postranice u détskych postylek: S4, S7, S12, S13

e Nutnost edukace celé rodiny: S2
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e Doporuceni vhodného obleceni: S12

e Naucit rodice vhodné ptebalovat: S12, S14
e Zvyseny, disledny dohled: S14

e Malé déti pravideln€ polohovat: S7

e [¢ky podavat dle ordinace 1ékate: S8

e Vyvarovat se nebezpecnym sportim: S13

Podkategorie — Omezeni v béZnych dennich ¢innostech

Na otazku, Vv jakych dennich ¢innostech ma dit¢ s Osteogenesis imperfecta nejvetsi
potize se nékteré sestry v odpovédich shodly, ze zalezi na véku a stupni postizeni (S1,
S4, S5, S8, S10, S11, S15). Sestra 4 naptiklad uvedla: ,, Obtize se odviji i od veku ditéte,
u miminka to neni tak patrné. U starsich deéti jsou to problémy s chiizi a omezeni
v béznych cinnostech. * (S4). Sestra 5 sdélila: ,, Onemocnéni mize mit nékolik stupii
postizeni. Miize tedy pacienty omezovat pri vsech béznych cinnostech. Také zaleZi na
veku ditéte, od toho se to odviji.“ (S5). Sestra 11 odpovédéla: ,, To je dost ruzné, zalezi
na stupni postizeni, véku a mnozstvi prodelanych zlomenin a tim, jak dobre srostly.
Musi byt jen opatrnéjsi, ale nékteré zvladnou vse, jinak je narocnéjsi jakykoliv pohyb. *
(S11). Dale nam sestry také odpovidaly, ze déti s Ol maji omezeni pii pohybu, nejvice
pii chiizi, napiiklad nemohou chodit na prochazky jako zdravé déti (S1, S2, S4, S6, S7,
S8, S10, S12, S14, S15). Sestra 14 nam sdélila: ,,No v jakych dennich cinnostech.
Hmmm, myslim, Ze pohyb jako takovy. Nemohou jit na prochazku, jako zdravé deti.
Nemohou se volné pohybovat po mistnosti. ““ (S14). Sestra s ozna¢enim 7 dodala, Ze tyto
deéti také omezuje mald vySka a proto nedosahnou na predméty denni potieby: ,, 7yto
deti hodné omezuje pohyb. Nemohou chodit, jak by si prali. Maji problém s presuny
Z lizka, chodit na toaletu. Za jednu ze zdasadnich potizi povazuji maly vyskovy vzriist,
nedosahnou na bézné predmety. “ (S7). Jako dalsi Casta odpovéd’ zaznivala, Ze tyto déti
maji nejvétsi omezeni pii  vykondvani hygieny (S6, S8, S12, S15).
Jedna z dotazovanych sester odpovédéla, ze déti s Ol maji problém s vykonavanim
hygieny, ale velmi je trapi a omezuje, ze nemohou délat vétsinu sportti, S8: ,, Myslim si,
Ze dle stupné postizeni, dle veku ditéte se to trochu lisi, ale vice méné ve vSech dennich
cinnostech. Napriklad pri chizi, pri vvkonavani koupele a hygieny, to nemohou délat
sami. Joo a maji velké omezeni v pohybu. Nemohou délat sport, ktery chtéji. De facto

kazdy sport je pro né mnebezpecny. Z toho jsou deti hodné smutny.“ Sestra 15 nam
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na otazku odpovedéla, také jiz zminéné omezeni pii provadéni hygieny, pohybu a déle
fekla, ze by se déti méli vyhybat zaté¢zovani skeletu: ,, Pri hygiené, pri vyprazdnovani.
No obtize dle typu onemocnéni a veku ditéte. Méli by se vyhybat cinnostem, pri kterych
je zatézovan skelet, napriklad kontaktni sporty, skakavé sporty.” (S15). Dvé sestry ve
svych odpovédich také zminily, jako obtiz v béznych ¢innostech oblékani (S6, S12).
Sestra 6 tekla: ,, Nejveétsi potize V dennich cinnostech maji tyto déti pri oblékani, toaleteé,
hygiené, pri pohybu v prostiedi a nejen doma.* (S6). Castou odpovédi sester byla hra.
Odpovidaly, ze déti s Ol maji potize pii hie se sourozenci a kamarady (S2, S3, S9, S10,
S12, S13). Rodic¢e jim bohuzel nemohou dovolit vSechny hry se svymi vrstevniky.
Sestra 2 uvedla: ,,Nemohou se prochdzet a pohybovat jak by chtéli. Velké potize
a omezeni téchto déti vidim pri hie s vrstevniky. “ (S2). Sestra 3 povédéla: ,, Mdame tu
maminku, kterda ma trileta dvojcatka. Jeden chlapec je zdravy, druhy ma tuhle diagnozu.
Rikala, Ze je hodné tézké vybrat hracky. Prvotné musi vybrat hracky, které nejsou
nebezpecné pro nemocného chlapce. Napriklad odstrkovadla museli uplne vyradit.
Nemohou na hriste, protoze by chtéli na klouzacku. Vse co nemiize nemocny, nemiize
vlastné ani zdravy. Nemohou treba na pout, lyze, kola, brusle a tak dal. Takze si
myslim, Ze takhle nemocné dit¢ ma velké potize pri hie.* (S3). Sestra 9 nam sd¢lila
podobnou odpoveéd’: ,, Pri hie s kamarady. Musi na sebe davat stale pozor. Nemiize se
zucastnit vSech her, co hraji ostatni.” (S9). Sestra 10 nam odpovédéla podobné: ,,U
kazdého ditéte to bude individualni, zalezi na typu onemocnéni a veku ditete. Nejcasteji
miize mit potize pri chuzi, sezeni. Velké obtize bude mit pri hrani her, protozZe se musi
vyhybat moznostem, zpuisobit si dalsi zlomeninu. ** (S10). Sestra 12 vylicila potize ditéte
s OI obdobné¢: ,, Myslim, Ze pri pohybu, takze pri chuzi. Dale pri hygiené, oblékani. No a
pri hie, ta je pro dité velmi diileZita, ale dité s Osteogenesis imperfecta se musi spoustu
her a sportovnich aktivit vzdat. ** (S12).

e Zalezi na v€ku a stupni postizeni: S1, S4, S5, S8, S10, S11, S15

e Omezeni pohybu: S1, S2, S4, S6, S7, S8, S10, S12, S14, S15

e Omezeni malého vzrustu, nedosahnou na predméty: S7

e Deficit pii vykonavani hygieny: S6, S8, S12, S15

e Potize pti oblékani: S6, S12

e Omezeni ve sportu: S3, S8, S12, S15

e Omezeni pii hie: S2, S3, S9, S10, S12, S13
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4.4. Seznam kategorii a podkategorii nemocnych déti

Data, ktera jsme ziskaly na zakladé nerativniho biografického interview s matkami
nemocnych déti, byla nasledné zpracovana do kategorii a podkategorii. Byly vytvofeny
kategorie: Prvni mySlenky na onemocnéni, Prodélané zlomeniny a urazy, Lécba,
Ovlivnéni nemoci a Soucasny stav. 1. kategorie — Prvni myslenka na onemocnéni
zahrnuje tfi podkategorie: Prvni pfiznaky onemocnéni, Postup pfi potvrzeni diagndzy
a Typ Osteogenesis imperfecta. 2. kategorie — Prodélané zlomeniny a trazy neobsahuje
zadnou kategorii. 3. vytvofena kategorie — Lécba zahrnuje tii podkategorie: Pribéh
1é¢by, Utinek terapie a Navitévy nemocnice. 4. kategorie — Ovlivnéni nemoci zahrnuje
jednu podkategorii: Sport. Posledni 5. kategorie — Soucasny stav neobsahuje Zadnou

podkategorii.

4.4.1. Kategorie 1 — Prvni my$lenka na onemocnéni
Na zakladé¢ naSich ziskanych dat byla vytvofena kategorie Prvni mySlenka
na onemocnéni, kterd obsahuje tii podkategorie: Prvni priznaky onemocnéni, Postup pri
potvrzeni diagnozy a Typ Osteogenesis imperfecta. Kategorie je zméfend na prvni
piiznaky onemocnéni, které se u déti projevily. Dale obsahuje proces, kterym
si jednotlivé déti s rodici prosli, nez se dostali k odbornikiim a onemocnéni Ol jim bylo

diagnostikovano. Také je v této kategorii popsano, jaky typ onemocnéni déti postihlo.

Podkategorie — Prvni pfiznaky onemocnéni

Ze ziskanych dat od respondentek jsme vytvofili podkategorii Prvni priznaky
onemocnéni, kam jsme zafadili prvni zlomeniny déti a kdy se objevily prvni myslenky
na tuto diagnozu. Respondentka 1 nam prozradila, ze prvni zlomenina se stala ve dvou
letech pti padu z odrézeciho kola, R1: ,, Prvni zlomeniny jsme si v§imli ve 2 letech, kdyz
spadl z odrazedla, byla to ruka. Nasledovaly dalsi zlomeniny ruky, stacil bézny pad,
treba kdyz bézel a zakopl. Pak byla zlomenina stehenni kosti. Holenni kost si zlomil pri
skakani na skdkacim hradé (to pry byla patologicka zlomenina, ktera se pri skdkani
dolomila), dalsi byla v noci, se mu zaklinila ruka mezi postel a zed’ a jak ji chtel vyndat,
zlomil si ji. “ Jina respondentka vypovédéla, Ze jeji dcera méla prvni uraz v jednom roce,
ale uz ptred tUrazem se obavala, Ze onemocnéni zdédila po ni kvili nezvyklé barvé
bélma, R2: , Vjednom roce, kdyz méla uraz hlavy, jsem se obavala, ze bude mit
onemocnéni po mné, ale uz predtim nez se ji stal uraz, jsem méla podezreni na

Osteogenesis imperfecta, protoze méla modré bélmo. V jednom roce jsem spadla
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S dcerkou, mela tezky uraz. OkamZzité se s tim zacalo pracovat. Jinak Evicce tuto
diagnozu potvrdili, az kdyz ji bylo 12 let, poté co mi umielo miminko ve ctvrtém mésici,
kdyz jsem potratila. “ Dalsi respondentka uvedla, Ze jeji dcera méla tmavsi bélmo od
narozeni, ale Zddnou vzacnou nemoc si nepiipoustéla. V osmnactém meésici zpozornéla
pediatricka, kterd zahdjila diagnostiku, R3: ,, Od narozeni méla dcera tmavsi bélmo,
u kojencii je bézna barva do modra, dcera méla vsak bélmo az sedavé. Ale bez dalSich
vedlejsich projevii nemoci. Do roka se vyvijela naprosto jako zdravé dité, bez jakychkoli
problémii. Veskeré psychomotorické pokroky sly ve spravmém sledu. Na preventivni
prohlidce v 18 meésici pediatricka zpozornéla, Ze se ji nepozdavalo prave nasedlé bélmo.
Poslala nas tedy pro jistotu na krevni odbery a zaskrtla pravé kategorie ukazujici na
metabolismus kosti, tusim to byl parametr PINP, coz urcuje rychlost metabolismu kosti,
zejména lidé s osteoporozou maji tuto hodnotu zvysenou.* Respondentka 4 prozradila,
ze od predcasného porodu méla strach, Ze neni néco v poradku. Uz v biisku byl chlapec
mensi nez jeho dvojce: ,, Filipek se narodil se svym brdskou ve 34 tydnu a viastné to
bylo kviili Filovi. Zddlo se doktoriim, zZe se prestal vyvijet, protozZe uz v brisku byl skoro
0 400gramu mensi a to byl ditvod k porodu cisarskym rezem, samoziejme Ze jsme nikdo
nic nevedeél, ze je nemocny. Po porodu se zdalo, vsechno v pordadku dokonce Filipek byl
prvni u mé na pokoji. Radecek, az za dva dny, asi vite, jak to chodi na neonatologii.
Presto vSechno byli nase dvojcata z predcasné narozenych deti nejvétsi. Po mésici nds
pustili domu a zacalo to. Nejdriv mél Filipek krev ve stolici, takze alergie na kravské
mléko. Na konci kvétna nds pustili z nemocnice. V 6 tydnech mu oteklo stehynko, jeli
jsme na pohotovost. Myslela jsem, Ze ho kousnul komar. V nemocnici rekli, ze ma
zlomeninu stehenni kosti. Tri tydny leZel a byl zavéseny na trakci. Do osmi tydnii véku. *
(R4). Respondentka 5 vypravéla, jak se objevily prvni pfiznaky u jeji prvni dcery,
R5:,, Takze Martinka je moja dcéra narodila 13. 11. 2001 Zlatych Moravciach
tehotenstvo snov bolo bez problémove ked’ sa narodila, bolo to najkrajsie dievéatko na
svete, vsetko bolo v poriadku, lekdri nas prepustili s nemocnici stym Ze je to zdravé
dievcatko . Ked sme prisli domov, Martinka bola krehucka, plakala pri prebalovani, pri
prezliekani, aj pri kupani vsetko ju bolelo, kazdy dotyk jej ockd boli kazdym dnom
tmavsie, €] sklery boli namodrale kazdym dnom viac, ked’ mal pol roka mala prvi
zlomeninu a to sa len pri kvocani prehupla na kolena nechapali sme vrieskala a my sme
nevedeli co jej je, hned sme vyrazili na chirurgiu a tam nam povedali, Ze ma zlomenu
pistalu predkolenie, bola velmi slaba a necely mesiac mala zlomenu stehenu kost’ a uz

sa mam rozbehol koltoc nemocnic, pohotovosti, boli sme tam stdle. Stehenu kost mala
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zlomenu viac krat, je to velmi bolestivé pre dieta aj pre rodica, ktory vidi ako dieta trpi
a nevie mu pomoct. Lekdari nevedeli, co jej je. Martinka nechodila, bola na invalidnom
voziku, lekdri nam povedali, Ze uz nikdy nebude chodit.” O projeveni nemoci u své
druhé dcery povédé€la: , ,narodila sa my aj druha dcerka stou diagnozou a aj
sturnerovym syndromom, ale vdaka Piestanom mala len dve zlomeniny, ale chodl,
nelame sa a sklery mda modrejsie nez starsia dcéra.  (R6).

e Od narozeni nebylo néco v pofadku: R4

e (Od narozeni nezvykla barva bélma: R2, R3, R5, R6

e Prvni zlomenina v Sesti tydnech: R4

e Prvni zlomenina v pil roce: R5

e Prvni zlomenina v jednom roce: R2

e Prvni zlomenina ve dvou letech: R1

e V osmnactém mésici pediatricka zacala fesit nasedlé bélmo: R3

Podkategorie — Postup p¥i potvrzeni diagnozy

Ze ziskanych dat od respondentek jsme vytvoftili podkategorii Postup pri potvrzeni
diagnozy. Tato podkategorie je zaméfena na to, jak se diagnéza OI potvrdila a jak
se déti dostali do rukou specialisti. Jedna respondentka sdélila, Zze chlapec prodélal
specializovana vySetfeni, které OI nepotvrdily. Byl odk4dzadn do Prahy, kde se Ol
potvrdilo: ,, Ndsledovaly denzitometrie, endokrinologie vysetieni, genetika. Nikde z
odberii Osteogenesis nepotvrdily. Byli jsme odeslani do Prahy k panu docentovi a ten
podle rentgenového snimkii, anamnézy a vysetieni urcil Ol 1. typu. Nyni se davaji infuze
a cekame, co bude.” (R1). Respondentka 2 uvedla, Ze onemocnéni jeji dcery bylo
diagnostikovano i pies t€Zky uraz v jednom roce, az ve dvanacti letech: ,, ¥ jednom roce
jsem spadla s dcerkou, méla tezky vuraz. Okamzité se s tim zacalo pracovat. Jinak Evicce
tuto diagnozu potvrdili, az kdyz ji bylo 12 let, poté co mi umielo miminko ve ctvrtém
meésici, kdyz jsem potratila. Pak mi bylo v Olomouci na genetice nabidnuto, ze udélaji
vySetieni krve Evicce. Testy byly délany v Centru molekuldrni biologie a genové terapie

v o6

v Brné. ““ (R2). Jind respondentka diikladné vylicila, jak diagnostika jeji dcery probihala.
Rekla, Ze genetické testy potvrdily onemocnéni OI. Popsala, jak se setkala
s neprofesiondlnim pfistupem, ale také jak se dockala s manZelem poskytnuti
specializované péce pro jejich dceru: ,, Na preventivni prohlidce v 18 mésici pediatricka

zpozornéla, Ze se ji nepozdavalo prave nasedlé bélmo. Poslala nas tedy pro jistotu na
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krevni odbéry a zaskrtla prave kategorie ukazujici na metabolismus kosti, tusim to byl
parametr P1INP, coz urcuje rychlost metabolismu kosti, zejména lidé s oseoporozou
maji tuto hodnotu zvysSenou. Vysledek skutecné vysel hodné zvysené a pediatricka nds
vystrasila, Ze okamzité mame na dceru dohlizet, aby neupadla, Ze muzZe utrpét
zlomeninu. Prislo mi to smésné, protoze modré beélmo jsem dle matky méla jako kojenec
také a nepripoustéla jsem si, ze by dcera mohla mit takto vzacnou nemoc. Poslala nas
do nemocnice s poukazem na hospitalizaci a konzilidrni vysSetieni pro podezieni pravé
na Ol. Dostali jsme se do péce genetika pana docenta Honzika v nemocnici Ke Karlovu
v Praze na metabolickém oddéleni. Pan docent Honzik uz pri telefonickém rozhovoru
pri objednavani k nastupu jevil skepsi, ale pri osobni navsteéve, kdy se ptal na osobni
anamneézu, zjisteni, ze modré sklery a hypermobilitu mam ja i dcera tedy rozhodl, Ze
udélaji kontrolni vySetieni, ovsem ambulantné. Z nemocnice nds tedy jesté ten den
propustili bez jakéhokoli vySetreni, jen se na nas chodili divat mladi medici, jaké ma
dcera tmavé sklery. Zhruba za tyden delali dceri rentgen hlavy kvili takzvanym
wormianskym kustkam, které jsou u deti s Ol casté, ale mohou je mit i zdrave déti.
U dcery se tyto kustky potvrdily a znovu se délal rentgen, tentokrat zapésti kviili urceni
kostniho véku. Tam bylo zjisténo, Ze dcera ma na zaprstni kiistce u palce zhojenou
zlomeninu starou sotva par tydnii. Doma jsem si pred par tydny u ni vSimla, Ze si pri
lezeni ukazovala na rucicku a vikala "ba ba", coz v té dobé znacilo vic véci, boli,
balonek, nebo babicka. Tusila jsem, Ze ji moznd néco boli, ale vzhledem, Ze batole casto
pada, myslela jsem, Ze si rucicku narazila a Ze ji prosté boli. Po této navstévé u docenta
Honzika jsme byli dale objednani na dalsi kontrolu asi za mésic. Behem toho mésice se
prvné dceri zlomila nozicka. Jednalo se o zlomeninu pravé holenni i lytkové kosti, byl to
bézny pad, dcera se pokousela o prvni samostatnou chiizi a upadla uprostied mistnosti,
kdy si nozicku jakoby prisedla a pritom jsem slysela jakoby lupnuti, dcera hrozné
brecela, jako nikdy predtim, jeli jsme tedy na pohotovost, oznamili podezieni na tuto
chorobu a popsali zpusob padu. Rentgen nohy ukdzal zlomeniny obou kosti v jejich
19 mesicich. Dostala nejprve dlahu na tyden, kterou po tydnu sundali, udelali kontrolni
rentgen a dali sadru. Sadru méla 3 tydny. Pri dalsi navstéve u docenta Honzika uz
delali krevni odbery na genetické testy pro potvrzeni OI, odbéry délali i mne, kvili
prave zdedené hypermobilite, kterou dcera ma nejspis po mné a modré skléry, které
jsem mivala jako dité. Za 3 mésice jsme dostali vysledky, pozitivni mutace genu
COLIAI u dcery u mé vysledek negativni - tedy Ol u dcery potvrzena, mutace de novo.

