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UvoD

., Pro lékare vzacna nemoc, pro nds vzdcny zivot

Motto organizace Metodgj z. s. — MEzi TOlika DEtmi Jediny

Ptichod ditéte do rodiny byva Casto velmi vyznamnou rodinnou udalosti. V dobé téhotenstvi
mnozi rodice prozivaji radost a je to ¢as ocekavani prichodu nového clena rodiny. Tato udalost
je Casto vnimana jako udalost, ktera méni dosavadni zivot rodiny. Je normalni, ze se v rodiné
v tomto obdobi, stiidaji emoce a pocity, které matka 1 otec citi — radost, Stésti, ocekavani a také
mnohdy pocituji strach, uzkost a obavy o sebe 1 své nenarozené dit€. Téma rodiny se dotyka
témet kazdého z nés. Kazdy €lovek z né€jaké rodiny pochézi, mnoho z nas rodinu zakladame,
tvotime. Ale také existuji lidé, ktefi pocituji touhu rodinu tvofit a zalozit a v soucasné dobé
rodinu netvoii. Rodina je jednou z oblasti, na které se zamétuje socialni prace. Pokud rodina
proziva n¢jaké kritické obdobi, je potfeba pomoci ji néjakou vhodnou podporou.

Jednim takovym kritickym nebo zlomovym bodem je pro rodinu a jeji fungovani, narozeni
ditéte. Stava se, ze po porodu vypada na prvni pohled, ze je vSe, tak jak ma byt, nicméné poté
néco zacne naznaCovat, ze s narozenym ditétem je néco v neporadku. Zacnou se napiiklad
projevovat potize, novorozenec vykazuje ptiznaky urcitych potizi. Pro matku, a vlastné celou
rodinu nastava velmi slozité a t€zké obdobi, kdy o své novorozeni dité maji strach, obavy a toto
obdobi mohou vnimat jako obdobi nejistoty.

V ptipadé, ze je ditéti diagnostikovano néjaké onemocnéni, vada nebo syndrom, je tato
skutecnost pro rodinu i jejich blizké velmi narocna situace. V tomto obdobi se musi mnohé
rodiny vyrovnat s tim, ze nemaji doma zdravé dit€. Budou se muset vyrovnat s tim, ze jako
rodina, budou muset zvladat v budoucnosti nejednu slozitou a naro¢nou situaci.

Jsem rodi¢em syna, kterému bylo v prvnim mésici zivota diagnostikovano vzacné metabolické
onemocnéni. S manzelem jsme v té dobé, kdy nebyla jasna diagnéza, prozivali asi nejhorsi
chvile v zivot€. Jiz téméf patnact let peCujeme o naseho syna, a to také byla velmi silna motivace
k tomu, abych se ve své bakalarské praci vénovala prave tomuto tématu.

Cilem mé bakalarské prace je analyzovat z rozhovora s rodici mozné psychologické zisky a
ztraty v roding, ve které se narodi dit€ se vzacnym metabolickym onemocnénim a je o n¢j
pecovano. Také jak rodina a jeji Clenové vnimaji to, co jim pfinasi souziti s ditétem, které trpi
vzacnym metabolickym onemocnénim. Dale také analyza moznosti vyuziti socidlni podpory a

pomoci rodinam, ve které se narodi dit€ se vzacnym metabolickym onemocnénim. Diky



rozhovorim bych se rada dozvédéla to, jak rodina vnimala chvile, kdy jim byla sdé€lovana
diagnoza jejich ditéte, nebo podezieni na diagnézu vzacného metabolického onemocnéni, také
jaké vnimaji zmeény v roding, co jim tyto zmény piinesly a také, jakou socialni podporu a pomoc
vyuzivali, jak se o ni dozvédé€li a jakym zpisobem jim pomahala nebo pomaha.

Ve své praci bych tedy rada porozumeéla situaci rodiny, ktera pecuje o dité s diagndzou
vzacného metabolického onemocnéni

Tato bakalarska prace navazuje na mou absolventskou praci ,,Dusledky narozeni ditéte se
vzacnym metabolickym onemocnénim pro rodinu“. Ta byla pojata jako teoreticky zaklad a
projekt vlastniho vyzkumu. V teoretické Casti bakalatské prace budou pouzity citace a Casti
z vySe uvedené absolventské prace.

Svou praci jsem rozdélila na Cast teoretickou a vyzkumnou. V casti teoretické je zduraznén
vyznam rodiny, dalsi kapitolu vénuji vysvétleni pojmu vzacného metabolického onemocnéni,
také problematika sdé€lovani diagnézy, také se budu vénovat strategii zvladani. Dalsi kapitola
bude vénovana ziskiim a ztratam v roding€, které pecujici rodina vnima a jaka podpora pro
pecujici rodinu byla pfinosna.

V empirické Casti se vénuji vyhodnoceni rozhovoru s rodici. Predstavuji zde také vysledky

mého vyzkumu a vénuji se také limithm mé prace.



1 TEORETICKA CAST

Rodina a pfichod ditéte do rodiny byva velkou udalosti, ktera byva ¢asto chvili, ktera ptinasi
zmény v rodin€. S narozenim ditéte souvisi ovlivnéni vztahti v rodin€ i rodinné fungovani. Pro
pochopeni toho, co pro rodinu muze predstavovat narozeni ditéte s diagnézou vzacného
metabolického onemocnéni je potfeba definovat souvisejici pojmy: vzacné onemocnéni a
vzacné metabolické onemocnéni a také pojem rodina. Déale bych se rada vénovala tématu
sdélovani diagnozy rodiCim a tématu ziskd a ztrat, které mohou rodiny vnimat, kdyz se jim

narodi dité s diagndzou vzacného metabolického onemocnéni.

1.1 Vzacna onemocnéni

Pojmenovani ,,onemocnéni“ nemusi vzdy vyjadfovat tu pravou podstatu, mize byt zavadejici.
Toto oznafeni mize v n€kom vyvolat pocit, Ze se miZze jednat o nemoc, a to takovou nemoc,
kterou lze vylécit a neni stalou soucasti organismu. Slovo , onemocnéni“ vSak popisuje stav,
ktery ma oznacovat, ne moc vystizng.

Dle Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010-2020 je definice pojmu vzacna
onemocnéni tato: , Vzacnd onemocnéni jsou komplexni, prevazné dédiCna (€1 vrozena)
onemocnéni s nizkym vyskytem v populaci, ktera maji dopad na kvalitu zivota a socialni
zaClenéni pacienta, popt. ohrozuji jeho zZivot. Pfestoze jsou jednotliva onemocnéni vzacna, ve
svém souhrnu zpusobuji az 8% morbidity a mortality v ramci EU. V pfipadé vétSiny vzacnym
onemocnéni neexistuje ucinna kauzalni 1écba, nicméné vhodnou péci je mozné prodlouzit délku
zivota a zleps$it jeho kvalitu.* (Narodni strategie pro vzacna onemocnéni [online])

Vzacna onemocnéni jsou multisystémova onemocnéni s velmi nizkou prevalenci v populaci.
Toto multisystémové onemocnéni ma dopad na kvalitu zivota a socialni zaclenéni pacienta a
také Casto ohrozuji jeho zivot. V ramci Evropské unie je definovano jako vzacné takové
onemocnéni, pokud postihuje méné nez 5 osob z kazdych 10 000 jedinct. Také se uvadi udaj
méné nez 1 pacient na 2 000 jedincu.

Ehler uvadi, ze se tato definice na urovni Evropské unie stale propracovava, zabudovavaji se
vysledky novych vyzkumu 1 soucasné védecké piehledy, tak aby definice vystihovala co
nejpresn€ji nejen incidenci ale i prevalenci. Auto uvadi, ze vzacna onemocnéni se v 75 %
vyskytuji v détském veku, také se lisi svou zavaznosti. Obecné je primérna délka zivota osob,
které¢ jsou postizeni diagnézou vzacného onemocnéni, podstatné snizena. Néktera vzacna

onemocnéni jsou pfi€innou umrti jiz pii narozeni, dal§i jsou degenerativni nebo zivot
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ohrozujici. Tretina z déti, kterym je diagnostikovano vzacné onemocnéni se nedozije véku péti
let. U mnoha dalSich onemocnéni, kterd patii do skupiny vzacnych onemocnéni, neexistuje
pri¢inna 1écba. Vzacna onemocnéni nas také mohou piekvapit i v priabéhu zivota. (Ehler, 2013,
s.4)

Zavaznost vzacnych onemocnéni spociva v tom, ze existuje vice nez 8 000 riznych vzacnych
onemocnéni, takze souhrnny pocet pacientl neni zanedbatelny, a to i pfes nizkou prevalenci
jednotlivych klinickych jednotek. Vzacna onemocnéni se nej¢asteji vyskytuji brzy po narozent,
kdy postihuji 4-5 % novorozencu a kojenct (naptiklad nékteré vrozené vyvojové vady, dédicné
poruchy metabolismu, geneticky podminénd onemocnéni a vzacné nadory), ale mohou se
projevit i pozdé€ji v prubéhu détstvi ¢i v dospélosti. Asi 80 % vzacnych onemocnéni ma
genetické pfiCiny, nicméné u vétSiny pacientl zustava etiologie jejich choroby neodhalena.
(Narodni strategie pro vzacna onemocnéni [online])

