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UVOD

Téma bakalarské prace Rettv syndrom jsme si zvolili kvili zajmu o poruchy
autistického spektra, do kterych se tadi i Rettiiv syndrom.

Po seznameni a straveni Casu s témito divkami jsme pochopili, Ze jsou to tzasné
bytosti, které se dokazi tak upfimné smat, Ze vy musite pii pé¢i o né€, prozivat radost. Rodice,
ktefi pecuji o déti se specidlnimi potfebami, nemusime obdivovat, jak to zvladaji, vzdyt
pecuji o své vlastni dité a poskytuji mu vSe jako ditéti bez handicapu. Samoziejmé, Ze je to
je tam, ale vétsi radost z kazdého pokroku, které dit¢ dokaze.

Podle vypovédi rodici, nékteré z téchto divek maji moznost vidét svét jinak, nez ho
vidime my. Vidi kazdy nepatrny Zivot v ptirod¢, maji oteviené ,,duchovni oci, proto jsou
nekteré z divek citlivé na agresivni, neptatelské povahy, nebot to dokazi vycitit.

VétSina lidi pravdépodobné neslySela o Rettové syndromu, protoZze je to celkem
vzacné onemocnéni, 8 mnohé z téchto divek jsou zatazené pod jinou diagndézou. Mozna se,
ale né€ktefi z vas seznamili nebo potkali s divkou s Rettovym syndromem a asi jste si hned
v§imli zvlastnich opakujicich se pohybu rukou a jejich podmanivych o¢i. Vystihuji to dvé
vypovedi rodicu: ,, ...jak moje dcerka stdle tiskla dlané k sobé a mackala a hnétla rucicky,
bylo mi, jako by mé srdce bylo tam, v tech jejich rukou...” a druhd vypovéd’: ,, ...kdyz se na
vas vase dcera podiva, mate dojem, jakoby viemu rozuméla, jakoby se téma ocima divala
primo do vas a videla vSechno, co v sobé nosite... *

Cilem prizkumu bylo zjistit informace tykajici se zivota rodin divek s Rettovym
syndromem, z pohledu rodici.

Bakalatska prace je roz€lenéna na Cast teoretickou a praktickou. Teoretickou ¢ast tvori
tii kapitoly. Prvni kapitola se vénuje charakteristice Rettova syndromu, ptedevs§im jeho
historii, stadiim a pfi¢inam. Druha kapitola je zamétena na diagnostiku Rettova syndromu
a Vv podkapitolach jsou popsany symptomy, lécba a zmirnéni ptiznakt. Tteti kapitola se
zabyva Zivotem divek s Rettovym syndromem. Zaméfuje se predevSim na socialni interakci,
kazdodenni ¢innosti a na moznost vyuziti obcanského sdruzeni Rett Community.

Prakticka cast, tvori ¢tvrtou kapitolu a prezentuje vlastni prizkum Rettova syndromu
z pohledu rodin divek s Rettovym syndromem. Zde vyuzivame dotaznikového Setieni

a stanovujeme hypotézy.



TEORETICKA CAST

., Pro rodice, miize byt péce o deti se specialnimi potrebami srdcervouci
a vycerpavajici. Nekteré dny mam pocit, ze uz nemam silu pokracovat
ani dalsi minutu. Pak Laura prijde domii ze Skoly s obrovskym uismévem
a zeptd se mé, jestli jsem stastnd. Podivd se na mé svyma nadhernyma
hnédyma ocima a vika: ,,Miluji Te*, a ja se citim inspirovana a plna
sily, i kdyz jen na dalsi den. © (Cindy Krivoshik)

1 RETTUV SYNDROM

., Profesor Kohoutek definuje Rettiiv syndrom jako geneticky podminénou pervazivni
(v§ezasahujici) vyvojovou poruchu vyskytujici se takrka vylucné u divek, vyznacujici se tézkym
postizenim expresivni a receptivni FecCi a tézkou progresivni psychomotorickou retardaci,
stereotypnimi pohyby rukou kolem stredni osy, komunikacni dysfunkci® (Kolektiv autoru,

2012, s. 94).

1.1 Charakteristika Rettova syndromu

Rettiv syndrom fadime mezi vzacné onemocnéni, pro které je charakteristické nizky
vyskyt onemocnéni v populaci (Dostupné z: www.vzacnenemaoci.cz/vzacna-onemaocneni).

»Postihuje predevsim plody Zenského pohlavi. Plody muzského pohlavi jsou ve vétsiné
pripadu potraceny, nebo zahy po porodu umiraji. Prumérné po celém sveété je pocetnost
tohoto syndromu 1:10 000 narozenych divek a neni rozdil v narodnosti ani rase* (Zelinova in
Kolektiv autort, 2005, s. 6).

V Ceské republice by mélo byt zachyceno v piipadé prevalence 1:10 — 22 tisic Zen
zhruba 250 — 500 zen. Zachyt provadény ro¢né by se mél pohybovat kolem 6 — 10 divek
s Rettovym syndromem. V roce 2009 v Laboratofi pro vyzkum mitochondridlnich poruch
1. LF UK a FVN (Lékaiska fakulta Univerzity Karlovy a VSeobecna fakultni nemocnice),
Praha bylo v registru 54 potvrzenych pacienti s Rettovym syndromem (Kolecavova et al.,
2009).

Pfiznaky u Rettova syndromu nemusi byt od pocatku zcela ziejmé, ale jednd se
o vrozené onemocnéni zietelné se projevujici v 9 — 18 mésici. Do urcitého obdobi se divky

vyvijeji a pak nastava stagnace nebo regres a dité ztraci ziskané dovednosti v komunikaci


http://www.vzacnenemoci.cz/vzacna-onemocneni

a pohybu. Také dochézi k t€Zkému postizeni centralni nervové soustavy a divky se stavaji
Castednd nebo plné zavislé na druhé osobé (Zelinova in Kolektiv autord, 2005).

Témeér u vSech divek je pfitomna mentalni retardace. OvSem byly také popsany divky
nadané a u nékterych se dokonce zachovala i feC. Stereotypni pohyby rukou znemoziuji
divkdm provadét riizné ¢innosti a brani i nacviku pouziti funkci rukou. Nécvik funkci u druhé
ruky mizeme zvysit upevnénim jedné ruky (Gillberg, Peeters, 2003).

Syndrom je zafazen mezi Pervazivni vyvojové poruchy s Ciselnym kodem F84.2.
Podle MKN 10 ,, Stav az doposud zjisteny pouze u divek s obvyklym zacatkem ve véku 7 — 24
meésicu. Po obdobi casného vyvoje, probihajiciho normalné, se objevuje cdstecnd nebo
pozvolna ztrata veci a porucha obratnosti pri chizi a uzivani rukou, soucasné se zdastavou
ristu hlavy. Ztrata ucelnych pohybii rukou, stereotypni kroutivé pohyby rukou a spontanni
hyperventilace® jsou charakteristické. Je zastaven vyvoj hrani a vyvoj socidlni, ale socidlni
zdajmy maji tendenci se udrzovat. Ataxie® trupu a apraxie3 se zacind vyvijet od ctyr let a casto
nasleduji choreoatetoidni® pohyby. Temer vzdy je vysledkem tézka mentdlni retardace
(MKN-10, 2013)

Rettiv syndrom lze rozd€lit na formu klasickou a nékolik atypickych forem, které
maji Siroké spektrum fenotypovych projevii, obvykle byvaji mirnéjsi nez klasicka forma RTT
(Rettav syndrom) a nespliuji vSechna zakladni kritéria. Atypické formy popsal Hagberg
a toto déleni se prakticky pouZziva dodnes. U prvni formy se v prvnich Sesti mésicich vyskytuji
tézké zachvaty kieci, forma piipomina klasicky Rettiv syndrom. Druhy typ je z&vazna
kongenitalni forma, projevujici se jiZ od narozeni vyraznym opozdénim psychomotorického
vyvoje. U treti formy nastava regres pozdéji a ziskané dovednosti se neztraci tak rychle jako
u klasického RTT. Dalsi typ se vyznacuje zachovanou feci a posledni formou je tzv. ,,forme
fruste®, u které je relativné zachovdna jemnd motorika, klinicky obraz je celkové mirny
a atypické stereotypy rukou jsou minimalni (Zahorakova, Zeman, Martasek, 2007).

Dospélosti se divky bézné dozivaji, ale délka Zivota je charakterizovana variabilnosti
a zavisi predev§im na celkovém zdravotnim stavu. Pfiblizné¢ u 22- 26% divek se objevuje
nahlé¢ umrti, k némuz mize dojit ve spojitosti se selhdnim srdce nebo s poruSenim

autonomniho nervového systému (tamtéz, 2007).

! prohloubené a zrychlené dychani
2 porucha hybnosti a koordinace pohybi

vvvvvv

* mimovolni pohyby



1.2 Historie Rettova syndromu

wyndrom doprovazeny tezkym neurologickym postizenim, které ma pervazivni dopad
na somatické, motorické i psychicke funkce, poprvé popsal rakousky detsky neurolog Andreas
Rett, ktery v roce 1966 publikoval popis 21 divek a Zen s identickymi symptomy, kterych Si ve
své klinické praxi vsiml“ (Thorova, 2006, s. 211).

Vsiml si dvou divek, které sedély se svymi matkami v ¢ekarné€, a zpozoroval u nich
shodné projevy - stereotypni myci pohyby rukou, psychomotorickou stagnaci a i celkovy
prub&h onemocnéni byl velmi identicky (Dostalova, 2001).

,Andreas Rett popsal chovini svych pacientek v pribéhu hyperventilace takto:
Neagresivni. Stale béha po mistnosti, tleska rukama pred hrudnikem, vydava neartikulované
zvuky, dychd s otevienymi usty a dychani se stale zrychluje a prohlubuje. Asi po 5 min. se
zastavi, ruce sepnuté a prohlizi si nohy, které se ji zacinaji chvet, jeji stoj je nestabilni.
Nehybe se z mista, na osloveni nereaguje, dale hyperventiluje, projevy tetanie nejsou patrny.
Pak se otoci, znovu zacne pobihat, tleskat rukama a vykrikovat“ (Lehovsky, Hada¢, Proskova,
1987, s. 30).

Zpocatku Rettové syndromu jako novému onemocnéni nebylo vénovano prilis
pozornosti a ve svétové literatufe Se objevily informace o jeho vyskytu az v 70. letech.
Hagberg zaznamenal vyskyt syndromu u §védské populace 0,65 na 10 000 divek. Gouticres
a Aicardi zjistili tento syndrom v pribéhu dvou let u 22% pacientd s progresivni
encefalopatii® a Rettiiv syndrom piedstavoval celych 55% ve skuping progresivnich
encefalopatii nejasného ptivodu (Lehovsky, Hadac, Proskova, 1987).

Podnétem k vyhledavani podobnych ptipadii po celém svété byl prvni odborny ¢lanek
a jiz v priabéhu osmdesatych let se onemocnéni diagnostikovalo u tisice pacientek. Do
obecného povédomi se syndrom dostal vroce 1983 na zakladé studie vypracované
Hagbergem a jeho kolegy (IRSA, 2008; Dostupné z <http://rett-cz.bloger.cz/syndromy/CO-
JE-RETTuv-SYNDROM>).

Poruchu koordinace pohybli, ztratu kognitivnich schopnosti a ztrdtu ucelnych
schopnosti rukou uvedli jako stéZejni symptomy. Hagberg v roce 1985 vytvotil diagnosticka
kritéria a Rettliv syndrom byl roku 1992 zatazen do oficidlniho diagnostického systému

Mezinarodni klasifikace nemoci mezi pervazivni vyvojové poruchy (Thorova, 2006).

% onemocnéni mozku
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V roce 2001 nebyly stale odhaleny pficiny syndromu a pochybovalo se o tom, zda
nejde pouze o identické nebo podobné ptiznaky zapfi¢inéné rizné. Jestli tedy nejde

o podobna, ale rozdilna onemocnéni (Dostalova, 2001).

1.3 Stadia Rettova syndromu

Rettiv syndrom ma nékolik stadii, ktera u jednotlivych dévCat probihaji raznym
zpusobem. Predevsim slouzi k lepSimu pochopeni psychickych procesti, objevujicich se pfi
nemoci. Projevy Rettova syndromu u dvou divek stejného véku mohou byt vyrazné odlisné,
zalezi to na zacatku, rychlosti a intenzité vyvoje jednotlivych symptomu. Pocatecni vyvoj déti
se nejdiive jevi, jako bézny, ale nasleduje po ném obdobi stagnace ¢i regrese (Hunterova,
2008; Hola, 2010).

¥

vék 6m. 1r. 18m. 2r. 3r. 4r. 6r. nad 10r.

1. Stadium

stagnace vyvoje _

2. Stadium

regres vyvoje _

ztrata feci

a jemné motoriky _
I

porucha socialni
interakce

stereotypni
pohyby rukou

3. Stadium

zachvaty

nepravidelné
dychani

4. Stadium

zhorSovani motoriky

Al

Tabulka ¢. 1 Doba nastupu klinickych pfiznakl a nejcastejsi projevy RTT.
Zdroj: Zahorakova, Zeman, Martasek, 2007, s. 649
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1.3.1 Prvni stadium

e (6 - 18 mé&sic) — pocate¢ni obdobi

Symptomy v tomto véku nebyvaji vyrazné, teprve se rozvijeji, a proto mohou byt
prehlédnuty. Stadium trva nékolik mésicii a v nékterych ptipadech, je dlouhé i vice nez jeden
rok. U divek v kojeneckém véku muzeme pozorovat urCité opozdéné pokroky, mohou mit
ochablejsi télo a slabsi saci reflex. Vyvoj se postupem casu zpomaluje a to tak, ze u divek
V batolecim obdobi se zhorSuje o¢ni kontakt, schopnost soustfedéni, projevuji mensi zajem
o hracky a u nékterych se objevuje i opozdény vyvoj tfeci. Vypadaji nadpadné spokojené,
klidné, tiché a byvaji popisovany jako hodné déti. Motoricky vyvoj v oblasti sezeni, lezeni,
vstavani a také vyvoj poznavacich schopnosti je zpomalen nebo Uplné zastaven. Mohou se
objevit stereotypni, bezi¢elné¢ pohyby rukou, tfes, ulpivani na hracce a vystrkovani jazyka.
V této etapé muze dochdzet ke zpomaleni rGstu hlavy, ale nemusi byt rodi¢i nebo 1¢kari

zpozorovano (Hunterova, 2008; Thorova, 2006; Zelinova in Kolektiv autort, 2005).

1.3.2 Druhé stadium

e (1 -4roky)—nahlé destruktivni obdobi

Etapa trva nékolik tydnli az mésicli a mlize mit prudky nebo pozvolnéjsi zacatek. Déti
slova, slabiky a dokonce i zvuky postupem ¢asu mizi. Nedovedou kontrolovat a fidit ¢innost
rukou a to vede ke stereotypnim pohybim — pohyby rukou k astim, vkladani do ust, tleskani,
mnuti, mackani, svirani, otvirani dlani a tzv. myci pohyby rukou. Vyskytuji se v dob¢ bd¢losti
a béhem spanku mizi. Miizeme také pozorovat drzeni rukou za zady nebo v typické poloze po
strané tcla se stfidajicim se stisknutim a uvolnénim. Kolem tietiho roku ztraceji schopnost
uchopit véci pomoci rukou. Vyskytuji se i poruchy dychani ve formé zadrzovani dechu,
obcasného prerusovani dychani, piskajiciho vyfukovani vzduchu a hyperventilaci. Ve spanku
se tyto projevy nevyskytuji. V této etapé se také objevuje skiipani zubl, poruchy spanku,
zmatenost, chvéni pfi rozruSeni, celkovd podrazdénost, stfidani nalad, zachvaty place
a smichu. Divky nejsou schopny spolupréce, piedstavivosti pii hie a ztraceji zajem o hracky,
socidlni kontakt, podnéty a vyzvy. Nastava také zhorSeni v oblasti chiize, ktera mize byt
nejista a pohyby pfi ni jsou strnulé, nekoordinované a trhavé. Od tietiho mésice az do ¢tvrtého

roku byva viditelné zpomaleni ristu hlavy. Nekteré projevy u divek mohou pifipominat
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poruchu autistického spektra (Hunterova, 2008; Thorova, 2006; Zelinova in Kolektiv autord,

2005; Dostupné z <www.ssvp.wz.cz/Texty/rett.ntml>).

1.3.3 Treti stadium

e (2-10 let) — stabilizované obdobi

Regrese mizi a symptomy se stabilizuji, tohle stadium muze trvat nékolik let. Divky
znovu ziskavaji schopnosti v komunikaci a setkdvdme se u nich s vyraznym ocnim
kontaktem. Autistické rysy se zmiriiuji, emociondln¢ dozravaji a projevuji vétsi zajem
0 kontakt s okolim. Podrazdénost a pla¢ ustupuji, zlepSuji se v chovani, také jsou klidné&jsi
skoli6za a prvni epileptické zachvaty. V nékterych pifipadech jsou divky schopny uchopit
a manipulovat s ptredméty napt. vlozit si jidlo do ust, poSkrabat se, pouzivat prstové barvy
apod. Pohyby jsou vSak neptesné a postradaji plynulost, odpovidaji vékové urovni 18 — 24
mesict. Divky maji radost z riiznych her, aktivit, vyuky a mazleni. VétSina divek v tomto
stadiu setrvava dlouhou dobu a nékdy i cely zivot (Hunterova, 2008; Thorova, 2006; Zelinova
in Kolektiv autord, 2005).

1.3.4 Ctvrté stadium

e (od 10 roku) — obdobi motorického zhorSovani

Pokud se divka do ¢tvrtého obdobi dostane, setrvava v ném po zbytek Zivota. Stadium
se déli na obdobi 4 — A, tyka se divek, které ztratily nau¢enou schopnost chodit a obdobi
4 — B se tyka divek, které se chodit nikdy nenaucily. V oblasti motoriky se schopnosti
zhor§uji a pfibyvaji pohybové poruchy. Dochéazi ke svalové slabosti, ztuhlosti, dystonii®,
kfecim a skolidza se stdvd mnohem vyraznéjsi. Mlzeme se setkat i s tim, Ze dolni koncetiny
jsou nedostatecné prokrvené, tedy studené a nateklé. Ve vétSin€é piipadid dochazi ke ztraté
pohyblivosti a divky jsou pfipoutdny na invalidni vozik. V poznévacich schopnostech,
komunikaci a ru¢nich dovednostech nedochazi k poklesu. Intenzita stereotypnich pohybu
rukou se miize omezit, ale o¢ni kontakt se zlepSuje. Puberta nastdva ve stejném véku, jako

u intaktni populace. Divky s Rettovym syndromem obvykle vypadaji mladsi, nez skutecné

® porucha napéti
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jsou (Hunterova, 2008; Thorova, 2006; Zelinova in Kolektiv autord, 2005; Dostupné
z <http://lwww.rett-cz.com/cz/rettuv-syndrom/etapy-rettova-syndromu>).

Thorova (2006, s. 213, 214) autorka knihy Poruchy autistického spektra uvadi
V porovnani s timto rozdélenim, jesté dalsi dvé stadia. Ostatni obdobi se shoduji zvyse
uvedenymi.

1. ,,0bdobi normalniho vyvoje: 0 — 12 mesiciu. Porod, poporodni adaptace
bezproblémova, spanek, jidlo v normé. Prvni mésice Zivota se zda, Ze se dite, vyviji
zcela normalné. Natahuje a uchopuje predmety, spontanné se usmivda, krmi se
S pomoci rukou. Nekteri kojenci a batolata splni Fecové i motorické rané milniky —
zvatlaji, objevi se prvni slova a slovni spojeni. Nauci se chodit okolo roku.