Stav dcery jsme byli konzultovat s vyhlasenym ortopedem profesorem Marikem, horsi

61



pristup, neprofesionalni a mrzoutsky a netaktni vici malému ditku jsem nezazila, ten
nam léecbu striktne odmitl, Ze je to zbytecné a dcera se rozhodné lamat nebude, pouze
pri zavaznych traumatech (padech), opak byl pravdou. Pak jsem se dostala do skupinky
OI v CR na facebooku, kde maminky doporucovaly profesora Sumnika v Motole
pripadné profesora Bayera. Domluvili jsme si tedy konzultaci u profesora Sumnika v
Motole na endokrinologii. Byl neuvéritelné profesiondlni, zkuSeny v lécbe deti s OI
a trpelive odpovidal na vsechny naSe otdazky. Do niceho nas netlacil. Pouze nabidl
moznost ihned nasadit lécbu zoledrondtem, ktery je proti pamidrondtu novéejsi. “ (R3).
Jind respondentka uvedla, ze urCeni diagndzy probehlo genetickymi testy. Popsala,
jaky méla na zacatku diagnostiky strach, jak ji nikdo nic nedokdzal vysvétlit, protoze
se s timto onemocnénim personal nesetkal. Pak se dostala do specializovanych rukou
profesora Bayera, ktery ji a manzelovi vSe vysvétlil, popsal a prozradil prognozu.
R4:,,V 6 tydnech mu oteklo stehynko, jeli jsme na pohotovost. Myslela jsem, Ze ho
kousnul komar. V nemocnici rekli, ze ma zlomeninu stehenni kosti. Tri tydny lezel a byl
zaveseny na trakci. Do osmi tydnii veku. Pak jsme s5li domut a po trech dnech mél otekla
zada, mél zlomené dva obratle. Nechali si ho v nemocnici. Jd uz jsem musela byt doma
S druhym chlapcem, protoze chytil rotavirovou infekci. V nemocnici si zlomil druhé
stehno. Cvicili jsme Vojtovu metodu, protoze to se u nedonosenych deti déla, ale kdyz se
prislo, ze ma Osteogenesis imperfecta, tak uz se necvicila. Znova po zlomeniné nozicky
si nozku zlomil, asi po ctrnacti dnech. Geneticky testy se délali v cervnu, ale vysledky
prisly v Fijnu. Pri narozeni mél protahlou, dlouhou fontanelu. Ruka se mi borila do
hlavicky. Mel divné polohy v inkubatoru, oproti jinym miminkiim. Ted uz to chdpu, on si
ulevoval. Na zacdtku v nemocnici nikdo nevédel co to je. Bylo to tézky. Na zacatku jsem
vithec nevédela, co bude, jestli bude Zit. Dvoukilové miminko, polamané. Nikdo mi
nedokdzal odpovédet na otazky. Jak je to vazné onemocneni? Bude s nim zit? V cervau
mél teda Filipek prvni zlomeninu, jak jsem fikala a v jeho tFech mésicich jsme se dostali
K panu profesorovi Bayerovi, ktery nam pomohl hodné. Rekl, Ze jsou na tom nékteré déti
mnohem hur. Ted jsem se S tim vyrovnala, vim, Ze jsou na tom deti mnohem hir. V tu
dobu jsme byli s manzelem nestastni, neuvédomovali jsme si, Ze na tom miiZou byt déti
hiir. Z Prahy jsme jeli nadseni a hlavné klidni. V Budéjovicich nam nic nerekli. Nic moc
nevedeli. Pan profesor nam vSechno vysvétlil, popsal. Ted uz tu mame pani doktorku
Jirotkovou, je uzasna. Jezdi do zahranici na konference o téhle nemoci a hodné moc o
tom vi. Pani doktorka se o nds stard. Jednou za rok navstévujeme pana profesora

Bayera v Praze.” Respondentka 5 sdé¢lila, ze potvrzeni diagnézy prob&hlo pomoci
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genetickych testi: ,, Martinka nechodila. Bola a invalidnom voziku, lekari nam povedali,
Ze uz nikdy nebude chodit, jeden chirurg v nemocnici nam vybavil Piestany, kde sme
podstupili vysetrenia ohladom genetiky, kde nam potvrdili Osteogenesis imperfekta,
bola to kruta rana, lamavost kosti vysoké Stadium, bola krehka ako krystal, presla si
viac ako 20 zlomenin. Stoho vela operaci a deformovana liva noha, zacali sme
navstevovat' Piestany, kde Martinke zacali podavat bisosfonat paminodrat vo forme
vzivy a zacali sa rehabilitacie.“ (R5). U své druhé dcery fekla, Zze diagnostika byla
véasna diky tomu, ze védeli o onemocnéni u prvni deery: ,, Moja druha dcéra ma tiez
diagnozu Osteogenesis imperfekta a turnerov syndrom. Druhej dcerke Miram tiez jej
diagnostikovali tu istu diagnozu na genetike. Miriam je menSieho v zrastu, mala dve
zlomeniny vdaka tomu Ze tam sa paminodrat podal uz ako malej a vcastne bola
diagnostikovand. ** (R6). Respondentka uvedla, Ze u jejich obou dcer diagnostikovali OI
pomoci genetickych testl: ,, Diagnostikovali nam to genetickymi testamy
a denziometriov.“ (R5, R6).

e Nejprve OI nebylo potvrzeno, odeslan k docentovi do Prahy, onemocnéni

potvrdil: R1

e Onemocnéni diagnostikovano ve dvanécti letech: R2

e RTG hlavy potvrdil vyskyt Wormianskych kustek: R3

e Potvrzeni diagnézy genetickymi testy: R3, R4, R5, R6

e Negativni zkuSenost S poc¢ate¢ni diagnostikou: R3

Podkategorie — Typ Osteogenesis imperfecta

Ze ziskanych dat od respondentek jsme vytvofili podkategorii Typ Osteogenesis
imperfecta, kam jsme zatadili, jaky typ onemocnéni OI déti postihlo. Respondentka 1
povédéla, Ze jeji syn ma OI L typu: ,,Byli jsme odeslani do Prahy k panu docentovi a
ten podle rentgenového snimku, anamnézy a vysetreni urcil Ol 1. typu.” (R1). Dalsi
respondentka uvedla, Ze jeji dcera trpi mutaci genu COL1A1, 1. typ OI: ,, Mutace v genu
COLIAI v heterozygotni forme maternalni mutace c.299-2A>G. Takze je to I typ
Osteogenesis imperfekta. “ (R2). Respondentka 3 sd¢lila, Ze jeji dcerka trpi . typem Ol,
tézsi formou: ,,Za 3 mésice jsme dostali vysledky, pozitivni mutace genu COLIAI
u dcery, u me vysledek negativni, tedy Ol u dcery potvrzena, mutace de novo. S ohledem
na zkuSenosti s lamavosti kosti je dcera razena do 1. typu vaznési typ. (R3). Jedna

respondentka poskytla informaci, ze jeji syn trpi III. typem onemocnéni: ,, Pani
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doktorka rikala, Ze ma III typ Osteogenesis imperfecta a mutace de novo, protoze u nds
V rodiné to nikdo nema. Rikala, Ze by jsme mohly ¢asem udélat znova genetiku, kterou
by jsme poslali do Kanady. Tam je néjaka specializovand klinika. ** (R4). R5 uvedla, Ze
jeji starsi dcera ma OI IV typu, RS: , Stvrtého. Majii ten najtazsi stuperi. . U mladsi
dcery povédéla, ze ma 1. typ onemocnéni, Ze se ji onemocnéni zmirnilo: ,, Maju ten
najtazsi stupen ale mladsia ma uz len prvy ma dobré vysledky. “ (R6).

e Ol typ: R1, R2, R3, R6

e Ol typ: R4

e OIlIV.typ:R5

4.4.2. Kategorie 2 — Prodélané zlomeniny a urazy

Na zakladé naSich ziskanych dat byla vytvofena kategorie Prod€lané zlomeniny
a urazy. V této kategorii je zahrnuto, jakymi zlomeninami, urazy si dité proslo a kolik
jich za sviij zivot prodélalo a co vSechno ho po zdravotni strance trapi. Respondentka 1
vypovédéla, ze jeji Sestilety syn uz prodélal patnact zlomenin. Trpi skoliézou, prvni
zuby mél zkaZzené a kosti se mu deformuji: ,, Prvni zlomeniny jsme si vSimli ve 2 letech,
kdyz spadl z odrazedla, byla to ruka. Nasledovaly dalsi zlomeniny ruky, stacil bézny
pad, treba kdyz bezel a zakopl. Pak byla zlomenina stehenni kosti. Holenni kost si zlomil
pri skakani na skdakacim hradé (to pry byla patologicka zlomenina, kterd se pri skdkanit
dolomila), dalsi byla v noci, zaklinila se mu ruka mezi postel a zed’ a jak ji chtél vyndat,
zlomil si ji. Tyto zlomeniny se poradné nezhojily. Kosti se mu deformuji, md ve vsech
kostech, které byli zlomené, draty. Zlomenin mél asi 15. Jesté ma skoliozu. Prvi zoubky
mél zkazené, i kdyz jsme mu je poctivé Cistili. Sladky jsme mu davali vyjimecne. “ (R1).
Dalsi respondentka uvedla, ze jeji dcera prodélala jedendct zlomenin, které se
objevovaly spiSe v détstvi. Posledni zlomeninu, kterou prozila, se stala pii nachlazeni,
kdy zakaslala a zlomila si Zebro: ,, Moje dcera méla jedendact zlomenin. Zlomeniny se
objevovaly spise v detstvi. Posledni zlomeninu si udélala tak, ze zakaslala a zlomila si
zebro pri chripce.” (R2). Nasledujici respondentka vylic¢ila vSechny zlomeniny, které
jeji deera prodélala, bylo jich Sest. Dale také uvedla, Ze trpi hypermobilitou, ma volnéjsi
klouby, ¢asto se ji vymyka kotnik a noZi¢ky propne do luku proti kolinku: ,,Znovu se
delal rentgen tentokrat zapésti kviili urceni kostniho véku. Tam bylo zjisténo, ze dcera
ma na zaprstni kiistce u palce zhojenou zlomeninu starou sotva par tydnii. Doma jsem si

pred par tydny u ni vsimla, ze si pri lezeni ukazovala na rucicku a vikala "ba ba", coz
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V té dobé znacilo vic véci, boli, balonek, nebo babicka. Tusila jsem, Ze ji moznd néco
boli, ale vzhledem, Ze batole casto pada, myslela jsem, zZe si rucicku narazila a Ze ji
proste boli. Behem toho mésice se prvné dceri zlomila noZicka. Jednalo se o zlomeninu
praveé holenni i lytkové kosti, byl to bezny pad, dcera se pokousela o prvni samostatnou
chiizi a upadla uprostied mistnosti, kdy si nozicku jakoby prisedla a pritom jsem slysela
Jjakoby lupnuti, dcera hrozné brecela, jako nikdy predtim, jeli jsme tedy na pohotovost.
Rentgen nohy ukadzal zlomeniny obou kosti v jejich 19 mésicich. Dostala nejprve dlahu
na tyden, kterou po tydnu sundali, udélali kontrolni rentgen a dali sadru. Sadru méla 3
tydny. Po 2 mésicich po prvni zlomeniné doslo opét k urazu, doskocila na schidek,
narentgenu v Ceském Krumlové potvrzena lehkd zlomenina holenni kosti, pak pri
kontrole v Krci vyvrdacena, pry Zadna zlomenina na kosti neni. Dalsi zlomenina opét
pravé dolni koncetiny holenni i Iytkové kosti k tomu zlomenina v zanartni kistce
chodidla, probéhla za dalsi 2 mésice, za 4 mésice od prvni zlomeniny, pri bandlnim
padu. Opét dostala sadru na 3 tydny. V té dobé jsme zacali resit, zda dceri nasadit lécbu
bisfosfonaty, které jsme se od pocatku branili, kterou nam navrhoval docent Honzik.
Dcera totiz pri kazdé zlomeniné prestala chodit. A trvalo po sundani sadry asi mésic,
nez se na nozicku nebala postavit a opét se ucila chodit. Neuvéritelné zhubla, svaly
na noze velmi zeslably, s kazdym urazem tedy vse od zacatku. Nehledé na psychiku
ditete, hystericky se bdla lékari, bilé plasté ji rozbrecely. Dceru provazi k nemoci prave
casto si vymykne kotnik, noZicky umi propnout do luku proti kolinku.” (R3).
Respondentka 4 vypravéla vsechny zlomeniny, které jeji syn prozil, udava, ze jich bylo
do deseti. V prvnich mésicich zivota mél nohy, holené ohnuté do oblouku, do 6, protoze
cvicili Vojtovu metodu, kterd se cvi¢i s nedonoSenymi détmi. Dnes uz je ma bez
deformit: ,,V 6 tydnech mu oteklo stehynko, jeli jsme na pohotovost. Myslela jsem, Ze ho
kousnul komar. V nemocnici rekli, Ze ma zlomeninu stehenni kosti. Tri tydny lezel a byl
zaveseny na trakci. Do osmi tydnii veku. Pak jsme $li domu a po trech dnech mél oteklé
zdada, mél zlomené dva obratle. Nechali si ho v nemocnici. V nemocnici si zlomil druhé
stehno. Znova po zlomeniné nozicky si nozku zlomil, asi po ctrndcti dnech. Udélali mu
specialni ortézu, aby nozicka byla chranénd, kdyby zase spadnul. Je presné na miru.
Mohl se s tim koupat. Cvicili jsme Vojtovu metodu, protoze to se u nedonosenych deéti
dela, ale kdyz se prislo, Ze ma Osteogenesis imperfecta, tak uz se necvicila. Holené mél
ohnuté do oblouku z Vojtovky.Po dvou letech prvni dalsi zlomenina byla v dubnu a to

zlomenina stehenni kosti. V listopadu mél pak prasklou lebku, zlomenina spodiny
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lebecni. Spadl na hlavicku z postele, v nemocnici, zrovna kdyz jsme byli na infuzich.
Doma ma malou Zidlicku a malé kresilko, i u babicky. Viibec ho nedavam na velkou
Zidli. Nesmi lézt na prolézacky. Ted nosi helmicku, muze se v ni kopat. Mél by ji nosit do
cervna. Kdyz se ucil chodit, tak ji nosil. Pak jsme ji odbourali. Ale déti s timhle
postizenim, by ji meli nosit. * (R4). Respondentka 5 popsala zlomeniny, které prozila jeji
star$i dcera. Prodélala vice jak dvacet zlomenin, mé¢la deformaci kosti na noze, kterou ji
operaéné srovnali: ,, Ked mal pol roka mala prvii zlomeninu a to sa len pri kvocani
prehupla na kolend, nechapali sme vrieskala a my sme nevedeli co jej je, hned sme
vyrazili na chirurgiu a tam nam povedali Ze ma zlomenu pistalu predkolenie bola velmi
slaba a necely mesiac mald zlomenu stehenu. Stehenu kost mald zlomenu viac krat je to
velmi bolestivé pre dieta aj pre rodica, ktory vidi ako dieta trpi. Martinka nechodila
bola na invalidnom voziku lekdri nam povedali, Ze uz nikdy nebude chodit. Martinka
bola silnejsia a postup rehabilitaci sa ucila chodit s choditkom a po par mesiacoch po
barlach, bolo to ako zazrak, zacala chodit aj ked s barlov. Mala deformovanu lavu
nohu, teraz ma Martinka 16rokov a na stdle barlu, ale preto ze sme jej dali narovnat
deformovanu nohu predkolenie, lamali jej ju na tri krat mda nohu v ortézu. Zlomenin
mala viac ako 20. Osteogenesis imperfekta jej znicila chrbticu tak ju caka operacia v
podstate si musi davat stale pozor.“ (R5). O své mladsi dcefi respondentka udala, Ze je
mensiho vzrastu, prodélala dvé zlomeniny: ,, Miriam je mensieho v zrastu mala dve
zlomeniny, vdaka tomu Ze tam sd paminodrat podal uz ako malej.” (R6). O obou
dcerach tekla, Ze jsou mensiho vzristu: ,, St vzrastovo mensie ako ich rovesnici, ale Ziju
normalny zZivot.” (R5, R6). Respondentka 4, také fekla, Ze jeji syn je mensiho vzrustu:
., Filipek ma o 14 cm méné nez braska. * (R4).

e Patnéct zlomenin: R1

e Trpi skoliézou: R1

e Zkazené zuby: R1

e Deformace kosti: R1, R5

e Jedenact zlomenin: R2

e Sest zlomenin: R3

e Trpi hypermobilitou: R3

e Do deseti zlomenin: R4

e Vice jak dvacet zlomenin: R5

e Poskozend patei: RS
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e Dv¢ zlomeniny: R6

e Maly vzrist: R4, R5, R6

4.4.3. Kategorie 3 — Lécha

Na zaklad¢ naSich ziskanych dat byla vytvofena kategorie Lécba, ktera obsahuje tfi
podkategorie: Pribéh léchy, Ucinek lécby a Navstévy nemocnice. Tato Kategorie
je zaméfena na prub&h 1é¢by ditéte, jakou terapii absolvuje, jak ¢asto musi navstévovat
nemocnici a jak terapie na dité u¢inkuje.