Problematiku vzacnych onemocnéni také vysvéetluje Honzik, ktery uvadi, ze nejcastejsim typem
vzacnych onemocnéni jsou dédicné poruchy metabolismu, systémova autoimunitni a
revmatologicka onemocnéni, nékterd kardiovaskularni a endokrinologickd onemocnéni,
poruchy imunity a autoinflamatorni onemocnéni ¢i nervosvalova onemocnéni. Patii sem také
onkologické nemoci a zapominat bychom neméli ani na cystickou fibrozu. (Vzéacna
onemocnéni v Cechach [online])

Genetik Milan Macek jr.1 uvadi, Ze nejdulezitéjsi v problematice vzacnych onemocnéni je tzv.
pravidlo ,,4P*“: pomyslet (na vzacné onemocnéni v bézné lékaiské praxi, poznat (stanovit
spravnou diagndzu), pomoci (zvoleni vhodné a ucCinné terapie), profinancovat (zavadét

finan¢né narocnych 1é¢iv do praxe).

1.1.2 Vzacna metabolicka onemocnéni

Poruchy metabolismu byvaji zpusobeny nefunkcnosti jednoho, nebo vice enzymu nebo
zménami ve sloZeni ¢i mnozstvi strukturalnich nebo transportnich proteint. Pfestoze jsou
poruchy metabolismu vzacné, celkové tvoti vyznamnou skupinu onemocnéni. V soucasnosti je
znamo vice nez 700 metabolickych onemocnéni, nékteré prameny uvadéji, ze jich mize byt az

900.

1 prof. MUDr. Milan Macek jr. Dr.Sc. — pfednosta Ustavu biologie a |ékaf'ské genetiky 2. LF UK a FN v Motole a
vedouci Koordina¢niho centra pro vzacna onemocnéni ve FN v Motole.
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Vcasna diagnostika dédiénych poruch metabolismu je klicova nejen pro nastaveni optimalni
1écby zékladniho onemocnéni a jeho piipadnych komplikaci, ale i pro nasledné genetické
poradenstvi a prenatalni diagnostiky v rodinach, kde se dédi¢né metabolické onemocnéni
vyskytlo. Jak je jiz uvedeno vySe, vzhledem k vysokému poctu riznych dédi¢nych poruch
metabolismu je diagnostika komplikovana. Prvni pfiznaky se mohou objevit v jakémkoli véku,
od novorozeneckého pres détsky az do dospélosti. Muze dochazet i k tomu, ze se muze takové
onemocnéni projevit i prenatalné. Vzhledem k tomu, Ze nejvice diagnostikovanych pacientd
dédicnych poruch metabolismu spada do détského veéku, nejvice dileziti pro véasnou
diagnostiku jsou pediatfi.

Mezi nejcastéjsi dédicné poruchy metabolismu, které se zaroven oznacuji, jako vzacna
metabolickd onemocnéni patfi napiiklad galaktosemie, mukopolysacharidoza, Gaucherova
choroba, fenylketonurie a mnohé dalsi. Dle Honzika, jsou chemické vlastnosti hromadénych
latek faktorem, ktery ovliviiuje zaCatek a prabéh onemocnéni u pacientd s dédicnymi
poruchami metabolismu. (Kubackova, Honzik, 2014, s. 173-183)

Dité, kterému je diagnostikovano vzacné metabolické onemocnéni a jeho rodina se stava

neopakovatelnou a velmi specifikou socialni jednotkou.



2 RODINA

Predstavu o tom, co znamena rodina, ma kazdy jinou. Pojem rodina ma mnoho definici a kazdy
ji chape jinak, odli§né a pro kazdého rodina znamena néco jiného. Pro potieby této prace uvedu
pouze nekolik z nich.

Rodina je nejvyznamnéjsi socialni skupinou, a tato skupina ma zasadni a vyznamny vliv na
psychicky vyvoj ditéte. Jak uvadi Vagnerova, Clenové rodiny jsou ve vzajemné a neustale
interakci, ovliviluji se, prozivaji spoleéné zazitky, tyto zazitky navzajem také sdili. V ramci
rodiny také dochazi k planovani spolecnych aktivit, ale také je propojena vzajemnymi vztahy.
Velmi dilezity je vztah mezi rodici a jejich détmi, ale také vyznamnou roli hraji hodnoty, které
rodice uznavaji, ale také jaké spoluutvareji spolecné souziti. (Vagnerova, 2017, s. 17-19)

Dle Krause rodina i pfes riizné peripetie ve svém historickém vyvoji, zlistava nepostradatelnym
a také nenahraditelnym institutem nejen pro dospélého, ale hlavné pro dité. Predavani hodnot
v rodinég je nenahraditelnym faktorem vyvoje osobnosti, rodina funguje jako socializaéni prvek.
Stoji samoziejme na pocatku rozvoje osobnosti a je také ovliviiujicim prvkem. (Kraus, 2008, s.
79-80)

Matousek o rodiné fika, Ze je unikatni a nenahraditelnou instituci proto, ze optimalné propojuje
osobni zaujeti dospélych 1 déti na souziti a také na tom, aby déti byly ,,fadnymi ob¢any®. Dité
nemuze ziskat zakladni pocit jistoty bez jistoty v blizkych lidech. Ani osvojeni zadoucich
dovednosti, postoji a hodnot neni mozné, bez toho, aby tyto znalosti a dovednosti ziskalo od
angazovanych dospélych pecovateli. Rodina je vnimana od pradavna jako prvni a mnohdy i
jediny zdroj podpory lidi, ktefi se dostali do nesnazi. (Matousek, 2003, s. 181-183)

O zakladnich funkcich rodiny také hovori Matéjcek, mezi n€ zahrnuje uspokojovani zakladnich
psychickych potfeb ditéte. Autor popisuje tyto oblasti: potfeba vhodného ptfisunu vné&jsich
podnéta, poteba smysluplného svéta, potieba Zivotni jistoty, pocit osobni spole¢enské hodnoty
a v neposledni fadé je to potfeba oteviené budoucnosti. Odbornici vyjmenovavaji znaky, které
rodinu charakterizuji, ale jinak ji bude charakterizovat pravnik, jini odbornici popisi rodinu jako
institut, ktery plni funkci pospolitosti nebo dalsi zakladni funkce. Ale stale plati, ze rodina utvari
osobnost ditéte a také uspokojuje jeho zakladni psychické potieby, a to nejen ditéte, ale i rodica.
(Matejcek, 1992, s. 25-29)

Rodinu také mizeme vnimat jako zakladni stavebni jednotnou spole¢nosti, ma jedineCnou a
specialni roli, mezi ¢leny rodiny se vytvaii silné pouto. Rodina, ve které vyristame, nas ovlivni

na cely zivot.



Prichod ditéte do rodiny je véci pfirozenou a byva pro rodinu velkou zménou. Mize také ménit
vzajemné vztahy, zazité vzorce chovani, pravidla, ktera dosud v rodin€ panovala. Ovlivnéno
muze byt i socialni fungovani rodiny. Narozeni ditéte do rodiny s sebou piinasi i nutnost, aby
se ostatni ¢lenové rodiny prizpusobili pfichodu ditéte. Je pfirozené, ze vSichni mohou pocitovat

zménu ve svych rolich. Rodina je pro dité velmi dalezita. (Havelka a kol ., 2019, s. 9—11)

2.1 Rodina a dit€ s diagnozou vzacného metabolického onemocnéni

Prichod ditéte do rodiny byva vétSinou udélosti radostnou, ktera pfinasi Stésti a je véci
pfirozenou. V prubéhu téhotenstvi prozivaji rodice vétSinou Cas oCekavani, nadéje a Stésti.
V ptipadg, ze se rodicim narodi dité s diagnozou vzacného metabolického onemocnéni, je celé
toto ocekavani vétSinou okamzité zniceno a rodina proziva obdobi strachu, obav a nejistoty.
Michalik o rodinach, které dlouhodobé pecuji o Clena rodiny s t€zkym zdravotnim postizenim
fika, ze tato skuteCnost predstavuje socidlni udalost, kterd je jen velmi tézko srovnatelna
s postavenim bézné rodiny. Béznou rodinou je myslena rodina, kterd neni nucena peCovat
otézce zdravotné postizeného. Vzacnd metabolicka onemocnéni mnohdy predstavuji
od zacatku tézka zdravotni postizeni, nebo se v prubéhu Zivota stav ditéte s touto diagnozou
zhorSuje. (Michalik 2011: 107)