2. Obdobi dospivani a dospélosti. Menstruace nastupuje v bézném veku. Dosavadni
studie udavaji, Ze divky s Rettovym syndromem se dozZivaji bézné 40 az 50 let
a Vv priibéhu zivota psychicky vyzravaji. Psychika se stava stabilizovanéjsi. Stereotypni

vvvvvv

stavy rozmrzelosti. Naddle se zlepsuje ocni kontakt a socialni porozumeéni. *

:I—J
120

chronologicky vék 120 m

108 1
96
84 1
72
60
48
36
24
12 {

Sebeobsluha
Mysleni
Socialni
porozuméni
Expresivni fe¢
Receptivni fe¢
Imitace

Hrub4a motorika
Jemna motorika
Pracovni aktivita

Graf ¢. 1 Vyvojovy graf osmiletého dévcatka s Rettovym syndromem

Zdroj: Thorova, 2006, s. 222
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| Vﬁ oi' ovy graf osmiletého dévcatka s Rettovym syndromem :

Rozumové schopnosti, porozumeéni feci a socidlni chovani

vysetieni jsou na urovni 30-36 mésict. Uroven jemné motoriky kolisa mezi 3-

k tomu, ze testovani déti s Rettovym syndromem je s neznamym ¢lovékem, V novém prostiredi a
vykyviim v ¢innosti velmi nespolehlivé, uskuteénilo se vySetfeni ve Skole. Kromé informaci

Init odhad schopnosti a porozuméni informacemi od rodic¢t, ktefi dité znaji

1.4 Pri¢iny Rettova syndromu

V roce 1990 Bird identifikoval protein MeCP2, ktery je pokladan za regulator funkce
ostatnich geni. V roce 2007 byly zvefejnény jeho studie, které byly provadény na geneticky
upravenych mysich. Na pokusnych mysich vykazujicich ptiznaky Rettova syndromu (RTT),
které ¢ekala za par dni smrt, zjistil, Ze obnoveni plné funkce genu MECP2 vede béhem ctyt
tydnt k odstranéni tfesu, poruchy dychani, pohybu a chlze. Pokusy ptinesly nadéji na
moznost zvratit neurologickd poSkozeni u déti a dospélych trpicich Rettovym syndromem
(Kerr, 2007).

Nejlepsim modelem pro zkoumani Rettova syndromu jsou mysi samicky s vyfazenym
genem na chromozomu X a to z divodu, Ze u zen s timto onemocnénim se vyskytuje jeden
mutovany a jeden normalni MECP2 gen. Ties, problémy s pohyblivosti a chlizi se u téchto
mysi objevuji mezi 4-12 mésicem a tyto ptiznaky jsou podobné jako u Rettova syndromu.
Védci z Welcome Trust Centre na univerzité¢ ve skotském Edingburgu se zabyvaji otazkou,
zda mohou zachranit nervovou funkci a nasledné i vylécit postizené mysi pomoci obnoveni
normalniho proteinu MeCP2 (Zprava o pokrocich ve vyzkumu mozku za rok 2008).

Zoghbi z USA v roce 1999 objevil gen MECP2, ktery je situovany na raménku
chromozomu X a podle vyzkumu odpovida za vznik Rettova syndromu u 77-80% ptipada
(Huppke, 2000; Kerr, 2001 in Thorova).

Do roku 2004 bylo rozpoznanych 250 riznych mutaci v genu MECP2, které maji za
nasledek Rettdv syndrom. Mezi nejcastéjsi mutace patii také T158M (Zahorakova et al.,
2004).

Jde o rizné typy mutaci, nejobvyklejsi jsou bodové mutace, malé delece’ nebo

duplikace®. O denovo® mutace, které jsou pivodu otcovského — zarodeného se jedna az

7 . e ory Py
druh chromozomové aberace, pfi niz chybi ¢ast chromozomu
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V 99,6% ptipadd. U 90-95% ptipadii klasického RTT jsou rozpoznany mutace v MECP2 genu
a u 20-40% byvaji zjistény u pacientek s atypickou formou. Také byly popsany mutace genu
CDKL5 (cyclin-dependent kinase-like 5) u nékolika pacientek s atypickou formou RTT
a brzkym vyskytem epileptickych zachvatt. Predpoklada se, ze gen CDKL 5 je odpovédny za
regulaci jinych proteint a s interakci s MeCP2 podporuje patogeneze RTT. Sporna je ucast
genu NTNGI, protoze byl zjistén jen jeden piipad pacientky, kterd mela poruchu NTNG1
s fenotypem podobnym RTT (Zahorakova, Zeman, Martasek, 2007).

MECP2 mé 4 exony™® a v exonu 3 byly lokalizovany mutace T158M, R168X, R255X,
R270X, R306C a ptedstavovaly 40% zjisténych mutaci. Tyto mutace lze stanovit pomoci
restrikéni analyzy s vyjimkou mutace R255X, nebot’ nerusi a nevytvari nové restrikéni misto.
U Svédskych a anglickych divek s Rettovym syndromem se nejcastéji vyskytuje mutace
R306C (Rosipal et al., 2001; tamtéz, 2007).

Také byly popsany mutace genu MECP2 u ptipad détské schizofrenie, poruch uceni
a klasického autismu (Kerr, 2007). Nejcastéjsi mutace MECP2 spojené s epilepsii byly
T158M a R106W a mén¢ Casto R255X a R306C. V¢étsi klinickd zavaznost, porucha chiize,
komunikace a pouzivani rukou byla zjisténa u divek se zachvaty (Glaze et al., 2010).

Onemocnéni je pfipisovano primarni neuronové dysfunkci, ackoliv je MECP2
vyjadiena v mnoha tkanich. K patofyziologii Rettova syndromu také piispiva podpurna tkan
v CNS, konkrétné astrocyty - nejvetsi z gliovych bunék (Derecki et al., 2012; Vokurka, Hugo,
1962).

Mezi deviti nejcastéji hlasenymi MECP2 mutacemi jsou R106W, R133C, T158M,
R168X, R255X, R270X, R294X, R306C a C-terminalni delece, které dohromady tvoii vice

nez tfi Ctvrtiny Z patogennich mutaci hlaSenych u pacientl s Rettovym syndromem. Celkové

24

(Bebbington et al., 2008).

8 zdvojeni
® mutace v DNA (¢i konkrétnim genu) vznikla nové
10 ¢4st genu, ktera obsahuje vlastni dédi¢nou informaci
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Zeny muzi

e Rettlv syndrom e infantilni encefalopatie
(klasicky typ a varianty) e klasicky Rettiiv syndrom
¢ infantilni encefalopatie (ujedinct 47XXY

a somatickych mozaik)

e Angelmaniv syndrom™ e mentalni retardace

e mentalni retardace se zdchvaty s motorickym deficitem

e mirna forma mentalni retardace e bipolarni choroba

e nespecifickd X- vazana mentalni $ Casnym nastupem
retardace e schizofrenie s casnym

e autismus nastupem

Zdroj: Zahorakova, Zeman, Martasek, 2007, s. 650
Tabulka ¢. 2 Klinické fenotypy spojené s MECP2 mutacemi

11 v . rex v v s . ;o . ) o v e “
Syndrom st'astného ditéte — opozdény psychomotoricky vyvoj, nemotorna chiize, absence feci, nadmérny
smich, zachvaty.
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2 DIAGNOSTIKA RETTOVA SYNDROMU

Rettliv syndrom se diagnostikuje na zaklad¢ genetického laboratorniho vysetfeni od
roku 2001 i v Ceské republice. Mize byt chybné pii diagnostikovani zaménén za autismus,
mozkovou obrnu nebo nespecifikované zpozdéni vyvoje. Pro potvrzeni diagndézy musi byt
pfitomna ztrata uvédomélého pouzivani rukou v kombinaci se stereotypnimi pohyby. Pii
pravidelnych vysetfenich, maze 1ékar ziskat podezieni pro diagnézu Rettiiv syndrom, a to na
zékladé zpomaleného psychomotorického vyvoje (Hola, 2010; Stefanek, 2011; Thorova,
2007; IRSA, 2008)

U zbyvajicich 20 — 30% pfiipadid jde o nepoznané mutace v jiné €asti genu nebo
Vv jiném doposud nenalezeném genu. Atypicky pribéh onemocnéni stézuje stanovit diagnozu
syndromu. Virové onemocnéni matky muze zptsobit patologicky pribéh téhotenstvi nebo
porodu a u divek je od pocatku patrné opozdéni psychomotorického vyvoje. Nasledkem toho
je v nékterych piipadech u divek nespravné diagnostikovana détska mozkova obrna (Zumrova
in Hunterova, 2008).

O klasickém Rettové syndromu hovotime tehdy, jestlize se u divek vyskytuji projevy,
které ptesné spliuji diagnosticka kritéria. Ten je piitomen pfiblizné asi u 2/3 divek.
U ostatnich jde o mirnéjsi formu o Atypicky Rettiv syndrom — divky mohou chodit, sedét,
nemaji mensi obvod hlavy a nemusi projit béznym vyvojem (Thorova, 2006).

V Laboratofi pro studium mitochondrialnich poruch v Praze na VFN pracuje pani
doktorka Zahorakova a pro diagnostiku pouziva tfi metody — MLPA analyzu (Multiple
Ligation dependent Probe Amplification)™?, RFLP (restrikéni analyza) a déle zkousku ovéfeni
piimé sekvence®. Z krevniho séra lze provést tuto diagnostiku. Restrik¢éni analyza je zaloZena
na principu hledani konkrétni mutace genu a pani doktorka ji pouziva napt. pii dovysetieni
rodinnych ptislusnikd. Nebylo jednoznacné dokazano, jestli druh mutace ovliviiuje i ptiznaky
a pribéh vyvoje. Syndrom ma t&€z$i projev v piipadech, kdy se chyba v fetézci objevuje co
nejblize. Genova mutace miize mit mnoho podob a zdvisi na ni i zdvaZnost projevi.
Geneticky test umozni vcasnou lécbu a diky nému se nemusi cekat na vyskyt
charakteristickych symptomt (Zelinova in Kolektiv autort, 2005; Hola, 2010). Vzhledem
k velkému mnozstvi rozlicnych mutaci, je nutny kombinovany pfistup. Molekularni

diagnostiku Rettova syndromu na Klinice détského a dorostového 1ékaistvi 1. LF UK a VFN

2 MLPA analyza je hlavn& vyuZivana na detekci rozsahlych deleci a duplikaci, které sekvenovani nezachyti.
13 je hlavné vyuZivana na detekei rozséhlych deleci a duplikaci, které sekvenovani nezachyti.
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zavedl pan doktor Rosipal po objeveni kauzalniho genu (Zahorakova, Zeman, Martasek,
2007).

Diagnostikovat tento syndrom prenataln¢ je mozné u rodin, kde je jiz prokdzany.
Existuje jen mald pravdépodobnost cca 1% opakovaného vyskytu v rodinach. Pro jistotu se
u pacientek provadi prenatalni diagnostika (Zelinové in Kolektiv autort, 2005; Zumrova in
Hunterové, 2008). Ptipadl, kdy dcera zdédila Rettiv syndrom po matce, u které se klinicky
neobjevily pfiznaky, bylo na celém svété popsano méné nez deset (Zahorakova et al., 2004).

Vétsina piipad je spontanni, coz znamena nahodnou mutaci. Nicmén¢ existuji i Zeny,
které maji mutaci genu MECP2 bez klinickych pfiznakli a tyto zeny jsou zndmé jako

»asymptomatické zeny nosici* (NINDS, 2009).

1. Zenské pohlavi

2. Normalni pre-a perinatdlni obdobi, normalni psychomotoricky vyvoj do 6, nejcasteji az do 12 —
18 mésicu

3. Normdlni obvod hlavy pri narozeni, zpomaleni riistu hlavy (res. mozku) mezi 6 mésici a 4 lety
zivota

4. Casny behaviordlni, psychomotoricky a socidlni regres, ztrata schopnosti komunikovat, znamky
demence

5. Ztrata jiz ziskanych dovednosti v jemné motorice mezi 1 a 4 lety

6. Charakteristické stereotypni pohyby rukou (spinani, ,,myci* pohyby, tleskdni apod.) mezi 1 a 4
lety

7. Ataxie trupu a koncetin ve stejném véku

8. Urceni diagnozy vétsinou do 3 - 5 let veku

Tabulka ¢. 3 Diagnosticka kritéria Rettova syndromu podle Hagberga.
Zdroj: Hagberg in Lehovsky, Hada¢, Proskova, 1987, s. 31

Podporujici kritéria
Symptomy se mohou rozvinout s piibyvajicim veékem, ale nemusi byt u divek
Zpozorovany.
e dechové obtize — zadrzovani dechu, hyperventilace, zastava dechu, nepravidelné
dychani a polykani vzduchu — mize byt ptic¢inou biisniho otoku a rozsifeni bticha.
e epilepsie — abnormalnosti EEG (elektroencefalografie), zpomalovani elektrickych
vzord nebo vyskyt vzort, které mohou pfipominat epilepsii. Vice nez 50% divek trpi

ruznou formou epileptickych zachvatt.
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ztuhlost svalii, zvySené svalové napéti, zkraceni kloubti, kieCovitost a pripadny ubytek
svalové hmoty. Problémy se vyskytuji v souvislosti s pfibyvajicim vékem.

skolioza

skiipani zubt

v poméru k vySce maji malé nohy

zpomaleni rlstu

obtize v polykani a zvykani potravy

dolni koncetiny jsou namodralé a chladné v dusledku nedostatecného prokrveni
poruchy spanku, podrazdénost a rozrusenost

svalova hmota i télesny tuk miize byt snizen a v nékterych piipadech se u divek
objevuje obezita

snizend pohyblivost spojend s vékem. Pfiblizné¢ 50% pacientt je schopno samostatné
chiize.

Zacpa (Dostupné z <http://rettsyndrome.eu/czech.html>;

<http://www.ssvp.wz.cz/Texty/rett.hntml>)

., Vylucovaci kritéria pro klasicky Rettiiv syndrom

Organomegdliel4 nebo jiné priznaky stradavého onemocnéni
Retinopatie™, optickd atrofie™® nebo katarakta®’

Perinatalni nebo postnatalni poskozeni mozku

Prokadzano metabolické nebo progresivni neurologické onemocneni

¢

Neurologické onemocneni v disledku silné infekce nebo poranéni hlavy’

(Zahorakova, Martasek, 2009, s. 526)

1 zvétseni organti

15

nezanétlivé onemocnéni sitnice

1 v ISP . . ,
® zmen3eni norméalng vyvinutého organu
17 « ;o

Sedy zakal
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Revidovana diagnosticka kritéria pro atypické formy Rettova syndromu. Pro stanoveni
diagnozy musi byt splnény nejméné tri zakladni kritéria a pet podpurnych kritérii.

Zakladni kritéria

Podpiirna kritéria

Absence nebo redukce cileného pouzivani rukou

Redukce nebo ztrata reci

Stereotypni pohyby rukou

Redukce nebo ztrata komunikacnich dovednosti

Zpomaleni rustu hlavy od prvniho roku Zivota

Pribeh onemocnéni pripominajici klasicky RTT: regres ve vyvoji s naslednym
zlepsSenim socidlnich interakci, v kontrastu s progredujicim motorickym postizenim

ok whE

Nepravidelnost dychani

Polykani vzduchu

Bruxizmus'®

Abnormalni pohyby

Skolioza/ kyfoza

Amyotrofie™ dolnich koncetin
Studené, bledé nohy, obycejné hypotrofické™
Poruchy spanku vietné nocniho kriku
. Nevyprovokovany smich a kiik

10. Snizeny prah bolesti

11. Intenzivni ocni kontakt

©CoNO~wWNE

Tabulka €. 4 Diagnosticka kritéria pro atypické formy RTT
Zdroj: Zahorakova, Martasek, 2009, s. 527

Kritéria MKN — 10 pro Retttiv syndrom (Hrdlicka, 2004, s. 53)

A

., Prenatalni a perinatalni obdobi je zdanlive normadlni a zdanlivé normalni je
i psychomotoricky vyvoj béhem prvnich 5 mésicut a obvod hlavy pri narozeni je rovnez
normalni

Dochazi ke zpomaleni rustu hlavy mezi 5 mesici a 4 lety a ke ztraté ziskanych
funkcnich manudlnich dovednosti mezi 5 a 30 mésici, coZ je zaroven spojeno
S komunikacni dysfunkci, zhorSenou socialni interakci a chabé koordinovanou

(nestabilni) chiizi a/ nebo pohybu trupu.

. Je tézce postizena expresivni a receptivni Fec¢ a dochazi k tézké psychomotorické

retardaci.

. Dochazi ke stereotypnim pohybiim rukou kolem stiedni osy (jako je napr. kroutivé

svirani rukou nebo ,,mycich pohybii rukou) v dobé, kdy se objevila ztrata ucelovych

‘

pohybii rukou nebo pozdeji.

18 sk¥ipani zubi

1 , , .

% gvalova atrofie — Gibytek hmotnosti svalu
2 I ’ ; o

0 snizeny omezeny rust
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Pani doktorka Zumrova pracuje od roku 1982 na klinice détské neurologie v Motole
v Praze. Od roku 1988 se specializuje na vyvojovou neurologii a dédicné neurometabolické
a neurodegenerativni poruchy. V poslednich letech se zabyva neurodegenerativnimi
poruchami se spinocerebelairni21 problematikou a tam patfi i Rettiv syndrom (Dostupné
z <www.fragilnix.cz/zumrova.html>).

Na rozdilné diagnostice autistického spektra by se mél podilet détsky neurolog, ktery
by urcil diagnézu Rettiiv syndrom a ve spolupraci s pediatry doporucil a provedl potiebna
vysetieni — MRI (magnetickd rezonance), EEG, pfedevS§im spankové i evokované®
potencialy, genetické vysetfeni a metabolicky screening (Komarek, Zumrova, 2000).

Pani Thorova kvili zabranéni Spatné diagnézy doporucuje az kolem ctvrtého roku
uzavirat diagndzu poruch autistického spektra a pro zachyceni piipadného regresu provadét
opakovand kontrolni vySetfeni. Dale radi nezapomenout na soubéznou dlouhodobou
neurologickou péci a provést genetické vySetfeni zaméfené na Rettiv syndrom u divek

s atypickym autismem, autismem a vyvojovym regresem (Thorova, 2006).

2.1 Symptomy doprovazejici Rettiiv syndrom

2.1.1 Skolioza

Skoliozy v klasickém Rettové syndromu maji riizny ptivod a obvykle jsou spojeny
s tim, ze télo je ve Spatné poloze nckolik hodin. Divky cely den sedi na invalidnim voziku,
chybi jim fyzicka aktivita, jejich svaly na zadech jsou slabé a na jedné strané ztuhlé. Jeden
z velmi dilezitych divodl skolidzy je ruéni stereotyp. Jejich stereotypni pohyby rukou, pazi
jsou tak silné a vytrvalé, ze je nuti kroutit celou horni ¢asti t€la na jedné strané. Jejich ruce
nejsou ve stredu téla, ale vzdy jsou umistény k jedné strané vice, v diisledku dominantni sily
jedné ruky.

U divek, které uZivaji sedativa nebo silné antiepileptické 1éky se nevyskytuji tak silné
stereotypni ru¢ni pohyby a s tim souvisi méné problémil se skolidzou. Ktivka patete, kterd se

vyviji v prvnich letech Zivota u klasického Rettova syndromu neni vZdy poznamenana trvalou

2! tykajici se michy a mozecku
22 potencialy zachycené snimanim elektrické aktivity mozku vzniklé jako odpovéd na zevni senzorickou
stimulaci
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deformaci. N¢ktefi pouzivaji botox injekce, ale ty maji pouze docasny ucinek (Dostupné
z <http://www.dejana.nl/dyst_1.htm>).

Skolioza se Castéji vyskytuje u divek v pozdéjsim veéku, 9% divek ma skolidzu v 5-10
letech a aZ u 56% se vyskytuje ve véku 40 let (Zelinové in Kolektiv autori, 2005).

U divek, které nechodi a maji ¢asné snizené svalové napéti nebo jeho poruchu je vyssi

pravdépodobnost zhorseni skolidézy (Kolektiv autord, 2012).

2.1.2 Ataxie

Projevuje se nedostate¢nou koordinaci pfi provadéni dobrovolnych pohybu. U divek je
napadna neohrabanost, nepiesnost nebo nestabilita. Pohyby jsou spiSe nesouvislé a trhané

(Dostupné z <http://www.dejana.nl/dyst_1.htm>).

2.1.3 Epilepsie

Epilepsie se u Rettova syndromu vyskytuje az v 80% a epileptické zachvaty pramérné
zacinaji kolem ¢vrtého roku. Jejich frekvence slabne v obdobi adolescence (Thorovéa, 2006).

Ve vétsing piipadt vykazuje elektroencefalografie abnormalni hodnoty, a to i tehdy,
kdy nejsou ptritomny epileptické zachvaty. Léceni se doporucuje V situacich, kdy se jedna

o klinicky zjevnou epilepsii (Kerr, 2002).

2.1.4 Poruchy dychani

Piedpoklada se, ze nepravidelné dychani je zpisobeno nedostate¢nym rozvojem casti
mozku, ktera je odpovédna za kontrolu dychani a srde¢ni Cinnost. Dochazi ke kratkym
periodam sniZzeného védomi, které se chybné povazuji za epilepsii (Kerr, 2002).

Dechové dysfunkce mohou zahrnovat zadrzovani dechu, zastavu dechu,

hyperventilace nebo zrychlené dychani, supéni a polykani vzduchu (Kolektiv autort, 2012).
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2.1.5 Chladna cyanoticka akra

Dolni koncetiny jsou namodralé a chladné v disledku nedostate¢ného krevniho ob&hu

(Kolektiv autorti, 2012).