Podkategorie — Prithéh 1é¢by

Ze ziskanych dat od respondentek jsme vytvorili podkategorii Prubeh lécby.
Tato podkategorie obsahuje informace, které nadm respondentky wvyli¢ily, ohledné
pribéhu 1é¢by nemocnych déti. Jak 1é¢ba probiha a jaka ma specifika. Respondentka 1
uvedla, Ze se synem navstévuji pravidelné ortopeda a endokrinologa a jeSté dochdzeji
ortopedické kontroly, endokrinologie a odbéry po infuzni lécbeé, ktera se dava pri
hospitalizaci. Ucinky terapie zatim se nedostavil. Rok se léci infuzemi.” (R1).
Nasledujici respondentka sdélila, ze jeji dcera se nejdiive 1é¢ila tabletami Fosamaxu,
pak Fosavancu. Bohuzel ji tablety poskodily jicen. Matka si vyhledala, ze se détem s Ol
aplikuji injekce, které pomahaji zpevnit kosti: ,,V 11 letech zacala brat Fosamax
(vpravuje, vstiebava vapnik), kazdy den. Pak se to zménilo na Fosavance, jedenkrat
tydné (vapnik, ktery se vpravuje do kosti). Tableta na lacno, piil hodiny si nesmi
lehnout, ve vzprimené poloze. Aby se nevratil do jicnu a nepoleptal ho. Od 11 do 13 let
Jji to doktori prestali predepisovat, protoze se bali, kdyby to uzivala ve vétsim, aby se
nezabetonovaly kosti, aby rostla. Dcera i jd jsme v péci ortopeda, v péci revmatolozky a
endokrinolozky. Nasla jsem si na internetu, ze se da trochu lécit tato nemoc, nebo teda
aspon zmirnit zlomeniny injekci, kterd se aplikuje jednou za piil roku. Jenze jsem
s dcerou chodila k soukromé revmatolozce a ona to odmitla, Ze je to moc ndkladné.
Myslim, Ze jedna injekce stoji 10 000 korun. Musela jsem dcerce najit revmatoloZku
statni. Povedlo se, ta terapii schvdlila a proplaci nam to pojistovna. Na injekce chodime
asi od 13 let a mam pocit, Ze pomahaji. Injekce jsou lepsi, nemusi pouzivat Fosavance.
Protoze jeho uzivani ji zpiisobilo poskozeni jicnu. “ (R2). Dalsi respondentka prozradila,
ze méla velké obtize pti rozhodovani, zda terapii dcery nechat aplikovat. S manzelem se

rozhodli, Ze budou na terapie dochazet. U dcery se po prvni davce projevily vedlejsi
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ucinky: ,, Opét dostala sadru na 3 tydny. V té dobé jsme zacali resit, zda dceri nasadit
lécbu bisfosfonaty, které jsme se od pocatku branili, kterou ndam navrhoval docent
Honzik. Lécba bisfosfonaty je indikovana pri 5 zlomenindch za jeden rok, dcera jich
meéla 6. Stav dcery jsme byli konzultovat s vyhlasenym ortopedem profesorem Marikem,
horsi pristup, neprofesionalni a mrzoutsky a netaktni viici malému ditku jsem nezazila,
ten ndam lécbu strikiné odmitl, Ze je to zbytecné a dcera se rozhodné lamat nebude,
pouze pri zavaznych traumatech (padech), opak byl pravdou. Pak jsem se dostala do
skupinky OI v CR na facebooku, kde maminky doporucovaly profesora Sumnika
V Motole pripadne profesora Bayera. Domluvili jsme si tedy konzultaci u profesora
Sumnika v Motole na endokrinologii. Byl neuvéritelné profesiondlni, zkuseny v léché
deti s OI a trpélivé odpovidal na vSechny nase otazky. Do niceho nds netlacil. Pouze
nabidl moznost ihned nasadit lécbu zoledrondtem, ktery je proti pamidrondtu novéjsi,
ale podava se jen v jedné davce po piil roce a v podstatné nizsi davce nez pamidronat.
Neni tedy nutna vicedenni hospitalizace. Doma jsme s manzelem diikladné probrali, pro
a proti léecby nebo nelécby, dceri jsme chtéli zabezpecit détstvi, s co nejméné traumaty
asddrami, a jelikoZz jsme postupné planovali také druhé ditko, zvolili jsme léchu.
V dcerinych 26 mésicich dostala prvni davku Zomety. Po prvni davce méla sice vedlejsi
ucinky jakoby chripkové stavy, prvni 3 dny horecky kolem 40°C, bolely nozicky, ze se
nemohla ani postavit, ale po 3 dnech odeznélo.“ (R3). Respondentka 4 uvedla, Ze
dochazeji na pravidelnou aplikaci infuzni terapie s Bisfosfonaty. Dale prozradila, Ze
pred a po podani synovi odebiraji krev: ,, Geneticky testy se délali v ¢ervnu, ale vysledky
prisly v Fijnu. Ale na vysledky se necekalo a nasadil se hned pamidronat. Treba v deseti
tydnech. Po Sesti tydnech pak po osmi tydnech jsme chodili na lécbu. Po prvni infuzi
jsem vidéla zlepseni. Musim zaklepat, ale pak nemél dva roky jedinou zlomeninu. VZdy
odebiraji krev pred a po infuzich. Nékdy se stane, Ze ma v krvi mdlo vapniku,
pamidronat mu to vezme a prenese do kosti. Kviili tomu mu pridaji kalciovi sirup, ktery
davame kazdy den.” (R4). Respondentka 5 o své star§i dcefi poveédéla, ze se 1&Ci
bisfosfonaty a dochazeji na pravidelnou rehabilitaci: ,, Zacali sme navstevovat’ Piestany
kde Martinke zacali podavat bisosfonat pamidronat vo forme vyzivy a zacali sa
rehabilitacie velmi jej to zacalo pomahat. (R5). O své druhé dcefi, ktera je mladsi fekla,
ze se také 1&Ci bisfosfonaty: ,, Ma rozdiel od starsej ich ma menej nakolko nemala tolko
zlomenin a vdaka pamidronatu ma kosti pevnejsie, ma 13 rokov.” (R6). Také nam

vylicila, jak probiha 1écba u obou dévcat: , Liecba prebieha tak, ze sa poddva
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pamidronat vo forme infuzky a popri tomu sa rehabilituje a beru sa lieky alpha D3
biomin H vigantol liecha je velmi uicinnd hlavne pamidronat. ““ (R5, R6).

e [écba infuzni terapii pamidronat: R1, R4, R5, R6

e Uzivani tablet (Fosamax, Fosavance): R2

e Aplikace injekci (neuveden ndzev): R2

e Lécha aplikaci zoledronatu: R3

e Pravidelné kontroly ortopeda: R1

e Pravidelné kontroly revmatologa: R2

e Pravidelné kontroly endokrinologa: R1, R2

e Pravidelné uzivani kalcia: R4

e Uzivani peroralnich kapek (Vigantol): RS, R6

¢ Rehabilitace: R5, R6

Podkategorie — Ucinek terapie

Ze ziskanych dat od respondentek jsme vytvofili podkategorii Ucinek terapie.
Tato podkategorie obsahuje informace o ucinku terapie. Jak respondentky vnimaji
ucinky léc¢by. Respondentka 1 uvedla, ze jeji syn se 1é¢i rok infuzemi, ale bohuzel
¢inek terapie jesté nevidi: , Ucinky terapie zatim se nedostavil. Rok se 1é¢ infuzemi.
(R1). Nasledujici respondentka vnimé soucasnou terapii své dcery pozitivné. Udava,
ze terapii injekcemi pomahaji: ,, Na injekce chodime asi od 13 let a mdam pocit, Ze
pomdahaji. Injekce jsou lepsi, nemusi pouzivat Fosavance. ProtoZe jeho uzivani ji
zpiisobilo poskozeni jicnu. “ (R2). Respondentka 3 sdélila, Ze 1écba mé obrovsky piinos
pro jeji dceru. Celkovy stav se zlepsil, zesilila a zacala dobfe chodit. Dobré vysledky
se projevily na denziometrickém vySetieni: ,,Jiz po piil roce po podani prvni davky se
Jjeji stav neuvéritelné zlepsil, zesilila, zacala chodit. Postupné se naucila dobre chodit.
Lécba méla obrovsky prinos v tom, Ze jsem se o dceru prestala hystericky bat.
Od ozndmeni diagnozy a po prvni zlomeniné jsem dceru neustdle jistila, vodila za
rucicky, béhala za ni a stdle ji hlidala, aby nespadla. Kazdy pad mohl znamenat
zlomeninu, bylo to neunosné a byl to vazny rozhodujici aspekt, proc¢ do lecby jit. V zari,
tedy po 19 mésicich na lécbe zoledrondtem ji délali kontrolni denzitometrii patere
a vysledek byl ohromny - 0,1. Tedy pouze nepatrné zaporny bod. Lécbu bude dostdavat
stale, nejspise do puberty, avsak davku ji trochu sniZili. Nyni uz po podani davky

Zomety vedlejsi ucinky nemiva, ovSem podani je pro ni kviilli nutnosti aplikace pres
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kanylu stresujici. Ovsem za moznost lécby pro dceru jsme nesmirné radi, kdyz vidime,
jak ji to umoznilo se zapojit mezi vrstevniky bez strachu z urazii a psychickych
traumat.“ (R3). Respondentka 4 vidi také pozitivni ulinky terapie. Se synem
byla na denziometrickém vySetieni ze kterého vySly dobré vysledky: ,, Po prvni infuzi
jsem vidéla zlepSeni. Musim zaklepat, ale pak nemél dva roky jedinou zlomeninu.
S lécbou mdam pozitivni zkuSenost. Ve dvou letech mu pan profesor Bayer délal vysetieni
na hustotu kosti — denziometrii. Pan profesor Bayer to vypocital, Ze je na spodni hranici
zdravého ditéte. Nesmi se pri vySetreni hybat. “ (R4). Respondentka potvrzuje velmi
pozitivni u¢inek terapie, jeji dcera zacala diky 1écbé chodit: ,,Ked malda Martinka
9rokov prvy krat sa postavila na nohy to bola neskutocna radost, bolo to rovno ma
Vianoce asi po Stvrtom pamidronate. Martinka bola silnejsia a postup rehabilitaci sa
ucila chodit' s choditkom a po par mesiacoch po barlach, bolo to ako zdazrak, zacala
chodit aj ked’ s barlov, ale chodila my sme boli stastny najstastnejsii. Lekari sa mylili,
ked' povedali, zZe chodit' nebude nikdy a chodi a to vdaka Narodnému ustavu
reumatologickych choréb v PieStanoch, vdaka Pani doktorke Vrtikovej a Pani
Koskovej. (R5). U mladsi dcery vypovédéla: ,,Md rozdiel od starSej ich ma menej
nakolko nemala tolko zlomenin a vdaka pamidronatu ma kosti pevnejsie ma 13
rokov. “(R6).

e Nevidim zadné ucinky terapie: R1

e Vidim pozitivni u€inky terapie: R2, R3, R4, R5, R6

e Dobré¢ vysledky denziometri: R3, R4

Podkategorie — Ndavstévy nemocnice

Ze ziskanych dat od respondentek jsme vytvofili podkategorii Navstévy nemocnice.
Tato podkategorie obsahuje tdaje, které nam prozrazuji, jak ¢asto museji respondentky
s détmi navstévovat nemocnice, kvuli pravidelnym kontrolam a terapiim. Respondentka
1 sdélila, Ze se synem chodi na infuze jednou za pul roku, pii kterych musi
byt hospitalizovany. Jest¢ dochézeji na pravidelné kontroly na ortopedii
a endokrinologii: ,,Infuze jsou 1x za pul roku. Mezitim ortopedické kontroly,
endokrinologie a odbéry po infuzni léché, ktera se dava pri hospitalizaci.” (R1).
Respondentka 2 uvedla, ze s dcerou chodi na aplikaci 1é¢ebné terapie jednou za ptl
roku: ,,No jednou za pul roku na injekci, jinak kazdé tri mésice na kontroly k riiznym
odbornikim. Nasla jsem si na internetu, Ze se da trochu lécit tato nemoc, nebo teda
aspon zmirnit zlomeniny injekci, ktera se aplikuje jednou za pul roku. (R2). Dalsi
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respondentka prozradila, ze na aplikaci terapie dochazeji jednou za pil roku
a hospitalizace neni nutna: , Nasadit léecbu zoledrondtem, ktery je proti pamidronatu
novéjsi, ale podava se jen v jedné davce po pul roce a v podstatné nizsi davce nez
pamidronat. Neni tedy nutna vicedenni hospitalizace.” (R3). Respondentka 4
vypovédéla, Zze nyni dochdzeji na terapii jednou za ¢tyii mésice, ale na pocatku museli
nav$tévovat nemocnici jednou za Sest az osm tydnu. Pii aplikaci terapie je nutnd
hospitalizace. JeSt¢ dodala, Ze jednou za rok jezdi do Prahy k panu profesorovi
na prohlidky: ,, Po Sesti tydnech pak po osmi tydnech jsme chodili na léecbu. Ted uz
chodime jednou za ctyri mésice. Vzdycky, kdyz se prodlouzi interval lécby, tak mu tu
davku zvétsej. Pry to vetsi telicko uz vic vydrzi. Pani doktorka se o nas stard. Jednou za
rok navstévujeme pana profesora Bayera v Praze. Na lécbu ted’ jezdime jednou za ctyri
mésice. Chodi na kontrolu ousek. Jak spadl na hlavicku, malicko méné na néj slysi, ale
jen malicko.” (R4). Respondentka uvedla, Ze s obéma dcerami navstévuji nemocnici
pravideln¢ jednou za Ctyfi mésice, kvili aplikaci lécebné terapie: ,,A do nemocnici
chodime kazdé 4 mesiace. “ (R5, R6).

e Nutna hospitalizace, pfi aplikaci 1écby: R1, R4

e Hospitalizace neni nutna: R3,

e Aplikace terapie jednou za ptl roku: R1, R2, R3

e Aplikace terapie jednou za ¢tyii mésice: R4, RS, R6

e Pravidelné kontroly specialistii: R1, R2, R4

4.4.4. Kategorie 4 — Ovlivnéni nemoci

Na zaklad¢ naSich ziskanych dat, byla vytvoiena kategorie Ovlivnéni nemoci, ktera
obsahuje jednu podkategorii: Sporty.

Tato kategorie je zaméfena na omezeni, ktera vnesla do zivota déti a celych jejich
rodin nemoc OI. Co je trapilo a trapi. S ¢im se museli vypotadat. Jak nemoc ovlivnila
celou rodinu a zejména dité. Respondentka 1 fekla velmi smutné, ze syn chodil,
ale uz je bohuZel na invalidnim voziku. Casto ma bolesti nohou. Nékdy miiZe alespon
plavat. Trapeni popisuje tak, ze nemize délat Cinnosti jako zdravy chlapec, R1: ,,Syn
chodil, ted’ uz udela jen par kroku, ma invalidni vozik, nohy ho casto boli. Miize plavat
a to jen kdyz zrovna nema sadru. Na kole uz se nesvezl. Vi, Ze nemuze délat to, co
ostatni deti. Nesmi skakat, chodit, nesmi spadnout, prevence urazu.” Druhd

respondentka povédela, ze jeji dcera je limitovana tim, ze se naptiklad nemize zucastnit
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koncertli nebo diskoték. Do Skoly i ze Skoly ji matka musela doprovézet, aby se ji nestal
n¢jaky uraz, R2: ,, Nemuize sportovat. Vsude musela byt doprovazena mnou. Do skoly, ze
skoly, aby si cestou néco nezlomila nebo si neublizila. Urcité limituje a hodné. Nemiize
chodit na diskotéky, koncerty nebo treba festivaly. No proste nemiize na hromadné akce,
kde je hodné lidi, kteri jsou rozjeti a mohli by ji shodit.” Respondentka 3 uvedla,
ze velka limitace, zplsobend touto nemoci je strach z dalsi zlomeniny. Péce o takto
nemocné dit¢ je velmi naro¢na. DalSi negativni ovlivnéni touto nemoci je, ze museji
chodit do nemocnice, kde ji zptisobuji dalsi bolest, kviili zavedeni kanyly, aby ji mohli
aplikovat terapii. Také matka fekla, Ze mé strach kvili latce, kterou dcefi aplikuji
jako terapii, R3: ,,0d ozndmeni diagnozy a po prvni zlomeniné jsem dceru neustdle
Jjistila, vodila za rucicky, behala za ni a stale ji hlidala, aby nespadla. Kazdy pad mohl
znamenat zlomeninu, bylo to neunosné. Jeji nemoc nyni 2 roky na lécbé nam Zivot
omezuje v tom, ze dcera nechodi do klasické skolky, ale soukromé, kde je pouze kolem
6 - 8 deéti a ucitelka mi na dceru dohlizi. Je to narocné i s ohledem, Ze neni motoricky
schopna jako jeji vrstevnici, problémem jsou schody. Ovsem podani je pro ni kvuli
nutnosti aplikace pres kanylu stresujici a bolestivé. Tato nemoc neni sice smrtelnd,
ale na kvalite Zivota zejména déti dost ubird a nehledé na fakt, Ze zatim ani nikdo nevi,
jakeé dlouhodobé ucinky mohou bisfosfonaty mit. Stale se ptam sama sebe, jestli dceri
nevedomky neublizujeme, kdyz ji vlastné pravidelné nechavame pichat chemoterapii
urcenou pro léecbu rakoviny kosti. Snazime se pro dceru v tomto pripade volit mensi zlo
respondentka fekla, ze si mysli, Ze pfes vazné onemocnéni, které jeji syn ma, nema
pocit, Ze by byl hodné omezen. Rekla, Ze si Zivota uziva, Ze je vesely. Sam si dle matky
onemocnéni uvédomuje tim, Ze ma strach z dalsi zlomeniny a proto je na sebe opatrny.
Velmi néarocné pry bylo, kdyz se 0 diagnoze dozvédéla a sestry na oddé€leni ji
nedokézaly poradit. Pani doktorka ji ucila, jak ho ma oblékat. Sama musela pfijit na
vhodné pomtucky, které ji a synovi uleh¢i zivot, R4: ,,Jd mam pocit, zZe Filipek neni tak
hodné omezeny. Nejhorsi je strach, aby blbé nespadl. Clovek ma velky strach. On si
Zivot uzivd. Rikam, Ze nemiize na koloto¢ na hfisti. On to chdpe, je hodné vnimavy.
Sedne si a koukd na brasku, ale je to dité, nekdy je vztekly, Ze by tam chtél taky. Myslim,
Ze na sebe dava pozor. Vnima to. Napriklad v koupelné je voda a on uz dvakrat uklouzl,
tak uz vika: ,,Mami, moko, nejdu, pomoc.* Pani doktorka mé ucila jak ho oblékat. Jak
ho prebalovat. Prvni tFi dny po odchodu z nemocnice, jsem ho ani nekoupala, hrozné