Narozeni ditéte se zdravotnim postizenim je pro rodinu naro¢nou situaci a udalosti, ktera rodinu
zat€zuje. Piekonani a zvladnuti takoveé situace byva podminéno vice faktory, které mize rodina
vyuzit. Napftiklad silnou podporu nejblizsiho okoli rodiny, dale byva velmi dilezita také
podpora ze stran instituci (napfiklad poskytovatelt socialni sluzeb), zasadni je také postoj obou
rodict (klicova je jejich povaha, nazory a také psychicka odolnost a copingové strategie).
(Dobrikové a kol, 2021, s. 7)

Velmi Casto se stava, ze se rodiny diagnozu svého ditéte nedozveédi hned. U mnohych vzacnych
metabolickych onemocnéni je stanoveni diagnozy velmi dlouhym procesem. Takové ¢ekani
rodiny v§ak nemusi nutné vzdy koncit stanovenim diagndzy. Stava se, ze dité trpi tak zavaznym
a vzacnym onemocnénim, ze se stanoveni rodina nedockd a dit€ zemfe jeSté pied jejim
stanovenim. Dité se vzacnym metabolickym onemocnénim je velmi specifické. Zvlasté tim, ze
takova onemocnéni se v populaci objevuji velmi zfidka. Lékafi o takovych onemocnénich
nemaji mnohdy povédomi, nékdy se stava, ze se nikdy s takto nemocnym c¢lovékem nesetkali.
Takto skuteCnost sebou nese pfirozené dalsi psychickou zatéz rodicu, ale také celé rodiny.

Tento fakt mlze zasahnout také ¢asto i socialni okoli rodiny.



V¢casna diagnostika je pfitom velmi zasadni v tom, aby byla zajiSténa naro¢na 1écba ditéti a také
podpora pro celou rodinu. Lécba u mnohych vzacnych dédi¢nych poruch metabolismt neni
mozna. Lékati se tedy pokousSeji mirnit ptiznaky onemocnéni a snazi se tak zajistit zlepSeni
komfortu zivota. V¢asna diagnostika je také kliCova pro zajisténi stabilni pomoci a zajisténi
socialni podpory, ktera rodin€ uleh¢i v péci o jejich dité€ s diagndzou vzacného metabolického
onemocnéni. Také je velmi zasadni si uvédomit, ze nejistota, kterd rodinu provazi, nez je
stanovena diagnoza u jejich ditéte, mnohdy paralyzuje celou rodinu. Muze také byt ohrozujici
pro jeji stabilitu.

Pokud je v rodiné zdravy sourozenec, je velmi dalezité vnimat také jeho a v neposledni fadé
také dulezitost sourozeneckého vztahu. Sourozenci si pomahaji s vyvojem mezi sebou
navzajem, ucenim toho, jak to chodi ve svéte, nebo toho, jak se chovat k druhym lidem. Autor
charakterizuje sourozenectvi jako nejranéjsi vrstevnicky vztah, byva to Casto nejdelsi vztah
v zivoté. Sourozence si nemuzeme vybrat, jeho role je pevné dana. Sourozenci spole¢né travi
v détstvi nejvice Casu. Na zakladé vySe uvedenych charakteristik je patrné, ze vztah mezi
sourozenci je specifickou a silnou zivotni zkuSenosti. Tato skuteCnost ma vliv na utvareni
dalsich vztaha v Zivoté. Dulezitou roli v takové situaci hraji pravé zdravi sourozenci. Praveé oni
Celi nejen béznym sourozeneckym problémuam, ale také jsou nuceni Celit fadé neobvyklych a
nevSednich situaci, které jsou spojeny s péci o dité s diagnézou vzacného metabolického
onemocnéni. Na rozdil od jinych déti, které nemaji sourozence s diagnoézou, jsou mnohdy
vystaveni jedineCnym psychickym a osobnim vyzvam. Takové vyzvy jsou spojeny hlavné
s dlouhodobym prozivanim stresu. A pravé na piistupu a postoji rodict a dalSich dospélych
zalezi, zdali budou mit tyto situace negativni, nebo naopak obohacujici efekt. VSe zalezi na
pochopenti, pfistupu a zptisobu mySsleni rodiny. (Havelka a kol. 2019: 17-21)

,PeCujici rodiny nepfedstavuji jednotny monolit sestaveny ze stejnych prvku, potieb a
moznosti. Naopak — jestlize je né€jaky celek vnitin€ riznorody, potom jsou to praveé rodiny

pecujici o svého Clena se zdravotnim postizenim.*“ (Michalik a kol., 2011, s. 97)



2.2 Rodina a jeji socialni okoli

Nenahraditelnou podporou pro rodinu, které se narodi dit€¢ s diagnézou vzacného
metabolického onemocnéni, je blizka rodina. DalSim zdrojem podpory je pochopitelné i
socialni okoli rodiny.

Rodina, které se narodi dité, kterému je diagnostikovano né¢jaké tézké zdravotni postizeni jiz
nikdy nebude takova, jako pted jeho narozenim. Casto se stava, Ze rodina byla obklopena prateli
a znamymi. Prozivala s nimi spolecné aktivity, planovala s nimi volny ¢as, sdilela s prateli své
strasti 1 radosti. Nicméné€ po narozeni ditéte s postizenim, se rodina nejprve sama musi vyrovnat
s novou a velmi obtiznou situaci, kdyz se poté chce znovu zapojit do spoleCenského zivota a do
spole¢ného traveni volného Casu, stava se, ze byva ze stran pratel nékdy odmitana. Muze se
stat, ze pratelé a blizké socialni okoli rodiny, takto naro¢nou situaci nezvladnou. (Tomalova a
kol., 2015, s. 17-20)

Toto potvrzuje i Michalik ve vyzkumu z roku 2010, kdy zji§toval vliv dlouhodobé péce o
blizkého se vzacnym metabolickym onemocnénim i1 na tzv. , spoleCensky zivot rodiny.
Rodiny, které se zapojili do vyzkumu, a zaroven byly pecujicimi o dité se vzacnym
metabolickym onemocnénim, potvrdily, ze u nich doslo k vyznamnému poklesu setkani
s prateli, znaAmymi a snizila se také pasivni nebo aktivni ti€ast na kulturnich a spolecenskych
aktivitach. Témeér 90 % dotazovanych potvrdilo, ze doslo k omezeni socialnich kontaktt rodiny.
Dalsi oblasti zmény v rodinach, které pecuji o dité€ se vzacnym metabolickym onemocnénim,
muze byt i manzelské Ci partnerské vztahy. Dle vyzkumu, ktery Michalik provedl, sice
nevyplyva, ze by byl vyssi rozpad pecujicich rodin, drtiva vétsina respondentt ale uvedla, ze
nasledkem pé¢e maji na svého partnera méng ¢asu. (Michalik a kol. 2012: Ceska pediatrie)
Dlouhodobost péCe o dité s diagndzou vzacného metabolického onemocnéni znamena
vyznamnou zmeénu zivotni situace rodiny. Vyzkum Valenty a Michalika ukazal, ze na otazku:
Kolik celych dni v poslednim pal roce o nikoho rodi¢ nepecoval. Témér polovina rodicu, ktefi
pecuji o dit€ se vzacnym onemocnénim uvedla, ze neméli v poslednim pul roce ani jeden den
volna, kdy by o dit€ nepecovali. Tato skutecnost ukazuje na naro¢nost na pecujiciho rodice,
takova péce totiz vyzaduje vysoké nasazeni, coz miva vliv nejen na fyzické zdravi, ale také na
psychicky stav pecujicich rodicu.

Ulohou doprovazejici organizace, nebo socialni sluzby, kter4 pomaha roding se zvladnutim
situace, muze byt i predchazeni prave socialni izolace rodiny, napiiklad tim, ze podpofi rodinu
v navazovani spoluprace s pacientskou organizaci, ktera podporuje rodiny, ktery se narodi dité

se vzacnym metabolickym onemocnénim. Dal§i podporou muize byt i nalezeni vhodné
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odleh¢ovaci sluzby, tak aby rodi¢e meli vice ¢asu na sebe a své spole¢né aktivity, nebo také,
aby mohli rodice chodit do prace. Kuptikladu na zkraceny uvazek. Pokud to situace vyzaduje,
je vhodné podpotfit rodinu i parovou, nebo rodinnou terapii.

Rovnovéha osobniho Zivota, péce o dité s diagndézou vzacného metabolického onemocnéni a
zamestnani mize byt pro pecujici rodi¢e souborem kompromisti. Na pomoci rodiny a blizkych
velmi zélezi, jak pecujici rodina zvladne celé toto narocné obdobi, které nebude trvat ,,jen par
tydna“, ale bude zapotiebi peCovat o dit€ se vzacnym metabolickym onemocnénim cely Zivot.
Vzhledem k tomuto faktu je velmi vhodné a nutné, aby se rodiCe, peCujici o své dit€ naucili
zvladat svou situaci. V pfipad€, ze vychovavaji nejen nemocné dité, ale také zdravého

sourozence, jsou techniky a strategie zvladani stresovych situaci velmi klicové.
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3 STRATEGIE ZVLADANI

V této kapitole se budu vénovat problematice zvladani (copingu) narocnych zivotnich situaci,
se kterymi se rodice ditéte se vzacnym metabolickym onemocnénim maji vyrovnat. Rada bych
se také v praci dotkla tématu zdroji, které rodinam umoznuji vyporadavat se s narocnymi

Zivotnimi situacemi.