2.1.6 Bruxismus

Skiipani zubl je obvykle vyvolano zvySenym napétim Sijovych svalli a pii ristu
druhych zubt se zvysuje (Zelinova in Kolektiv autort, 2005). Pii omezeni ru¢nich stereotypii

je skiipani zubt intenzivnéjsi (Kolektiv autort, 2012).

2.1.7 Poruchy spanku

Spanek mize byt naruseny z diivodu bdéni v noci a spanim ptes den. Pied spankem se
u divek doporucuje tepla koupel a klidné prostfedi. N&ékdy pifinasi aspéch Iéky -
benzodiazepan a maltonin (Kerr, 2002).

2.1.8 Osteoporoéza

Divky s Rettovym syndromem maji horsi stavbu kosti a mtize tak dojit ke zZlomeninam
1 pf1 malych urazech. Je obtizné rozpoznat u divek zlomeninu, protoZe nereaguji na bolest
béznym zpusobem a lze ji tedy zjistit diky otokiim nebo kulhani (Hunterova, 2008).
Rizikové faktory pro rozvoj osteopordzy charakteristické pro Rettiv syndrom:
e $tihla postava
e menstruace
e nizké hladiny vapniku
e sedavy zplsob Zivota
e uzivani nékterych 1ékli — antikonvulzivni 1éky
Byla vyslovena hypotéza, ze MeCP2 ma ptimy vliv na vyvoj kosti (Zysman, Lotan,
Ben-Zeev, 2006).
,, Pred urcitou dobou jsme nechali zrentgenovat Laurino zapesti, abychom urcili stav

kosti. Pritom ji zjistili zahojenou zlomeninu na zapésti. Lauren umi chodit a za ta léta jiz
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castokrat upadla. Na bolesti reaguje ocividné velmi stoicky, tézce dycha a zklidni se, zatimco
Jjeji bratr by uz davno kricel. Viibec jsme si nedokdzali predstavit, kdy k tomu mohlo dojit”
(Hunterova, 2008, s. 56).

2.1.9 Emo¢ni symptomy

Mohou se objevovat emocni reakce, které jsou neptfiméiené — plactivost, kiik, strach,
Spatna nalada, vztek a agrese. Nalady se Casto mohou stfidat. Divky se stavaji vyrovnangjsi

s pribyvajicim vékem a projevuji radost, nelibost, smutek, litost i hnév (Thorova, 2006).

2.1.10 Poruchy v komunikac¢nich schopnostech

., .je tezké odhadnout, co dokdze pochopit, protoze jeji schopnost komunikovat je

znacné omezena. Muze vsak hodné vyjadrit pouhym pohledem...” (Kolektiv autora, 2012).

2.1.11 Hypotonie, spasticita a rigidita

Divky maji Casto smiSeny tonus, kdy nékteré ze svalovych skupin jsou pfili§ uvolnéné
anebo naopak napjaté. Také se mnohdy stava, ze zpocatku jsou divky hypotonické23 a pozdégji
dochazi k hypertonii?* (Hunterova, 2008).

2.1.12 Poruchy inteligence

Abstraktni pojmy (maly — velky, geometrické tvary, barvy, pfifazovani stejnych
obrazkl) zvladaji divky, které komunikuji pomoci o¢nich odkazi. Odpovidaji na jednoduché
otazky a nékteré divky jsou schopné rozpoznat cislice a pismena. Divky se mohou nachazet

v pasmu stifedné tézké, t€zké a hluboké mentalni retardace (Thorovéa, 2006).

2 iy w
® snizené napeti
2 _ v s ot

zvysene napeti
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2.2 Lécba a zmirnéni priznaka Rettova syndromu

K 1écbé¢ patii farmakologické piistupy, které jsou vyuzivany k zlepSeni poruch spanku,

poruch dychani, zachvati, stereotypnich pohybl a k obecné pohod¢ téchto divek. Arytmie

s prodlouzenym QT intervalem (vzdalenost na elektrokardiogramu) zvySuje riziko ohrozeni

zivota a nékdy se doporucuje zamezeni fady 1éku (Christodoulou, Williamson, 2007).

2.2.1 Zmirnéni priznaki pomoci 1éki

Nelze pomoci 1éki Rettiiv syndrom vylécit, je mozné pomoci nich tlumit nékteré

ptiznaky kieci a svalové ztuhlosti (Jones et al., 2009).

Léky, které se pouzivaji:

Bromokriptin — zkuSebni pokus, byl pouzit na zlepSeni komunikace
a dosahnuti relaxace.

Dextromethorphan — snizuje EEG ¢innost, snahou je zjistit, jaka davka pomuize
zlepsit EEG abnormality, chovani, mysSleni, snizit zachvaty, zlepSit dychéni,
motorické schopnosti.

Folate a betaine.

L-karnitin - muze zlepsit jazykové dovednosti, svalovou hmotu, bd¢lost,
energii, snizit denni spavost a zacpu.

L-dopa — pro motorickou tuhost v pozd¢jsich stadiich (tamtéz, 2009).
Carbamazepine, Lamotrigine, Sodium valproate — se b&ézné pouzivaji v UK
(United Kingdom) (Kerr, 2002).

Everiden, Neurotop, Neurontin, Lamyctal, Kepra — léky, které se pouzivaji
u nds pii epilepsii.

Forlax - proti zacpé.

Nootropil — Kk zabranéni pferusovani dychani, modrani rti a zmirnéni

naslednych zaskubt.

Od jedné matky vim, ze nékteré léky snasi jeji dcera hiife a proto ma strach pii

zkousSeni nového predepsaného 1éku. Miize se dokonce objevit i alergicka reakce, proto je
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nutné ¢k vysadit. Léka, které Iékati predepisuji je urcité vice a individudlné zdlezi, jaké
divkam budou vyhovovat nejlépe.

Podanim L-karnitinu bylo zpozorovano zlepSeni celkového stavu pacientek s RTT. Pri
davkach magnezia a dodrZzovani ketogenni diety se zmirnily zachvaty hyperventilace a kiece.
Pfi poruchidch spanku pomohl melatonin. Nedoporucuje se aplikace nékterych 1ékti —
antipsychotik, bicyklickych antidepresiv, antiarytmik, nékterych anestetik (tiopental,
sukcynylcholin) a antibiotik (erytromycin, ketokonazol) z diavodu srde¢nich arytmii kvuli,
kterym jsou divky v ohrozeni zivota (Zahorakova, Martasek, 2009). Na zmirnéni spasticity se
vyuziva Botulinus toxin, ktery se podava lokalné (Kerr, 2002).

Uroven schopnosti pohybu je u vétsiny pacientek s Rettovym syndromem zavazné
ovlivnéna skoliézou a mnohé z nich pouzivaji korzet nebo musi do nemocnice kvtli operaci
(Zahorakova, Martasek, 2009).

I ptesto, Ze je zrak a sluch obvykle v potadku, je nutné provadét pravidelné kontroly,

kvili véasné korekci (Kerr, 2002).

2.2.2 Biologicka 1é¢ba

Nejdiive se musi provést vysetieni biochemie a metabolismu — z krve, moci a stolice.
Cast téchto vysetieni se v CR ani SR nedélaji, ale provadéji se v Némecku. O fungovani téla
na biochemické urovni se udélad obrazek, na zdkladé toho se nasadi kuara spocivajici
v produktech a potravinovych dopliicich. Vylou¢i se potraviny, které vyvolavaji alergické
reakce a nasadi se dieta.

Jedna z matek uvadi, zZe jeji divce byla z vysledkt zjisténa alergie na potraviny, dale,
ze jeji télo zpracuje pouze 30% Zzivin a pritomnost velkého mnozstvi neurotoxickych bakterii
ve stfevech drazdi CNS a zplisobuji dalsi zdravotni problémy.

Pokroky u jedné z divek s Rettovym syndromem — sniZeni plactivych zachvati,
pribirdni na vaze, zlepSeni oc¢niho kontaktu, zlepSeni cilenych pohybt rukou, vétsi chut
k chiizi, mén¢ kyvavych pohybu téla, lepsi snaseni navstévy cizich lidi, zlepSeni pozornosti

a v§imavosti. Divku jesté ¢eka dalsi etapa 1écby (Jurenova, 2013).
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2.2.3 Vyuzitelné terapie

Terapeutické piistupy muzeme charakterizovat jako zpiisoby odborného a cileného
jednani Clovéka s Clovékem, které se zaméfuji na zmirnéni nebo odstranéni nezadoucich
potizi, jejich pfi¢in a nasledné vedouci K jisté prospésné zméné (Miiller, 2007).

Pani Zumrové doporudila, abych zminila, ze by rodi¢e méli vyzkouSet jednotlivé
terapie vicekrat v rizném veku ditéte. Pokud se terapie divce nelibi nebo na ni ma negativni
vliv napt. ve tfech letech, neznamend, ze v pozd¢jSim véku ji nebude prospivat nebo se ji
nebude libit.

Cilem rehabilitace je, aby divky s Rettovym syndromem byly v co nejlepsi kondici po
fyzick¢é a psychické strance. Mezi divkami existuji rozdily v projevech, pftiznacich
i v klinickém obraze. Nékteré divky jsou schopné chiize a jinym zcela chybi hybnost a podle
toho se také fidi vybér vhodné terapie. Neékdy divkdm vice prospivéa terapie kombinovat
a pomoci toho dosahnout pozitivnich u¢inkil a odstranéni patologickych vlivil (Zelinova in
Kolektiv autord, 2005).

Terapie pomoci hudby pomédha podporovat komunika¢ni schopnosti a tvorbu hlasu,
hipoterapie a hydroterapie plisobi na rozvijeni obranného reflexu, uvolnéni napéti svald, také
podporuji rovnovahu a vyvolavani kladnych emoci (Kolektiv autort, 2012).

Existuje cela fada terapii, které rodiny s divkami mohou vyuzivat. Mezi nejvice
vyhledavané terapie rodiny v dotazniku uvedly: muzikoterapii, Vojtovu metodu a hipoterapii.

Hipoterapie nevyhovuje kazdé divce s Rettovym syndromem. Nékteré divky mohou
mit z kon¢ strach anebo jim jejich handicap brani v jizd€ a mohou se Ucastnit terapie formou
hlazeni a kontaktu s koném. Dcera jedné matky chvili terapii absolvovala a divka projevovala
nespokojenost. Zpocatku nevédeli pro¢ a pak zjistili, ze divodem je vykloubené koleno
a stim spojena velkd bolestivost. Od té doby kvilli zdravotnim problémim hipoterapii

neabsolvovali. Jiné divky naopak koné vyborné piijmou a oblibi si jizdu na ném.
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3 ZIVOT DETIi S RETTOVYM SYNDROMEM

Zivot déti s Rettovym syndromem zahrnuje i mnoho jiného nez uvadime v této
kapitole. Zaméfili jsme se pfedev§im na socidlni interakci a kazdodenni ¢innosti divek, které
povazujeme za dulezité. Také zminujeme informace 0 ob¢anském sdruzeni Rett Community,
které se jako jediné zabyva Rettovym syndromem a pomaha rodinam téchto divek v mnoha

smérech.

3.1 Socialni interakce

Divky maji velmi rady spolecnost a dokazi to dat najevo usmévem nebo hlasovymi
projevy. V prili§ hluéném prostiedi s mnoha lidmi se, ale nemusi citit dobie. Hra je dulezita

pro kazdé dit&, nebot pfinasi ptijemné chvile.

3.1.1Komunikace

»Divky s Rettovym syndromem mnohem vice rozumi, nez jsou schopné vyjadrit.
Moznosti komunikace jsou kvili multifunkénimu handicapu velmi omezené (nemohou
ukazovat, znakovat, mluvit). Velmi diilezit¢ je proto divky naucit vyjadreni
souhlasu/nesouhlasu nejcastéji ocnim odkazem* (Thorova, 2006, s. 218).

Prostiedkem komunikace je obvykle vyrazny o¢ni kontakt, fe¢ téla, pohyb rtii anebo
specificky kiik. Skladat véty dokaZe jen maly pocet divek (Zelinova, 2005 in Kolektiv
autortl). Predev§im je zasaZena expresivni fe€, ale porozuméni je ve vétSi ¢i menSi mife
zachovano. Nesmime osoby s Rettovym syndromem podceniovat a fadit je mezi hluboce
mentalné postizené. Dillezité je zkusit jim nabidnout alternativni zptisob komunikace, ktery
miize dokazat, jak je porozuméni velké (Sarounova in Kolektiv autort, 2005).

Vétsina divek s Rettovym syndromem neni schopna mluvit, to v8ak neznamena, Ze
nam nemaji co fict! Pravdépodobné chépou vse, co fikdme, ale nemohou odpovédét nebo
reaguji tak, jak o¢ekavame (Krivoshik, 2003 — 2011).

Dilezité je u divek podporovat broukani, Zvatlani, vznik fonémil a také vyznamové

zvuky (Opattilova, 2005).
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Komunikace by méla byt soucasti kazdodennich €innosti a neméla by probihat jen
v ramci vyuky. A to z toho diivodu, Ze divkdm se tak dafi 1épe komunikovat, nez kdyz je na
né vyvijen natlak. Cim vice se divka snazi néco udélat, tim méné se ji to dafi a také to souvisi
s poruchou schopnosti volnich pohybti (Sarounova in Kolektiv autorti, 2005).

Komunikace se stava obtizna kvili apraxii mluvidel a Spatné hybnosti svalt slouzici
ke zvykani a polykani, dochazi k vypadku slov a také se mize vyskytnout nedostatecna fe¢
téla. Dilezity je individualni ptistup kvili negativni reakci divky, kdy nechape, proc€ se ji ptaji
stale znovu na néco, co uz dokazala (Hunterova, 2008).

Jedné matce se pii komunikaci osvédc¢il Makaton, kdy jeji dcera vyborné reaguje na
jednotlivé znaky doplnéné mluvenou fe¢i. Znaky Makatonu se nékdy podobaji znakovému
jazyku, ale nékteré jsou jednodusi na provedeni pro handicapované dité. Novy znak ji uci
pomoci obrazku, k tomu ji ukdze znak Makatonu se slovnim doprovodem. Divka ma rada
basnicky, fikanky, pohadky a pisnicky znazornéné v tomto komunikacnim systému. Diive,
kdyz ji matka oblékala, divka nevédéla, co se bude dit, myslela, ze jde tfeba ven. Najednou ji
posadila do auta a jeli nakupovat, po celou dobu se jeji dcera vztekala. Nyni ji pomoci
Makatonu sdéli, co se bude dit a kam pojedou a divka je klidna. To je dikazem, ze Makatonu
rozumi. Zatim nedokaze sama vSechny znaky vyjadfit, ale s maminkou na tom pracuji.

Jiné matce naopak vyhovuje vyménny obrazkovy komunikaéni systém (VOKS), jeji
dcera je zatim mala, takze uvidi v prib&hu ¢asu. Nyni bude nastupovat do Skolky, kde jsou
pravé na komunikaci pomoci VOKS zaméfeny. NE€kdy ukazuje rukou, a kdyZ se to nedati tak
pomoci pohybu o¢i. Je dulezité zkouset rizné zpisoby komunikace, dokud se nenajde takovy,
ktery by byl pro divku vhodny. Pro rodi¢e je to velmi tézké, vyzaduje to mnoho usili

a trpélivosti a mnohdy se jim nedostava zpétné vazby.

3.1.2 Hry

., Hra, kterd je pro ostatni déti odrazovym miistkem, je pro déti s Rettovym syndromem
zdkladnim stupném, na ktery jsou uzce vazdany po cely zivot. Hra pro tyto déti neni pouze
klicem k jejich soucasnému stavu, ale ukazuje, kudy se ubirat do budoucna“ (Faltysova in
Kolektiv autort, 2005, s. 21, 22).

U déti s Rettovym syndromem je dilezité hry pfizplsobit jejim potfebam
a schopnostem a také je kladen diraz na vytvoteni atmosféry divéry a lasky. Déti nereaguji

nejdiive na predmeéty, ale na osoby (Faltysova in Kolektiv autorti, 2005).
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Hry, které miizeme u déti s Rettovym syndromem vyuzit:

1. Aktivaéni hry

,»valeni sudi* — mtizeme divce s pievalenim na bok pomoct
houpani ditéte v naruci dle rytmu pusténé hudbé¢ a fikadla s nazornym predvadénim
pii schopnosti divky stat - uplatnéni hracek, které se daji tlacit nebo tdhnout

spolecné hrani s micem — hazeni, kutaleni.

2. Dovednosti hry

hrajici, zvonici a kyvajici hracky — napt. panenky

vyuziti vody k pousténi riiznych predmétt

houpacka ptizpiisobena détem a vystlana polStafi

jednoduché programy na pocitaéi — ovladani pomoci doteku na podlozku nebo

obrazovku

3. Fantazijni hry

pouziti pisni a ptibéhi ke ztvarnéni ¢innosti — myti, ¢esani vlast, pfijimani potravy
hry s prsty — Simrani, chtize, béhani a skakani

hry s obrazky - rozmisténi, aby na né dit¢ vid€lo a povidani o nich

hudba — zklidnéni, tleskani, tancovani

TV — hudebni, tane¢ni, kreslené potady, filmy o zvitatech a povidani o nich

v Vv

hledani stuzky v mé ruce — musime davat pozor na kazdou reakci

hra ,,odkud zvuk ptichazi*

ukazovani obrazkl, na kterych jsou znamé predméty a pokladdani otazek: ,,Je toto
kocka?* — je dllezité cekat a davat pozor na reakci, pak dité pochvalime

Otéazky s odpovédi ANO x NE — opét musime sledovat i tu nejmensi reakci (Faltysova

in Kolektiv autord, 2005)

U her zalezi na vynalézavosti rodi¢ii, od jedné matky vim, ze jeji dcera se naptiklad

zajimé o koteni v saccich, které ji motivuje, aby s pomoci rodict stala na svych nohach. Lze

také ke hie vyuzit Satek nebo nékteré divky mohou mit radost z prohliZeni letaka.
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3.2 Kazdodenni ¢innosti

Ve vétsing piipadt jsou divky zavislé na pomoci jiné osoby béhem celého dne. Cisténi
zubl je dulezité kvuli zabranéni vzniku kazu a tim nasledné bolestivosti, kterd by mohla
u divky vést k odmitani jidla. Rodi¢e se snazi snizit ptijem sladkosti a nezdravé stravy. A to
i Z toho divodu, Ze vétSina divek ma problémy S vyprazdiiovanim a sniZzena hybnost tomu
také neprospiva. Nékteré z divek maji problém s piijmem tekutin, a tak to néktefi rodice fesi
melounem zafazenym do jidelnicku. Je dilezité dbat na spravné sezeni nejen kvili skolioze,

ktera se muze projevit, ale také kviili pohodli divky.

3.2.1 Stravovani

Kazdy den musime vénovat pozornost piijmu potravy a tekutindm, které je
u nékterych divek problematické. Pti jidle by mélo byt zajisténo klidné prostiedi a dité by
mélo pohodlné a pevné sedét. Je vhodné, aby krmici osoba sedéla mirn¢ bokem anebo proti
ditéti a o¢i méla ve stejné vySce jako dité. Talif, hrnek s pitim a ubrousek ma byt na
dostupném misté. Dilezité je nespéchat a vyhnout se potravé, ktera se lepi na patro. Strava
musi byt vyvdzena s obsahem dulezitych zivin. Upozornime dité, Ze budeme jist, 1zickou se
dotkneme rtl a pockdme na otevieni ust anebo posuneme jidlo na stolicky. Lehkym dotekem
pod bradou miizeme pomoci lepsimu polykani (Tupa, Faltysova in Kolektiv autord, 2005).

Vsimame si vhodné konzistenci potravy a také, kterym jidlim dava divka pfednost
(Opattilova, 2009).

U divek se mohou vyskytnout problémy spojené se stravovanim v dasledku zvyseného
nap¢ti svalli. Pohyb stravy v Gstech je slaby a strava neni dostatecné prezvykana. Pietrvavajici
kaSel v pribchu jidla mize byt zptsoben tim, Ze do dychaciho systému se dostane strava.
Také dochazi k riznym infekcim a znemoznéni dychani, pokud se dostane tekutina anebo
strava do plic. Zde se po zvazeni doporucuje krmeni pomoci gastrostomie25, ktera je v UK
pouzivana asi u 6 % osob s RTT (Kerr, 2002).

Je nutné dodrzovat dietu s dostatecnym mnoZzstvim tekutin a pokud mozno fyzickou
aktivitu, abychom u divek ptedchéazeli problémim se zacpou (Kerr, 2002). Obtize

s vyprazdnovanim mohou vést k operaci z divodu zauzleni stiev (Hunterova, 2008).