jsem se bala. Nosili jsme ho na polstari. Mél mékkou postylku. Mél to moc rad. Koupili
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jsme specialni podlozku pod hlavicku, ale prodavaji ji normalné. Vanicka byla
nafukovaci, aby byla mekka. Ted pouzivame sedatko do koupelny. Kosticky nemda
zdeformované. Pan profesor Bayer Fikal, Ze ma krasné noZicky i po zlomeninach. Jako
miminko mél hodné nozicky do o. Dnes je md krasné, jako zdrave dite.* Dalsi
respondentka li¢i, jak jeji starsi dceru tato nemoc omezuje, R5: , V detstve ju tato
choroba velmi obmedzovala teraz je to len tak sa minimalne, ale vidy tam bude to
obmedzovanie. “ Respondentka pocituje, jak do jejich Zivota vneslo tohle onemocnéni
bolest, Usili a trpélivost, RS a R6: ,,Onemocnenie nam do nasho zivota prinieslo vela
bolesti usilia a trpezlivosti. A tato diagnoza nds obmedzuje tym, Ze dcéry nesmie
bycikel, korcule, behat' v podstate Ziadny namahavy Sport.

e Nechodi: R1

e Bolesti: R1, R3, R5, R6

e Nemuze délat to, co ostatni déti: R1, R2, R3, R4

e NemiZe na koncerty, diskotéky, kde je hodné lidi: R2

e Vsude muselo byt dit¢ doprovazeno: R2

e Strach z dalsi zlomeniny: R3, R4

e Musi navstévovat soukromou skolu, kde je méné déti: R3

e Nutnost vhodnych pomicek: R4

e Dité s Ol vyzaduje specializované osetfovani: R4

e Osvobozeni od télesné vychovy: R1

e Velké omezeni pfi sportu: RS, R6

Podkategorie — Sport

Na zakladé ziskanych dat byla vytvofena podkategorie Sport. Kategorie Sport
zahrnuje, zda déti s Ol mohou ¢1 nemohou vykonavat sporty. Jaké sporty jsou pro né
vhodné ¢i nevhodné. Prvni respondentka fekla, Ze jeji syn nemlze sportovat. Uvedla
naptiklad kolo, brusleni, lyZzovani, sankovani, ale mlze plavat R1: ,, Na kole uz se
nesvezl. V télocviku je neklasifikovany. LyZovani ani sankovani (brusleni) neni pro ného
vhodny sport. Muize plavat a to jen kdyz zrovna nema sadru. *“ Nasledujici respondentka
vyjmenovala nevhodné sporty, Dodala slitosti, ze ji dcerka né&kolikrat prosila,
ze by chtéla sportovat R2: ,, Kolo, brusle, lyze. Pamatuji si, Ze si hrozné prdla sportovat
a ja jsem ji stale dokola vysvetlovala, Ze nemiize sportovat, ze by se ji mohlo néco stat.

Dalsi respondentka neuvedla sport, ktery by jeji dcera nemohla vykonavat, ale naopak
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fekla, Ze po 1écbé bisfosfonaty se jeji dcera naucila 1épe chodit, b&éhat a nékdy 1 skace,
R3: ,, Postupné se naucila dobre chodit. Uz i béha a dnes, kdy je dceri 4 roky a ctvrt uz
i trochu skace. Umi chodit do schodi, ale ze schodit ma velky blok, prosté se boji,
moznd kvuli traumatu z urazu.* Respondentka 4 vypoveédéla, Ze syn nemiize sportovat
a uvedla lyzovani, R4: ,, Nemiize lyZovat, sportovat. “ Respondentka uvedla, ze jeji dcery
nemohou jezdit na kole, na bruslich a nemohou béhat: ,, 4 tdto diagnoza nas obmedzuje
tym, ze dcéry nesmie bycikel, korcule, behat' v podstate Ziadny namahavy sport. “ (R5,
R6).
Nevhodné sporty:

e Jizda na kole: R1, R2, R5, R6

e Brusleni: R1, R2, R5, R6

e Lyzovani: R1, R2, R4

e Bobovani: R1

e Bc¢hani: RS, R6

Co mohou dé€lat:
e Muze chodit, béhat a skakat: R3

e Muze plavat: R1

4.4.5. Kategorie 5 — Soucasny stav

Na zéklad¢ naSich ziskanych dat byla vytvoiena kategorie SouCasny stav. V této
kategorii je shrnuto, jak se détem dafi. Co je nyni aktualniho, zda navstévuji Skolku
nebo Skolu. Prvni respondentka povédéla, ze syniv stav se celkové zhor$il. Mohl
chodit, dnes uz nemize. Chodi do zédkladni Skoly, ale ve Skole neni klasifikovan
z télesné vychovy. Musi davat pozor na pady a urazy, R1: ,,Syn chodil, ted’ uz udéla jen
par kroku, ma invalidni vozik, nohy ho casto boli. Muze plavat a to jen kdyz zrovna
nemd sadru. Navstévuje zdkladni Skolu a diky integraci ma asistenta. Skola je nyni uz
prizpiisobena invalidnimu voziku. V télocviku je neklasifikovany. Vi, Ze nemiize délat to,
co ostatni deti. Nesmi skakat, chodit, nesmi spadnout, prevence urazu. Neddavno mne
premluvil, Ze chce jet viakem. Zjistila jsem si bezbariérové spoje a vyrazili jsme.
Dalsi respondentka vypovédéla, Ze jeji dcerka je moc Sikovnd a s onemocnénim
se srovnala, R2: ,, Evicka je moc Sikovna, naucila se s tim zit. Moc dobre se uci a zacala

se venovat liceni. Nasla si smer zivota, ktery ji vyhovuje, vyhovuje jejimu onemocnéni
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aje stastna. Kolikrat ji Fikam, zZe je mi lito, Ze jsem si ji poridila pres to, Ze jsem
riskovala, Ze bude mit tohle vazné onemocnéni. Rikam ji, Ze jsem byla sobeckad. Ale ona
mé okrikne, co to Fikam. Jsme spolu hrozné Stastné, uzZivame si jedna druhé a stile se
usmivame. Naucila se stim zit. Je velmi Stastna. Stile se nécemu sméejeme. "
Respondentka 3 prozradila, Ze jeji dcera od diagnostiky OI az do dnes udé€lala jeji dcera
velké pokroky ajeji zdravotni stav se velmi zlepSil. Dokaze chodit, béha, nékdy
dokonce skae a naucila se chodit do schodu. Navstévuje soukromou Skolku. Matka
zdiiraznila, ze maji komplikace s povinnym ptedskolnim rokem ve $kolce, nevi, zda ho
dokéze absolvovat, protoze ve statni Skolce je vice déti a mohlo by dojit k Castym
uraziim, R3: ,, Postupné se naucila dobre chodit. Uz i beha a dnes, kdy je dceri 4 roky
actvrt uz i trochu skace. Umi chodit do schodii, ale ze schodit ma velky blok, prosté
se boji, mozna kvuli traumatu z urazu. Jeji nemoc nyni 2 roky na lécbé nam Zivot
omezuje v tom, ze dcera nechodi do klasické Skolky, ale soukromé, kde je pouze kolem
6-8 deti a ucitelka mi na dceru dohlizi. Na noZickach je sice jiz mnohem jistéjsi,
ale pokud by ji nékdo silnéji Zduchl, dcera upadne. Po pddu nebo néjakém uvrazu
je uzkostliva a boji se bolesti. Treba nyni povinny predskolni rok ve Skolce je pro nds
komplikace, budeme nejspis volit individudlni vzdeélani. Ovsem do Skoly ji chceme
zaradit klasicke. “ Jina respondentka vypovédéla, ze jeji syn je hodné vnimavy, je na
sebe velmi opatrny. Boji se, ze naptiklad uklouzne v koupelné a zazije znovu bolest,
R4: ,, Myslim, Ze na sebe ddva pozor. Vnima to. Napriklad v koupelné je voda a on uz
dvakrat uklouzl, tak uz rika: ,,Mami, moko, nejdu, pomoc.“ Brachovi jsme poridili
odrazedlo a on ho chtél taky, bylo tezké mu vysvétlit, Ze né. No tak ho ma taky, jezdi
hodné pomalu. Je videt, zZe je na sebe opatrny. Proti brachovi je bystrejsi. Pamatuje si,
hned se vsechno nauci. Mam pocit, zZe Filipek pada mnohem ménée, nez Radecek.
Myslim, Ze ma pud sebezachovy Filipek. Oba jsou prijaty do skolky, ale jeste si nejsem
Jjista, jak to pujde.” Respondentka 5 povédéla, Ze dcerka pres vazné onemocnéni Zije
normalni Zivot, studuje na stfedni Skole. Je velmi vdécna, Ze se jich ujali v Narodnim
ustavu revmatologickych chorob v Piestanech, protoze diky nim udélala dcera velké
pokroky, R5: ,,Chodi a Zije normalny Zivot chodi von s kamaratmi uci sa na strednej
Skole za kucharku je velmi sikovna diagnoza je velmi tazka, nevyliecitelna, ale da sa to
zvlddnut. Sme velmi Stastny, Ze sa nas v Piestanoch ujali, v daka nim je znej velka
kocka, ktora ma priatela a Zije normalny Zivot, ma okolo seba vela dobrych kamardatov.
Dd sa stym zit, dcerka je velmi sikovna, nepoddava sa svojej chorobe. Na rozdil od

druhé dcery, prodé¢lala mladsi dcera vyrazné méné zlomenin. Ma jistd omezeni, ale ne
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tolik jako star$i dcera, R6: ,,Md obmedzenia ale na rozdiel od starsej ich ma menej
nakolko nemala tol'ko zlomenin a vdaka pamidronatu ma kosti pevnejsie.

e Navstévovani zdkladni Skoly, nutny asistent: R1

e Nesmi skakat, chodit: R1

e Nutnd prevence Urazi: R1

e S onemocnénim se naucili zit: R2

e Navstévuje skolku (soukromou): R3

e Chodi, béha, skace: R3

o Uzkost, strach z bolesti: R3, R4

e Vnima vlastni nemoc: R4

e Zvladne jizdu na odraZecim kole: R4

e Osvobozeni z télesné vychovy: R1

e Navstévuje stiedni Skolu: RS

e Neméa mnoho omezeni: R6

4.5. Piibéh dospélé Zeny

Tabulka 3: Identifika¢ni udaje o dospélé Zeng¢.

Identifikace > Misto bydlisté, Lokalita
nemocnych déti Vek kraj 1é¢by et
. HI. m. Praha,
71 30 let o Praha l. typ

V této tabulce jsou identifika¢ni udaje o dospélé zZené, kterd nds kontaktovala
abyla ochotna detailné sepsat svij pribéh. Tato Zena si neptala rozhovor délat
pfi osobnim setkani, ani pomoci skypu, pfala si ho sama sepsat. Dostali jsme ho
Vv pisemné podob¢, ale mohli jsme se ji na cokoliv doptat pomoci emailové
korespondence, ptes kterou jsme komunikovali.

V pribéhu sbéru dat nas kontaktovala jiz zminénd dospéléd Zena s onemocnénim
Osteogenesis imperfecta, ktera ndm chtéla pfispét svym Zivotnim piibéhem. Na pocatku

této prace jsme si stanovili porovnavat uskali zivotd déti s onemocnénim Osteogenesis
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imperfecta, ale kdyz nas kontaktovala tato Zena s velmi zajimavym osudem, byla by
velka Skoda tento piib&h nevyuzit. Proto jsme ji zafadili na zavér empirické ¢asti. Velmi
detailn€¢ ndm popsala sviij ptibéh, poté co zjistovala informace z détstvi od své matky.
Ziskali jsme jeji cenné zivotni udaje, jako naptiklad: jaka tskali v détstvi prozila, jak ji
byla nemoc diagnostikovana, jak u ni probihala a nyni probiha 1écba, jak se s nemoci
srovnala v dospélosti, jaké ma zaméstnani a jakym koni¢kiim se vénuje. Tato zena
se narodila ve Svédském kralovstvi a ma bohaté zkusenosti s tamnim zdravotnictvim,
coz nam umoznilo pohled na zdravotnickou péci o déti s Osteogenesis imperfecta v jiné
zemi, zarovenl ndm poskytla pohled na dospélého jedince s timto onemocnénim a jak

dospéla osoba vidi sva tskali a prozivani této choroby v détském véku.

Piibéh Zeny:
Dobry vecer,

jak jsem slibovala, pokusim se Vam sepsat svuj zivotni pribeh s OL

Détstvi: Co se tyce raného détstvi a toho, jak mi bylo onemocnéni diagnostikovano,
nemam uplné podrobny prehled. Ale povidala jsem si s maminkou a ta mi hodné véci
rekla, abych Vam je mohla predat. Narodila jsem se predcasné v unoru 1988 (tusim, ze
v 6. mesici) ve Svédském Goteborgu, matka je rozend Ceska, otec Svéd, ja mam obe
obcanstvi. K prvni zlomeniné doslo, kdyz jsem se naucila chodit a jen spadla a “sedla”
si na nohu, nasledovaly dalsi zlomeniny predevsim dolnich koncetin (vzdy velmi jemnym
padem), které se velmi dlouho hojily. Lékaii ve Svédsku neméli podezieni na Zidné
onemocneni a OI typu |. mi bylo diagnostikovano az po tom, co matka patrala po
moznych pricindch mych mnohacetnych zlomenin v CR. Poté, co mi bylo onemocnénit
diagnostikovano, vyplynulo na povrch, ze ho maji i dalsi clenové svédskeé vetve rodiny
(déda, muj otec a I ze 2 jeho bratrii, sestrenice a bratranec), ale nikdy nebyli léceni a
Zili normalni Zivot (jen muj otec mél mnohacetné zlomeniny, ale nikdy se to neresilo
Jjako néco nenormdalniho). Ve Svédsku nebyli ochotni se moji diagnézou nikterak zabyvat
a po dalsich Spatnych zkuSenostech stamnim zdravotnictvim (operace zhoubného
nadoru v ustni dutiné v roce 1994/95, zanedbani diagnostiky dalsiho vrozeného
onemocnéni - Von Willebrand) se matka rozhodla obrdtit se na lékare v CR. Dostala

jsem se do péce MUDr. Marika a MUDr. Kuklika (genetika).

77



7 let - dospélost: K nejvaznejsimu urazu doslo v roce 1995 padem z nizké vysky na
detském hristi (klasické ceské kovové prolézacky). Diky tomuto virazu jsme se s matkou
definitivné prestéhovaly zpatky do CR. Doslo ke kompresivnim zlomeninam 3 hrudnich
obratlii a nasledovala léecba korzetem, zpocatku 22 h denné, pozdeji doslo k snizovani
doby a v poslednich letech jsem korzet nosila predevsim pres noc, celkem trvala lécba
11 let. Vzhledem k deétskéemu véku a rustu, doslo k uspésnému nariistu vSech obratlii do
normalni velikosti. Z farmakoterapie jsem absolvovala injekce kalcetoninu, ktery jsem
vSak velmi spatné snaSela (zvraceni, ubytek na vaze) a lécba byla prerusena. Poté jsem
delsi dobu uzivala nosni sprej (tusim, zZe také kalcetonin, ale nejsem si jistd), ale opét
doslo k vyraznym nezdadoucim ucinkiim ve formé krvaceni z nosu. Vzhledem k tomu, Ze
mam poruchu srazlivosti (Von Willebrand) a velmi citlivé sliznice, bylo toto krvaceni
masivni a mnohokrat do tydne jsem jezdila do nemocnice na Vypalovani sliznic, po
néjakém case byla i tato lécba prerusena. Poté jsem dlouho neuzivala Zadné léky, kromeé
Vigantolu a kalciovych dopliku stravy. K dalsim vaznym zlomenindm nedochdzelo
predevsim diky prevenci padii, byla jsem osvobozenda z télocviku, vyvarovala se sportium

a rizikovym situacim. Jediné zlomeniny v tomto obdobi byly prsty na nohou.

Dospélost: Od mych 20 ti let jsem ve dvou obdobich zkousela lécbu bifosfonaty, ale opét
se objevily nezadouct ucinky a ani vysledky nebyly presvedcivé, po asi 1,5 letech byla
lécba ukoncena. V roce 2015 doslo k zatim posledni zlomeniné. Po padu na ndledi doslo
znovu ke kompresivni zlomeniné obratle - Th9, tou dobou jsem Zila ve Svédsku a opét
Jjsem pocitila velmi chladny pristup. Po 6 dnech v nemocnici jsem dostala unifikovany
korzet (v Cechdch se délaji na miru) a poslali mé domii, kde jsem musela vse zvladat
sama, po 2 mésicich me prohlasili za vylécenou. Jen, co to miij zdravotni stav dovolil,
odcestovala jsem do Prahy na kontrolu k MUDr. Marikovi a opét jsem dostala korzet na
miru. Tentokrdat obratel uz z pochopitelnych divodii nedorostl a je zhruba polovicni

vysky, co ostatni.