3.1 Coping jako jedna ze strategii zvladani

Aktivity, které mohou slouzit k tomu, aby clovék 1épe zvladal situace, které jsou prozivany jako
stresujici. Tyto aktivity jsou oznaCovany jako coping. Smyslem copingové aktivity maze byt
zlepSeni celkového vysledku. Coping zaméfeni na feseni problému, ktery je pfic¢inou stresu, je
jednou ze dvou zakladnich copingovych strategii. Tato strategie vychazi z predpokladu, ze
stresujici situaci je mozné zvladnout, a ze Cloveék je schopen zatéz vnimat jako vyzvu. Druhou
strategii je coping zaméfeny na udrzeni nebo zlepSeni emocniho ladéni. Zde vétsinou jde o
snahu udrzet si pfijatelnou vnitini pohodu a psychickou rovnovahu. V ramci zachovani
psychické rovnovahy muze Cloveék zalit problém popirat, bagatelizovat, hledat emoc¢ni a
citovou podporu u jinych lidi. Také mtze od stresové situace unikat do fantazie. Volba takové
strategie Casto plyne z toho, ze Clovek je presvédCen, ze tento problém neni mozné uspokojiveé
vytesit. Nebo pro daného ¢lovéka neni zvladnutelny. (Vagnerova 2010: 355-356)

Je také potfeba vymezit dva odlisné terminy, které jsou si ale velmi pfibuzné a to termin
adaptace a coping. Stava se, ze jsou nékterymi autory zameénovany. Vasina a Strnadova termin
,,coping® prekladaji z anglického originalu jako ,,umét si poradit, ¢i vyporadat se s velmi tézkou
zivotni situaci. Autofi také popisuji, Ze se oba terminy vztahuji k Cinnosti jedince v tézké
situaci, ale u terminu adaptace jde o zvladani relativné bézné zatéze. Tato zatéz je v bézné
zvladnutelné toleranci ¢loveéka. Avsak termin coping autofi zdiraziuji jako konfrontaci clovéka
s mimotradné narocnou situaci. (Vasina, Strnadova, 1998)

Copingovy styl miizeme rozdélit na aktivni anebo pasivni styl. To, jaky styl copingové strategie
Clovék vyuzije je urCovano osobnostnimi vlastnostmi, zvlastnostmi a dispozicemi daného
Cloveka. Jedinec, ktery se dostane do zivotni narocné situace, do tézkych nebo slozitych
podminek, ve kterych proziva stres, se s nim musi né¢jakym zptuisobem vyrovnat a také na tento

stres zareagovat.
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Coping je mnohdy vysvétlovan jako strategie, které slouzi k prekonani nastalych nebo také
predpokladanych problémt. Matousek o copingu hovoii jako o formé adaptace na kazdodenni
problémy, dovednosti, které lidé vyuZzivaji pti piekonavani problémd, a také jak si s témito
problémy c¢lovek poradi. (Matousek, 2007, s. 249)

Stépanova a Blatny (2009) se ve své studii zam&fuji na zdroje, které mohou byt vyuZity
k vyrovnani se se slozitou zivotni situaci. Jako prvni zminuji socialni oporu, ktera je hlavnim
zdrojem pro zvladnuti naro€nych situaci, a to nejen v ramci rodiny, ale také v ramci socialniho
okoli. Autofi hovoti hlavné o oteviené komunikaci v ramci rodiny, o spravedlivé vychove.
Velmi dilezity je rovny piistup ke kazdému ditéti a také neptetézovani zdravého sourozence.
Zamysleji se 1 nad jistou vyhodou toho mit dalsiho zdravého sourozence, se kterym je mozno
sdilet zkuSenosti. Jako druhy zdroj pro zvladani slozitych zivotnich situaci uvadéji autofti, ze je
velmi dilezita osobnost postizeného sourozence, a to hlavné ve smyslu kladnych vlastnosti.
Patfi mezi né kupfikladu piivetivost, optimismus a pozitivni pfistup k zivotu. Poslednim
zdrojem popisuji adaptaci v prub&hu ¢asu. Jedna se o to, ze diky adaptaci postupné dochazi ke
snizeni emoc¢niho naboje, pak je situace unosnéjsi nejen pro rodice, ale 1 pro jiného Clena rodiny.
(Digitalni knihovna Kramerius [online])

I kdyz autofi Stépanova a Blatny hovoii o adaptaci a jak je jiz uvedeno vyse, néktefi autofi
pojmy adaptace a coping rozliSuji. Vyznam jejich studie o dilezitosti vztahu v rodiné a také
vztahu mezi sourozencem zdravym a nemocnym, nebo postizenym ¢lenem rodiny, je velmi
dulezity pro udrzeni zdravé rodinné resilience.

Tématu zvladani zatézovych situaci a resilienci se vénuje také Navratil, popisuje resilienci jako
nezdolnost a odolnost rodiny. Jde o schopnost zvladat zivotni prekazky. (Navratil 2014: 93)
Resilience je vice nez odolnost vuci stresu. Je popisovana nejen jako nezdolnost, ale také jako
schopnost rychlého zotaveni a opétovné stabilizace. Dulezity je také pocit jakési zivotni
pohody. Celkové jde o schopnost vyrovnat se s ndro¢nou zivotni situaci bez nepfimérenych
reakci a také udrzeni si dostateCné duvéry ve vlastni kompetence a také v moznost najit v tézké
situaci piijatelné feSeni. (Vagnerova, 2010, s. 354-355)

To, jak je rodi¢ schopen zpracovat informaci, Ze jeho narozené dité trpi vzacnym metabolickym
onemocnénim, jak se dokaze s touto skutecnosti vyrovnat, zavisi také na tom, jak je mu tato
skutecnost sdélena. V nasledujici kapitole se budu vénovat pravé tématu reakci na sdélovani
informaci a také tomu, jakym zptsobem jsou tyto t€zké a naro¢né informace sdélovany

oSetfujicim personalem.
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4 SDELOVANI DIAGNOZY

Po narozeni ditéte, u kterého se projevuji n¢jaké problémy, priznaky néjakého onemocnéni je
hledani a stanoveni diagndzy prvni a velmi slozitou situaci. Rodina ¢eka na stanoveni diagnozy
svého ditéte a zaziva velkou nejistotu.

V tuto chvili je pro rodice velmi dilezité, aby dostavali jiz od zacatku, kdy lékafi vyslovili
néjaké podezieni, ze se maze u jejich ditéte vyskytnout n¢jaka dédi¢na porucha metabolismu,
dostatek informaci. A to nejen o jeho zdravotnim stavu, ale také o ptipadném 1écebném postupu.
Klic¢ové je, aby lékar rodi¢im podaval, pokud mozno, pravidelné a dostatecné jasn€ pravdivé
informace. Timto pfistupem ziska divéru rodicl, ktefi jsou z celé situace vydéseni. Pro Iékare
je stézejni, ze by st méli uvédomit, ze pokud rodice budou ve velké nejistoté anebo nebudou
mitk personalu davéru, mize to zpusobit to, ze nebudou schopni poskytnout efektivni a kvalitni
péci o nemocné dite. (Pyskata, 2009, s. 19)

Sdélovani diagnozy rodicim ditéte je pro lékare velmi naro¢né. A v piipad€, ze se jedna o
diagnodzu vzacného metabolického onemocnéni je to jesté t€z8i. Nejen proto, ze zivot rodiny se
zmeni, ale je také velmi slozité pro 1ékare n€jakou konkrétni prognézu ditéte vyslovit. Vyvoj
vzacného metabolického onemocnéni zéalezi na mnoha okolnostech a faktorech. Je velmi
dulezité pii rozhovorech s rodici, aby lékat opakované rodinu seznamoval s vyvojem nemoci,
nebo se zménami ve zdravotnim stavu ditéte, nebo se zménami v jeho 1éCebném postupu.
Rozhodné neni vhodné, aby Iékar vyslovoval jednozna¢né soudy. SvatoSova hovoii o tzv.
pravdé diagnostické a pravdé prognostické. Diagnosticka pravda je soubor informaci, které jsou
lékafem predavany pacientim a jejich blizkym jiz mnohem castéji, nez tomu byvalo
v minulosti. Nyni jiz tyto informace byvaji pfedavany s plnym védomim odpovédnosti. Naopak
s pravdou prognostickou je to slozit€jsi. Nejen proto, ze mnohdy na pocatku neni znama
diagnoza, ale také proto, ze mnohdy ani 1ékatsky personal nevi, jak bude prave takové vzacné
onemocnéni probihat, jaky bude jeho vyvoj. (Milosrdna pravda misto (ne)milosrdné 1zi[online])
Specifické pro vzacna metabolicka onemocnéni byva to, ze tato onemocnéni se v populaci
objevuji velmi ziidka. Mnozi 1ékafi o nich nemusi bit povédomi, nemuseli se nikdy s takto
nemocnym ditétem, nebo dospélym setkat. Mnohé rodiny diky tomu, Ze je nutné , nalézt*
diagnozu jejich ditéte zazivaji nespocet vySetieni a prohlidek. Tato skutecnost je pro né nova,
nejistota pii ¢ekani na vysledky velmi zatézuje rodice 1 jejich blizké. Rodice déti s diagnozou

vzacného metabolického onemocnéni a odbornici, ktefi provazeji takové rodiny, o této nejistoté
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hovoii jako o jednom z nejvétSich stresovych faktorti. Tato nejistota se odrazi na psychickém
stavu pecujicich rodi¢. (Tomalova a kol., 2015, s. 10-11)