2! : : . IS sewo s v
> chirurgické vyusténi zaludku skrz bfisni sténu
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3.2.2 Péce 0 zuby

Péce o zuby pomaha predchazet a zabranit vzniku kazu a také naslednym bolestem,
které jsou s tim spojené. Bolavé zuby mohou pfiispivat K problémim se stravovanim.
U nekterych divek se objevuje skiipani zubi, které vede k jejich obrusovani a bolesti. Kazy
vétsinou vznikaji v disledku nadmérného piijmu sladkosti a sladkych napoji podévanych
predeviim veder pred spanim (Hunterova, 2008). Citéni zubti u divek ma i dal§i vyznam
z hlediska senzoricko-stimula¢niho ucelu a potladeni pretrvavajicich reflext, které se stavaji
nezadoucimi (Tupa, Faltysova in Kolektiv autort, 2005).

Ve vétsing pripada se zuby Cisti nejlépe v poloze lehu a ze zac¢atku se nemusi pouzivat
Zubni pasta. Divka by mohla mit s vyplivovanim pasty problémy, proto je pozdé€ji vhodné
pouzivat jen jeji malé mnozstvi S nizkym obsahem fluoridu (Hunterova, 2008).

Vhodny je takovy zubni kartacek, ktery usnadniuje €iSténi anebo lze vyuzit rizné
elektrické s izkou hlavou a hraci kartacky. Elektricky kartacek masiruje dutinu ustni a nema
velké manipulaéni naroky (Opatiilova, 2008). V piipad¢, Ze kartacek divce nevyhovuje,
muzeme provést €isténi pomoci navlhéeného hadiiku. K jeho zvlhéeni 1ze pouzit vodu, slanou
vodu anebo také ustni vodu (Hunterova, 2008). Po dokonceni ¢isténi dame divce kalisek na
vyplachnuti a pfilozime ji ho pod bradu. Pro divky miZze byt obtizné dousek vyplivnout, ale
spoleénym provadénim s rodi¢i, mohou zazit u této Cinnosti legraci (Tupa, Faltysova in
Kolektiv autorti, 2005).

Zubniho lékafe je nezbytné navStévovat pravidelné a prvni navStéva by méla
probéhnout ve v&ku tii let, kdy ma divka vSech dvacet mlénych zubi. Divky by nemély
z navstév u zubafe pocitovat vyrazné projevy strachu, proto je dilezity trpelivy personal

a zkuseny 1¢kar (Hunterova, 2008).

3.2.3 Toaleta

Hlavnim problémem je, ze divky s Rettovym syndromem nedovedou svou potiebu
vyjadfit. Trénovani je nutné provadet ve stanovenych Casech a také se zamcéfit na fe€ téla
divky. K usnadnéni néacviku lze pouzit rtizné pomicky — specidlné upravené sedatko,

stupacku na nohy, rektalni rourku (Hunterova, 2008).
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Ve skolnich zafizenich je nutné upozornit pedagogy, aby divky nenechaly dlouhou
dobu sedét na toaleté. Mohlo by to vést az k nevoli divek, nebot’ jim to mize byt velmi
nepiijemné a mohla by jim byt zima (Hunterova, 2008).

Musime divkdm podepftit zdda a nohy, aby se jim pohodln¢ sedélo. Pokud je potieba
pouzivame pas. Divky podporujeme a také dostate¢né chvalime. Kdyz divka zacne byt

uspésna, mizeme intervaly mezi navstévami toalety prodlouzit (tamtéz, 2008).

3.2.4 Koupani

Koupani miize byt obtizné, zvlasté pokud divka neni schopna sama sedét. Vyuzivame
nejriznéjsich pomtcek k usnadnéni koupani — stabilni umélohmotné lavicky, zidlicky, ruéni

sprchu, posuvné podlozky do sprchy, zvySené sklapéci sedatko (Hunterova, 2008).

3.2.5 Sezeni a drzeni téla

Pro pohodu divky je dilezité dbat na spravné drzeni téla. Pti vybéru vybavy pro
zajiSténi spravného sezeni a drzeni téla rozhoduje ptedevS§im pohodlnost, rovnovéha
a bezpecnost. Vzpiimené drZeni zajistime pevnym podkladem a stabilnim opéradlem na zéada,
nékdy je kvuli riziku padu do strany lepsi opatfit i postranni opérky. U divek, které sedi ve
stejné poloze po delsi dobu, se zaméfujeme na mista nejvice ohrozena otlaceninami. Pomoci

polstari a molitanovych podloZzek chranime tato mista (Hunterova, 2008).

3.3 Rett Community

Rett Community je pro rodi¢e velkou pomoci a oporou, nebot’ to je jediné ob&anské
sdruZeni zamétené pfimo na Rettlv syndrom.

Mimo jiné mohou rodiny divek s Rettovym syndromem do sedmi let véku vyuzivat
sttedisek rané péce pro déti s poruchami autistického spektra, pro déti s mentalnim
postizenim, ptipadné také pro déti S télesnym postizenim. Dale lze vyuzit sluzeb specidlné
pedagogickych center, pedagogicko - psychologickych poraden a riiznych socialnich sluzeb.

wHlavnim smyslem a cilem naSeho sdruzeni je pomoc rodinam a détem s tezkym

psychickym a fyzickym postizenim. Ziskdvat, zpracovavat a distribuovat co nejvice informact
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z hlediska lékarské péce, fyzioterapie, vzdélavani, integrace do spolecnosti, vyzkumu u nds
i ve svete, priblizit siroké verejnosti bézny Zivot rodin s takto nemocnymi détmi a vyvolat
zdjem o pomoc téemto rodinam “ (Hunterova, 2008, s. 81).

Rett Community je neziskova organizace, Kkterou zalozili 29. ledna 2004 pani
Mullerova, Kovacova a pan Horcic. S pomoci pana profesora Zemana v roce 2003 uspotadali
prvni schizku rodicl, které se zcastnilo devét rodi¢t a Ctyfi divky. Téhoz roku byly
vytvofeny webové stranky www.rett-cz.com, které obsahovaly udaje o vyzkumu,
vyuzitelnych terapii a jiné dostupné informace pro rodi¢e divek s Rettovym syndromem
(Kolektiv autort, 2005).

V minulosti existovala webové stranka www.zuzanka.borec.cz, kterou vytvofil pan
Hoi¢ic a webova stranka o Johance a Rettovu syndromu www.rodina.cz, jejiz tvirkyni byla
pani Dostélova, kterd spolecné se svym manzelem pracuje v USA na vyzkumu genetickych
poruch (Dostupné z <www.rett-cz.com/cz/0-nas>).

V roce 2004 zorganizovalo obcanské sdruzeni setkani rodin, 1ékafd a sptatelenych
obc¢anskych sdruzeni ve VFN Ke Karlovu, kterého se zt¢astnilo 45 0sob, z toho 15 rodicu.
Stejného roku se Rett community stalo ¢lenem Rett syndrome Europe (Kolektiv autort,
2005).

V roce 2005 mélo obcanské sdruzeni 25 fadnych ¢lent (Kolektiv autort, 2005). O dva
roky pozdg&ji se zvysil pocet fadnych ¢lent na 40 a pocet divek s Rettovym syndromem byl 20
(Hunterova, 2008). V roce 2012 pocet stoupl na 62 ¢lent a evidoval 21 divek s Rettovym
syndromem ve véku 3-24 let (Rett Community, 2012).

Kazdy rok potradda Rett Community psychorehabilita¢ni pobyt v riiznych prostiedich,
kde maji rodiny moznost si aspoil na chvili odpo€inout, pfedat si mezi sebou zkuSenosti, rady,
zapojit se do riznych cinnosti v ramci programu, spole¢né se zasmat a piedat si silu do

dal$iho Zivotniho obdobi.
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PRAKTICKA CAST

4 RETTUV SYNDROM Z POHLEDU RODICU DETI S RTT

Pro divky s Rettovym syndromem a jejich rodiny je dilezitd vcasna diagndza,
z davodu zkouseni rtiznych forem komunikacnich systémda, terapeutickych pfistupii a také
piinasi jistotu rodindm. Dale je podstatné, aby divky navstévovaly Skolni instituce a vyuzivaly
rizné sluzby. Z pohledu rodi¢ti jsme se snazili zjistit, s ¢im se rodiny divek s Rettovym

syndromem potykaji v kazdodennim zivoté.

4.1 Cil vlastniho prizkumu

Cilem prizkumu bylo zjistit informace tykajici se zivota rodin divek s Rettovym
syndromem, z pohledu rodi¢t, a to na zakladé dotazniku, seznameni a ziskani praktickych

zkuSenosti s divkami na psychorehabilitaénim pobytu.

4.2 Prizkumné metody

K realizaci prizkumu byla zvolena kvantitativni metoda s pouzitim dotazniku.

Dotaznik byl uréen pro rodice a zakonné zastupce deti s Rettovym syndromem.
Dotaznik byl anonymni, obsahoval 24 otazek — uzaviené, polozaviené a oteviené. Prvni Cast
otazek se zamétovala na kraje, ze kterych rodiny pochézeji, na zjisténi v€kového obdobi
prvotnich pfiznakd a na diagnostikovani. DalSi otazky se orientovaly na dostupné zdroje ke
zjiSténi informaci o syndromu, na vyskyt pfidruzenych vad a potifeby celodenni péce.
Nasledné otazky se tykaly vyuzitelnosti riznych terapii, vztahu mezi sourozenci, zafizeni
a sluzeb, které rodiCe vyuZzivaji a jejich spokojenost s nimi. V zavére¢nych otdzkadch méli
rodi¢e napsat, co jim chybi, jak dlouho jsou ¢lenem Rett Community, jak se o dané organizaci
dozvédéli a co jim nabizi. Na konec dotazniku jsme dali rodicim prostor pro vlastni
komentafr.

Dotazniky byly distribuovany osobné sedmi rodi¢im. Prostiednictvim e — mailu bylo

rozeslano 24 dotaznikt, poprvé v bfeznu v roce 2012 a podruhé v srpnu téhoz roku. Sdruzeni
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nas Upozornilo, ze vSechny dotazniky se nadm nejspiS nevrati, z divodu nespoluprace vsech
rodi¢a. Pti téhle metodé vznika riziko a to je jednou z nevyhod dotaznikového Setieni.

Muzeme fici, ze spoluprace srodi¢i na psychorehabilitatnim pobytu byla velmi
piijemna. Vzali nas mezi sebe pii vzdjemném vymeénovani zkusenosti, rad a predevsim jsme
mohli osobné poznat jednotlivé divky s Rettovym syndromem a vyzkouset si, co péce o né
obnasi.

V piiloze uvadime kazuistiky (piiloha ¢. 2, €. 3) a popis psychorehabilitaéniho pobytu
(ptiloha ¢. 4), kde jsme poznali rodiny s divkami s Rettovym syndromem a jedné z nich jsme
délali osobni asistenci. Prikladame, také nckteré fotky, které jsou vefejné dostupné na

internetovych strankach.

4.3 Hypotézy

Pro naplnéni cilii bakalarské prace jsme vymezili nasledujici hypotézy:

H1  Divek s Rettovym syndromem, kterym byla poprvé ur¢ena jina diagnéza je vice nez

divek, kterym byla stanovena spravna diagndza.

H2  Rodiny divek, které nevyzkousely zadné terapeutické pristupy je mén¢ nez rodin, které

m¢ély moznost vyuzit rizné mnozstvi terapii nebo alespon vyzkouseli jednu terapii.

4.4 Charakteristika prizkumného souboru

Kritériem pro vybér respondentli bylo vzadcné onemocnéni Rettova syndromu.
Osloveno bylo celkem 24 rodin z riznych krajii v CR. Dotazniky byly zaslany pomoci pana
Peka z obc¢anského sdruzeni Rett Community, s kterym jsme se spojili pres e-mail. Dalsim
rodindm byly pfeddny osobné na psychorehabilitatnim pobytu. Na prizkumném Setieni se
podilelo 15 znich, névratnost dotaznikl tedy Ccinila 62,5%. Procento névratnosti si
vysvétlujeme nespolupraci vSech rodicd, nektefi ve sdruzeni sice jsou, ale neucastni se
ruznych akci. Bez osobniho §ifeni na psychorehabilitatnim pobytu by vyplnénych dotazniki

bylo témét o polovinu méné.
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Tabulka €. 5: Navratnost dotaznikl z celkového poctu oslovenych osob

Celkem bylo osloveno 24 rodict, ktefi peCuji o divku s Rettovym syndromem,

dotaznik vyplnilo patnact z nich a navratnost byla tedy 62,5 %.

4.5 Analyza a interpretace dotaznikového Setieni

Kazda otazka byla zpracovana formou grafu nebo zaznamu odpoveédi, které poskytuji

prehlednost dosaZenych vysledki, pficemz pod kazdym grafickym schématem nasleduje

kratké zhodnoceni dané otazky.

Otazka €. 1 zjiStovala, z jakého kraje dité pochazi.

Kraje, ze kterych rodiny pochazeji
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Graf ¢. 2 : Kraje, ze kterych rodiny pochazeji

Jeden z respondent uvedl, ze pochazi ze Zapadoslovenského kraje. Tato moznost

nebyla v nabidce. Nejvice dotazovanych rodin bydli v Praze, ve Zlinském a Jihomoravském

......

kraji nebydli zadny z dotazovanych respondenttl. Z ostatnich krajit CR pochazi jedna divka.
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Otazka €. 2 zjiStovala vék divek s Rettovym syndromem.

Vek divek se pohybuje v rozmezi od 3,5 roku do 32 let. Grafické znazornéni ukazuje,
ze nejvic divek je ve véku od 20 — 24 let - tii z nich maji 21 a jedna 23,5 roku. Nejmladsi

divka s Rettovym syndromem ma 3,5 let a nejstarsi 32 let. (Graf €. 3)

Vék divek
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Graf ¢. 3: Vék divek

Otazka ¢. 3 zkoumala vék, ve kterém si rodice v§imli zmén ve vyvoji ditéte.

VéKk pocatku zmén
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Graf ¢. 4: VEk pocatku zmén

Jeden z respondentti neuvedl pfimo pocet mésicti, poznamenal jen, Ze si v§iml zmén

ve vyvoji v nékolika mésicich. Nejvice rodi¢t uvedlo, Ze ke zméndm zacalo dochdzet
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v osmnacti mésicich. Nejpozdéji zaznamenali odlisSny vyvoj ve 24 mésicich a nejdiive si ho
vS§imla rodina ve véku péti mésicl. V knize Poruchy autistického spektra od pani Thorové

(2006) je uvedeno, ze kolem 6 — 18 mésice se objevuji prvni symptomy. (Graf ¢. 4)

Otazka €. 4 se dotazovala na zmény, ke kterym zacalo dochazet.
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Graf €. 5: Zmény, ke kterym zacalo dochazet

Legenda

a) stereotypni pohyby rukou

b) zhorSeni o¢niho kontaktu a ztrata zajmu o socialni kontakt

¢) opozdény motoricky vyvoj v oblasti sezeni, lezeni, vstavani apod.
d) opozdény vyvoj feci nebo ztrata verbalnich schopnosti

e) jiné

Pti odpovédi na tuto otdzku rodic¢e vyuzili moznost vybéru z vice moznych odpovédi.
Nejvice rodi¢t (73%) uvedlo jako zmény opozdény vyvoj fe€i nebo ztratu verbalnich
schopnosti a opozdény motoricky vyvoj v oblasti sezeni, lezeni a vstavani. Stereotypni
pohyby rukou, zhorSeni o¢niho kontaktu a ztrata zajmu o socidlni kontakt zvolilo osm rodica.
V odpovédich ,,jiné zmény*“ se objevovaly odpovédi kiik, sebeposkozovani, epilepsie,

vyplazovani jazyka, slinéni a skiipani zubt. (Graf ¢. 5)
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Otazka €. 5 zjiSt'uje, v jakém véku byla stanovena diagnéza Rettiiv syndrom.

Lékar nejvice divkam stanovil diagnozu ve tiech letech. Nejdiive se u divek podafil
stanovit Rettiv syndrom ve dvou letech. Nejpozdéji byla diagnoza urcena divce ve tfinacti
letech.

Jedna z rodin, jejichz dcefi byla stanovena diagnoza ve 4,5 roku, zminila, ze ve tfech
letech neurolozka vyslovila podezieni a za osmnact mésici méli vysledky krve. Jedné z divek
stanovil diagnozu Rettiv syndrom Prof. MUDr. Vaclav Vojta a pak v deseti letech byla tato
diagno6za potvrzena geneticky. Také dalsi rodina uvadi, Ze klinicky méla jejich dcera diagnézu
ve tfech letech a geneticky ve tiinécti letech.

Rettiiv syndrom se v CR diagnostikuje od roku 2001 na zakladé genetického

laboratorniho vysetfeni. (Graf €. 6)
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Graf €. 6: VEk stanoveni diagnozy

Otazka ¢. 6 se dotazuje respondentii, zda jejim détem byla urcena jina diagnoza.

Z celkového poctu 15 respondenti 9 rodict potvrdilo, ze nemélo stanovenou jinou
diagn6zu nez Rettlv syndrom. Ostatnich Sest divek mélo poprvé stanovenou diferencialni
diagn6zu. Nejcastéji, a to u tii divek se vyskytovala diagnoéza détska mozkova obrna, déle
byla stanovena psychomotoricka retardace, degenerativni onemocnéni CNS a poruchy
autistického spektra. Soucasny vek péti divek, které byly vedeny pod nespravnou diagnézou,
se pohybuje od 21 — 32 let. Z toho bychom mohli usuzovat, ze povédomi 1ékaiti o Rettove

syndromu je na vyssi urovni. Naopak to vyvraci fakt, Ze mezi nimi je jedna z divek, kterd ma
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v soucasné dob¢ 3, 5 let a byla ji urena jina porucha autistického spektra. A také se k tomu
pridava fakt, ze vék divek se spravnou diagndézou se pohybuje od 5 — 21 let. Ve vyssim véku
se vyskytuji jen dvé z divek, ostatni se pohybuji ve vékové kategorii do 13 let. Ztejmé zalezi

i na odbornosti a zkuSenosti 1ékaid, ktefi jim diagnostikovali dany typ postizeni. (Graf ¢. 7)
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Graf €. 7: Jina diagndza

Otazka €. 7 zkouma, jak dlouho na stanovenou diagnozu rodice ¢ekali.
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Graf ¢. 8: Délka ¢ekani na diagnézu

Z vysledku grafu je ziejmé, ze osm rodin ¢ekalo na diagnézu v intervalu 3 — 12
mesicl, dale dvé rodiny méné nez jeden mésic a jedna rodina vice nez jeden rok. Jako jinou

dobu uvedli respondenti 2, 3 a 5,5 roku. Nejdelsi doba ¢ekani byla 12 let. Tato divka pochazi
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ze Zapadoslovenského kraje a v soucasné dobé¢ je ji 25 let. Mizeme se domnivat, ze 1€karska
péce v té dob¢ byla nedostacujici anebo to bylo zpiisobené tim, ze divka byla vedena pod
diagnozou détské mozkové obrny a spravna diagnoza byla proto stanovena v pozd¢jSim veéku.
Rodina také sama v dotazniku uvedla, ze pravée 1€karskou péci povazuje za nedostatecnou.

Veék divek, které cekaly na diagnézu méné nez jeden mésic je rozdilny - 8 a 19 let
a také pochazi z jiného kraje. Lékatska péce je hodné ovliviiovana oSetiujicim lékatem, jeho
zkuSenostmi a znalostmi. Jedna z téchto rodin uvedla velkou spokojenost s informacemi, které
jim poskytl 1€kaft, a druhd rodina byla méné spokojena. Takze lze predpokladat, ze diagnézu
1ékaft stanovil spravné, ale jedné z rodin poskytl mén¢ informaci.

Divce, které je v souCasnosti kolem tii let ¢ekala na potvrzeni Rettova syndromu dva
roky stim, Ze ji pfedtim byla urCena porucha autistického spektra. Jest¢ tedy nedavno
a mozna i v soucasné dob& je potvrzeni Rettova syndromu obtizné stanovit, z divodu
odlisnych symptomt. Lze ji, ale bezpecné¢ potvrdit geneticky. Samoziejmé pokud je divce
stanovena diferencialni diagndza a neni poslana na genetické vysetieni, pak se doba stanoveni
diagnézy Rettova syndromu muze prodlouzit.

Za zvlastni lze povazovat, ze divce, které je v soucasnosti 32 let ¢ekala s rodinou na
diagnozu pét a pul roku a rodice byly s informacemi od 1ékaie velmi spokojeni. Jak jsme jiz
uvedli diive, je velmi dilezité, aby l¢kat, ktery stanovuje diagndzu, mél odpovidajici znalosti.
Také celkovou situaci muze ovliviiovat délka ¢ekani na vysledky genetického vySetieni, ktera

muze byt pomérne dlouhd. (Graf €. 8)

Otazka ¢. 8 zjiSt'uje nejvétsi obavy po stanoveni diagnézy.