Soucasnost: Od posledniho urazu mé trapi kazdodenni bolesti zad, predevsim po
celodenni namaze, dlouhém sezeni a prdaci u pocitace, snazim se pdter udrzovat
rehabilitacnim cvicenim a jogou. V zari 2017 jsem byla na operaci srdce (cca 2003
mibyla diagnostikovana nedomykavost srdecni chlopné) a u operatéra byla obava z Ol
nejen vzhledem ke kiehkosti kosti, ale i tkani. Byla provedena sternotomie a nasledné

spojeni hrudni kosti plastovymi pasky, obava z nekontrolovanych fraktur pri otevieni
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hrudniku se nastesti nepotvrdila a kost i rana se zahojila dobre. Poslednich nékolik let
chodim na kontroly také do Osteocentra na Karlovo namésti k MUDr. Zikdanovi a v
lednu 2018 jsem zahdjila lécbu Forsteo, léecbu tentokrat (poprvé) snasim bez problémii
(kromé palpitaci, coz slo vyresit zvySenim medikace na srdce). Podle denzitometrie se
pohybuju v pasmu osteoporozy a k vyraznému skokovému snizeni kostni denzity doslo ve
25 letech, od té doby se drzi stabilni. Doufam, Ze mi Forsteo pomuze k priznivéjsim
vysledkium. Jsem drobné postavy, 158 cm / 50 kg. Kromé zlomenin se u mé onemocnéni
pozna podle modrych skléer a hypermobility kloubu. I pres vsechna zdravotni
komplikace, které mé v zivoté potkaly, tak jsem zvladla zit relativné “normdalni” Zivot, a
to predevsim diky neunavné podpore mé matky. Ve skole jsem byla vidy osvobozend z
telocviku, na 1. stupni jsem méla ve tridé pohovku, kde jsem si mohla odpocinout,
pamatuji si reakce spoluzdkii na mij “krunyr”, tyto véci jsem Spatné sndsela psychicky,
nechtéla jsem byt jina. V nékterych (ojedinélych) pripadech se bohuzel vyskytovala i
diskriminace ze strany ucitelek, které se nechtély zabyvat “rizikovym ditétem” a tudiz
mé s sebou nechtély brat na nékteré vylety a Skoly v prirodé, mamce se ovsem vzdy
podarilo mne na vsechny akce dostat, a z kolektivu jsem vyloucena nebyla. Na zakladni
Skole i na gymnaziu jsem méla vysoké absence, a vzhledem k tomu, Ze na mé zadna z
mych nemoci nebyla videt, setkdavala jsem se casto s reakcemi od déti i dospélych, Ze
simuluji. Vystudovala jsem matematickou tiidu na ZS, prirodovédné gymnazium a dvé
vysoké skoly (TUL Liberec, Chalmers University of Technology - obor architektura a
urbanismus), Zila, studovala a pracovala jsem v Belgii, Svédsku i Cechdch, pracuji jako
architektka, cestuji, cvicim jogu, hodné chodim, rekreacné plavu a nékdy si troufnu 1 na
kolo. Az v poslednim roce, ktery byl pro mne vzhledem k planované operaci srdce
fyzicky i psychicky velmi narocny, jsem si zacala uvédomovat, ze vSechny tyto zdravotni
uskali me zasadnim zpisobem zformovaly. Jak pozitivne, tak negativné. Posledni rok
dochazim na psychoterapii, kde se poprvé v zivote ucim o téchto vécech otevirené mluvit
a smirit se s nimi, mit se rada i pres vSechny tyto “chyby a nedokonalosti”, které na
sobé velmi vyrazne vnimam. Vzhledem ke svéemu véku také premyslim, o tom jestli
si “troufnu” na tehotenstvi. Jednak vzhledem k 50% dédicnosti OI, ale i kvuli tomu, Ze
mé lékari odrazuji predevsim kvili sobé samotné a pripadnému zhorseni zdravotniho
stavu.

Snazila jsem se Vam, co nejstrucnéji popsat svuj pribéh, pokud mdate néjaké otdzky,
nevahejte mé kontaktovat.

S pozdravem, T. H.
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4.6. Rozhovor s prof. MUDr. Milanem Bayerem, CSc

Rozhovor s prof. MUDr. Milanem Bayerem, CSc na téma Osteogenesis imperfecta
probéh dne 22. 02. 2018.

1. Kolik je v nasi republice takto nemocnych déti?

Presné pocty nejsou znamy, na 10 000 az 30 000 porodii, zivé narozenych deti je
vyskyt 1 ditéte postizeného touto nemoci. Jedincii s timto onemocnénim miize byt vice,
ale mirnéjsi formy nejsou diagnostikovany. Cast z nich trpi novou mutact.

2.V jakém véku ditéte se Ol nejcastéji projevi a po té diagnostikuje?

To je velmi rizné, jde o to, kdy se na to pomysli. Pokud se OI v rodiné jiz
vyskytuje, prijde se na to brzy, pokud se v toto onemocnéni rodiné nevyskytuje, zvyseny
pocet zlomenin, vyska a barva sklér jsou dilezitymi faktory pro odhaleni této nemoci.
Molekularni  diagnostikou se vySetii vétsina mutaci v brnénské laboratori.
Nepritomnosti mutace nelze definitivné tuto nemoc vyloucit.

3. Jaky typ OI u nés nejvice prevazuje?

V Ceské republice prevazuje vyskyt I. typu této nemoci. Napiiklad II. typ se u nds
neobjevuje vitbec.

4. Jaka jsou specifika 1éCby?

Péce o tyto pacienty je rozdélena dle zdavaznosti onemocnéni. Obecné se jedna
0 Setrné zachazeni, nebot jsou velmi kiehci. Dulezité je, aby u ditéte probihala tymova
péce. Deti mohou mit zdeformované kosti, diky této nemoci, mohou byt na invalidnim
voziku, ale mentalné jsou tyto pacienti v poradku.

Terapie je v prvni radé rezimova. Zména Zivotniho stylu, rehabilitace a hlavné
prevence fraktur. Dale ortopedicka terapie, détskému pacientovi se zavedou takzvané
vystuze do kosti, diky kterym jsou kosti pevnéjsi. Farmakologicka lécba spoc¢iva hlavne
v podavani vetsitho mnozstvi mineralii a vitaminu D.

Terapie bisfosfonaty je neoficialni, je to lécba urcend dospéléemu pacientovi,
pro déti neni indikovand. Po celém svété neni tato terapie registrovana, pro détského
pacienta s Osteogenesis imperfecta, ale témto détem se poddavd. Aplikace neni
zakazana, ale lékar za vSe zodpovida. Pro aplikaci terapie se pouziva , Montrealsky
protokol . “

Pravidelné ockovani u téchto deti neni néjak omezovano, je bez vyjimek stejné jako

u zdravych jedincui.
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5. Na co by si sestra pii oSetfovatelské pé¢i méla dat u takto nemocnvch déti pozor?

Vsechny pohyby musi byt pomalé a jemné. Pri prebalovani nezvedat dité tahem
za dolni koncetiny, ale vsunout ruku pod kriz, dité opatrné prizvednout, omyt a vymeénit
plenku. Pri zvedani z podlozky nechytat v podpazi nebo kolem hrudniku, ale hlava
a hrudnik musi byt podpirany jednou rukou, zatimco zadecek podpira druhd ruka.
Je nutné se k ditéti sklonit, op¥it jej o sebe a vzprimit se s nim. Pouzivat mékké podlozky
pro prenaseni, mit vymékcenou détskou postylku a zakryté zabramy, aby se dité
nezachytilo o postranice a nezpiisobilo si frakturu. Vhodné je vyuzivat gelove krouzky
proti zplosteni hlavy.

6. Jak edukovat matku a ostatni pec€ujici ¢leny rodiny o pé¢i takto nemocného ditéte?

Sestra by méla edukovat matku a vsSechny oSetrujici rodinné prislusniky
procvicenim, jak zachdzet pri manipulaci s ditétem, jak jej uchopit, jak prebalovat, jak
jej drzet pri koupeli, hygiené. Matku edukovat zvlast o manipulaci pri kojeni
a naslednem rihnuti kojence. Pri péci o starsi déti zvlaste davat pozor na vhodny vyber
aktivit. Tyto déeti maji zdkaz jezdit na déetskych bobech, nemohou délat kontaktni sporty,
chodit na deétska hriste, starsi deéti nemohou navstévovat napriklad koncerty
a adrenalinoveé sporty.

7. V jakvch dennich ¢innostech ma dité s Ol nejvétsi potize?

Je to velmi individudlni. Zalezi, jakym typem Ol dité trpi a na jeho soucasném
stavu. Je li dité na vozicku, obtize u néj jsou odlisné oproti obtizim, které pocituje dité,
jez je schopné chiize. Nékteré deéti maji obtize od pouhého vykondvani hygieny, oblékani
az s premistovanim.

8. Ceho by se mély takto nemocné déti vyvarovat?

Komplexné miizeme 7ici, Ze tyto déti se museji vyvarovat adrenalinovym
a kontaktnim sportim. Mensi deti nemohou bruslit, chodit na détské hriste, protozZe
hrozi pad a tudiz zlomenina. Jak uz jsem tekl, nemeli by navstévovat akce s velkym
poctem lidi, napriklad hudebni festivaly a jiné hromadné akce, protoze opét hrozi uraz
at' uz z padu nebo prave kontaktu s jinou osobou.

9. Doporucuje se Zzenam, trpicim Ol t€hotenstvi?

Nezakazuje se, zdleZi na uvazeni zeny, zda chce podstoupit zdravotni rizika. Pokud
se mutace v rodiné jiz vyskytuje, nemusi to byt indikaci k interupci. Matku miize
tehotenstvi velmi ohrozit, ale také muze graviditu absolvovat bez obtizi. Nastavajici
matky s Osteogenesis imperfecta se museji Setrit. Kazdy pripad se resi individualneé,

pripad od pripadu a orodnici by se méli domluvit na planovaném postupu. MozZnost
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prenosu je 50:50. Ultrazvuk nam napovi, pokud jsou zlomeniny jiZ intrauterinnée,

prognoza neni priznivd. Znaci to, Ze dité bude trpét tezsim typem Ol

Profesor Bayer byl pfi schiizce velmi vstficny, i pfes jeho zaneprazdnéni si na mne
udélal ¢as. Rozhovor probéhl v Prazské nemocnici, kde pan profesor pisobi. Také
probéhl rozhovor s pani doktorkou Jirotkovou. Rozhovor probihal v pfijemné kavarné,
spiSe jako povidani o této nemoci, bohuzel zdznam =z tohoto rozhovoru byl
nedopatienim ztracen, proto neni v této diplomové praci vyuzit, ale pani doktorka mi
ptedala dokument, ktery je uren pro sestry, které o tyto déti pecuji (Ptiloha 12). Pani
doktorka mi jesté ptredala takzvany osobni doklad, ktery vystavuje, kazdému svému

pacientovi s Ol (Ptiloha 13).
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5. Diskuze

Tématem diplomové prace je ,,Uskali Zivota ditéte s onemocnénim osteogenesis
imperfecta imperfecta“. Tato prace se sklada ze dvou ¢asti a to z teoretické, pro kterou
jsme Cerpali z odborné literatury. Ve druhé casti této vyzkumné prace Se pojednava
0 détech s onemocnénim Osteogenesis imperfecta, o dopadu nemoci na jejich Zivot
a 0 uskalich ztoho plynoucich. Déle také pojedndva o znalostech a informovanosti
zdravotnickych pracovnikii, ktefi pracuji s takto nemocnymi détmi. Jaké maji sestry
zkuSenosti s pé¢i 0 takto nemocné déti a jaké problémy museji pii oSetfovani déti
s touto diagnozou fesit. Na samém pocatku jsme si stanovili tfi vyzkumné cile a Ctyfi
vyzkumné otazky. Prvni vyzkumnou otazkou jsme méli zjistit, jaké obtize se u déti
s onemocnénim OI nejcastéji objevuji. Druhou vyzkumnou otazkou jsme méli zjistit,
jak onemocnéni OI ovliviiuje déti s touto diagnoézou. Treti vyzkumnou otazkou jsme
meli ziskat odpovéd’, jaké jsou zkuSenosti sester s péci o déti s onemocnénim OI.
Ctvrtou a posledni vyzkumnou otazkou jsme méli zjistit, jaké nejéast&jsi problémy
sestry fesi pii péci o dit€ s diagnozou Ol.

Vyzkumné Setieni probihalo ve tfech velkych nemocnicich, kde se predpokladalo,
7ze se sestry stimto vzacnéjSim onemocnénim pravidelné setkavaji. Dvé ztéchto
velkych nemocnic nam byly doporuc¢eny piimo panem profesorem Bayerem, ktery
Vv téchto nemocnicich pravidelné plsobi a déti s touto diagnézou k nému dochazeji do
ambulanci ¢i jsou tam hospitalizované. Rozhovory probihaly pfimo na détskych
odd¢lenich. Pfed zahdjenim samotného vyzkumného Setfeni byly nutné souhlasy
hlavnich sester. Realizace vyzkumu probihalo pomoci kvalitativniho $etfeni, metodou
polostrukturovaného rozhovoru. Vyzkumnym souborem byly 3 sestry z krajské
nemocnice, 5 sester pochazelo z jedné velké fakultni nemocnice a 7 sester pochazelo
z jiné velké fakultni nemocnice. Druhym a velmi dilezitym vyzkumnym vzorkem byly
nemocné déti s onemocnénim OI. Pred zahajenim sbéru dat bylo nutné tyto déti najit
a kontaktovat jejich rodice. To se nam povedlo pomoci internetové stranky — lomivky,
diky které jsme ziskali kontakt na facebookovou skupinu - Osteogenesis imperfecta
v CR a SK. Tam jsme oslovili matky nemocnych déti a pozadali jsme je o spolupraci.
Realizace vyzkumu probihala pomoci kvalitativniho Setfeni, metodou nerativniho,
biografického interview. Diky této metod¢, kdy nam respondentky piedaly vzacné
ptibchy, jsme ziskali vyjimecné informace o téchto nemocnych détech. Vyzkumnym

souborem byly 4 matky - respondentky z Ceské republiky, 1 matka pochéazi
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ze Slovenské republiky, ktera nam piedala pfibéhy dvou svych dcer. 1 respondentka
byla dospéla Zena, ktera se narodila ve Svédském kralovstvi. Matka je Ceska a otec
Svéd. Jeji detailni vyliGeni détstvi, dorostového obdobi a dospélosti ndm poskytlo
moznost pohlédnout, jak se dité citi v détstvi s touto vaznou diagnozou. Jak proziva celé
détstvi aco jim mize pfinést budoucnost. Zda miize vykonavat v dospélosti né¢jaké
sporty, nebo jaké mize vykondvat povolani.

Téma povazuji za velmi poutavé a pres vzacn€jSi vyskyt, jeden pfipad
na 10 000 — 30000 porodi (Bayer, 2017), myslim, Ze je aktudlni. Osteogenesis
imperfecta je dédicné onemocnéni pojivové tkané. Choroba vzniké také mutaci de novo,
coz potvrzuje tvrzeni Hladikové (2015), kterd popisuje vyskyt Ol spontdnni mutaci v
rodinéch, kde se vyskytla poprvé.

Zpocatku jsme se zabyvali sestrami, které oSetfuji nemocné déti s Ol.
Jak by charakterizovaly toto onemocnéni, S jakou vékovou kategorii déti se nejcastéji
pi péci setkavaji. Cemu by méli pii odetfovani t&chto déti vénovat nejvétsi pozornost a
co by rady predaly sestram, které budou pecovat o takto nemocné déti. Nasledn€ jsme
zjisStovali 1éCebné postupy, které zahrnovaly, jak se terapie podava z pohledu
kompetence nelékatského zdravotnika, jaka specifika podavani ma tato terapie. Posledni
zjistovanou oblasti bylo, co obsahuje pouceni rodi¢ti nemocnych déti, na co by si méli
davat rodi¢e v domécim prosttedi pozor, jaka omezeni v dennich ¢innostech déti s Ol
maji.

U nemocnych déti jsme se soustiedili na prvni mySlenky na onemocnéni, jaké byly
prvni priznaky tohoto zakeiného onemocnéni. Postup, kterym si museli déti s rodici
projit, pfed stanovenim diagndzy. Kterym typem onemocnéni déti trpi. Jaké trazy
nebo zlomeniny déti prozili a kolik jich prodélali. Dale jsme se zamé&fovali na 1é¢bu této
nemoci, jaké terapie jsou détem aplikovany a jejich prabéh a ucinek. Také nas zajimalo,
jak ¢asto museji déti navstévovat nemocnice, v jak dlouhych periodach. Velmi dilezitou
soucasti bylo zjistit, jak tato choroba déti ovliviiuje ¢i limituje. Cemu se museji vyhybat,
co nemohou uskutectovat, jakym sportim se museji vyhnout. Posledni oblasti, které
jsme se vénovali, byla soucasnost. Zde je shrnuto, jak se détem dnes dafi, co je aktualné
t&8i nebo naopak trapi, zda navstévuji Skolku, Skolu nebo néjaky krouzek.