Rodiny a blizci ditéte prozivaji obavy a strach, citi se zasazeni situaci, které je spojena s vaznym
zdravotnim stavem ditéte, ktery je ovlivnén diagnozou vzacného metabolického onemocnéni.
Pokud rodina vykazuje dostate¢nou miru resilience, je zde predpoklad, ze v takové rodiné
existuji dobré mechanismy pro zvladani stresovych situaci a zatézi. Je tedy mozné predpokladat
odolnost i v ptipadé diagnostikovani vzacného metabolického onemocnéni. (Klepackova, 2020,
s. 14)

Osettujici 1ékar hraje v celém, nejen 1éCebném, procesu velmi dilezitou roli. Jeho tkolem je
nejen stanovit diagnozu ditéte, coz mize byt, s ohledem na slozitost problematiky vzacnych
metabolickych onemocnéni, Casto velmi zdlouhavé a frustrujici, ale také s celou situaci
obeznamit rodic¢e nemocného ditéte. (Pyskata, 2009, s. 23-24)

Je zcela prirozené, Ze se rodiCe budou vyptavat na dalsi skuteCnosti o onemocnéni a prognoze
jejich ditéte, a to z toho divodu, Zze na prvni schizce, kde jim je diagnoza sdélena, nemusi
zachytit vSechny potfebné a dulezité informace. Ze strany oSetfujiciho lékafe i dalSiho
zdravotnického personalu je nutna velka mira trpélivosti, je nutné dat rodicam prostor a vyjadiit
podporu, aby se v nové, velmi slozité¢ informaci zorientovali. Je totiz zcela pfirozené, ze se
rodice budou ptat na dalsi skutecnosti o diagndze jejich ditéte, budou chtit znat jeho budoucnost.
Stava se také, ze si rodice mysli, ze 1ékare obtézuji svymi ,,hloupymi dotazy®, proto je nutna
vysoka mira podpory ze strany personalu. Takova podpora rodi¢e by mohla pfijit naptiklad od
socialni pracovnika, ktery rodinu mize doprovazet v ramci spoluprace at’ uz v nemocnici, nebo

jako soucast poskytovani socialni sluzby, naptiklad rané péce.

4.1 Reakce na sd€lovani diagndzy

¢

., VSechny pocity a myslenky, které ted mdte, jsou naprosto v porddku. ‘
(Tomalova a kol., 2015, s. 14)

Reakce rodict na sdéleni diagnozy jejich ditéte ma vliv hlavné to, jakym zpisobem je mu tato

informace 1ékatfem sdélovana.

Rodice, kterym je sdéleno, ze jejich narozeni dité trpi dédi¢nou poruchou metabolismu, se

museji vyrovnat s velkou bolesti, nejistotou a velkou neznamou toho, co jejich dité i je samotné

ceka. Reakce a zptuisoby na takovou situaci a jak se s takovou situaci rodice vyrovnavaji, jsou

rozdilné.
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Na takto zavaznou situaci jako je sdéleni diagnozy ditéte, ma rodina pravo reagovat rizné.
Takové reakce mohou byt napfiiklad: agrese, uzkost, deprese, zmatenost, nebo i poruchy
chovani. Svatosova hovoti o tom, ze je vhodné rodice i okoli rodiny podpofit v tom, aby se

blizci staly pro rodie oporou a pomoci.

4.2 Zpusob sd€lovani diagndzy

Na zpuasobu, jak je diagndza vzacného metabolického onemocnéni sdélovana velmi zalezi.
Vétsinou se jedna o nepiiznivé zpravy, lékari musi s rodici fesit neptiznivy zdravotni stav jejich
Neprizniva diagndza a také piipadné 1 dalsi prognodza je Casto sdélovana matce ditéte. A to
proto, ze pravé matka byva s ditétem hospitalizovana v nemocnici Castéji nez otec. Dale tedy
budu mluvit Castéji o matkach a o tom, jak se s celou takto naro¢nou situaci vyrovnavaji prave
ony. Tim ov§em rozhodné nechci nijak umensit nebo bagatelizovat miru prozivani otce.

To, jakym zplsobem je sdélovana informace o diagndze nebo prognoze ditéte, je Casto
dilezitejsi nez obsah takového sdéleni. Dle Pyskaté si rodiCe ¢asto pamatuji pravé to, jakym
zpusobem jim byla informace o onemocnéni a zdravotnim stavu jejich ditéte sdélena. Prave tato
chvile byva ve vzpominkach matek cely zivot a velmi Casto se k této tézké chvili vraci.
Osetiujici 1ékat musi také vzit v uvahu nejen zdravotni situace ditéte, ale také schopnost marky
pfijimat informace a v neposledni fadé také faktor toho, kolik toho o konkrétnim vzacném
metabolickém onemocnéni sam zna a vi. Dulezitym faktorem je také to, kdy ma byt matka
informamovana, kdo bude soucasti rozhovoru. OSetiujici 1ékar by mél také zvazit to, jaké
dulezité informace je tfeba matce, pfipadné rodicim pii rozhovoru sdélit. (Pyskata, 2009, s. 22)
Narocné a zvlast traumatizujici je pro matku obdobi, kdy probiha stanovovani diagnozy ditéte.
Zasadni je tedy vysoka citlivost zdravotnického personalu nejen k matce, ale i dal§im ¢lenim
rodiny, protoze to, co se zda zdravotnikim rutinou, je rodinou vnimano jako neznamé,
nepiijemné nebo 1 désivé. Pfitom casto jednoduché vysvétleni a predani realistického
o¢ekavani, co se déje nebo bude dit, prispéje u matky ke zmirnéni obav a strachu z neznamého,
co ji a jeji dité Ceka. Vzhledem k tomu, Ze matka na pocatku sdélovani diagnozy jejich ditéte
zaziva velmi intenzivni emoce a je nutné, aby vstiebala velké mnozstvi novych informaci, je
vhodné a zadouci, aby se zdravotnicky personal po par dnech ujistil, do jaké miry matka,
doprovazejici hospitalizované dité, sdélenym informacim rozuméla. V pfipad€ potieby je i

zopakoval a dovysvétlil. (Klepackova, 2020, s. 17)
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Lékar i ostatni zdravotnicky persondl je svou profesi vniman jako autorita, nicmén¢ je velmi
dilezité, aby tohoto postaveni nezneuzival a matku nemocného ditéte vnimal jako partnera. A
to partnera, ktery je soucasti celého procesu diagnostikovani vzacného metabolického
onemocnéni a také i nastaveni léCebného procesu, ktery bude s ohledem na stanovenou
diagnozu, nastaven. Nejen to, jak jsou matce sdélovany informace, ale také misto, kde ke
sdéleni dochazi je neméné dulezité. Nevhodné jsou chodby, nebo dalsi mista, kde neni klid a
jsou rusivé. Vhodnym mistem muze byt pro tyto chvile vyhrazena mistnost, nebo pracovna
lékare. Klicové je také to, aby mel 1ékar na tento rozhovor vyhrazen dostatek casu, aby nebyl
stresovan jinymi povinnostmi, nebo neodkladnou praci. Uzpisobeni mistnosti je také dulezité.
Matka musi sdélovanym informacim porozumét, 1ékai by meél prizpusobit i tempo feci i
srozumitelnost sdélované informace aktualnimu stavu rodice. Je také vhodné, pokud tato
moznost je, aby u takového rozhovoru byl pfitomen druhti z rodici, nebo jina blizka osoba.

Rodic tak po sdéleni diagnozy nemusi zustat sam. (Pyskata, 2009, s. 23)

4.3 Faze krize

Narozeni ditéte s postizenim se mize stat spoustéCem krize, mze nastat bod zlomu. Je zcela
pfirozeni, ze rodice po sdéleni zavazné diagnozy u svého ditéte, prozivaji obdobi, které miazeme
oznacit za krizi. Jsou chvile, kdy to je situace, ktera presahuje schopnosti se snadno s touto
situaci vyrovnat.