Pti odpovédi na tuto otazku rodice vyuzili moznost vybéru z vice moznych odpovédi.
Nejvice rodici se obavalo zhorSovani symptomu u ditéte. Moznost - naro¢nost v péci a strach
z toho, kdo se o jejich dité postara, az nebudou schopni, zvolilo osm rodi¢t. Jeden z nich mél
strach z finan¢ni naro¢nosti a piijmuti ditéte do spolecnosti. V jinych obavach respondent
uvedl neznalost 1ékafi, vefejnosti a malo dostupnych informaci, dalsi dva z nich méli strach
z predCasné smrti a jeden zminil, Ze Zadné obavy nemél z divodu, Ze v roce 1994 byly

k dispozici minimalni informace. (Graf €. 9)
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Graf ¢. 9: Obavy rodict

Legenda

a) zatazeni ditéte do predskolniho, skolniho zafizeni
b) zhorSovani symptomu

c) kdo se o Vase dité postara, az vy nebudete moc
d) finanéni naro¢nost

e) piijmuti Vaseho ditéte do spole¢nosti

f) reakce nejblizsi rodiny

g) haro¢nost v pééi

h) jiné

Otazka ¢. 9 méla za ukol zjistit, jak byla rodina spokojena s poskytnutymi informacemi

od lékare.
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Graf ¢. 10: Spokojenost s informacemi od l1ékaie
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Jeden z respondentii uvedl dvé odpoveédi, i presto, Ze jsme neméli vice moznosti na
vybér. Nejvice respondenti bylo nespokojeno s informacemi, které jim poskytnul lékat. Ctyii
rodi¢e zpatnacti byli velmi spokojeni, tifi spokojeni a dalsi Ctyfi méné spokojeni.
Nespokojenost nebo mensi spokojenost vyjadrili rodiny, které maji déti v rizném véku. Velmi
spokojeni byli i rodiCe, jejichz dcera se nachazi ve véku 32 let. Néktery z respondentli
dokonce uvedl, Ze byli spokojeni v Praze a nespokojeni v Karviné, takze vazné zalezi na
specializaci zafizeni a lékafe. O obcanském sdruzeni Rett Community se dozvédélo sedm

rodin od lékate, coz lze pokladat za pozitivni. (Graf ¢. 10)

Otazka ¢. 10 se dotazovala, z jakych dostupnych zdroji zjistovali rodice informace

o diagnoze.
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Graf ¢. 11: Dostupné zdroje k zjisténi informaci

Pti odpoveédi na tuto otdzku rodic¢e vyuZzili moznost vybéru z vice moznych odpovédi.
Jako dostupny zdroj k ziskani informaci o Rettové syndromu nejvice rodict (67%) uvedlo
internet. Osm rodi¢t vybralo moznost konzultace s odbornikem — genetikem, psychologem,
pediatrem, specialistou na vzacné syndromy, 1ékafem z okoli. Nejcastéji uvedli respondenti
konzultaci s neurologem, jmenovit¢ spani MUDr. Zumrovou, profesorem Zemanem,
profesorem Martaskem a Severou. Sedm respondentt uvedlo jiné zdroje - setkavani s rodici
stejné postizenych divek (2 respondenti), spolulezici divka se syndromem na klinice, sdruzeni
Rett Community, Mezinarodni sympoézium 2005, ¢lanek z odborného tisku a jeden z rodi¢t

uvedl, ze informace nebyly zadné a je zakladatelem Rett Community. Pét rodict pak
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ziskavalo informace z publikaci, nejcastéji Rettiiv syndrom a jak dal (4 rodiny), z téchto ¢tyt
rodicu jeden z nich Cerpal také z knihy Rettiiv syndrom diagnostika, genetika, terapie, praxe
a paty respondent z nejmenovaného slovenského ¢asopisu. Jeden z rodict se informace
dozvédeél ze slovenskeé televize: rodina s divkou s Rettovym syndromem.

Informovanost 0 Rettové syndromu je urcité vyssi nez diive, ale i tak nelze kazdou

divku ptirovnat k popsanému vyvoji a ptiznakiim. (Graf ¢. 11)

Otazka €. 11 se zamérovala na zjisténi, zda divky maji jiné pridruzené vady.
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Graf ¢. 12: Pfidruzené vady

Z celkového poétu divek ma osm pridruzené vady a ostatnich sedm zadnou nema. Jako
piidruzené problémy u déti uvedli rodi¢e nejCastéji skolidzy (5 rodin), ztoho jeden
respondent uvedl kyfoskolidozu. Epileptické zachvaty se vyskytuji u tfech divek, dale rodice
uvedli deformace chodidel, hypotonii, svalovou ztuhlost, snizenou imunitu, zahlenéni, Spatné
vyprazdiiovani, astigmatismus%, krat$i levou dolni koncetinu, 0ste0p0rézu27, nocni apnoezg,
t&zkou paréza plexus brachialis?®® — horni i dolni typ, kvadruparézu a hyperaktivitu.

Problém s osteoporézou ma jen jedna z divek ve véku 23,5 let. Lze vidét, ze zdravotni
stav divek mize byt rizny, nekteré komplikace se vyskytuji s pfibyvajicim veékem — jedna se
zejména o osteopordzu a také se miize postupem casu zhorSovat hybnost divek. Prave Spatné

vyprazdiovani a skolibza mize souviset s omezenou az uplnou neschopnosti pohybu.

% refrakéni vada oka

?" ibytek kostni hmoty

28 porucha dychani projevujici se zastavou dechu
® obrna nervii pazni pleteng
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Epilepsie se vyskytuje u divky, kterd ma 3,5 roku, 21 a 23,5 let. Skolioza se objevuje u divek
ve véku — 13, 11 a dvakrat ve 21 letech a kyfoskolidza u divky s vékem 23,5. (Graf ¢. 12)

Otazka ¢. 12 se dotazovala na potiebu celodenni péce.

Vsechny divky s Rettovym syndromem potiebuji celodenni péci. Jeden z rodict
Vv dotazniku uvedl, ze povazuje nedostatecnou péci o pecujiciho, rodi¢e nemocného ditéte jsou
zcela zésadni pro jeho existenci a ptes to veskera péce a zdjem je nasmerovana pouze na dite.

Jde vidét, ze rodice si potiebuji odpocCinout a zaroven i pro dit€¢ mize byt vhodna
zmeéna prostiedi v péci asistentek, pribuznych a pratel. Za dilezité 1ze pokladat, aby se rodina
vénovala svym zalibdm a také, aby si partnefi na sebe udélali ¢as. Velkou pomoci mize byt

prave blizka rodina. (Graf €. 13)
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Graf ¢. 13: Potteba celodenni péce

Otazka €. 13 se dotazovala, které terapie rodice s détmi vyzkousSeli.

Pii odpovédi na tuto otdazku rodiCe vétSinou vybrali vice nez jednu z moZnych
odpovédi. Vojtovu metodu vyzkouSelo nejvice divek, diivodem mohou byt motorické
problémy, které se vyskytuji u vétSiny divek. Muzikoterapie a bazalni stimulace se zli¢astnilo
devét divek. Vice jak polovina rodi¢h s divkami realizovala hipoterapii a pét divek se

zlastnilo canisterapie®® a Bobath konceptu. Jeden z rodi¢t nevyzkousel s divkou zadnou

%0 terapie pomoci psa
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terapii. Jiné terapic uvedlo 40% rodi¢i a to hydroterapii, ergoterapii®’, masaze,

chirofonetiku®, arteterapii*>, neuromuskularni stimulaci NMS, kraniosakralni®*

terapii,
akupresurni body, plavani a cvi¢eni na mic¢i. Vyuziti terapii u divek je velmi Siroké, ovSem
zalezi individudlné na kazdé divce, kterd terapie ji vyhovuje nebo naopak pro ni neni vhodna.
Jen jeden z rodic¢u s divkou nevyzkousel zadnou terapii, této divce je v souc¢asné dobé 32 let.
Muiizeme se tedy domnivat, ze dfive nebyly takové moznosti, jako jsou dnes a nyni uz to neni

mozné z divodu zdravotnich problému divky. Dal§im problémem by mohla byt dostupnost

terapii v okoli anebo nemoznost si terapii dovolit z finan¢niho hlediska. (Graf ¢. 14)
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Graf ¢. 14: VyzkouSené terapie

Otazka ¢. 14 zjistovala, jaké terapie ditéti nejvice prospély.

Pti odpoveédi na tuto otdzku rodic¢e vyuzili moznost vybéru z vice moznych odpovédi.
Nejvétsim piinosem pro divky jejich rodiny uvedly muzikoterapii (47%). Déle péti
respondentiim z jejich pohledu divkdm prospéla Vojtova metoda a hipoterapie. Na Ctyii divky

pozitivné¢ pusobil Bobath koncept a na tii bazalni stimulace. Jako dalSi prospéSné terapie

31 1é¢ba provadénim kazdodennich pracovnich Einnosti

%2 terapie, pii které se dana proudici forma hlasky prenasi na zdda a hlaska se pritom vyslovuje
% 1é¢ba vyuzivajici vytvarného uméni

% lebko-ki{zova terapie

48



respondenti zminili hydroterapii, plavani, arteterapii, canisterapii, neuromuskularni stimulaci,
chirofonetiku, masaze a jeden z nich uvedl, Ze zadnou terapii s divkou nerealizoval.

Jeden z respondentti uvedl, Ze pokud to zdravotni stav dcery dovoloval, tak kazda
terapie pro ni byla pfinosem. Mezi terapie, které vyzkouseli, uvedli muzikoterapii, hipoterapii,

bazalni stimulaci a Vojtovu metodu. (Graf €. 15)
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Graf ¢. 15: Terapie s nejvétsim ptinosem

Otazka ¢. 15 byla zaméi‘ena na vztah mezi sourozenci.

Nejvice rodi¢ti uvedlo, Ze vztah mezi sourozenci je velmi dobry. Ctyfi rodice
zhodnotili vztah, jako dobry a $patny vztah mezi sourozenci a neschopnost posoudit uvedl jen
jeden z rodic¢i. Velmi $patny vztah mezi sourozenci zadny respondent neuvedl. Hodné zde
ziejm¢e zalezi, zda je intaktni sourozenec star$i ¢i mladsi. Taky na vychovném stylu rodict

a narocich na détech. (Graf ¢. 16)
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Graf ¢. 16: Vztah mezi sourozenci

Otazka ¢. 16 se dotazuje, zda méli rodic¢e problém zaiadit dité do predskolniho, Skolniho

zarizeni.
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Graf ¢. 17: Problém pfi zafazovani ditéte do Skolniho zafizeni

Bezproblémové zatazeni do ptedskolniho, Skolniho zafizeni uvedlo vice rodin (67%).
Jeden zrespondentti uvedl, ze nemél problém, nebot’ divka do zadné Skolni instituce
nedochazela a navstévuje Domov sociédlnich sluzeb. Dalsi divka ma domdci vyucCovani kvili
svému zdravotnimu stavu a jina zase navstévuje denni stacionai. Respondentim, kterym
nestala zadna piekazka pii zafazeni déti do Skolniho zafizeni, pochazi z Prahy,

z Olomouckého, Jihomoravského, Moravskoslezského a Jihoc¢eského kraje. Dvé divky jsou ze
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Zlinského kraje. Z uvedeného vyplyva, Ze sedm rodin nemélo problém pfi zatazeni divky do
Skolniho zafizeni.

Pét rodici mélo naopak problém pii zafazeni ditéte do Skolni instituce. Muzeme
predpokladat, ze rodina zije v misté, kde neni Zadna specialni Skola nebo je kvili kapacité
vV misté bydlist¢ nemohou piijmout. Také se muze jednat o to, Zze rodina se snazi dité
integrovat a Vv prislusné Skole nejsou kvalifikovani pedagogové a nelze zajistit asistenta
pedagoga. Dochazku do bézné matetské ¢i zékladni Skoly neuvedl zadny z rodic¢a. Zalezi
individualné na kazdém rodici a pak hlavné na divce, zda by pro ni integrace v bézné skole
byla prospésna. Je zde také moznost, ze déti teprve do Skoly nastoupi anebo ptestoupi z jiné
Skoly. Rodiny, které mély problém pfi zafazeni jejich déti do Skol, pochazi z Kralové
hradeckého, Pardubického a Usteckého kraje a dvé z Prahy. Z toho tii divky v souéasnosti
navstévuji zdkladni Skolu specidlni, jedna specidlni matefskou Skolu a jedna divka

nenavstévuje zadné zatizeni. (Graf €. 17)

Otazka €. 17 se dotazovala, na Skolni zarizeni, které dité momentalné navStévuje.

Jedna z rodin uvedla dvé odpovédi.

Zakladni Skolu specialni navstévuje nejvice divek, tedy Sest a tfi chodi do matetské
Skoly specialni. Jedna zrodin uvedla, Zze divka zakladni Skolu specialni — desetiletou
povinnou Skolni dochézku absolvovala a momentalné navs$tévuje denni stacionatr. Zakladni
Skolu praktickou a zékladni Skolu specidlni pii zdravotnickém zafizeni navs$tévuje jedna
divka. Divka, ktera je zapsana v zakladni Skole praktické, mé individualni vzdélavaci plan,
$kolu nenavitévuje a jedna se o formu konzultaci. Zadna z divek nechodi do b&Zné mateiské
Skoly ani do specidlni tfidy pti bézné matetské Skole. DalSich pét rodic¢i uvedlo jiné zatizeni,
do kterych divky dochazi - Domov socialnich sluzeb, domaci vyucovani, dva z nich uvedli
denni stacionar a jeden z respondentd uvedl, ze divka zaddné Skolni zafizeni nenavstévuje.
Dutivodii pro vybér specidlni Skoly je vice — napt. nabizeji vysokoskolsky vzdélané specialni
pedagogy, ktefi maji zkuSenosti s metodikou pii vzdélavani téchto divek. Déle by tyto Skoly
mély byt vybavené rliznymi specidlnimi pomickami a poskytovat bezbariérovy pfistup.
V piipadé, ze ma dit€¢ zdvazné zdravotni problémy, miize mu program doméciho vyucovani

vyhovovat vice nez jiné formy vzdé¢lavani. (Graf ¢. 18)
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Graf ¢&. 18: Skolni zafizeni

Legenda

a) specialni matetska skola

b) bézna matetska Skola

¢) zékladni $kola specialni

d) zakladni $kola prakticka

e) zékladni Skola specialni pfi zdravotnickém zatizeni
f) specialni tfida pti bézné zakladni skole

g) jiné

4

Otazka ¢. 18 zjisSt'ovala sluzby, které rodina vyuziva.
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Graf €. 19: Vyuzivané sluzby
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Pti odpovédi na tuto otdzku rodic¢e vyuzili moznost vybéru vice z moznych odpovédi.

Z vysledka grafu je ziejmé, Ze socialni sluzby, jsou nejcastéji vyuzivané. Z nich je
upfednostinovana osobni asistence (6 rodin) a denni stacionaf (3 rodiny). Dale rodiny zminily
pecovatelskou sluzbu, tydenni pobyt v domové socialnich sluzeb a asistencni sluzbu APLA.
V odpovédich ,,jiné sluzby*“ (2 odpovéedi) se objevovaly odpovédi rehabilitace a soukromé
vyuziti studentek a rodiny. Sluzby specialné pedagogického centra vyuziva také mnoho rodin
(47%). Respondenti, ktefi zminili sluzby pedagogicko - psychologické poradny, ji vyuzivaji
jen ziidka. (Graf ¢. 19)

Otazka ¢. 19 se dotazovala respondentii, zda jsou spokojeni s kvalitou sluZeb.
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Graf ¢. 20: Spokojenost s kvalitou sluzeb

Z celkového poctu je sedm rodi¢ti spokojeno s kvalitou sluzeb, ¢tyfem rodi¢iim kvalita
sluzeb spiSe nevyhovuje a dvéma naopak vyhovuje. Sluzby nemohou posoudit dva
z respondentii. Odpovéd’ ne, nepouzil nikdo.

Jeden z respondentii uvedl, Ze chybi v zafizeni specidlni pedagog, ktery by pfipravil
odpovidajici program a zapojil tak dité i s tézkym postizenim. Jedna z rodin, ktera nedokaze
posoudit sluzby, uvedla, ze pokud chtéji chodit do zamé&stnani, jsou radi, Ze maji moznost
vozit svou dceru kazdy den do stacionare. Jako vyhradu uvadi pfedev§sim nedostacujici pitny

rezim.
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Praveé jednim z probléml miize byt, Ze pracovnici nejsou dostatecné trpélivi a vytrvali
pii dosahovani pokrokt. A v disledku toho miize byt rodina nespokojena. Je vSak pozitivni,

ze vice respondentl je spokojeno se sluzbami. (Graf ¢. 20)

Otazka ¢. 20 zjistovala, jakou oblast v souvislosti s péci o déti povazuji rodice za

nedostateénou.

Pti odpovédi na tuto otazku rodice vyuzili moznost vybéru z vice moznych odpovédi.

Za nedostatecnou oblast povazuje nejvice rodi¢t dostupnost informaci. Déle Sest
rodi¢li vnima finanéni podporu a pét rodict vzdélavaci stfediska jako oblast, kterd je
nedostacujici. Tii respondenti nejsou spokojeni s 1ékatrskou péci. Jiné nedostacujici oblasti
uvedlo osm rodi¢u a to piedevs§im vyzkum, osvétu v plosnych mediich, ztizenou dostupnost
1ékatské péce nesouvisejici s diagndézou (zubni, chirurgické osetieni), nedostupnost dennich

stacionafti, neinformovanost lékai, pobytové asistence s asistentkou a dva z nich uvedli

respitni péci. (Graf €. 21)
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Graf ¢. 21: Nedostate¢na oblast pii péci
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Otazka ¢. 21 zkoumala co rodi¢tim déti s Rettovym syndromem chybi.

Zde uvadime vycet z odpovédi rodicu.

,»Moznost vybéru vzdeélavaciho, pobytového zarizeni.

., Dobra zdravotni starostlivost a informovanost. *

., Lepst nasledna zdravotni péce, lepsi socialni sluzby, lepsi uznani od statu

a spolecnosti o péci o tézce postizené (IV. Stuperi).

,, Vetsi moznost asistence a socialnich sluzeb. *

,» Nedostupnost dennich stacionarii, odlehcovacit sluzby (dostupnost a financni
stranka), mimoskolni aktivity.

,»Moznost delsiho pobytu v klidném prostredi. “

., Spolecenské uznani, spolecenské ocenéni, postaveni pecujiciho o tézce postizené
dite.

,Specializované neurologické pracovisté pro dospélé s Rett.

., Casto energie stihat vSe, co je potieba a asistence.

,»Moznost odpocinku a respitni péce.

,,Odlehcovaci sluzby.

,,Cas, informace, asistence, specidalné upravené hristé a krouzky. *

., Co bude dal, az moji dceri bude vice let, kdyz stacionar je pouze do veku 14 let.

Otazka €. 22 se dotazovala na dobu ¢lenstvi v Rett Community.
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22: Délka ¢lenstvi v Rett Community
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Z celkového poctu je 13 rodicii clenem obcanského sdruzeni Rett Community déle nez
jeden rok. Ostatni dvé rodiny jsou ¢lenem méné nez rok. Obc¢anské sdruzeni Rett Community
je zaregistrovano ode dne 29. 01. 2004. Jednim z divodu pro¢ dvé rodiny jsou ve sdruzeni
mén¢, nez rok je pravdépodobné to, ze jejich déti jsou ve véku 3,5 roku a 5 let. Navic druhé
divce byla stanovena diagndéza ve 4,5 roku, takze se béhem pil roku stali ¢leny Rett

Community o némz se dozvédéli od lékare a z internetu. (Graf ¢. 22)

Otazka ¢. 23 zjist'uje, jak se respondenti dozvédéli o organizaci.

Pti odpovédi na tuto otdzku rodic¢e vyuzili moznost vybéru vice z moznych odpovédi.

Nejvice rodin a to sedm se o obCanském sdruzeni Rett community dozvédélo od
I¢kate, pét z internetu a jedna rodina pfes zndmého. Specialni pedagog neupozornil Zadnou
rodinu, Ze existuje obCanské sdruzeni. Jiny zptsob uvedly tfi rodiny a to, Ze je oslovila

zakladatelka o. s. anebo sami zalozily Rett Community. (Graf ¢. 23)
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Graf ¢. 23: Informace o Rett Community

Otazka ¢. 24 se dotazovala, co rodinam dana organizace nabizi.