V prvni kategorii u sester jSme Se zaméfili na setkani sester s onemocnénim OI,
dale jak by sestry charakterizovaly toto onemocnéni a nejéastéjsi vék nemocnych déti,
které oSetiuji. Abychom zjistily, ze jsme si vybraly spravny vyzkumny vzorek, zeptaly

jsme se sester, zda se s takto nemocnymi détmi setkavaji. VSechny sestry nam shodné
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odpovedély, ze se s takto nemocnymi détmi setkdvaji a Ze na oddéleni, kde pracuji,
tyto déti oSetiuji. S4 vypoveédela: ,, Ano, setkala jsem se a setkavam se s takto nemocnym
ditetem.” Také nas vprvni kategorii zajimalo, jak by sestry onemocnéni OI
charakterizovaly. 14 sester nam sdélilo, ze je to vrozené onemocnéni se zvySenou
lomivosti a kiehkosti kosti. S3 vypovédéla: ,,Je to zvysSena lomivost kosti, kiehkost
kosti, myslim, Ze je to vrozené onemocnéni.” To potvrzuje Wolansky (2012). Ol
je zpisobené genetickou poruchou, projevuje se zvySenou lomivosti a kiehkosti kosti.
Jedna sestra se zminila, Ze tyto déti vypadaji jako tyrané déti. S1 sdélila: ,, Takto
nemocné deéti vypadaji jako tyrané deti. Kdyz se nam tu s tohle diagnézou objevilo prvni
dité, oSetrujici lékar rekl, Ze ma divné bélmo a mohl by mit Osteogenesis imperfecta.
Pak se zjistilo, zZe tohle décko uz mélo zlomeniny nitrodélozneé.” Toto tvrzeni
je vsouladu se Shur a Carey (2015), kteti uvadéji, ze syndrom tyraného ditéte zaméni
s Ol, protoze mirna forma tohoto onemocnéni s nestabilnim rodinnym prostfedim miize
vypovidat pravé o tyraném ditéti. Bayer (2009) uvadi, ze u 7 % déti ze skupiny
s nevysvétlitelnymi frakturami bylo zjiSténo nékteré z chronickych onemocnénich.
Proto by se u déti, které prodélaly vice zlomenin a ty neodpovidaji mechanizmu urazu,
meélo myslet na OI ¢i jinou chorobu. V této kategorii nas dale zajimalo, s jakou vékovou
kategorii se sestry pii hospitalizaci déti nejvice setkdvaji. 8 sester ndm sd¢lilo,
ze s détmi kojeneckého veéku. S9 tekla: ,, Na nasem oddéleni se léci nejcastéji déti
kojeneckeho veku. ©“ Dvé sestry vypoveédély, ze na jejich oddé€leni se nejcastéji 16¢i déti
Skolniho véku, napfiklad jedna setra vypovédé€la: ,, Nejcastéji se setkavam s dérmi
Skolniho veku.* (S8). Tri sestry se shodly, Zze se u nich 1&¢i déti kojeneckého,
pfedSkolniho a Skolniho v€ku, napiiklad jedna z dotazovanych sester odpovédéla: ,, Na
nasem oddeleni lécime deéti kojeneckého veku, predskolniho véku a Skolniho veéku.
Nevim, jaky vek tu vidim nejcastéji.” DvE sestry sdé€lily, ze se setkavaji s détmi
s onemocnénim OI, kterym je deset let: ,, Nevim jak mé kolegyne, ale ja se setkavam
nejcastéji s detmi kolem deseti let.” \V naSem vyzkumném vzorku se objevuje jeden
kojenec, jedno dité predskolniho véku, Ctyfi déti Skolniho veéku a jedna dospéla Zena.

V prvni kategorii nemocnych déti jsme se zabyvali prvnimi ptfiznaky onemocnéni,
jak détem byla stanovena tato diagnéza a jakym typem onemocnéni deti trpi.
Jedna respondentka vypovédéla, ze od pred¢asného porodu méla strach, ze neni néco
v poradku, R4: ,.Filipek se narodil se svym braskou ve 34 tydnu a vlastné to bylo kviili
Filovi. Zdalo se doktorum, Ze se prestal vyvijet, protoze uz v brisku byl skoro

0 400gramu mensi a to byl ditvod k porodu cisarskym rezem, samoziejmé Ze jsme nikdo
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nic nevédel, Ze je nemocny . Prvnimi piiznaky, kterymi se projevilo OI, byly zlomeniny
kosti, to uvedlo 5 respondentek. R4: ,V 6 tydnech mu oteklo stehynko, jeli jsme na
pohotovost. Myslela jsem, zZe ho kousnul komar. N nemocnici vekli, Ze ma zlomeninu
stehenni kosti. Tri tydny lezel a byl zavéseny na trakci.” Toto muizeme potvrdit
tvrzenim, které uvadi Bayer (2017), Ze typickym prvotnim nalezem u tohoto
onemocnéni jsou zlomeniny, které mohou zasahnout jakoukoliv kost. Upoutat by nas
mély tii a vice zlomenin, které dité prozije béhem celého détského véku, nebo pokud
prodéla do deseti let dvé zlomeniny dlouhych kosti. Ctyti respondentky vypovédély,
7e od narozeni se jim nezdala nezvykla barva bélma, naptiklad R3: ,, Od narozeni méla
dcera tmavsi belmo, u kojencu je bézna barva do modra, dcera méla vsak bélmo az
Sedave.” Bayer (2017) tvrdi, ze Casto jsou s nemocnymi spojovany modré skléry.
Maji barvu tmavé modré nebo modry nadech, ale také Sedivé. Ve skutecnosti ma tento
projev pouze polovina pacientd s Ol. | u zcela zdravych déti do osmnactého meésice
se mohou objevovat modré skléry. V naSich vysledcich se ukdzalo, ze ze 4 déti,
u kterych se projevilo namodralé ¢i Sedivé bélmo maji I. typ tohoto onemocnéni a jedno
dit¢ méa OI IV. typu a to je dit¢, 0 kterém vypravéla respondentka RS5. Déle jsme
se dozvédéli, jak détem bylo onemocnéni OI diagnostikovano. Ctyfi respondentky
vypovédély, ze diagndza byla stanovena pomoci genetickych testd. RS5: Jeden chirurg
s nemocnici nam vybavil Piestany, kde sme podstupili vySetrenia ohladom genetiky, kde
nam potvrdili osteogenesis imperfecta. Bola to krutd rana lamavost kosti vysoké
Stadium, bola krehka jako krystal.” To potvrzuji Kocher a Dichtel (2011) ve svém
tvrzeni, ze velkou ¢ast mutaci gent pro fetézce alfa 1 ¢i alfa 2 kolagenu I. typu Ize dnes
odhalit molekularn€ genetickym vySetienim. Jedna respondentka sd¢lila, Ze genetické
testy OI nepotvrdily, ale az rentgen odhalil toto onemocnéni. To nam potvrzuje Bayer
(2011a), ze vétsina nemocnych déti s Ol ma laboratorni nalezy Gplné normalni. Proto
pfi diagnostice tohoto onemocnéni neni laboratorni vySetfeni zcela zasadni.
Dalsi respondentka také uvedla, ze Ol bylo ditéti diagnostikovdno pomoci rentgenu,
kde se potvrdili Wormianské kustky, R3: ,,Zhruba za tyden délali dceri rentgen hlavy
kviili tzv. wormianskym kiistkam, které jsou u déti s OI casté, ale mohou je mit i zdravé
deti. U dcery se tyto kiistky potvrdily a znovu se délal rentgen tentokrat zapésti kviili
urceni kostniho veku.” To je vsouladu, co popisuje v Chomiak (2014) v knize,
ze U nékterych nemocnych lze nalézt na lebce takzvané wormianské kustky.
Jde o kustky lebniho krytu, kterych je nadpocetné, a jsou zcela oddé€lené linii $vu.

Vznikaji z nadbytecnych jiz zminénych osifikacnich center, které jsou na lebce. Dale

86



jsme chtéli zjistit, jakym typem OI dé€ti nejCastéji trpi. Ve vyzkumném Setfeni se ndm
potvrdilo tvrzeni profesora Bayera, které mi pifedal pfi osobnim setkani v rozhovoru
(2018), kdy mi sdélil, e u nas v Ceské republice se v drtivé vétsing u déti vyskytuje OI
I. typu. To nam vypovédélo 5 respondentek, véetné nemocné Zeny (Z1). Jedno z déti
V nasem vyzkumném vzorku trpi III. typem OI a jedno dité ze Slovenské republiky trpi
IV. typem onemocnéni.

Ve druhé kategorii sester jsme se zaméfili, na co by si sestry méli davat nejvetsi
pozor pii oSetfovani téchto déti a co by chtély predat sestram, které budou osetfovat
je opatrna a Setrnd manipulace. K tomu bych chtéla pfidat vypovéd’ respondentky, ktera
sdélila, Ze se musela péci o svého syna naucit a tim ndm potvrzuje, jak je péce o tyto
nemocné déti velmi ndro¢nd a Setrnd manipulace je zde na prvnim misté. R4: ,, Pani
doktorka mé ucila jak ho oblékat. Jak ho prebalovat. Prvni tri dny po odchodu
Z nemocnice, jsem ho ani nekoupala, hrozné jsem se bala. Nosili jsme ho na polstari.
Meél mekkou postylku. Mél to moc rad. Koupili jsme specialni podlozku pod hlavicku,
ale prodavaji ji normalné. Vanicka byla nafukovaci, aby byla mékka. Ted pouzivame
sedatko do koupelny.“ To potvrzuje v rozhovoru pani doktorka Jirotkova (2018), ktera
pii osobni schiizce vypovedéla, ze péce o tyto déti musi byt hlavné opatrné a Setrnd, aby
Iékaisky a zdravotnicky personal a také matky pii manipulaci s ditétem nezpusobili
ditéti dal$i zlomeninu, nebot’ by mu timto pfivodili navazujici bolest. Dale sestry
poveédély, Ze by chtély sestram, které budou o déti s Ol pecovat, doporucit opravdu
opatrnou a Setrnou manipulaci a tim, tak pfedchazet zlomeninam. DilezZitou soucasti

oSetfovani déti stouto chorobou je trpélivost a empatie, vypovédély. Ztoho

vvvvvv

vvvvvvvvvvv

Dale bych chtéla zminit tfeti stanovenou kategorii sester se jménem Lécebné
postupy, kde jsme zjistovali, zda sestry terapii urCenou détem s Ol aplikuji, jakou
terapii a také, jestli ma aplikace terapie urcené détem s OI néjaka specifika z pohledu
jejich kompetence. Diky této a piedchozi popsané kategorii, jsme si mohli odpovédét
na vyzkumnou otazku: Jaké nejcastéjsi problémy sestry fesi pfi péci o dit€ s diagndzou
Osteogenesis imperfecta? Vsechny sestry shodné odpovédély, ze terapii prisluSnou
détem s Ol aplikuji. Napiiklad S5: ,,4no, jak jsem rekla, na nasem oddéleni ty to deti

lécime. Jsou jim tu aplikovany pravidelné kiry pamidronatu. “ Od sester jsme zjistili,
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ze détem aplikuji podle ordinace Iékate infuzni roztoky s pamidronatem. Reakce sestry
S11: ,,Temto nemocnym détem aplikujeme intravenozné v infuzich pamidronat.*
Bompadre et al. (2014) potvrzuji, Ze détem s onemocnénim OI se podavaji silné 1éky
bisfosfonaty, které¢ zvysuji kostni hmotu u pacientd s Ol. Studii bylo zjisténo, ze diky
1é¢bé bisfosfonaty, presnéji intraven6znim pamidronatem u détskych pacientd s mirnou
1 tézkou formou Ol doslo k vyznamnému zlepSeni po jednom roce 1écby pamidronatem.
Sestry vypoveédély, Ze aplikace z pohledu jejich kompetenci ma specifika a to kontrolni
odbér krve pied a po terapii, uvedly sestry S2, S3, S4, S5, S6, S7, S8, S11, S15.
Dale uvedly sestry S4, S5, S6, S7, S8, S9, S10, S11, S13, S14 méteni fyziologickych
funkei pfi podavani terapie. Lék nesmi nikdy kapat paravenozné a to sdélily sestry S9,
S10, S14, S15. Pted zahdjenim 1écby je nutny souhlas rodi¢l s podavanim bisfosfonatu,
to uvedly sestry S4, S6, S7, S8, S11. Sestry S4, S6, S7, S8, S12 uvedly, ze je dilezité,
aby byl dodrzen protokol stanoveny l1ékafem. Naptiklad S12 uvadi: ,, Lékar nam kladl
na srdce, Ze je velmi diileZité dodrzet jeho stanoveny protokol. V tom vidim specifika
aplikace té to terapie. To nam potvrdil profesor Bayer (2018) pii osobnim rozhovoru,
kdy prozradil, ze sestry upozoriiuje na ptesné dodrzovani protokolu, ktery stanovi.
Dale uvedl, ze sestry museji velmi peclivé kontrolovat misto vpichu zilniho katetru,
pfi aplikaci pamidronatu v infuznim roztoku, kvili sniZeni rizika aplikace bisfosfonatu
paravenozné. Také podotkl, ze ptfi aplikaci terapie museji sestry monitorovat
fyziologické funkce détského pacienta a Ze, pted a po aplikaci pamidronatu je nutny
odbér krve kvuli hladin¢ vapniku. Respondentka 4 ndm ve svém piibéhu potvrdila,
ze synovi odebiraji krev. R4: ,, VZdy odebiraji krev pred a po infuzich. Nekdy se stane,
Ze ma v krvi malo vapniku, pamidronat mu to vezme a prenese do kosti. “Pan profesor
Bayer (2018) a pani doktorka Jirotkova (2018) se vrozhovorech shodli,
ze pted zahajenim terapie je nutny pisemny souhlas obou rodic¢ti. Terapie bisfosfonaty
neni oficialné registrovana pro détského pacienta. Primédrné je urCena dospélé kategorii
pacientl. Tato l1écba neni oficidlni, ale bézn¢ se ve svété u déti s Ol indikuje, pojistovny
ji propléceji, ale 1ékat za vSe zodpovida. Moriwake a Seino (1997) popisuji, v roce 1997
jako nové zjisténi ohledné 1écby Ol silnymi léky a to bisfosfonaty, které zvySuji kostni
hmotu u takto nemocnych déti.

Témito zjiSténimi jsme si odpovédéli na vyzkumnou otazku: Jaké nejcastéjsi
problémy sestry ftesi pii péCi o dit¢ s diagnézou Osteogenesis imperfecta?
Problém vidim, ze stakto nemocnym ditétem museji velmi opatrné manipulovat

a osetfovat ho. Dilezité je, aby si pro néj zajistily vhodné pomtcky, pecovaly o n¢j

88



s rozvahou, trpélivosti a vSechny dotyky byly pfesné, pomalé a pfedem promyslené.
Napftiklad u odbéru krve ¢i zavedeni zilniho katétru se malé dité brani. Zdravé dité
muZe rodina a zdravotnicky persondl pevné chytit, aby byl jiz prvni odbér Uspésny
a pro dité co nejméné traumatizujici. U ditéte S timto onemocnénim nelze dit¢ pevné
uchopit a tisknout, protoze by mu mohla byt zptisobena dalsi fraktura. Pfi aplikované
medikaci, naordinované od lékate v podobé infuznich roztokii fyziologického roztoku
s pamidronatem museji dité pfi aplikaci zvySené monitorovat, pravidelné hodnotit misto
vpichu zilniho katétru.

Na pocatku jsme si stanovili vyzkumnou otdzku: Jaké jsou zkusenosti sester s péci
o déti s onemocnénim Osteogenesis imperfecta? Zamérem vyzkumného souboru sester
bylo vybrat ty sestry, které peCuji o déti stouto diagnézou, proto si myslim,
ze zkuSenosti 15 sester, se kterymi jsme provedli polostrukturovany rozhovor, jsou
kvalitni. Sestry byly schopné vypovédét, jak by toto onemocnéni charakterizovaly.
Vystihly, cemu by méli vénovat nejvétsi pozornost v péci o tohoto détského pacienta.
Z prostudované odborné literatury, z rozhovoru se sestrami, matkami, jednou dospélou
zenou a rozhovorem s panem profesorem Bayerm a pani doktorkou Jirotkovou jsem
usoudila, ze u téchto pacientd povazuji za nejdilezitéjsi aspekt pti péci, opatrnou
manipulaci a vtomto bodu se vSechny sestry shodly. To nam potvrzuji Geetanjli
a Poonam (2013), které popisuji, ze samotny zdravotnicky personal by mél velmi
opatrn€ manipulovat s ditétem. Popisuji, ze sestry, pokud maji znalosti o OI, mohou dité
V nemocnici chranit pied dalsi zlomeninou a ptedavat rodiné¢ vhodné rady a vzdélavat
rodice, jak pecovat o dité s timto onemocnénim. To jsme si potvrdili ve ¢tvrté kategorii,
kde jsme zjistovali, obsah pouceni rodici od sester, pii propusténi do domaciho
prostiedi. Opét jsme se setkali, ze kladou diraz pii predavani informaci rodicim
na Setrnou manipulaci. S8: ,,Ja rodiciim, nejvice mamkam vikam, Ze museji byt velmi
opatrné a Setrné pri manipulaci.” Pée o détského pacienta s Ol je velmi specificka
z 1¢karského a oSetfovatelského pohledu, proto je zde na miste, aby takto nemocné déti
navs§tévovali specializovana odd¢leni. Podle Glorieuxova et al. (2015) se vétSina
pediatri s touto nemoci nesetkava v kazdodenni praxi. Proto déti, které postihuje Ol,
jsou sdruzovani do nemocnic, kde stimto onemocnénim maji vétsi zkuSenosti
a specializuji se na n¢j. Dle vyzkumného Setfeni si myslim, Ze sestry jsou na téchto
oddélenich pripravené pecovat o tyto déti, 1ékafi jim piedavaji odborné zkuSenosti, jak 0

déti pecovat. ZkuSenosti si setry predavaji, také mezi sebou. VSechny tyto stranky
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zajistuji, ze détskému pacientovi je poskytovand vysokd Uroven oSetfovatelské péce
od nelékaiského, zdravotnického personalu.