Casto vyuzivané je popsani fazi krize autorkou Elisabeth Kiibbler—Rossovou. Ta shrnula reakce
nemocnych, umirajicich nebo blizkych na sdéleni diagnézy a faze, kterymi ¢loveék prochazi.
Popsané typické faze a také kombinace prozitkd jsou vyuzitelné i pro pochopeni vnimani
rodicu, kterym je sdélena neptizniva diagnoza jejich narozeného ditéte.

Uvedené faze krize se nemusi nezbytné projevit v uvedeném poradi. Nemusi byt vSechny ani
prozity. Casto se stava, Ze se pocity a vzorce chovani v procesu vyrovnavani se s nepfiznivou
diagnozou ruzné stiidaji. Rodice mohou tento pocit vnimat jako ,,jizdu na horské draze“. Stava

se také to, ze se nékolikrat vraci k nékterym fazim a prozivaji je znovu.
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Tabulka €. 1 Faze krize podle Kiibbler — Rossové

., 1o je urcité omyl*
., Zaménili vysledky *

1 VHODNA REAKCE
Al R DOPROVAZEJICIHO
1. Faze Odpor védomi proti pfijeti reality. Navazat kontakt, ziskat davéru.
v . Charakterizuji ji véty jako:
popreni ., To nemiiZe byt pravda.

2. Faze agrese

Projevuje se hnévem a protestem. Hnév se
muze zaméfit na zdravotniky, blizké, na Boha
nebo napft. na zdraveé lidi.

Charakterizuji ji véty:

., Proc praveé ja?* ,, éije tovina?

,, VZdyt mi nic nebylo *

Dovolit odreagovani,
nepohorSovat se.

3. Faze Projevuje se hledanim zazra¢nych Ieku, lécitela | Maximalni trpélivost.
. oz a diet. Clovek je ochoten zaplatit cokoliv,
vyl ednavani néktefi uzaviraji smlouvu s Bohem. Clovék
v podstat¢ smlouva o odklad.
4. Faze Clovek proziva smutek z utrpéné nebo hrozici | Trpélivé naslouchani. Pomoc pii
ztraty. Objevuje se strach z tctovani, obava o urovnani vztaht a pti hledani
deprese zabezpeeni rodiny. Vn&jsi véci ztraceji konkrétnich feseni.
dilezitost, ¢lovek jiz nema co ziskat nebo
Ztratit.
5. Faze Clové&k proziva vyrovnani, pokoru a smifeni Micenliva lidska piitomnost.
o~ . (nezaménovat za rezignaci). Jiz nebojuje proti | Pomaha drzet ruku, setiit slzu.
Smireni osudu. Pomoc potiebuje také klientova
rodina.
Zdroj:

Navratil, P. Teorie a metody socialni prace. 1. vyd. Brno: Marek Zeman, 2001. 168 s.
ISBN 80-903070-0-0

Uvedené faze, tak, jak jsem jiz uvadéla vyse, se mohou vzajemné prolinat, mohou u rodicu a
jejich blizkych trvat roizné dlouho. Ukolem podporujiciho pracovnika, at uz je ziad
zdravotnického personalu, nebo je to socialni pracovnik, je maximalni podpora rodiny a jejich
blizkych, aby se s naroCnou situaci vyrovnala. Je také zasadni, aby tento podporujici pracovnik
poznal, ve které je rodi¢ fazi, aby mohl svou podporou cilené pomoci rodiné.

Spousta vzacnych metabolickych onemocnéni nejsou na prvni pohled viditelna, déti nevypadaji
jinak nez déti zdravé, ani se jinak nechovaji. Na druhou stranu existuji vzacna metabolicka
onemocnéni, pii kterych je vidét ihned, ze je s pacientem néco v neporadku. Pokud se k dietnim
opatfenim pfida jesté dalsi nutna péce o zdravotni stav a pohodu ditéte, je péce vzdy velmi
narocnd. Je na rodicich 1 jejich blizkych, jakou podporu vyuziji a také v jaké mife. Vnimam
jako zasadni ale to, aby se rodina o moznostech podpory dozvédéla a méla prehled naptiklad o
socialnich odleh¢ovacich sluzbach v jejich okoli, 0 moznostech Cerpani socialni davek, o tom,

ze na tak naro€nou situaci nejsou sami. Z vlastni zkuSenosti vim, ze uz jen navazani na
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pacientskou organizaci, kde je moznost sdilet své trapeni a zkusenosti s rodinami, které takeé
peduji o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim, je k nezaplaceni. Takové spoleCenstvi

se muze stat cennym zdrojem pro zvladani takto narocné situace.
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5 ZDROJE A ZTRATY RODICU, KTERI PECUJI
O DITE SE VZACNYM METABOLICKYM
ONEMOCNENIM

Vyrovnani se s naro¢nou situaci, nazyvany coping, je ¢asto popisovan jako vyuziti strategii,
které slouzi k pfekonani souc¢asnych nebo také predpokladanych potizi a prekazek.

Zdroje potiebné ke zvladani naro¢nych zivotnich situaci, je mozné charakterizovat péti pojmy.
Jsou to tyto zdroje: zdravi a energie, schopnost fesit problémy, dalSim zdrojem je vztahova sit),
poté také praktické zdroje. Poslednim zdrojem je oznaCovano osobni piesvédceni o vlastnich
schopnostech. Tento zdroj maze byt chapan i jako vnimani a presvédCeni o vys$§im smyslu,
nebo vife. (Folkmanova cit. in Vancura, 2006, s. 29)

Idea pozitivniho pfinosu toho, kdyz ¢lovék tispésné zvladne neptiznivou situaci je velmi znama.
Uz Frankl hovoii o moznostech, kdy i v extrémné naro¢né situaci muze jedinec ,,vnitin€ vyrast
nad sebe sama“. Jinak feCeno, ¢lovék muze dojit jisté pozitivni zmény. (Frankl 1996: 24-33)
Stépanova a Blatny (2009) fikaji, Ze socialni opora byva hlavnim zdrojem naroénych situaci, a
to nejen v ramci rodiny, ale také v ramci socialniho okoli. Autofi poukazuji hlavné na otevienou
komunikaci v ramci rodiny, o spravedlivé vychoveé. Zminuji také jako velmi dulezity rovny
pristup ke kazdému ditéti a také to, aby zdravy sourozenec, nebo zdravi sourozenci nebyli
pretézovani. Co je také zasadni, autofi se zamysleji 1 nad jistou vyhodou toho, mit dal§iho
zdravého sourozence, se kterym muze ten druhy sourozenec sdilet své zkuSenosti. Dal§im
zdrojem pro zvladani slozitych Zivotnich situaci uvadéji to, ze je velmi dilezita osobnost
postizeného sourozence. Hlavné ve smyslu kladnych vlastnosti. Muzeme zde zahrnout
kuptikladu pfivétivost, optimismus a pozitivni ptistup k zivotu. Jako poslednim zdrojem autofi
popisuji jakousi adaptaci v prubéhu Casu. Zde jde hlavné o to, ze diky adaptaci postupné
dochazi ke snizeni emocniho naboje, pak je celd narocna situace inosné&jsi nejen pro rodice, ale
1 pro dalsi €leny rodiny. (Digitalni knihovna Kramerius [online])

Nicméné rodina, které se narodi dité, kterému je diagnostikovano vzacné metabolické
onemocnéni, je také vystavena spousté piekazek, které souviseji s jedineCnosti a ,,vzacnosti
onemocnéni jejich ditéte.

Pii péc¢i o takto postizené dit€, jsou pozorovany rozdily v potifebach a také v moznostech,

nazorech, zkuSenostech a potizich, se kterymi se pecujici rodina musi potykat. Celou situaci

19



ovliviluje spoustu faktort, napfiklad to, jestli dit€ se vzacnym metabolickym onemocnéni je
potomek, ktery se do rodiny narodil jako prvni. Velmi kli¢ova je také prognoza onemocnéni,
nebo zdali je onemocnéni provazeno stigmatizujicim projevy. (Michalik a kol., 2011 s. 25-26)
O trech oblastech, ve kterych dochazi ke zménam ve vnimani, které uvadéji rodiny a jedna se
o zménu ve vnimani a pohledu na sebe sama, jistou zménu v mezilidskych vztazich a také
zmeénu v oblasti zivotni filozofie. Tyto oblasti byvaji ovlivnény tim, ze se do rodiny narodi dité
s postizenim, nebo dité s diagnézou vzacného metabolického onemocnéni. Je pak na rodicich a
jejich blizkych, jak tyto zmény vnimayji, jestli jako pfinos, nebo ztratu. (Vancura, 2006, s. 52—
53)

Socialni pracovnik ve spolupraci s rodinou, které se narodi dité se vzacnym metabolickym
onemocnénim, by mél ve spolupraci s ni ,,vypracovat™ plan zvladani slozité a naro¢né situace.
Takovy plan pak byva napomocen v situacich, kdy se bude muset rodina vyrovnavat se
zménami, které jsou naprosto prirozené, a budou se tykat napiiklad péce o nemocné nebo

postizené dit¢.
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6 ZMENY V RODINE

Po narozeni ditéte, kterému je diagnostikovano vzacné metabolické onemocnéni, v rodiné
nastava obdobi obrovskych zmén. Rodina se musi vyrovnat se zménou v rodinném fungovani
a také ve zvycich rodiny. To, co bylo pro rodinu zazitou rutinou, se razem zmeéni. Nejedna se
jen o tom, Ze se rodina musi pfizpusobit narokiim péce o dité se vzacnym metabolickym

onemocnénim, ale také o to, jak vnimaji rodie zmény ve svych potiebach.