Pti odpoveédi na tuto otdzku rodic¢e vyuzili moznost vybéru vice z moznych odpovédi.
Nejvice rodin uvedlo, ze Rett Community jim nabizi informace o Rettové syndromu
a seznameni s rodinami divek s Rettovym syndromem. 12 rodi¢t zvolilo odpoveéd, kdy jim

obCanské sdruzeni poskytuje adresy dostupnych sluzeb pro zdravotné postizené a 11
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respondentii aktivity k odreagovani. Sest uvedlo poradenstvi a tii rodiny jiné sluzby. Mezi
nimi prvni z respondentti uvedl pfedavani si zkuSenosti mezi rodi¢i, dal$i z dotazovanych
uvedl pratelstvi, vyménu informaci, podporu mezi rodici a radost, Ze existuji lidé, kteti nam
dobrovolné pomahaji. Posledni rodina uvedla psychickou podporu a silu fungovat dal. (Graf

& 24)
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Graf ¢. 24: Co organizace nabizi

Legenda

a) informace o Rettoveé syndromu

b) aktivity k odreagovani

¢) seznameni s rodinami divek s Rettovym syndromem
d) adresy dostupnych sluzeb pro zdravotné postizené

e) poradenstvi

f) jiné
Prostor pro komentar rodin

o , Pouze diky o. s. Rett Community mame moznost ziskavat cenné rady a poznatky od

rodin s takto postizenymi dévcéaty, nahrazuje tak viastné statni slozky...

e, Nase dcera nam deld v posledni dobé jen samou radost i pres vSechny prognozy jde
S wvojem dopredu a jeji socialni citéni je o mnoho lepsi, s mladsi sestrou vychazi
velmi dobre, ocni kontakt dokonce vyhledavad, komunikace je 7 casti samostatnd, jinak

opakuje a odpovida na jednoduché otazky.
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4.6

H1

H2

,,Ja nejsem vlastni matka. Matku srazilo auto, kdyz mald méla dva roky. Kdyz mela 12
rokii, stala jsem se manzelkou jejiho otce a tak se od té doby o ni starame spolu. Velmi
Si rozumime, nebo ja jsem pracovala s postizenymi détmi cely Zivot. Dotaznik jsem

vyplnila tak, jak o vécech vim od manzela, i z vlastnich zkusenosti.

Vyhodnoceni vysledkii prizkumného Setieni ve Vvztahu

k hypotézam

Divek s Rettovym syndromem, kterym byla poprvé urcena jina diagnoéza je vice nez
divek, kterym byla stanovena spravna diagndza.

Hypotéza H1 byla uskuteénénym prizkumem nepotvrzena.

Z celkového poctu 15 respondentl, devét (60%) potvrdilo, Ze jejich dit€¢ nemélo
stanovenou jinou diagnézu nez Retttv syndrom.

VEtsi pocet déti se spravnou diagndzou si vysvétlujeme zkuSenostmi a znalostmi
l¢kaiti, které rodina navstivi. Znalost lékaiti tohoto syndromu a jeho projevi je
dalezita pro urceni Rettova syndromu. Stejné tak genetické vysetieni je podstatné pro
diagnostikovani.

Piekvapenim bylo, Ze spravna diagnoza byla divkam stanovena ve véku od 2 — 4,5 let.
Nejstarsi divka, které 1ékat diagnostikoval Rettiv syndrom, ma v soucasnosti 21 let.
Tato rodina uvedla, ze ji diagndzu urcil Prof. MUDr. Vaclav Vojta ve dvou letech.
Celkové ¢tyfem rodindm byla stanovena spravna diagnoza bez genetického vySetieni,

nebot’ to se v CR realizuje od roku 2001.

Rodiny divek, které nevyzkousely terapeutické ptistupy je mén¢ nez rodin, které mély
moznost vyuzit rizné mnozstvi terapii nebo alespon vyzkousely jednu terapii.
Hypotéza H2 byla uskuteénénym priizkumem potvrzena.

Ve 14 ptipadech, coz je 93 %, bylo respondenty uvedeno, Ze vyuzili rlizné terapie.
Vys§i pocet zkuSenosti s terapiemi si vysvétluyjeme tim, Ze divky k zlepSeni
zdravotniho stavu nékteré z terapii pottebuji. Nejvice respondentli s détmi vyzkouselo
Vojtovu terapii, zfejme z divodu problémt s motorikou a svalovym napétim.
Ptekvapenim bylo velké mnozstvi terapii (16) vyzkouSené s divkami, z nichz jako
nejvice prinosnou rodiny uvedly muzikoterapii. Pokud je pouzita pfi této terapii

pfijemna hudba, neméla by uskodit Zadné divce.
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Lze ptredpokladat, ze rGznorodost vyuzitych terapii spociva v tom, ze kazda divka je
jind a proto ji také prospiva odlisnd terapie. Souvisi to predevSim s rozdilnym
zdravotnim stavem divek. Také se mizeme domnivat, Ze rodiny bydli v misté, kde
jsou terapie dostupné nebo dojizdi do jiného mésta. Divodem mitize byt také to, Ze se
jich divka tcastni v ramci $kolniho vyucovani.

Nékteré terapie neobsahuji jen prvky fyzioterapie, ale také psychoterapie

a socioterapie a tak pfispivaji k pozitivnimu vyvoji ditéte.

4.7 Zavéry priuzkumu

Zamérem pruzkumného Setieni bylo nahlédnout do Zivota rodin divek s Rettovym
syndromem. Zjistit problematiku stanoveni spravné diagnézy a jejich spokojenost Cci
nespokojenost s vyuzivanymi sluzbami a Skolskymi zafizenimi.

Prizkumem byla zjistovéana fakta: v jakém veku si rodice v§imli pocate¢nich zmén ve
vyvoji divek, k jakym zméndm zacalo dochazet, vék a nejveétsi obavy pii stanoveni kone¢né
diagnézy - Rettilv syndrom, dostupné zdroje ke zjisStovani informaci, vyuzitelnost
jednotlivych terapii a spokojenost se sluzbami. Rodice méli moznost vyjadfit, co jim nejvice
chybi a jak dlouho jsou ¢lenem Rett Community a co jim tato organizace nabizi. Na zavér
méli respondenti prostor pro vlastni komenta.

Z vysledka prizkumu vyplyva, Ze nej€astéjSim obdobim, kdy rodice postiehli zmény
ve vyvoji ditéte je osmnacty mésic. Nejdiive si jedna z rodin vS§imla pocatecnich ptiznakt
zde zalezi na lékarich, které rodina navstévuje, a ti si krom¢ rodici mohou vSimnout
zvlastnosti ve vyvoji. Pokud si 1€kafi nevi rady a nejsou si jisti, zda je dité v potfadku, mohou
rodic¢tim doporucit jiného odbornika.

Urceni konecné spravné diagnézy bylo nejvice divkdm urceno ve véku tii let, coz
muze byt zplsobeno vyraznéj$imi projevy, a proto 1ékat doporuci genetické vysetfeni. Velmi
to souvisi se zkuSenostmi, specializaci, informovanosti 1ékait, ktefi diagnézu stanovi.
Musime vSak vyzvednout, Ze 60% rodin z 15 nemélo urcenou jinou diagnoézu nez Rettiv
syndrom. Naopak devét rodin uvedlo mensi spokojenost, nespokojenost s informacemi od
1ékate po stanoveni diagndzy. Lékaii tedy mohou mit podezieni na Rettiiv syndrom, ale pak
rodinam neumé¢ji poskytnout dostatek srozumitelnych informaci anebo mohou mit problém se

zpusobem sdéleni.
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Jako dostupné zdroje ke zjisténi informaci uvedli respondenti nejcastéji internet a pak
také konzultaci s odbornikem. V soucasné dob¢ internet jako zdroj informaci, nelze povazovat
za prekvapuyjici.

Z vyuzitelnych terapii nejvice rodin uvedlo Vojtovu metodu. Toto zjisténi by mohlo
mit souvislost s motorickymi problémy divek. Jako terapie, kterda divkadm nejvice prospéla,
pfevazovala muzikoterapie, coz ziejmé souvisi s pozitivnim plisobenim hudby na kazdého
¢lovéka. Samoziejmosti je, vybrat hudbu, ktera se danému ¢lovéku libi.

Ze zjisténych hodnot tykajici se vyuzivani sluzeb, je zfejmé, ze vétSina rodiclu vyuziva
sluzeb socidlnich. Zejména osobni asistenci a denni stacionat. Témét vSichni rodice jsou se
sluzbami, které vyuzivaji spokojeni.

Z dosazenych vysledkii vyplyva nespokojenost s dostupnosti informaci, které rodice
povazuji pifi péci o dité za dulezité. Dale jsou rodiny nespokojeni se ztizenou dostupnosti
1ékatské péce nesouvisejici pfimo s diagnézou, osvétou v plosnych mediich, nedostupnosti
dennich stacionait, pobytovou asistenci s asistentkou a respitni péci.

Cleny ob&anského sdruzeni Rett Community jsou vSechny z dotazovanych rodin.
Vétsina respondentdl se dozvédéla o organizaci od lékate. Nejvice rodin uvedlo, Ze jim
sdruzeni poskytuje informace o Rettové syndromu a také jim umoziuje sezndmeni s rodinami
divek s Rettovym syndromem. Rett Community zprostfedkovava vzajemna setkani rodict a ty

si tak mohou poskytnout pomoc a podporu.

4.8 Doporuceni pro praxi

Na zakladé dosazenych vysledkil v ramci vyzkumného Setfeni bychom réadi vyslovili
nékteré navrhy, které by se daly vyuzit v praxi.

Rodina potiebuje odpocinek a chvili volného ¢asu pro sebe. Proto je potiebné vyuzivat
respitni péci anebo také podpory blizké, Sirsi rodiny. V roce 2012 vydala Rett Community
Adresat poskytovateli sluzeb pro osoby se zdravotnim postizenim, kde jsou dostupné i adresy
odleh¢ovacich sluzeb v jednotlivych krajich. Rodiny se domnivaji, Ze se stale zapomina na
pecujici osoby a tyto sluzby nejsou piilis dostupné. Rodina tvofi zaklad pro zazemi ditéte, je
proto dilezité rozsiteni téchto sluzeb.

Je dulezité, aby se rodice obratili na lékafe co nejdrive, kdyz pojmou podezieni, Ze

vyvoj ditéte neprobiha dle vyvojovych stadii. V piipade, ze détsky lékai nebude schopen
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stanovit diagndzu a bude presvédcovat rodice, ze je dité v poradku i pfes zjevné napadnosti ve
vyvoji, doporuc¢ujeme rodin¢ kontaktovat jiného odbornika a seznamit ho s danou situaci.
Podstatné je zvysit povédomi détskych 1ékait o Rettové syndromu. Bereme v potaz, Ze
1ékati nemohou znat kazdé vzacné onemocnéni, ale v piipadé, ze si nevédi rady, méli by umeét
rodin¢ doporucit jiného odbornika. Také se mohou vice na dit¢ zaméfit, pozorovat jeho
celkovy vyvoj a zmény. Pokud ma Iékat podezieni, mél by rodinu poslat na genetické

vysetieni, které syndrom potvrdi anebo naopak vylouci.
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ZAVER

Zamérem této prace bylo stru¢né piiblizit problematiku Rettova syndromu. I kdyz
uvadime prubéh onemocnéni, musime zminit, ze kazda zdivek je zcela individualni,
vyjimecna bytost a i jejich vyvoj mize probihat odlisné. Kazdé dite je odrazem svého rodice.

Rettliv syndrom je fazen mezi pervazivni vyvojové poruchy a vétSina védcl nyni spise
soudi, Ze jde o onemocnéni vyvojové, nikoliv progresivné degenerativni.

Divky miluji hudbu, zvitata, jidlo, ptatelstvi stejné jako my. Je dilezité najit cestu ke
vzajemné komunikaci a porozumeéni. Rodi¢e vénuji svym détem, co nejvice Casu, lasky
a péce, ale aby jim vSe mohli poskytnout, potfebuji, aby nékdo pecoval i o n¢, aby nabili
dostatek sil a mohli je piedat svym détem. Pokud se neciti dobie, tak pak i divky nemohou byt
Stastné.

I kdyZ se v praci nezabyvame vzdélanim divek s Rettovym syndromem, musime
zminit, ze v roce 2012 vysla Metodika posuzovani specidlnich vzdélavacich potieb u déti
a zakl se vzacnym onemocnénim, kde je jedna kapitola vénovana Rettové syndromu.
V daném roku byl sdruzenim Rett Community vydan Adresat poskytovatell sluzeb pro osoby
se zdravotnim postizenim.

V prub¢hu prace jsme byli v kontaktu s rodinou, seznamili jsme Se, se samotnymi
divkami, coz povazujeme za velmi piinosné. Spojili jsme se i s Jennifer Endres z organizace
International Rett syndrome Foundation. Déle s pani doktorkou Danielou Zahorakovou, ktera
nam pomohla pfi objasnéni terminu, tykajici se diagnostiky.

Bakalarska prace se dé€li na teoretickou a praktickou c¢ast. Nize uvadim, co bylo
obsahem nasi bakalarské prace spolecné se zjisténymi vysledky v ¢asti praktické.

V teoretické Casti uvadime charakteristiku Rettova syndromu, jeho historii, stadia
a pri¢iny. Vek divek, kterymi se zabyvame v pruzkumu, se pohybuje od 3,5 — 32 let. VétSina
dotazovanych rodin si v§imla zmén ve vyvoji divek v 18 mésici.

V druhé kapitole jsme uvedli diagnézu, symptomy a 1écbu. Lécba Rettova syndromu
neni zatim znama, ale n¢které ptiznaky lze zmirnit pomoci 1€k, biologické 1é¢by nebo je také
mozné vyuzit rtuzné terapeutické pfistupy. Z vyzkumu vyplynulo, Ze vétSiné divek byla
stanovena diagnéza v obdobi 3 let. Jako pozitivni se ukédzalo, Ze divky spiSe nemély
stanovenou jinou diagnézu a pokud ano, tak v odpovédich byla nejcastéji uvedena détska

mozkova obrna. Nejcastéji se rodiny obavaly zhorSovani symptomd u déti. Vyuziti
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terapeutickych pfistuptt u divek bylo velmi rozsahl¢, v nasem piipadé byla nejvice
vyzkousena Vojtova metoda a jako nejptinosnéjsi byla zminovana muzikoterapie.

Tématem tfeti kapitoly byl zivot déti s Rettovym syndromem zahrnujici socialni
interakci a kazdodenni ¢innosti. Zde jsme také uvedli obCanské sdruzeni Rett Community,
které hraje vyznamnou roli v roding€ divek s Rettovym syndromem.

Pro rodiny a samotné divky je piedevsim dilezité najit vhodny komunikacni systém,
aby divka mohla vyjadfit sva ptani a potieby. Z dotaznikového Setieni vyplynulo, ze u vice
divek se objevuji ptidruzené problémy, zejména skolidza a vSechny potiebuji celodenni péci.

Obc¢anské sdruzeni Rett Community se snazi rodindm pomocC V oblastech péce,
vzdélavani, integraci divek a umoznuje rodindm vymeénovat si zkuSenosti. VSechny
Z dotazovanych rodin jsou cleny Rett Community. Nejvice respondentll se o sdruzeni
dozvédélo od lékaie, a uvedli, ze jim poskytuje piedevsim informace o RTT a seznamuje je
s rodinami divek. Informace poskytnuté lékafem, povazuje vice rodin za neuspokojujici.
Socialni sluzby patii mezi dalsi, které rodiny nejcastéji vyuzivaji, zejména se jedna o osobni
asistenci. Zatazeni do Skolniho zafizeni se ve vétSin€é piipadld jevi jako bezproblémové
a nejvice divek navstévuje Zakladni Skolu specidlni.

Vypracovani bakalaiské prace pro nds bylo pfinosem, nejvice nas obohatila vlastni
zkuSenost pfi traveni ¢asu s divkami. Doufame, Ze tato prace poslouzi samotnym rodi¢im

a ptipadné i dal§im osobam, které se timto tématem budou zabyvat.
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Ptiloha ¢. 1

Vézeny pane, vazena pani,

rada bych Vas touto cestou poprosila o vyplnéni kratkého dotazniku. Tento dotaznik bude
slouzit jako podklad vyzkumného Setieni mé bakalaiské prace, kterd je zaméiena na Rettiv
syndrom. Bakalatrskou praci pisi v ramci svého studia na Univerzité Palackého v Olomouci.
Uvédomuyji si, ze zddané udaje mohou byt citlivé a osobni. Zaru€uji Vam, Ze je vyuZziji pouze

jako podklad pro mou praci a Zadnym zptisobem je nezneuziji. Dotaznik je anonymni.
S pozdravem

Olga Siranova

e-mail: olcula@seznam.cz

Prosim odpovézte na nasledujici otazky, ptipadné zakrouzkujte danou odpovéd'.

1. Z jakého kraje pochazite?

a) Moravskoslezsky kraj f) Vysocina j) Ustecky kraj

b) Olomoucky kraj g) Pardubicky kraj k) Plzensky kraj

¢) Zlinsky kraj h) Kralové hradecky kraj I) Karlovarsky kraj
d) Jihomoravsky kraj ch) Stiedocesky kraj m) Praha

e) Jihocesky kraj 1) Liberecky

2. Vék VaSeho ditéte? .............ccvvvevvvnnn.n.

3.V jakém véku ditéte jste si v§imli zmén v jeho vyvoji? ........................L

4. K jakym zménam zacalo dochazet?

a) stereotypni pohyby rukou

b) zhorSeni o¢niho kontaktu a ztrata zdjmu o socialni kontakt

¢) opozdény motoricky vyvoj v oblasti sezeni, lezeni, vstdvani apod.
d) opozdény vyvoj fe¢i nebo ztrata verbalnich schopnosti

e)jiné, uvedte Jake. ... ..o e

5.V jakém véku byla stanovena u VaSeho ditéte diagnéza Rettiv syndrom? ................



6. Byla Vam poprvé urcena jina diagnoza nez Rettiiv syndrom?
a) ano b) ne

Pokud ano, tak prosim uvedte jaké ...

7. Jak dlouho jste na stanovenou diagnézu ¢ekali?

a) méné nez 1 mésic b) 1 — 3 mésice ¢) 3 - 6 mésicu
d) 6 — 12 mésicu e) vice nez 1 rok
f)jinddoba .................ooill

8. Z ¢eho jste po stanoveni diagnézy méli nejvétSi obavy? Oznacte maximalné tri
moznosti.

a) zafazeni ditéte do piedskolniho, $kolniho zafizeni

b) zhorSovani symptomi

¢) kdo se o Vase dité postara, az vy nebudete moc

d) finan¢ni naro¢nost

e) piijmuti Vaseho ditéte do spole¢nosti

f) reakce nejblizsi rodiny

g) naro¢nost v péci

h) JINE, UVEAIE. ..ot e

9. Jak jste byli spokojeni s poskytnutymi informacemi od lékafe po stanoveni diagnézy?
a) velmi spokojeni b) spokojeni

¢) méné spokojeni d) nespokojeni

10. Z jakych dostupnych zdroji jste dale zjiStovali informace o diagnéze?

a) internet

b) média — uvedte JaKA. ... ..o e
C) PUbliKace —uved’te JAaKE. ... ....o.iui i
d) konzultace s odbornikem —uvedte s jakym.............oooiiiiiiiii i

e) jiné zdroje, uvedte jake............ooiiiiiiii

11. Ma VasSe dité jesté jiné pridruzené vady?
a) ano b) ne

V piipad€, Ze ano uvedte Jake. ... ..o oo



12. Potiebuje celodenni péci?

a) ano b) ne

13. Vyberte z uvedenych moznosti terapie, které jste s ditétem realizovali nebo nyni

realizujete?

a) Canisterapie (terapie pomoci psa) b) Hipoterapie (terapie pomoci kon¢)
¢) Muzikoterapie d) Bazalni stimulace

e) Vojtova metoda f) Bobath koncept

g) Zadnou

h) Jinou, Uved’te JaKOU. ......ovit i

14. Ktera zuvedenych terapii dle VaSeho nazoru nejvice prospéla ditéti?

15. Pokud mate vice déti, jaky je mezi nimi vztah?
a) velmi dobry b) dobry c) Spatny

d) velmi Spatny ¢) neumim posoudit

16. Méli jste problém pri zarazovani ditéte do predskolniho, Skolniho zafizeni?

a) ano b) ne

17. Jaké Skolni zaFizeni VaSe dité momentalné navstévuje?

a) specialni matetska Skola b) bézna matetska Skola ¢) zékladni Skola specialni
d) zakladni Skola praktické e) zakladni Skola specidlni pti zdravotnickém zafizeni
f) specidlni tfida pti bézné zakladni Skole

€)JINE, UVEATE JAKE. ..o e

18. Jaké sluzby jste vyuzivali nebo nyni vyuZivate?

a) Sluzby rané péce

b) Sluzby specialné pedagogického centra

¢) Sluzby pedagogicko-psychologické poradny

d) Socialni sluzby, uvedte jakeé............ooiii i

€) JIN€, Uvedte JAKE. ... oot



19. Jste spokojeni s kvalitou téchto sluzeb?
a) ano b) spise ano
C) ne d) spise ne

e) nemohu posoudit

20. V souvislosti s pé¢i o Vase dité, kterou oblast povaZujete za nedostatecnou?

a) lékarska péce b) dostupnost informaci
¢) finan¢ni podpora d) vzdé€lavaci stiediska
<) T 4L PP

22. Jak dlouho jste ¢lenem Rett Community?

a) mén¢ nez 1 rok b) vice nez 1 rok

23. Jak jste se o organizaci dozvédéli?
a) z internetu b) od znamych
c¢) od Iékare d) od specialniho pedagoga

€) JINAK, UVEAE. .. .ottt et

24. Co Vam dana organizace nabizi?

a) informace o Rettové syndromu b) aktivity k odreagovani

¢) seznameni s rodinami divek s RTT  d) adresy dostupnych sluZeb pro zdravotné postiZzené
e) poradenstvi

D) JINE, UVEATE. ..