Ve druhé kategorii nemocnych déti jsme se zaméfili na prodélané zlomeniny
aurazy, kde jsme zjistili, kolik zlomenin déti prodélali. Také jsme se dozvédéli,
jaké nezadouci symptomy déti s touto chorobou provazeji. Tim jsme si mohli odpovédét
na vyzkumnou otazku: Jaké obtize se u déti s onemocnénim Osteogenesis imperfecta
objevuji nejcasté&ji? Pocet zlomenin se pohyboval od dvou azke dvaceti. Dale
respondentka 1 uvedla, Ze jeji syn trpi skoliézou a trapi ho zkazené zuby i pies velkou
péci o né. To nam potvrzuji Rauch et al. (2010) tvrzenim, ze zhruba u poloviny
postizenych je mozné zastihnout dentinogenesis imperfecta, dysplazii dentinu
s nahnédlymi ¢i nasedlymi a vyrazné kiehkymi zuby a maji sklon k vytvareni zubnich
kazti. Dvé respondentky prozradily (R1, R5), ze jejich déti trpi deformacemi kosti.
Jedna respondentka prozradila, ze jeji dcera bude muset jit na operaci, protoze ma
poskozenou patet, ale neuvedla pfesnou Gjmu na patefi (R5). Kostiuk et al. (2014)
popisuji, ze deformity dlouhych kosti zptsobuji opakované zlomeniny. Deformity
patete, jako napiiklad skoli6za jsou velmi Casté a stim jsou spojené bolesti zad,
poruchy chlize az S$patnd mobilita. Jedna respondentka uvedla, Ze jeji dcera trpi
hypermobilitou, proto ma casté vymykani kotnikti (R3). Na maly vzrust poukazaly
respondentky R4, R5 a R6 a také na n&j poukazala Z1. Coz potvrzuje Muntau (2014),
onemocnéni OI postihuje skelet a tim ovliviiuje vy$ku nemocného jedince. Z1 také
uvedla, Ze v détstvi prodélala nespocet zlomenin, trpi hypermobilitou a v dospélosti
prodélala operaci srdce.

Nejcastejsi obtize, které se u téchto déti tedy objevuji, jsou Casté zlomeniny
aztoho vyplyvajici cCasté hospitalizace v nemocni¢nich zafizenich, kam museji
dochazet jesté na terapie. Dale deformace kosti a patefe, které jim zpusobuji bolest.
Objevuji se u nich zkazené zuby. Tyto déti trapi mensi vzrist, ktery je mize omezovat
v dospélém Zivoté. Ale Z1 nam ve svém piib&hu povédéla, Ze ma drobngjsi postavu, ale
neni to v jejim piipadé dramatické, Z1: ,,Jsem drobné postavy, 158 cm / 50 kg. “ Jedna
respondentka vypovédéla, Ze jeji dcera trpi hypermobilitou, coz uvedla také Z1, které to
vypravéla matka.

Ctvrta kategorie je zamé&fend na ovlivnéni nemoci. Diky ziskanym informacim nam
tato kategorie umoznila odpovédét si na vyzkumnou otazku: Jak onemocnéni
Osteogenesis imperfecta ovlivituje déti s touto diagnézou? Jedna respondentka uvedla,

ze jeji syn uz skoro nechodi, v tom jejiho syna tato nemoc velmi ovlivnila. R1: ,,Syn
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chodil, ted’ uz udéla jen pdr krokii, md invalidni vozik, nohy ho casto boli.* Ctyii
respondentky uvedly, ze jejich déti jsou ovlivnéni bolesti. To potvrzuji Boitor et al.
(2018) ve své studii, ze akutni a chronicka muskuloskeletalni bolest ztstava v Ol
hlavnim problémem. Bolest mé negativni vliv na kvalitu zivota. Déti s Ol zazivaji
bolest, kterd je nc¢kdy mirngj$i a nekdy intenzivngjsi. Boitor et al. (2018) se také
zaméfili, zda déti zazivaji bolest pii aplikaci bisfosfonaty. Vysledkem bylo, Ze déti
a mladistvi s Ol maji intenzitu bolesti, ktera je mirna, ale lokalizovana v né€kolika
oblastech t€la, béhem intravendzniho cyklu 1écby bisfosfonaty z détské a rodicovské
perspektivy. Z vysledku vyzkumného Setfeni plyne, ze déti pocituji bolest,
ktera negativné ovliviiuje jejich Zivoty, ale bolest pfi aplikaci terapie nikdo neuvedl.
Ctyii respondentky uvedly, Ze déti nemohou délat to, co zdravé déti jako napiiklad 1ézt
na prolézacky. Museji se obejit bez béznych détskych sporti jako naptiklad bobovani,
jizda na kole, brusleni ¢i lyzovani. Pan profesor Bayer (2018) v rozhovoru uvedl,
7e pro tyto déti nejsou vhodné sporty jako napiiklad brusleni, lyZzovani a bobovani,
protoze otiesy, které plisobi na cely skelet postizeni Ol, nejsou pfiznivé. Ve svém
¢lanku uvedl Bayer (2017), Ze nevhodné sporty pro tyto déti jsou kontaktni sporty,
skoky z vysky a cviceni na nafadi. Také uvedl, ze velmi pfiznivé plisobi na déti s OI
pohyb ve vodé¢ a to jak plavani, tak i rehabilitace. To potvrzuje respondentka 1, ktera
uvedla, Ze jeji syn muze plavat, pokud nemda sadru. Ukazalo se, ze tato nemoc déti
ovliviiuje ve velké casti jejich zZivoth. Museji byt odvadéné do Skoly rodici,
jsou osvobozovani od hodin télesné vyuky. Dé&ti Skolniho véku se bohuzel setkavaji
s diskriminaci ze strany ucitelli, se Spatnou reakci od spoluzédkl. Nésledkem Castych
hospitalizaci maji velké absence ve skolni dochazce. Tyto skutecnosti mohou zpisobit
vylouceni z kolektivu vrstevnikti a tim poskodit détskou psychiku. Ukazuje se, ze déti
pocit'uji strach z mozné nadchazejici fraktury a z bolesti ji piidruzené. Z1 potvrdila, Ze
ve Skolni dochéazce se setkala s negativnimi reakcemi od spoluzaki. Ze strany ucitelti
citila diskriminaci, nechtéli ji brat na Skolni vylety a jiné Skolni akce, bali se ptipadnych
komplikaci. Dokonce se také setkala s nazory dospélych, ktefi si mysleli, ze si svou

bolest a utrpeni vymysli.
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6. Zavér

Pro tuto praci byly stanoveny tii cile, a to zmapovat na zdklad¢ teoretickych
a praktickych podklada tskali Zivota ditéte s onemocnénim Osteogenesis imperfecta,
zjistit, jaké jsou nejcastéjSi obtize u déti s onemocnénim Osteogenesis imperfecta
a zjistit zkuSenosti sester s péci o déti s onemocnénim Osteogenesis imperfecta.

Prvnim cilem bylo zmapovat na zakladé teoretickych a praktickych podklad
uskali Zivota ditéte s onemocnénim Osteogenesis imperfecta. Prace obsahuje informace
0 historii tohoto onemocnéni, charakteristiku, etiopatogenezi, klinické projevy
a komplikace, klasifikaci, diagnostiku, 1é¢bu, jednak upravou zivotniho stylu celé
rodiny, rehabilitaci, farmakologickou terapii a také je zde zminéna terapie budoucnosti
Vv podob¢ transplantace kmenovych bunék. Diplomova prace obsahuje také psychicky
aspekt déti trpicich timto onemocnénim, poskytuje psychologicky pohled na péci o
nemocné dit€, jeho prozivani nemoci véetné hospitalizaci v nemocni¢nim zafizeni.
Informace byly ziskany z ¢eské i zahrani¢ni literatury a na zaklad¢ vyzkumného Setfeni,
pii kterém byly vyuzity rozhovory se sestrami, matkami nemocnych déti, rozhovor
s jednou dospélou Zenou a se dvéma I¢kafti, kteti se této problematice velmi vénuji.

Druhym cilem bylo zjistit, jaké jsou nejCastéjsi obtize u déti s onemocnénim
Osteogenesis imperfecta. Z vyzkumného Setfeni bylo zjisténo, Ze nejcastéjSi obtize,
které se u téchto déti objevuji, jsou Casté zlomeniny. Fraktury se ukazaly jako
nejcastéjsSi obtiz provazejici toto vzacné onemocnéni. Z toho vyplynulo, ze déti trapi
Casté hospitalizace v nemocni¢nich zafizenich, které museji navstévovat kvuli
frakturam, aplikovani terapie, ktera také neni pro dité piijemna a také kvuli pravidelnym
kontrolam. Hospitalizace v nemocnici je pro dité¢ traumatizujici, velmi nepiijemna
a diky tomu je oddélené od vrstevniki, se kterymi by se mélo bézné setkavat, protoze
mu piispiva k socidlnimu rastu. Dalsi udavanou obtiZi jsou deformace kosti a celého
skeletu. Tyto projevy jim zpusobuji bolest, kterou déti ¢asto pocit'uji. Zminéna bolest,
kterd je Casto provazi, détem snizuje jejich kvalitu zivota. Také je provdzi mensi
postava, ale déti to nepocit'uji dle matek jako obtiZ, kterou by udavaly. Nemoc nejcastéji
déti ovlivituje v béznych dennich ¢innostech. Malé déti nemohou naptiklad 1ézt na
prolézacky, protoze hrozi padd a tim zplsobend zlomenina. N&které nemohou
navstévovat klasickou skolu, ale soukromou, protoze je tam méné déti a pani ucitelka
ma ¢as nemocné dité¢ zvySené monitorovat. Nemohou vykonavat sporty jako naptiklad

bobovani, lyzovani, brusleni, ale mohou plavat a to je jim velkym piinosem. Casto jsou
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uvoliiovany z télesné vyuky, protoZe sporty na naradi je pro n€¢ velmi riskantni. Dé&ti
star§tho véku nemohou na akce, kde se shromazd'uje hodné¢ lidi naptiklad koncerty
a diskotéky. Diky traziim a terapiim maji velké absence ve Skole, tim jsou separovani
od vrstevnikii. Nékdy se setkavaji s diskriminaci ze strany ucitelti. Pfesto dokazou takto
nemocn¢ déti zit Stastny zivot, najit si pro sebe vhodné konicky a smysl Zivota.

Ttieti cil mél za ukol zjistit zkuSenosti sester s péci o déti s onemocnénim
Osteogenesis imperfecta. Vysledky Setfeni ukazaly, Zze déti s Osteogenesis imperfecta
jsou spise 1éCeni na oddélenich, které se specializuji na takto nemocné déti a tim mu
mohou poskytnout specializovanou péci. Sestry na téchto oddé€lenich jsou pfipravené
pecovat o takto nemocné déti s nejvyssi moznou kvalitou a poskytnout jim a jejich
rodinam odborné rady, vhodné pro oSetfovani v doméacim prostfedi. Ukazalo se, Ze
sestry dokazi ptredat rodi¢im dulezité informace, znaji terapii, kterd se témto détem
aplikuje. Prokdzaly, ze znaji specifika, ktera tato terapie obnasi a je v jejich
kompetencich. Z vysledki vyzkumného Setfeni tedy plyne, Ze sestry, které pracuji na
détskych oddé€lenich, kam tyto déti dochazeji na terapie, maji dobré zkuSenosti
S oSetfovanim déti s OI.

Vysledky této prace byly prezentovany na 13. studentské konferenci v Pardubicich.
Dale budou vysledky publikovany v odborném tisku. Divodem je, aby o chorobé OI
mely sestry povédomi a v piipad¢ potieby védely jak o tyto nemocné déti pecovat

a ¢cemu by mély vénovat pozornost.
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Priloha 1 Horni koncetina ditéte, kde I1ze vidét deformity po opakovanych frakturach

Zdroj: BAYER, M., 2017. Osteogenesis imperfecta — sou¢asny pohled na problematiku.
Ceskoslovenska pediatrie. 72(4), s. 212-222. 1SSN 0069-2328.

Priloha 2 Modr¢ skléry

Zdroj: BAYER, M., 2017. Osteogenesis imperfecta — sou¢asny pohled na problematiku.
Ceskoslovenska pediatrie. 72(4), s. 212-222. 1SSN 0069-2328.
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Piiloha 3 Na rentgenovém snimku Ibi wormidnské ktistky

Zdroj: BAYER, M., 2017. Osteogenesis imperfecta — souc¢asny pohled na problematiku.
Ceskoslovenska pediatrie. T2(4), s. 212-222. 1ISSN 0069-2328.
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Piiloha 4 Dentinogenesis imperfecta

Zdroj: BAYER, M., 2017. Osteogenesis imperfecta — soucasny pohled na problematiku.
Ceskoslovenska pediatrie. 72(4), s. 212-222. ISSN 0069-2328.
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Priloha 5 Postavy, postizené riiznymi typy OI

S

Typel Type | Type IV Type IV Type I Type Il
Female Female Male Female Female Male
Age, 38 yr Age B3 yr Age, 40 yr Age, 35y Apge, 27 yr Age, 40 g

Height, 170 ¢ Height, 137 cm Height, 90 cm  Height, 124 em Height, 94 cm Height, 84 cm

Zdroj: NAGDA, T., © 2012. What Is Osteogenesis Imperfecta And Its Types
[databaze]. India, Paud Road: M. Ch. Orth ICLS Faculty. [cit. 2018-05-10]. Dostupné z:
https://mchorth.wordpress.com/2012/03/10/osteogenesis-imperfecta-types-by-taral-
nagda/.
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Priloha 6 Zkraceny deformovany hrudni kos a patet u 12leté divky s III. typem OI

Zdroj: CHOMIAK, J., 2014. Vrozené vady koncetin a systémové vady skeletu. In:
DUNGL, P. et al. Ortopedie. Praha: Grada, s. 226-229. ISBN 978-80-247-4357-8.
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Priloha 7 Rentgenovy snimek koncetin, kde 1ze vidét deformity, u OI III. typu

Zdroj: BAYER, M., 2017. Osteogenesis imperfecta — sou¢asny pohled na problematiku.
Ceskoslovenska pediatrie. 72(4), s. 212-222. ISSN 0069-2328.
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Piiloha 8 Okruhy otazek k rozhovoriim se sestrami

1)
2)

3)

4)
5)
6)
7)
8)

9)

Jak by, jste charakterizovali onemocnéni Osteogenesis imperfecta?

Setkali jste se s ditétem trpicim Osteogenesis imperfecta?

S jakou veékovou kategorii déti s diagndézou Osteogenesis imperfecta se
nejcastéji setkavate?

Napadé Vas na co si dat pfi oSetfovani takto nemocnych déti pozor?

O ¢em informujete rodi¢e nemocného ditéte pii propusténi do domaci péce?

V jakych dennich ¢innostech mé dité s Osteogenesis imperfecta nejveétsi potize?
Aplikovala jste terapii ur¢enou détem s diagn6zou Osteogenesis imperfecta?
Jakou terapii aplikujete ditéti s Osteogenesis imperfecta?

Jaka jsou specifika aplikace terapie u déti s Osteogenesis imperfecta z pohledu

Vasi kompetence?

10) Jaké rady ¢i zkuSenosti by, jste piedala sestram, které¢ budou oSetfovat deéti

S touto diagnézou?

Zdroj: vlastni
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Piiloha 9 Otazky rozhovoru s 1ékatemi

1. Kolik je v nasi republice takto nemocnych déti?

2.V jakém véku ditéte se Ol nejcastéji projevi a po té diagnostikuje?

3. Jaky typ Ol u nas nejvice prevazuje?

4. Jaka jsou specifika 1€cby?

5. Na co by si sestra pii oSetfovatelské péci méla dat u takto nemocnych déti pozor?
6. Jak edukovat matku a ostatni pe€ujici ¢leny rodiny o péci takto nemocného ditéte?
7.V jakych dennich ¢innostech ma dité¢ s OI nejvétsi potize?

8. Ceho by se mély takto nemocné déti vyvarovat?

9. Doporucuje se Zenam, trpicim OI t€hotenstvi?

Zdroj: vlastni

108



Piiloha 10 Ukazka zpracovani rozhovoru se sestrou

Identifikaéni tdaje: S1

Datum, ¢€as: 15.2.2018, 13:00

Vék: 40 let

Délka praxe na prislusném oddéleni: 15 let

Nejvyssi dosazené vzdelini: vysokoskolské vzdélani

/’ K 1) Jak by jste charakterizovali onemocnéni Osteogenesis imperfecta?

Takto nemocné déti vypadaji jake tyrané déti. Kdvz se nam tu s touhle diagnozou
objevilo prni dité, oSetrujicl lékaF Fekl, Ze md divné bélmo a mohl by mir Osteogenesis
imperfecta. Pak se zjistilo, Ze tohle décko uz mélo zlomeniny nitrodélozné.

2) Setkali jste se s ditétem trpicim Osteogenesis imperfecta?

1K

Ano setkala.

1k 2P 3) Sj.akou XékOVS)u kategorii déti s diagnézou Osteogenesis imperfecta se
bl nejcastéji setkavate?

Nejcéastéji ve véku Kojeneckem.
4) Napadé Vs na co si dat pfi ofetfovani takto nemocnych déti pozor?

si dat LOZ e

5) O ¢em informujete rodi¢e nemocného ditéte pii propusténi do doméaci

(+ K 7 P péce?

Maminky jsou edukova ¢ Setrné manipulace. Ohledné dopliovani léki, aby ji
méli by jim §ly. Ddle je také informujeme ohledné terminu lecby, Ze museji chodit

na leragii kazde tri mésice.

6) V jakych dennich ¢innostech ma dit& s Osteogenesis imperfecta nejvatsi

Lf K Q‘, P potize?

Veskeré cinnosti, pohyb. Zdlezi dle véku a stupni postiZeni.

. 7) Aplikovala jste terapii uréenou détem s diagn6zou Ostcogenesis
4K 1F imperfecta?