To, jaké zmény rodiny proziva, se vénuje napiiklad Matéj¢ek. Ten hodnoti dopady nejen na
matku. Tato narocna situace, ktera je spojena s narozenim ditéte se zavaznou diagndzou, muze
prave u pecujici matky zpusobit 1 naruseni rodicovské identity. Narocna situace mize také rpo
matku byt ohroZenim, nebo i zhroucenim reproduktivniho ocekéavani. Nékdy také svédectvim
neuspésnosti. Dité s postizenim muze pro matku znamenat narocnou télesnou nebo také dusevni
zateéz, velmi Casto také financni zatéz a u tézkych vad naruSeni nebo 1 ukonceni kariéry. Zde
velmi Casto hovofime pravé o ukonceni kariéry matky, ktera ptirozenéji Castéji pecuje o
postizené dité. Narozeni ditéte s postizenim, nebo vzacnym metabolickym onemocnénim, byva
traumatem nejen pro matku, ale také pro otce, od kterého se ocekéava, ze bude pro matku
psychickou podporou a oporou. Zalezi také na postoji a podpore prarodica, kdy je pro rodice,
kterym se narodi dit€ se vzacnym metabolickym onemocnénim, dilezité, jak postizené dité
ptijmou. Jak také podpoti rodie v péci o nemocné dité. Stava se, Ze pfi nepfiznivém piijeti ze
strany okoli ditéte s postizenim pak velmi ovliviiuje naslednou socidlni izolaci rodiny.

(Matgjdek, 1994, s. 27-29)

Zmény v rodin€ mizeme vnimat jednak jako okamzité a také jako dlouhodobé.

6.1 Okamzité zmény v rodiné

Jestlize se rodina dozvi nepfiznivou diagnozu svého narozeného ditéte, byva postavena pred
situaci, kdy se ma se sdélenou informaci vyrovnat, reagovat na ni. Fungovani rodiny tak muze
byt ovlivnéno situaci, v jaké fazi krize se rodi¢ nachazi, jak se s celou situaci zvlada vyrovnat.
Nekteré ze zmén a reakci, které se udaly v souvislosti se sdélenim nepfiznivé diagndzy, jsou
témer okamzité.

Ve svém vyzkumu Michalik uvadi, ze rodiCe ditéte, kterému je diagnostikovano vzacné

metabolické onemocnéni, uvadi, ze pocitovali zmény nejcastéji v té€chto okruzich jejich zivota:
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e Ztratili pocit, Ze maji situaci pod kontrolou

e Vnimali silny nastup depresi a pocitu beznadéje

e Casty pocit tnavy

Rodice tyto oblasti pocitovali v podstaté velmi rychle po okamziku, kdy jim byla sdélena
diagnoza jejich ditéte. V pripadé, ze je to mozné, je nutné, aby zdravotnicky personal byl na
tyto okamziky pfipraven a aby je vnimal, jako zcela ptirozené.

Dal§imi zménami, které se v rodiné mohou odehravat a rodice je popisuji, jak je vnimaji, jsou:
e Snizena schopnost uzit si volné chvile

e Ztrata schopnosti pocitovat radost ze zivota

e Chybéjici nebo nejasna osobni perspektiva

Takové vnimani zmén v rodiné se mohou projevovat také v dlouhodobém vyhledu. Socialni
pracovnici, ktefi rodinu provazeji touto narocnou situaci, by méli myslet na tuto skute¢nost. Je
vhodné, aby rodinu, pokud je to mozné, podpofili ve zvladani situace. A to jak ihned po
narozeni, tak 1 v dlouhodobém horizontu. Je zadouci, aby socidlni pracovnik reagoval na

aktualni potfeby rodiny.

6.2 Dlouhodobé zmény v rodiné

Péce o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim je velmi narocné, dalezité je si uvédomit,

ze cela tato situace nejen, Ze ovliviiyje rodinu, ale je potieba si uvédomit, ze tato péce je

dlouhodoba. Nezatézuje tedy rodinu jen kratkodobé, ale péce o dité se vzacnym metabolickym

onemocnénim mnohdy trva nékolik desitek let.

Vzacna metabolickd onemocnéni velmi ¢asto vyzaduji maximalni nasazeni pecujici osoby.

Trvala péce o dité s diagnozou ma trvaly vliv a dopad na kvalitu zivota vSech ¢lent rodiny.

Z dlouhodobého hlediska bylo zjisténo, ze pec€ujici rodi€ nejcastéji uvadi zhorSeni nebo zmeénu

hlavné v té€chto oblastech:

e Pocit vyssi izolovanosti rodiny od ostatnich

e ZhorSeni zdravotniho stavu pecujici osoby

e ZhorSeni ekonomické urovné rodiny

e Ve vztazich v rodiné dochazi ke zhorSeni

e Vnimani obohaceni skuteCnosti, kdyz musi peCovat o dit€ se vzacnym metabolickym
onemocnénim

e Pocit hrdosti nad tim, Ze péci o dité zvladl a také hrdost nad vSim co pecujici dokazal.
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Péce o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim vyzaduje mnohdy non-stop péci. Takova
péce je vysilujici a fyzicky 1 psychicky narocna. Je také velmi alarmujici, ze pecujici Clenové
pocituji velkou izolovanost od jejich blizkého okoli a pratel. Kvalitu zivota pecujicich je
potfeba zvySovat pravé péci o né. Je vhodné, aby pecCujicim byl umoznén odpocinek,
zabezpeceni odborné péce a také zlepSenim jeji dostupnosti. A to dostupnosti nejen mistem, ale
je také vhodné a zadouci, aby si odlehCovaci sluzbu mohly rodiny dovolit 1 financné.
Podporujici sluzby a cely systém podobnych sluzeb je velmi dalezity prvek, ktery je jeden
z faktort, ktery muze predchazet socialni izolaci rodiny. (Michalik a kol., 2011, s. 81-110)
Pro pecujici rodinu se svét zasadn€ zméni. Rodice, kterym se narodi dité€ s diagndzou vzacné
metabolické onemocnéni, nejsou nikdy pfipraveni na vSe, co je bude Cekat. Péce o takto
nemocné dit€ sebou nese kazdodenni obavy a strachovani se o dit€. Rodiny se musi pfipravit i
na fakt, ze bude jina, odlisna a méla by se s touto odlisnosti naucit zit. Neni pfinosné, aby se
pecujici rodiny srovnavaly s rodinami, které maji zdravé déti. Velmi pfinosnym faktem je
spolecné sdileni, a to nejen ve své roding, blizkymi, ale také s rodinami, které maji podobnou
zkuSenost, nebo pecuji také o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim. Fakt, ze si rodina
muize uveédomit, ze neni sama, je velmi dualezity. Jak je jiz uvedeno vySe, pro vzacna
metabolickd onemocnéni je velmi specifické to, ze jsou velmi rozdilna ve svych pfiznacich,
projevech, nebo také prognoze, jedno takové rodiny spojuje. A to je praveé vzacnost onemocnéni
a také specifi¢nost onemocnéni jejich ditéte. (Tomalova, 2017, s. 189-194)
Velmi Casto je s diagndzou vzacného metabolického onemocnéni spojena skuteCnost, Ze jsou
nutné Casté hospitalizace v nemocnici. V poslednich letech je mozné, aby byl s ditétem
pfitomen i jeden z pecujicich rodici. Tato skutecnost velmi dobfe plisobi na psychicky stav
ditéte, které musi byt v nemocnici hospitalizovano. Pokud je ale v rodin€ jesté¢ zdravi
sourozenec, vnima velmi intenzivné to, ze mu chybi jeden z rodi¢l. Samoziejmé vnima takeé to,
ze mu chybi i1 jeho sourozenec. Dle Havelky jsou zdravi sourozenci témito vyznamnymi
zménami ve svych zivotech konfrontovani nahle. Je zcela pfirozené, ze rodiCe vénuji vice
pozornosti nemocnému ditéti. Stava se Casto, ze na zdravé dit€ maji vyznamné méné Casu a
diky Castym hospitalizacim jsou nepfitomni nejen fyzicky, ale také emocionalné. Potieby
sourozencu déti, kterym je diagnostikovano vzacné metabolické onemocnéni maji potieby,
které byvaji ¢asto nenaplnény. Havelka jejich potteby rozdélil do ¢tyt zakladnich oblasti:
e Potieba komunikovat o jejich pocitech a aktualnich problémech, které zdravi sourozenec
proziva. Tyto problémy a pocity se nemusi tykat jen situace s diagnozou jejich sourozence
e Potreba byt informovan o zdravotnim stavu sourozence
e Potreba byt soucasti procesu 1écby a péce o sourozence s diagnézou
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e Potieba zachovani ptivodnich konickl a zajmt

Naroc¢na situace vSak nemusi vést jen k negativnim vlivim na zdravé sourozence v podobé
raznych psychickych a psychosomatickych potizi, ale v ptipad€, ze je zdravému sourozenci
poskytnuta odpovidajici péte a podpora, miZze mit i pozitivni dopady. Casty je nardst
zodpovédnosti, empatie, samostatnosti a také v neposledni fade vyss§i mira soucitu a tolerance.