Prostor pro Vas komentaf:

Dékuji za Vs ¢as vénovany vyplnénim dotazniku.



Priloha &. 2

Kazuistika 1

Jméno: D.

Pohlavi: Zena

Vék: 23

Diagnoéza:

Rettiiv syndrom mutace Y 141 X, epilepsie — zachvaty parcidlni se sekundarni generalizaci,
tézka kyfoskolidza, krats$i leva koncetina, no¢ni apnoe, osteopordza, tézka psychomotoricka

retardace, centralni kvadruparéza, hyperventilace.

Osobni anamnéza

Narozena z 3 gravidity, porod spontanni, v terminu, zahlavim, nekiiSena. Prubéh téhotenstvi
bez problému, jen v sedmém mésici pilhodinové porodni bolesti bficha, pak ustup. Porodni
hmotnost 3,90 a porodni délka 51 cm, porodni zloutenka. Kojena osm mésicti a pak pirechod
na umélou stravu. Prospivala dobfe. Prod¢€lala plané neStovice. Pfiblizné po osmém mésici
pozorovano opozd’ovani psychomotorického vyvoje. Objevily se znaky autismu a stereotypni
pohyby rukou. Od dvou az do Sesti let jen kiik, vréeni a denné spala jen Ctyfi hodiny a az

v Sest letech ji pomohly léky na zklidnéni.

Ve dvou letech na EEG epileptické aktivita, preventivné nasazen Everiden, po roce vysazen.
Od zafi 1993 trikrat velky epilepticky zachvat. V roce 1996 pii anginé asi pét epileptickych
zachvatli pfi horecnatém stavu — jedenkrat zachvat place s generalizovanymi kiecemi,
poruchu védomi nelze posoudit. Ostatni zachvaty jen s poruchou védomi, hypotonii
a modravym zbarvenim kize rukou, trvani zachvati asi deset az dvacet minut, nasazen
Neurotop. Zachvat poté¢ ani nemoc nebyla. Vroce 1997 na EEG pfetrvava loziskova
epilepticka aktivita, ve srovnani s minulymi zdznamy méné vyjadiend. Kolem roku 2001
zvySeni frekvence epileptickych zachvatl, nasazen Neurontin, na druhy den vSak vyrazna
slabost, t€Zka hypotonie a dal$i den 1 alergicka reakce s generalizovanym otokem, proto byl
vysazen. V roce 2002 v srpnu Sest zachvati, vzdy po spani s o¢ima v sloup, doprovazené
tonickymi kie¢emi a HK ve flexi, DK v extenzi, trvani cca %%-1 minuty. V soucasnosti D. bere

l1éky - Lamictal a Kepru, epilepsie je v tichosti udrzovana léky.



Vyskyt kyfoskolidzy z divodu Spatného zakiiveni patefe a zpomaleni ristu nohy. D. nebyva
moc nemocna a prodélala jen infekéni nemoc Plané neStovice. OcCkovani zakladni, ale
Vv pozd&jsim véku uz ne kvili riziku komplikaci. Urazy Zadné a operace jen je¢ného zrna. D.
byla hospitalizovana v Sesti letech na Détské neurologie FN na ulici Katetinské, kde stravila
dva mésice. Na dalsi vysetfeni jezdily az do patnécti let véku. V Sesti letech podezfeni na

Rettiiv syndrom a pak MUDr. Rosipal diagnostikoval kolem roku 2000 Rettiv syndrom.

D. ma velmi rada hudbu, dfive mé¢la rada Dadu Patrasovou. Nyni upiednostiiuje babicc¢in
zpév, ktery ji vzdy dokdze rozesmat, hlavné kdyz babicka splete slova. Jeji oblibené pisné
jsou Okolo Hradce, Kdyz jde maly bobr spat a Kdyz jsem ja slouzil. Vzdy ji dokazou uklidnit,
a tak tyto pisné poustéji D. 1 ve stacionafi. Je nutné dat pozor na nckteré pisné, které piisobi na
D. negativn¢, napt. moderni hudba. Také ji zajimaji rizné basnicky a fikanky. Nyni i ostatnim
dovoli, aby ji pii ¢innosti vedly ruku. Réada si prohlizi knizky a letaky.

Do 17 let s D. poctivé rehabilitovali, nyni se zamé&fuji na podporu chiize a pobyt ve vod¢ ve
vlastnim bazénu. Vyzkouseli rizné terapie — Vojtovu metoda, Bobath koncept, Hipoterapii,
Muzikoterapii, Arteterapii, Canisterapii. Pfi Vojtové metodé D. velmi plakala, usnula nebo

nereagovala.

Rodinna anamnéza

Zije v Uplné rodiné — otec nevlastni, v rodinném domé. Jeji biologicky otec D. navitévuje.

Matce je 48 let, vystudovala stfedni Skolu s vyu¢nim listem. Neprodélala zddné zavazné
nemoci ani operace. Pfed porodem nejstar$i dcery N. pracovala dva roky jako sefizovacka
v Tesle, pak s ni byla na mateiské a poté nasledovala dal$i matefska s D. Otec D. ma 46 let,
vystudoval stfedni Skolu. Nemél Zadné zavazné nemoci ani operace. Je zamé&stnam jako
technik. Matka uZ par let Zije s novym manZzelem, ale biologicky otec D. navstévuje. Babicka
Z matCiny strany prodélala ve stafi rakovinu prsa, ale vic jak dvanact let je jeji zdravotni stav
dobry. Dédecek z matciny strany prod¢€lal jen béZzné nemoci. Sestra D. je zdrava, zalozila svou

vlastni rodinu.

Rodinné vztahy z otcovy strany byly dobré, ale z diivodu rozvodu se matka D. styka jen
S otcem manzela. Z matCiny strany jsou vztahy velmi dobré, jeji matka s otcem bydli naproti,
takZe s D. pomahaji, kdykoliv je potfeba. D. mé starsi sestru ve véku 29 let, pracuje jako
l1ékatka. Vzdy matce s péci o D. poméhala.

Rodinna anamnéza z hlediska onemocnéni bezvyznamna.



Hospitalizace:

1988 — hospitalizovana ve druhém mésici v Karviné pro zanét tenkého a tlustého stieva.

1994 - hospitalizovana na détském oddé€leni neurologické kliniky VFN v Praze 2 od 20. 1.
do 21. 3. 1994, od 27. 6. do 14. 7. a od 15. 8. do 31. 8. Provedeno vysetieni CT mozku,
EEG, EMG, BAEP, SSEP, EKG, UZ jater, sleziny a ledvin, kardiologické vySetfeni,
biopsie kiize, svalu, vySetfeni kostni diené a likvoru, o¢ni pozadi, katecholaminy a jejich
metabolity v moci, screening dédiénych vad metabolismu /opakované/ a psychologické

vySetfeni.

1995 - hospitalizovana na détském oddéleni neurologické kliniky VFN v Praze 2.

Slo o kontrolni pobyt, stav se od roku 1994 stabilizoval, zlstava vSak stacionarni, po
Carnitinu se zda leps$i, komunikace nonverbalni, zachvaty jsou kompenzovany. Objevilo
se zas skiipani zubli a myti rukou. Vyse likvoru vyloucilo podezieni na moznou
neketotickou hyperglycinémii. EEG zistava abnorm., ale v porovnani s minulym

vySetfenim je epilepticka aktivita méné€ vyrazna.

1997 — hospitalizovana na détském oddéleni neurologické kliniky VFN v Praze 2.
Devitiletd D. s neurodegenerativnim onemocnénim, blize vSak ani vSemi provedenymi
bioptickymi vySetfenimi nezafazenym, byla piijata ke kontrolnimu pobytu. V objektivnim
nalezu trva tézkd psychomotoricka retardace, cerebell. sy a kvadrupyramidova sy
s pievahou na DK. Hladiny antiepileptik jsou v terapeutickém rozmezi, o¢ni pozadi beze
zmeén, na EEG pfetrvava loziskova epilepticka aktivita, 1 kdyZ ve srovnani s min. zdznamy

mén¢ vyjadiend. UZ biicha prokazuje pouze mirné zvétSeni sleziny.

2002 - hospitalizovana na détském oddéleni neurologické kliniky VEN v Praze 2.

V 14-ti letech D. pfijata k provedeni MRI Th/LS pétete a tipravé antiepileptické medikace.
V klinickém nélezu bez zifejmych znamek kofenového drazdéni, rovnéZz MRI nélez
vtomto smyslu negativni. EEG bez epi grafoelementi. Nasazen Topamax — bez

vedlejSich ucinki. Vyhledové vysazeni Lamyctalu - dle rozpisu.



Hruba motorika:

Do 6 mésice se ptevalovala ze zad na biicho, pésla koné. V 6 mésicich byla schopna
sama sedét. M¢la problém s plazenim a bylo patrné opozdéni v lezeni. Nikdy samostatné
nechodila, vzdy jen s oporou.

Po prvnim roce zhorSeni a ztrata ziskanych dovednosti. Také pfitomna horsi
rovnovaha. Sama se postavila kolem druhého roku. Do tfi let chodila za jednu ruku.

V Sesti letech sama sedi, leze, chiize atakticka o Siroké bazi a jen s oporou. Vyrazna
svalova hypotonie na hornich koncetinach, na dolnich koncetinach oslabeni reflexi.

V sedmi letech se sama posadila, svalova hypotonie, snizena schopnost reflexii. Stoj
s oporou o Siroké bazi, s kolisanim do vsech stran, bez opory tendence k padu nejvice dozadu.
Chtize s oporou atakticka.

V deviti letech tfes celého téla a trupu, snizend mimika, ojedinélé skiipani zuby
a zvySené slinéni. Také svalova hypotrofie, hypotonie. Na DK tendence k existenénimu
drzeni, spasticita vice vlevo. Stoj a chlize s oporou za obé¢ ruce, o Siroké bazi, bez opory pad
dozadu. Akcentace tfesu trupu a hlavy béhem stoje s chiize.

Ve ¢trnécti letech kvadruspasticita, ktera byla vyraznéjsi vlevo na horni koncetiné.
Branila se pokrceni levé dolni koncetiny a pfitomna volna rotace v levé kycli bez bolestivé
reakce. Tézka kyfoskolidza.

V soucasné dobé chodi s pomoci, kdyz ji nékdo drzi ze zadu v podpazi a mirné ji
pomaha ,,podkopavanim nohou.* Chiize ji poméhd s problémy se stievy.

ZhorSeni chiize nastalo z divodu tficentimetrového zkraceni pravé dolni koncetiny,
kyfoskolidzy a problému s vyskakovanim kolene, na kterém nosi ortézu. Vyuziva na levé
kratsi dolni koncetiné podpaténku, pro spravny sed a kvuli kyfoskolioze ma specialni

sedacku.

Jemn4a motorika

V détstvi k hrani bézné pouzivala ruky, zapnula a uchopovala své zvukové hracky
apod. V osmi mésicich brala do rukou pfedméty.

Kolem jednoho roku nastalo zhorSeni a objevily se stereotypni myci pohyby hornich
koncetin.

V deviti letech stale stereotypni Zzmoulani rukou.

V soucasné dobé€ je pokrok, Ze si nechd vést ruku pfi ¢innosti. Saha po pfedmétech,
které ji zaujmou a to nyni jsou rizné druhy kotfeni v sdccich. Pomérné silny uchop ruky. Stale

stereotypni mnuti rukou.



Verbalni schopnosti

Rodic¢e diive pouzivali komunikacni knihu s vybérem ze dvou moznosti, s jejichz
pomoci se s D. dorozumivali. Nyni D. uz nechce tuto knihu pouzivat, podle matky z divodu
ztraty zajmu o opakované a znamé véci.

V osmi mésicich fikala slabiky. Do jednoho roku normalni fe¢ovy vyvoj, dokazala fict
Paci, paci, paci¢ky, mama, tata.

Okolo jednoho roku prestala vnimat, fikat jednotliva slova.

Po tietim roce mirné zlepseni, zacala reagovat na slova.

V deviti letech fe¢ se nerozviji — je stale schopna fict mama, tata, baba.

V soucasnosti neartikulované zvuky, dokaze fict kdo je to, co je to, kde je to, miam.
Matka D. pozna podle mimiky obli¢eje, kdyz se ji néco nelibi. Pokud se néco déje, tak se D.
zacne potit, Cervenat a také se to dd poznat na zpocenych dlanich. Radost projevi ismévem

a nesouhlas kiikem.

Poznavaci schopnosti

Rozpozna véci, znamé a rodinné piislusniky. RozliSuje zdkladni barvy a také jidla.
Umi poznat nalady a rozpolozeni lidi. Pokud jsou ve Spatné nalad¢, pienasi to i na ni a neciti
se dobfe, kfi¢i a place. Nekdy v pritomnosti vice lidi, je proto nutné ji odvézt nékam do
ptijemnéjSiho prostiedi. Je velmi citliva a dokdZe rozpoznat véci, ktefi ostatni nevidi. Citi se
lépe v klidné, vyrovnané a usmévné spole¢nosti. Rozumi tomu, co si dospéli povidaji a pokud

je v televiznim poradu néco vtipného, sméje se.

Sebeobsluha

Je nutnd celodenni péce. D. potiebuje pomoc pii davani jidla do tust, ale stravu je
schopna sama rozmélnit a polykat. Tekutiny pfijima pomoci détské lahve s pitkem a dokonce
se nékdy napije i ze sklenice. Je celodenné na plenach a matka pozna, kdyz D. potiebuje jit na
zachod kvuli stolici. Ma obtize s vyprazdnovanim a z tohoto divodu nékdy pouzivaji Sumivé
tablety. D. nema rada ¢esani vlasi a Cisténi zubu, které trva kolem dvaceti minut. Matka ¢isti
zuby tak, Ze si ji poloZi na sebe. Pouziva elektricky kartdcek a malé mnozZstvi pasty kvili
neschopnosti vyplivovani.

Pouzivaji zvedaci zafizeni, které jim prendsSeni ulehcuje. Stale se spiSe zamétuji na

podporu chiize s podporou vzadu a snaZi se, co nejvice s D. pohybovat.



Socialni interakce

Po jednom roce zhor$eni, hledéla do prazdna, nic ji nezajimalo a az v osmi letech
nastalo zlepseni.

Ve tfech letech nepatrné zlepSeni, vnimani hudby, reakce na slova a pozndvani
blizkych osob.

V deviti letech lepsi socialni kontakt nez dfive, je klidnéjsi, méné bazliva a vice se
usmiva.

Je rada ve spolecnosti klidnych, vyrovnanych a veselych dospélych, také kamarada

a rodiny. Velmi miluje zvirata, kromé kohoutt.

Skolskéa zatizeni

o 1.2002 - 2011 Materska, Zakladni, Stredni skola Karvina Vydmuchov

V loni D. dokoncila desetiletou povinnou Skolni dochazku. Ve Skole stravila vzdy ctyfi
hodiny denné, pak byla D. s détmi v zafizeni. Ve Skole s ni pracovaly podle individuélniho

vzdélavaciho planu.

o 1. 2012 Denni stacionar Dum v aleji, Karvina

Matka doprovazi D. do zafizeni Ctyfi dny v tydnu na ¢étyfi hodiny denné. Ve stacionafi je
celkem kolem dvaceti déti a vénuji se jim socialni pracovnice. Matka uz si na jejich sluzby
zté¢Zzovala, pripadalo ji, Ze se D. nevénuji, tak jak by mély. V zafizeni provadéji muzikoterapii,

keramiku a jednou tydné ma D. rehabilitaci Perlicka a masaz.

2002




2004

2005

2012




Nezarazené

Prace D.

Nacvik dolniho oblouku a lehkého posunu ruky
Psani oblouk v rytmu fikanky zleva doprava a zpét.
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Houpy, houpth
kocka snédlakroupy
Kotata se hnévala,
Ze jim takénedala.
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Déle plynule pes cel§ fadek tam a zpét.
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Mezi ndsledujicimi obrizky je vidycky jeden, kiery je nakreslen obricené. Najdes, ktery to je?
Vybarvi ho.
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Priloha ¢&. 3
Kazuistika 2
Jméno: G.
Pohlavi: Zena
Veék: 10

Diagndza: Rettliv syndrom, skolidza, tézka mentalni retardace.

Osobni anamnéza:

Narozena ze tfeti gravidity, porod spontdnni, v terminu, zdhlavim, nektiSena. T¢hotenstvi
a porod bez komplikaci, G. se narodila v terminu. Vazila 3, 30 kg a méfila 50 cm, mirny
novorozeneckd zloutenka. Kojena 2 mésice a pfi tom i dokrmovana z diivodu nedostatku
mléka matky. Prodélala plané nesStovice a sedmou nemoc. Ockovani méla vzdy zékladni.

Urazy a operace Zadné.

G. se narodila jako tfeti dit¢ a skoro vibec neplakala. Brzy si zafala pobrukovat, chytat
hracky, usmivala se na znamé¢ tvare, byla jako ostatni déti v jejim véku. V osmém mésici se
mamince zdalo, Ze zaostava v pohybu. V 16 mésici byli na riznych vySetienich v Brné, kde
jim lékati neposkytli dostatek informaci a potad ¢ekali na diagnozu. V 17 mésicich byl Gspéch
v schopnosti 1ézt po &étyfech. Pak nasledovali dalsi hospitace v Brné, ale stale neméli
diagnozu. Po druhém roce se zaCaly objevovat stereotypni pohyby rukou a ztratila z4jem
o okoli. Ve 3,5 letech zacala G. navstévovat mateiskou $kolu na ¢tyfi hodiny dopoledne, do
které chodila moc rada. Ve ctyfech letech v Thomayerové nemocnici v Kr¢i po odborném

vySetfeni potvrdili Rettliv syndrom.

G. je neskute¢né snaziva, hlavné ve Skole pii plnéni ukolti. Ma sviij rezim, ktery ji rodice
nesmg&ji narusit, jinak pak je s ni k nevydrZeni. Je zvykla v urcitou dobu jist a po obédé spava,
coz je problém, kdyZ je rodina mimo domov. Dfive ji nemohli brat sebou do obchodu, nebot’
zacCala kticet a nebyla k utiSeni. Dnes uz je to leps$i, ale nesmi stat dlouho na jednom misté.
Stras$n€ miluje mazleni a hudbu, jeji oblibené pisné ji vzdy rozveseli.

S matkou chodi na hodiny rehabilitace na micich a na logopedii, kde provadi bazalni

stimulaci.



Rodinna anamnéza:

G. vyrtsta v uplné rodiné se dvéma sourozenci.

Matce je 40 let a vystudovala stiedni Skolu bez maturity. Otec G. ma ukoncené stredni
vzdé€lani s maturitou a pracuje jako revizni technik u energetiky E.ON, je mu 50 let. Matka
netrpi zddnou vaznou nemoci, ma jen nizky tlak. V détstvi prodélala operaci slepého stieva
a bézné nemoci. Jeji muz ma problémy s kolenem, také méa vyoperovanou ploténku a s tim
spojené bolesti zad. Dale nosi bryle z divodu dalekozrakosti. Babicka z mat¢iny strany trpi
diabetes mellitus, vysokym tlakem, ob¢as ma i dechové problémy zpusobené nejspiSe

nasledkem kouieni. Sourozenci G. jsou zdravi.

Rodinné vztahy z otcovy strany jsou vyborné, matka ma i dobry vztah s tchyni. Od matky se
rodi¢e rozvedli, kdyZ byla mald a vychovala ji babicka s dédou. Ma tii sourozence, se kterymi
nevyrustala a ani vztahy mezi nimi nejsou ideélni, vidaji se jen ziidka. Jeji otec o ni nikdy
nejevil zajem, s matkou bydli nyni kousek od sebe a Casto se navstévuji. Vztah mezi nimi
vSak neni jako mezi matkou a dcerou, ale spiSe kamaradsky. Také nikdy neprojevila z4jem

o své vnoucata a na handicap G. nijak nereagovala.