Ano, aﬁlikovala Jsem tu to terapii,
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8) Jakou terapii aplikujete ditéti s Osteogenesis imperfecta?
? K r Pamidrondt v infuzich ve ()zwlogykem roztoku po sobé, jedenkral za i mésice.
Kazdé rano se delajl kontrolni odbéry, kvulmdmé Ve n‘ku 7’0 mrolmch odbérech a

Jejtcz d E h vvslem se miize &dm J"f* davka e -t

9 Jaka jsou specifika aplikace teraplc u déti s Osteogenesis imperfecta
3 K ! z pohledu Vasi kompetence?

Je presné stanoveny cas na vykapdal, n g e io nechal ka, al,ggw l%kaﬁa‘l
‘%7;031‘" Je to presn ’

;.letfnil e L..Mm ”’&Wfiﬂ,. A
10) Jakeé rady ¢&i zkusenosti by jste pfedala sestram, které budou o3etfovat

ﬁ_ K a P déti s touto diagnézou?
Davat pozor Eii manipulaci. Musi bZ' oeravdu oealmél ‘

Zdroj: vlastni
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Piiloha 11 Ukdzka zpracovani nerativniho biografického interview s matkou ditéte s Ol

Identifikacni udaje: R3
Datum, ¢as rozhovoru: 8.1.2018
Vek ditéte: 5 let
Pohlavi: divka
Misto bvdlidté: Hlavni mésto Praha
Lokalita 1é¢by: Praha

Dcera se narodila 2013 z naprosto bezproblémového t€hotenstvi. Na poéatku
téhotenstvi (v 61t) jsem viak kvilli zan&tu dutin dostala povolena cefalosporinova antibiotika,
ktera svym zpiisobem obviiiuji, Ze mohly spustit genovou mutaci zpiisobujici nemoc OL
Od narozeni méla deera tmavsi bélmo (u kojencil je b&Zna barva do modra), dcera méla yiak
bélmo aZ Sedave, Ale bez dalich vedlejSich projevii nemoci. Do roka se vyvijela naprosto
Jako zdravé ditg, bez jakychkoli problémi. Veskeré psychomotorické pokroky 3ly ve
sprayném sledu. V 9 mésicich se poprvé postavila na nozi¢ky a postupné zagala obchdzet
nabytek. Trochu neekané viak se stale neodhodlavala pustit a do jejich 18m stale samostatné
nechodila, ale jistila se kolem predméti, ndbytku. Na prcvcmlvm prohlidce v 18m pednaua
zpolomgla, Ze se ji negozdavalo pravc nasedlé bélmo. Poslala nas tedy pro Jjistotu na krevm
odbéry a znskrtla pravé kategorie ukazujici na metabolismus kosti - tuﬁim to byl parametr
FI—N‘P- 7002 U&lﬂe wchlost metabolismu Kkosti, zejména lidé s oseoporozou maji tuto hodnotu
zyysenou Vyslcdek skutetné vySel hodné zvy3en¢ a pediatra nas vystradila, Ze okamZité
mame na dceru dohlizet, aby neupadla, Ze miiZe utrpét zlomeninu. Pfislo mi to sm&iné,
protoze modré bélmo jsem dle matky méla jako kojenec také a nepfipoustéla jsem si, ze by
deera mohla mit takt§ vzacnou nemoc. Poslala nés do nemocnice s poukazem na hospitalizaci
a konziliarni vy3etfeni pro podezfeni pravé na Ol Dostali jsme se do péée genetika pana_
docenta Honzika v nemocnici Ke Karloyu v Praze na metabolickém odd&leni, Pan docent
Honzik uz pti telefonickém rozhovoru pii objednavani k nastupu jevil skepsi, ale pfi osobni

navsiéve, kdy se ptal na osobni anamnézu, zjisténi, e modré skléry a hypermobilitu mam ja i
_deera tedy rozhodl, Ze udélaji kontrolni vySetfeni, oviem ambulantné. Z nemocnice nas tedy
jeSté ten den propustili bez jakéhokoli vySetfeni, jen se na nas chodili divat mladi medici, jaké
mé dcera tmavé skler_y. Zhruba za tyden délali dcefi rtg hlavy kvili tzv. wormidnskym
kistkdm, které jsou u dt s OI Gasté, ale mohou je mit  zdravé déti. U deery se tyto kéistky
potvrdily a znovu se délal tg tentokrit zépésti kyili uréeni kostniho véku Tam bylo zjisténo,
Ze dcera mi na zaprstni kiistce u palce zhojenou zlomeninu starou sotva pér tydmii. Doma
jsem si pfed pér tydny u ni viimlg, Ze si pii lezeni ukazovala na ruticku a fikala "ba ba", coz v
t€ dobe znailo vic véci - boli, balonek, nebo babicka. Tusila jsem, % ji mozné néco bol, ale
vzhledem, Ze batole Zasto pada, myslela jsem, Ze si ruti¢ku narazila a Ze ji prosté boli. Po této
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navitévé u doc. Honzika jsme byli dale objednani na dalsi kontrolu asi za mésic. Béhem toho
mésice se prvné deefi zlomila noZi¢ka. Jednalo se o zlomeninu pravé holenni i 1ytkové kosti -

byl to b&ny pad, dcera se pokousela o prvni samostatnou chiizi a upadla uprostred mistnosti,
kdy si noZi¢ku jakoby pfisedla a pfitom jsem slyscla jakoby lupnuti - deera hrozné brecela,
_].3(;; Hﬂcdy predtim - jeli jsme tedy na pohotovost - oznamili podezieni na tuto chorobu a
psili zpiisob padu. RTG nohy ukazalo zlomeniny obou kosti v jejich 19m. Dostala nejprve
dlahu na tyden, kterou po- po tydnu sundali, udélali kontrolni rtg a dali sadru. Sadru méla 3 tydny.
Pti dalsi nav8tévé u docenta Honzika uz délali krevni odbéry na geneticke testy pro potvrzeni
Ol, odbéry délali i mn€, kvilli pravé zdédéné hypermobilité, kierou deera ma nejspis po mné a
‘modré sklery, kter¢ j Jsem mivala jako dité. Za 3 mésice Jsme dostali vysledky - pozitivni

mutace genu COL1A1 u dcery u mé vysledek negauvni tedy OI u dcery potvrzena - mutace

de novo. S ohledem na zkugenosti s lamavosti kosti j Je deera fazena do L. typu vazne!§i typ. Po

Krumlové potvrzena lehké zlomenina holenni kosti - pak pfi kontrole v Kréi vyvracena, pry
Zidna zlomenina na kosti neni. DalSi zZlomenina opét pravé dolni koncetiny holenni i lytkové
k:)-st: k tomu zlomenina v zéndrtni kustce chodidla - probéhla za dalii 2 mésice, za 4 mésice
od prvni zlomeniny, pii banalnim padu. Opét dostala sadru na 3 tydny. V t¢ dobé jsme zagali
feSit, zda dcefi nasadit 16€bu bisfosfondty, které jsme se od potatku brénili - kterou nam
navrhoval doc. Honzik. Légba bisfosfonaty je indikovana pti 5 zlomeninach za jeden rok -
dcera Jnch méla 6. Stav dcery Jsme byli konzultovat s vyhlaSenym ortopedem prof. Marikem -
horsi pfistup, neprofesnonélm a mrz.ou!sky a netaktni  viiti malému ditku j Jsem nezaZﬂa, ten

nam lé(‘.bu stnkmé odm:t] 7e Je to zbyteéne a dccm se roz.hodné lémai nebude@uze pri

na lacebooku, kde mnmmky doporuéovaly pro[ Summka v Motole pnpadnc goﬂBay;m
Domluvnh jsme si tedy konzultaci u prof, Sumnika v Motole na na endokrinologii. Byl
neuvéfitelné profesnomilm, zkuseny v 1é€bé déti s Ol a trpélivé odpovidal na viechny nale
otazky Do ni¢eho nés netladil. P(E?.E-nﬂbldl moznost |hned nnsadn 1é¢bu zoledronatem kteryA
je gron parmdronatu nové_;§1, ale podﬁv; sejenv ,{edné davce po pul rocea v podstamé niz8f
dﬁvce nez pamidronat. Neni tedy nutna wcedcnni hospitalizace. Doma jsme s manzelem
diikladng probrali, pro a proti lé€by nebo nelétby - deefi jsme chtgli zabezpetit détstvi, s co
nejméné traumaty a sddrami, a jelikoz jsme postupné planovali také druhé ditko, zvolili jsme
lé¢bu. Deera totiz pii kazdé zlomening prestala chodit. A trvalo po sundéni sadry asi mésic,
nez se na nozicku nebala postavit a opét se uéila chodit. Neuvéfitelng zhubla, svaly na noze
velmi zeslably - s kazdym Grazem tedy vie od zalitku. Nehledé na psychiku ditdte, hystericky
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se bala I¢kafi - bilé plasté ji rozbrecely. V dcefinych 26m dostala prvni davku Zomety. Po

prvni divee méla sice vedlejsi (¢inky jakoby chiipkove wi 3 dny hore€ky kolem
40°C, bolely nozicky, ze se nemohla ani postavit, ale po 3 dnech odeznélo, J 12_ po P.f'l_mc.i po
podani prvni davky se jeji stay neuvéfitelng zlepdil, zesilila, zacala chodit. Postupné se naugila

dobi‘e chodit. Uz i béhé a dnes. je dcefi 4 rog actvrtuzi i !mcbu skaée. Umi chodit do

. Deeru

provizi k nemoci pravé Zastd bmﬁn@i,ﬁs&_mé volngjsi klouby, proto jeji koordinace
konéetin je naro&ngjsi, Casto si vymikava kotnik, nozi¢ky umi propnout do luku proti kolinku.
Létha mé&la obrovsky pfinos v tom, Ze jsem se o dceru piestala hystericky bat. Od oznameni
diagnozy a po prvni zlomeniné Jsem dceru  neustdle jistila, vodila za ruicky, bém—
stale i hlidala, aby nespadla. Kazdy pad mohl znamenat zlomeninu, bylo to netnosné aByl_tc_)

vizny rozhodujici aspekt, prot do 168by it Jeji nemoc nyn 2 roky na 16¢bs ndm Zivot

.omezu!'e v tom, § gm nggbggi do klasické Skolky, ale soukromeé, kde j le je pouze kolem 6-8

déti a uéitelka rm na docru dohllii e 1o naxocnc i s ohledem, Ze neni motoricky schopné jako

jeji vrstevnici - problémem jsou schody Na nozi¢kach je sice }iz mnohem jist] §i, ale pokud
by i ngkdo silngji deera uf 3 i i

teba nyni fedskolni rok vi nas komplikace - budeme nejspis
voli individualni vzdélani. Oviem do 8koly ji chceme zafadit klasické. V z4fi - tedy po 19m

na 16Ebe zoledronatem i délali kontrolni denzitometrii patefe a vysledek byl ohromny - 0,1.
Tedy pouze nepatmé zaporny bod. Le€bu bude dostavnt stale, nejspiSe do puberty, aviak
davku ji lrochu snizili. Nyni uZ po podéni davky Zomety vedlejsi uCinky nemiva, oviem
podém je pro ni kvilli nutnosti aplikace pfes kanylu je pro malé dite §_tg§ijq!;9_v§§r_n__ni__
maznost Iégby pro deeru 1 jsmie nesTAirE ridi, kdy? vidime, jak ji to umoznilo se zapojit mezi
vrstevmky bez strachu z Urazii a psychlckych traumat. Tato nemoc neni sice smrtelnd, ale na
kvalité Zivota zejmena déti dost ubird a nehled® na fakt, Ze zatim ani nikdo nevi, jaké
dlouhodobé t¢inky mohou bisfosfonaty mit. Stale se ptam sama sebe, jestli dcefi nevédomky
neublizyeme - kdxz. Ji vlastné& pravidelné nechavame pichat chemoterapii uréenou pro 1é&bu

rakoviny kosti. Snazime se pro deeru v tomto pfipad volit mensi zlo a co nejvice ji détstyi

zptijemnit. Zdravi je prosté to nejdiilezit2j3f, co mame.

Dékuji Vam za prijemny rozhovor a drzim Vam palce se studiem. Véfim, Ze informace
vyuzijete do Vasi diplomové prace.

Zdroj: vlastni
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Piiloha 12 Doporuceni pro péci a oSetfovani kojence s OI

DOPORUCENI PRO PECI A OSETROVANI KOJENCE S Ol
PRO RODICE, SESTRY A LEKARE

» Déti maji nezvykle mékkou lebku, kostni deformity a zlomeniny, nejéastéji Zeber a
dlouhych kosti v riizném stadiu hojeni.

1. Manipulace s kojencem

» v8echny pohyby musi byt pomalé a jemné

» NIKDY netlaéte, netahejte, neohybejte ani se nesnazte napiimovat ruéky nebo nozky proti
odporu kojence

» pfi zvedani nechytejte kojence v podpazi nebo kolem hrudniku, hlava a hrudnik musi byt
podpirany jednou rukou, zatimco druha ruka podpira zadeéek

» prsty méjte roztazené, aby se jejich tlak rozprostiel na vétsi plochu

> pii prebalovani nezvedejte panev tahem za kotniky, ale piidrte ji jednou rukou v kfizi,
druhou rukou ogistéte zadeéek a vyméite plenu

> pii previékani $etmé naviékejte od&v na kongetiny, tahani nebo uviznuti kongetiny
v odévu muzZe vést ke zlomening, pouzivejte obledeni se Sirokymi rukavy, bez knoflikd,
volanku a kapsicek

2. Krmeni

» u nékterych kojencii miZe byt problémem slab$i intenzita sani, vyZadujici ast&jsi a
krat§i krmeni

» mohou se vyskytnout dechové obtize a problémy s polykanim

» odfihnuti musi byt provedeno velmi jemné& — drzeni pfes ruku s lehkym poklepem nebo
tfenim po zadiékach

3. Polohovani

» vhodna je détska postylka se standardni matraci

» aby se piede$lo deformitdm lebky muZeme v poloze na zadech pouzivat kruhovou
gelovou podlozku pod hlavu

» &asto ménit polohy kojence — na bfigku, v poloze na boku Ize pro podporu pouzit
sto&enou deku nebo prostéradio

4. Transport kojence

» pouzivana autosedadka by méla odpovidat hmotnosti a velikosti ditéte, méla by mit

mékkou podlozku s omyvatelnym povrchem (nékteré déti s Ol se vice poti),
samozfejmosti jsou mékce vypodloZené popruhy k uchyceni ditéte

» autosedadku vozit na zadnim sedadle, vepfedu by silny tlak airbagh v pfipadé
autonehody mohl zpusobit zlomeniny
néktefi rodie na autosedadku lepi cedulku s diagnézou, jménem oSetiujiciho lékafe,
telefonnim &islem na détské oddéleni, které se o dité stara, a poznamkou ZACHAZET
OPATRNE pro pfipad, Ze by se dité stalo u¢astnikem autonehody

Infant Care Suggestions for Parents, Osteogenesis imperfecta foundation, USA
Osteogenesis imperfecta u déti — co by méli védét osetfujici lekafi, M.Bayer, Osteologicky
bulletin 2009;14(2);49-57

www.lomivky.webnode.cz

Zpracovala MUDr. Jana Lochmanova, Détské oddé&leni Nemocnice Ceské Budéjovioe,zgisé
27.

Zdroj: Lochmanova, J., 2015. Doporuceni pro péci a osetrovani kojence s Ol pro
rodice, sestry a lékare. Ceské Bud&jovice: Détské oddéleni Nemocnice Ceské
Bud¢jovice, a.s. (Interni material od MUDr. Jirotkové, rozené Lochmanové.)
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Ptiloha 13 Osobni doklad pacienta s Ol

Deutsch
Dansk
EAAnvixé
English
Espanol
Franqais
Hrvatski
Italiano
Nederlands
Norsk
Portugués
Polski
Romana

i’yccxun
Suomi

Svenska

Tirkge
Johorgmo
il A R 3T
Lol

Slovene - Slovensko

Important: Before you
travel !

As phone numbers may
change over time, you

are advised to check the
contact phone numbers on
OIFE's web page:
http://www.oife.org

© copymght 2004, OFT - prees 3
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ENGLISH

ENGLISH

I have osteogenesis imperfecta (O, brittle bones). This means
that my bones are fragile. Ol not only affects the skeleton but the
connective tissue in general.

Please, consult me/my parents/my companion before you move,
transport, examine or treat me; follow my/their directions on how
to handle me safely.

We wish to remind you about the following:

- In osteogenesis imperfecta fractures can occur easily, or even

spontaneously.

Symptoms of fractures are not always obvious; pain often indicates a

fracture.

Just looking for signs of fractures, e.g. abnormal mobility or

crepitation, can cause a fracture,

- The safest way to determine or exclude a fracture is by X-ray
examination (see below).

~ Asarule fractures are painful.

=~ In case of pain, even without a diag d fracture,
sometimes, be the same as for a fracture.

- Adequate analgesia is advisable, in children as well as adults.

Dosing for medications and anesthesia should be based on the

person’s size rather than age.

An analgesic and/or a night sedative are rec ded the first few

days after a fracture.

Lightweight materials are preferred for immobilisation.

Patients with Ol should be mobilised as soon as possible.

Please, contact the treating specialist when hospitalisation or surgery

is necessary.

= Many patients with Ol have a hearing problem.

1t should,

X-ray examination:

- In osteogenesis imperfecta the bones may be demineralised. Lower
radiation intensity is usually appropriate (as in osteoporosis) to avoid
needless repeat films.

- Excessive movements and needless lifting should be avoided.

- Patients or their parents/companions are often experienced by
previous examinations. They can be helpful in finding the right
position for X-rays to be taken

- Alead shield for the reproductive organs should be used.

Surgery and Anaesthesia:

- Carefully transfer the person/patient to and from the operating table,
supporting him/her well.

- Be aware of existing deformities or contractures when positioning
the per patient on the operating table.

- Bend the head gently backwards for intubation, minimizing the risk
of fracturing cervical vertebrae; be aware of the vulnerable mucosa of
the trachea. The teeth are often fragile as well.

toces® @ te
United Kingdom | +44.1382.204446/7 | ukeoife.org
United States 'olmsﬂm | bonetinkgoitorg - www.oitorg
Australia 461298691486 | ausgofeorg

10 - OIFE

NOTES

46 - OIFE

OIFE- 11

Zdroj: OIFE, et al., 2011. Personal document. Osteogenesis Imperfecta Federation
Europe. Geneva: OIFE. (Interni material od MUDr. Jirotkové, rozené Lochmanové.)
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9. Seznam zkratek
BMD — Bone mineral denzity (Denzita kostniho mineralu)
CR — Ceska republika
EKG - Elektrokardiogram
Ol — Osteogenesis imperfecta
OIF — Osteogenesis Imperfecta Foundation (Nadace Ol)
OIFE — Osteoporosis Imperfecta Federation Europe (Evropska organizace Ol)
RTG — Rentgenové zareni
SK — Slovenska republika
USA — United States of America (Spojené staty americké)

117