G. ma dva sourozence, starSiho ve véku 17. let, ktery poméaha rodi¢tim starat se o sestru.
zarli. Uz od détstvi s ni bojuje o matcinu piizeil. Nedokaze pochopit, Ze G. matcinu neustalou
péci potiebuje. Na druhou stranu si s ni dokdze hrat a rozesmat ji. Jako rodina spole¢né

aktivity nevykonavaji, nebot’ G. nemohou vSude vzit.

Rodinna anamnéza z hlediska onemocnéni bezvyznamna.

Hospitalizace:
e 2002 — 1éto — Détské fakultni nemocnice v Brn& na Cernopolni
Provedena rizna vysetieni, kde zjist'ovali, pro¢ je G. hypotonicka. Propusténi bez zjisténi

duvodu.

e 2002 — podzim — Détska fakultni nemocnice v Brné na Cernopolni

Provedené vysetieni MR s nalezem zilni malformace na mozku.



e 2003 — Détska fakultni nemocnice v Brné na Cernopolni
Pani doktorka neurologie méla podezieni na Rett syndrom z divodu mnuti rukou a tak je
poslala na vySetfeni do této nemocnice. Tam jim odmitli vySetfeni udé€lat, rok cekali na

vysledky, které dodnes nemaji.
e 2005 — Thomayerova nemocnice v Praze
Provedena dalSi vySetfeni a odbér krve na vySetfeni Rettu, které potvrdilo Rettiv

syndrom.

e 2010 — Détska fakultni nemocnice v Brné na Cernopolni

Podezieni na epilepsii, kvuli neidentifikovanym zaskubtim, ale epilepsie nepotvrzena.

e 2011 — Détska fakultni nemocnice v Brné na Cernopolni

Dovysetieni a opét bez potvrzeni epilepsie.

Hruba motorika:

V osmém mesici byla G. mélo pohybliva. V 11 mésici si nedokazala sednout, jen se
pfetocit na bok. NeuroloZka rodi¢lim sdélila, Ze G. je hypotonicka a tak zacali s rehabilitaci.

V 17 mésici zacala 1ézt po Ctyfech a po druhém roce si neustale mnula ruce a piestala
brat hracky do rukou.

V péti letech musela byt pfebalovana 1 oblékana. Lezla jen po kolenou, ale na
prochazkach s koc¢arkem, kdyz ji matka drzela za ruce, prosla se i pésky.

Kolem devatého roku se jeji stav v oblasti motoriky zhorsil, dfive lezla ve vysokém
kleku, ale nyni jen dokaze sedé€t s oporou. Zacalo to zaSkuby celym télem dozadu, které doted’
trvaji, ale nebyl prokazan epilepticky pivod. Neustdle ma tfes v rukou i nohou a kvuli

zhorSené skolidze nosi trupovy korzet.

Jemna motorika:

Ke zhorSeni doslo po druhém roce Zivota, kdy se u G. projevily stereotypni pohyby
rukou. Jemnd motorika je vyrazné neobratnd. Ruce ma zakleslé¢ v sobé, takze je pro ni
problém 1 otocit stranku v knize. Nedok4ze nic uchopit samostatné prsty, ale dokaze si
zapnout své zvukové oblibené hracky, které maji jednoduché ovladani. Potfebuje pomoc pfi

krmeni a objevuje se porucha souhry normalnich pohybti a tfes v rukach i v nohach.



Verbélni schopnosti:

Brzy si zacala pobrukovat, ale verbalni komunikacni schopnost se u G. neobjevila.
Matka se naucila poznat, co by chtéla, dorozumiva se pomoci riznych gest v obli¢eji a o¢nim
pohledem. Nesouhlas projevi plaéem, odmitdnim, a naopak souhlas ismévem. Dokaze si dat
dohromady, ze kdyz ji matka chysta véci, ze piijde ven a zacne projevovat radost viskanim.
Reaguje na zndmé otazky typu ,,Plijdeme ven?, Budes papat?, Jdeme spinkat? Tyto véty

pouzivaji potad dokola a G. jim rozumi.

Poznévaci schopnosti:

G. je schopna rozpoznat véci, znamé osoby a blizkou rodinu. Dokdze poznat i n¢ktera
jidla, ta ktera ma rada, na ty otvira usta sama. Naopak u jidel neoblibenych je odmita dévat do
pusy a u jidel, u kterych si neni jist4, tak opatrné¢ ochutnava.

Nelze fici, jestli je schopna rozpoznat barvy, nebot to nedovede sama sdé¢lit.

Negativné, zvlasté placem reaguje na hadky a kiik.

Sebeobsluha:

G. vyzaduje celodenni péci v oblasti krmeni, ptebalovani i oblékani. Pit dokdze jen
z détské lahvicky a strava se ji musi pokrajet na men$i kousky. Stravu nekouse, jen
rozmélnuje.

Je celodenné na plenach a nedd najevo, Ze potiebuje piebalit. Hygienické navyky

nejsou vytvorené, potiebuje pomoc ostatnich.

Socialni interakce:

Po druhém roce si prestala vSimat okoli, m¢la svlij vlastni svét, nereagovala na
zavolani a ani nevyhledavala spole¢nost.
V péti letech se stala vnimavéj$i, zacala reagovat na zavolani a vyhledavat spole¢nost

svych braskii. Rada se mazli a posloucha matcin zpév.

Skolskéa zafizeni:

e 2004 - Od 3, 5 — 6 let navstévovala G. Specialni matetskou skolu Klubicko v Tlumacové.
Adaptovala se velmi dobie. Pani ucitelka s G. pracovala podle individualniho planu.
hodiny dopoledne. Individualni pldn nema z divodu neptedpoklddanych pokroki ve

vyuce. Ve tfidé€ je pét déti — jedna divka s Rettovym syndromem, dva chlapci s poruchou



autistického spektra, chlapec na voziku a G. Ve skole s ni procvicuji jemnou motoriku,
pouzivaji praci s hmatovymi miskami (fazole, ryze, pisek, hrasek), malbu prstovymi
barvami, sbirani riznych pfedméti piichycenych suchym zipem z listy, mackani raznych
papirkli, praci v komunika¢nim kruhu, hru na télo a vypravéni pohadek. Také se snazi
rozvijet nacvik vybéru obrazkd ze dvou moznosti, nékdy se G. podati a jindy ne. Vyuka
obsahuje i1 zpév s doprovodem rtuznych hudebnich nastroji, na které hraje s dopomoci. Ve

skole provadi masaze hornich a dolnich koncetin a obcas je soucasti vyuky i aromaterapie.

G. ma nejvice rada malovéani pomoci prstovych barev, mackani papiru a praci
vV komunika¢nim kruhu, kde poslouché vypravéni nebo sleduje obrazky. Rodice planuji

G. ptestup na jinou Skolu piimo v misté bydliste.

2012




Priloha ¢. 4

Psychorehabilitacni pobyt Skokovy 29. 8. — 2. 9. 2012

Obcanské sdruzeni Rett community kazdorocné poifada psychorehabilitaéni pobyt
a pokazdé¢ je jind napln. Program je vytvofen pro déti s Rettovym syndromem, pro jejich
sourozence a rodice.

V roce 2012 se potadal v prostiedi Ceského raje ve Skokovech u Zd’aru a zacastnilo se

9 rodin.

Program stireda 29. 8. 2012

16:30 Uvitani, setkani rodin a asistentek v jideln¢, seznameni s programem a pfidéleni
asistentek rodinam.

18:00 — 19:00 Vecete

20:00 Povidani rodin o svych pribézich. Pfedstaveni rodin a asistentek.

Program ctvrtek 30. 8. 2012

8:00 — 9:00 — snidané

9: 00 — 10:30 — Berusky s konmi

10:30 — 12:00 — Workshop Jana a Frantisek
10:30 — 12:00 — Téborova hra

12:30 — 15:00 — Poledni klid

14:00 — 15:00 — Déti s konmi

15:00 — 16:30 — Andilkova cesta (déti + rodice)
16:30 — 18:00 — Workshop Jana a Frantisek
16:30 — 18:00 — Téborova hra

18:00 — 19:00 — Vecete

19:00 — 19:30 — Vecerni pohadka

20:30 — Spole¢ny vecer ,,Piekvapeni* (Meditace pro rodice)

Program patek 31. 8. 2012

8:00 — 9:00 — Snidan¢

9:00 — 10:30 — Berusky s konmi (nebylo kvtli §patnému pocasi)

10:30 — 12:00 — Spolecna hry ZOH

12:30 — 15:00 — Poledni klid

15:30 — 17:00 — Workshop J + F — Téma komunikace — vzajemné dorozumivani mezi lidmi
15:30 — 17:00 — Taborova hra (RGzné hry pro déti z davodu $patného pocasi se konaly v jidelné.

17:00 — 18:00 — Spole¢na hra ,,Piekvapeni® (Zpivani koled, pfedani darkd u vano¢niho stromku a vané cukrovi)



18:00 — 19:00 — vecete
19:00 — Vecerni pohadka
20:30 — Arteterapie (savovani)

Program sobota 1. 9. 2012

8:00 — 9:00 — Snidan¢

9:00 — 10:30 — Berusky s konmi

10:30 — 12:00 — Workshop Jana a Frantisek
10:30 — 12:00 — Prochazka

12:30 — 15:00 — Poledni klid

14:00 — 15:00 — Déti s kofimi

15:30 — 17:00 — Cesta za obrem Dobromilem
15:30 — 17:00 — Workshop Jana a Frantisek
17:00 — 18:00 — Vyhodnoceni ZOH

18:00 — 19:00 — Vecete

19:00 — 19:30 — Vecerni pohadka

20:30 — Spoleény vecer

Program nedéle 2. 9. 2012
8:00 — 9:00 — Snidan&
Prochézka

12:00 — 13:00 Obed

13: 00 Rozlouceni a odjezd

Na za¢atku pobytu mi byla ptidélena jedna divka s Rettovym syndromem, které bylo
21 let, a na pobyt pfijela s otcem. Za dobu stravenou s ni jsem méla moznost vyzkouset si
praci s ni a poznat, co ma rada a co se ji nelibi. Nékteré¢ informace o E. mi poskytl jeji otec.

Do ¢trnacti mésict lezla po Ctyfech a hrala si s hrackami. V roce a ptl stale nechodila
a rodi¢e mysleli, ze divodem je pouzivani Pavlikovych tfminkl, v této dobé také zacaly
stereotypni pohyby rukou. V roce 1993 stanovil Prof. MUDr. Vaclav Vojta diagnézu Rett
syndrom. E. prospiva canisterapie, muzikoterapie, vodni procedury a cviceni na mi¢i. Minuly
rok ukoncila povinnou $kolni dochazku.

Kdyz je E. v pfili§ hlu¢éném prostiedi, neciti se dobfe, je nervozni a projevuje se to
kousanim prstu. Nervozni je i v jinych situacich, zalezi také na aktudlnim rozpolozeni. Také
vydavanim zvukl upozoriiuje svoji nespokojenost. Lze ji uklidnit pomoci hudby, proto jsem
neustale pti prochéazkach méla mp3 se sluchatky po ruce. Ma velmi rada zpivani rtiznych

pisnicek, fikani basnicek a vypraveéni pohadek. Také funguji ty¢inky nebo bebe oplatky, ma



rada jejich kifupani a ve voziku je po ruce také jeji oblibeny véjit. Vzdy ji dokaze uvést do
pohody jeji soucasnd oblibend pohadka Zvonilka, kterou jsme po castech spolu nékolikrat
shlédli. Pii sluneCném pocasi nebo pfi ostrém svétle potfebuje E. slunecni bryle, jinak
projevuje nespokojenost a mzoura o¢ima.

E. nikdy nechodila, pfepravuje se pomoci voziku a vydrzi na ném pfiblizné hodinu,
kdyz uz si pottebuje odpocinout a lehnout nadzveddva se na voziku a vydava nespokojené
zvuky. Stac¢i ji pulhodina odpocinku a pak mize jit opét na vozik. E. komunikuje pomoci
mimiky obliceje a neartikulovanymi zvuky, jeji otec fika, ze také né¢kdy mrkne okem, ale neni
to stoprocentni komunikace. Od mala zkouseli rizné druhy komunikace, ale nic se jim
neosvédcilo. KdyZz je unavend nebo nemocnd, mnuti rukou je méné zietelné. Nema rada
¢isténi zubl, které se provadi tak, ze na kartaek se da malé mnoZstvi pasty a protoze E. ji
neni schopna vyplivnout, da se ji do st namoceny cip ru¢niku. Pokud E. boli v krku projevi
se to nechutenstvim jidla a pfi bolesti bficha se nadzvedavd. Rada ji rizné pomazanky,
lupinky s mlékem a stravu se ji nemusi rozméliiovat. Je celodenné na plenach a svoji potfebu
nedokéze vyjadrit. Velmi rada se mazli a ma réda, kdyz si jeji tata déla srandu. Pti péci o E.
mi pfinasel nejveEtsi radost jeji upfimny smich.

E. vnimala nové prostiedi dobfe a myslim si, ze rada stravila ¢as s ostatnimi divkami.
Jen obcas byla nervozni z velkého hluku kolem, a tak jsme vzdy odesly do klidngjsiho
prostfedi nebo na pokoj. Chodily jsme spolecné na prochiazky nékdy sami a nckdy ve
spolecnosti kamaradek. Zucastnili jsme se s jejim otcem Andilkovy cesty, kde déti plnily
ruzné tkoly, napt. hazely micky Otesankovi apod. Na konci cesty na n¢ ¢ekal andilek, ktery
plakal, ze se mu ztratily dopisy, které déti nasly. Andilek jim za to dal odménu medvidka
s medem. Také jsme prosli stezkou ,,Cesta za obrem Dobromilem®, §li jsme po stopéach obra,
které se zmenSovaly. Na konci cesty mély déti podle ndvodu uvafit lektvar a polozit ho pod
nejblizsi strom, aby se obr mohl vratit do své pohadkové zemé. Poté hledaly poklad, ktery byl
plny darkt pro déti. I kdyz jsme s E. tkoly pfimo neplnily, déj kolem sebe pozorovala a byla
spokojena ve spole¢nosti rodi¢il 1 déti, navic v pfijemném prostiedi ptirody.

V pribéhu cekala na déti 1 jind pfekvapeni — zpivani koled, pfedavani darku
u stromecku, pojidani cukrovi a spolecné foceni. Pti zpivani koled a predavani darki se E.
I jiné déti usmivaly. Kdyz uz andilek darky détem ptedal, zacal byt v mistnosti hluk a E.
zacala byt nervozni, proto jsem ji vzali s tatinkem na pokoj. Ve chvilich, kdy si E. potfebovala
odpocinout a lehnout si, zpivaly jsem spolu rtizné pisnicky, fikala jsem ji fikanky, pohadky,
provadéla jsem mickovani anebo jsme si spolu jen povidaly. Méla jsem radost vzdy, kdyz se

na m¢ usmala. Vzdy ji dokazala uklidnit pohadka ,,O Zvonilce®, kterou ma hrozné rada. Jeji



spokojenost a dobrou naladu lze poznat ismévem na tvaii a mirné vyplaznutym jazykem,
0 kterém otec tikd, Ze ma dudlik neustdle sebou. Pii stézovani se mraci a vydava
neartikulované zvuky.

Hipoterapie u E. probihala formou kontaktu s koném a to ptfedevsim hlazenim, nebot’
E. nechodi a navic u této terapie by méli byt pfitomni asistenti a méla by probihat pod
dozorem lékafe. Reakce na koné byla u divek velmi individudlni, u jedné z nich, ktera
chodila, byla vidét radost z jizdy na koni.

E. se libi riznd hudba — ma rada Lucii Bilou, Tomase Kluse, Abbu, détské pisnicky,
Boccelliho a mnoho dalSich. Bylo zajimavé, Ze u nékteré pisnicky nebyla spokojend
a po pfepnuti na jinou se ji objevil ismév na tvafi. Rada si déla na voziku pohodli, a tak, kdyz
neméla boty, davala si nohu do polohy ,turka®. Kazdy den jsme se snazili, aby E. vypila
dostatecné mnozstvi tekutin, které se dopliiovaly i pomoci melounu. Jeji tita mi také ukazal
jeji oblibenou hru se Satkem.

Posledni den byla E. trochu nervozni asi védéla, ze se néco déje a Ze uz pojede domi
a urcité se tesila na svlj klid a maminku.

Libilo se mi, Ze program byl zaméfen i na rodice a mohli se ucastnit workshop,
arteterapie a ruznych her. Pfijely dvé nové rodiny a pobyt jim umoznil poznat dalsi divky
s Rettovym syndromem a jejich rodice, vymenit si vzajemné zkusenosti a poradit si v riznych
oblastech, ve kterych si nevédély rady. VEk divek se pohyboval od 3 let az do 23.

Rodi¢e na tomto pobytu hodnotili pozitivné piijemnou atmosféru, dobry program,
masaze od pani Evy, workshopy od pani Jany a Frantiska, také se jim libil program s koném

a krasna pftiroda.

Nazor rodice na pobyt:
,,Nam rodiciim prinesl pobyt:

Ad 1) - setkani s lidmi, kteri jsou na tom podobné a védi, o ¢em je "nds zivot". Nekladou
hloupé a netaktni otdzky jako jini nasi znami, se kterymi se sejdeme dvakrat rocné, jako napr.
proc nejedeme tam a tam, proc nestihneme posekat zahradu, proc¢ nedelame ty a ty aktivity
atd. Nasi znami "rodicové" z pobytu nam rozumi, védi, Ze se spousta véci stihat neda a ze
Zivot s holcickou s Rettovym syndromem je obtizny ve vsech smérech.

Ad 2) - Tonicce prinesl nové zazitky, jelikoz se strasné nerada nudi a strasné nesndsi
stereotyp, tak je pro ni zména vitanou zalezitosti. Pobyt ji vzdy nabidne asistentku, tzn. pro ni

novou kamaradku! Také nové aktivity, at' uz jde o venkovni bazén ¢i prochazky po lese.



Kolektiv a cas straveny mezi vrstevniky se také pocita, byt by jeden nerekl, Ze o tom holky
vithec néco védi. Ale védi! A to velmi dobre!

Ad 3) - shrnuti: Nam vsem psychorehabilitacni pobyt pomdha, jelikoz se navzdjem pozndame,
coz neni nikdy na skodu, dale si ovérime néjaké zkuSenosti nové nabyté, dale si sdélime
zkuSenosti s urednickym apardatem napr. (starsi mladsim), atd. Deti vyjedou do jiného

prostredi a vétsinou jsou schopné vaimat rezim a zabavu, kterda je jim nabizena. *

Psychorehabilitacni pobyt Skokovy 2012










Dostupné z
<http://www.facebook.com/media/set/?set=a.438525446186246.99545.219730424732417 &ty
pe=3>.



Ptiloha €. 5

Pocet divek s Rettovym syndromem v jednotlivych krajich CR
Informace mi poskytlo o. s. Rett Community a jedna se o registrované i neregistrované

divky v tomto sdruzeni ke dni 7. 9. 2012.

Kraje Pocet divek s Rettovym syndromem
Praha 9
Stredocesky kraj

JihoCesky kraj
Plzensky kraj

Karlovarsky kraj
Ustecky kraj

Liberecky kraj

Kralovéhradecky kraj
Pardubicky kraj

Vysocina

Jihomoravsky kraj

Olomoucky kraj
Zlinsky kraj

N O | O | O] P N O O N N

Moravskoslezsky kraj 3

Tabulka €. 6 Pocet registrovanych i1 neregistrovanych divek s RTT

Nejstarsi Zena s Rett syndromem v CR ma 34 let, dalsich 7 divek jsou ve véku 20 let, 9
divek v pubertalnim véku 11 — 16 let a ostatni jsou ve véku 3 — 11 let.

Vzhledem Kk teoretickému vyskytu 1 narozeného déviete s Rett syndromem mezi
10.000 — 15. 000 divkami, by jich v CR mohlo byt podle hrubého odhadu az 300. Rett
Community vi, o 26 divkach, a to s nejvétsi pravdépodobnosti svédéi o Spatné stanovenych
diagndzach, jejich umisténi v Gstavech socialni péfe a bez diagn6éz v rodinach. Pocitd se
I s tim, ze n€které rodiny ¢i samotné maminky s postizenymi dévcaty se nechtéji ve sdruzeni
Rett Community registrovat. Lékaii maji nejlepsi informace o poctech, ale nesméji je

poskytnout.



Ptiloha €. 6

PROHLASENI

Souhlasim, aby studentka Olga Siranova studujici na Univerzité Palackého v
Olomouci pouzila fotky mé dcery ve své bakalaiské praci.