(Havelka a kol., 2019, s. 22-25)
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7 PODPORA RODINY

V okamziku, kdy se rodina dozvida, ze jejich ditéti je diagnostikovano vzacné metabolické
onemocnéni, by méla byt pomoc rodiné tuto situaci zvladnout prvorfadym cilem. A nejen roding,
ale 1 jejich blizkym a pfibuznym. Rodina potiebuje provést touto nenadalou a naro¢nou situaci.
Musi poznat veskera omezeni, které sebou pfinasi diagnéza vzacného metabolického
onemocnéni, ale také je nutné, aby pecujici rodice znaly moznosti podpory v péci o dité a také
moznosti jeho rozvijeni.

Dalsim dualezitym faktorem je také to, ze si rodina musi vytyCit a poznat své limity v péci o
jejich dité. Tyto limity se mohou objevit kratce po narozeni ditéte nebo také v prub€hu Casu,
kdy je o dité s diagndzou pecovano. Na tyto limity je nutné, aby rodina uméla a byla pfipravena
reagovat. K tomu muze byt napomocna spoluprace s podporujicim pracovnikem, napiiklad
z Centra provazeni, socialnim pracovnikem nebo poradcem Rané péce, nebo i socialnim
pracovnikem mésta, kam se mohou rodice obratit, aby nalezli pomoc.

Podpora rodiny muze byt rozdélena do nékolika fazi, nicméné vSechny tyto faze se mohou
navzajem prolinat a také mohou trvat rizné dlouho. Tato podpora je zakotvena jak v zakonech

a vyhlaskach, tak i v metodickych pokynech a také v neposledni fad€ v narodnich strategiich.

7.1 Krizova intervence v rodin¢

Krizova intervence v rodin€é muze byt jednou z prvnich forem pomoci rodi¢im, kterym se
narodi dité se vzdcnym metabolickym onemocnénim. Tato podpora je poskytovana pracovniky
krizovych center, nebo dalSich, k takovému ucelu urCenych zafizeni. Jsou to psychiatrické
ordinace, psychoterapeuticka centra nebo poradny psychologi. Krizova podpora muze byt
poskytovana také v nemocnici, ve které je rodicim sdélovana diagnoza. Pokud nemocnice neni
vybavena na poskytnuti krizové intervence, je dobré, aby socialni pracovnik, nebo zdravotnicky
personal doporucil rodicim dalsi vhodnou podporu.

Od krizové intervence muzeme ocCekavat hlavné porozumeni, pfijeti, a pfedevs§im bezpecny
prostor pro vyjadfeni emoci pecujicich rodict. Krizova intervence také muze napomoci
rodi¢im se zorientovat v dané situaci, muze poskytnout podporu pii hledani moznych feseni a
prejeti celé tizivé situace. Jejim ukolem také muze byt nalezeni naslednych krokd, které mohou

napomoci vyhledat mozna fesSeni a zdroji v rodiné pecujicich. (Tomalova a kol., 2017, s. 21)
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Socialni pracovnik ptisobici ve zdravotnictvi ma dilezitou roli v procesu podpory rodiny, které
se narodilo dité se vzacnym metabolickym onemocnénim. Socialni pracovnik miva k takové
rodin€ nejblize. Nejen Ze muze rodinu provazet v procesu stanovovani diagnozy nebo i hledani
a planovani nasledné 1écby. Jeho kompetence mu také davaji prostor ucinné podpofit rodinu,
diky svym zkuSenostem muze odhadnout to, jak rodina bude schopna reagovat na nastalou
situaci a také jak se s ni vyrovna. Hlavni oblasti podpory socialnich pracovniki, ktefi pracuji
ve zdravotnictvi, pro rodinu, muzeme rozdeélit:
e Podpora pfi adaptaci na novou zivotni situaci
e Podpora pii rozpoznani a rozvijeni zdrojia podpory, posileni duvéry v dovednosti a
schopnosti u rodict a jejich ptibuznych
e Pomoc pfi obnoveni a posileni pocitu kontroly na zivotem
e Prevence socialni izolace rodiny
e Citova podpora, poskytnuti dostatku ¢asu a také prostoru ke sdileni vlastni pociti a emoci
e Predani informaci a také prakticka podpora rodiny
Dalsim narocnym obdobim pro rodinu, které se narodi dit€ s postizenim je navrat do domaciho
prostfedi. Moznou intervenci socialniho pracovnika muze byt také pfiprava na tento fakt.
Pecujici rodice totiz mohou pocit'ovat pii navratu ze zdravotnického zafizeni nejistotu a obavy.
Ty mohou byt zptisobeny tim, ze rodi¢e mohou byt nejisti v péci o své dité, protoze jiz nemaji
tak Castou kontrolu odborniku, kterou méli k dispozici v nemocnici pii hospitalizaci. Rodiny se
také mohou obavat pocitu socialni izolace nebo také, ze nenaleznou béznou rodinnou rutinu.
(Klepackova, 2020, s. 16—18)
Dals§im zdrojem pomoci v ramci krizové pomoci rodiné muaze byt napomocna i podpora
paliativni péce. Jedna se konkrétné o perinatalni paliativni péci, ktera poskytuje rodi¢im,
kterym byla sdélena nepfizniva diagndza jejich ditéte, bezpecny prostor. Jejich podporu muze
pecujici rodina vyuzivat nejen v nemocnici, porodnici, ale také v domacnosti. Jedna se podporu
komplexni, kterou zajist'uje multidisplinarni tym odbornik.
Dalsi formou spoluprace a podpory rodiny hospitalizovaného ditéte mize byt i Family-centred
care (FCC). Filozofii této podpory je péCe, ktera muze usnadnit spolupraci mezi rodinou a
odborniky. V ramci Castych pobyti v nemocnici déti s diagndézou vzacného metabolického
onemocnéni je velmi Casta izolovanost ditéte a také samoziejmé tuto izolovanost mize
pocitovat i doprovazejici rodi¢. Pomoci péce FCC je mozno udrzet rovnovahu mezi potfebami
pecujici rodiny a mezi odborniky a jejich radami. V ramci tohoto pfistupu se s rodici jedna jako

s partnery v oSetfovatelském procesu a také v procesu celé 1écby. Termin Family-centred care
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muzeme do Cestiny prelozit jako ,,péCe soustfedéna na celou rodinu détského pacienta®. Vse je
postaveno na respektu a uznani toho, Ze rodina ma rozhodujici vyznam v zivote ditéte,
podporuje rodinu v jeji pfirozené pecovatelské roli a také zajist'uje spolupraci rodiny pii pobytu
ditéte v nemocnici. Tento pfistup je postaven na spolupraci mezi rodinou a odborniky a také
udrzuje rovnovahu mezi tim, co rodina chce a co potfebuje a tim, co ji doporucuji odbornici.
Jedna s rodici partnersky, ti naopak poskytuji informace vychazejici ze znalosti jejich ditéte
a jeho potieb. Tento piistup muze byt dobrou metodou k, alespon, casteCcnému snizZeni stresu
z Castych nebo také dlouhodobych hospitalizaci rodin ditéte se vzacnym metabolickym
onemocnénim. Vzhledem ke specificnosti pacientd s dédicnym metabolickym onemocnénim,
muze byt vySe predstaveny piistup oSetfujiciho personalu velmi ptinosny. (Family-centred care

— PécCe zamérena na rodinu [online])

7.2 Dlouhodoba podpora rodiny

V této kapitole bych se rada vénovala dlouhodobé formé pomoci roding, které se narodi dité se
vzacnym metabolickym onemocnénim. Skala podpory je pomé&mé pestra, rodina mdize vyuzit
podporu, kterou poskytuje stat, nebo také podporu z oblasti neziskového sektoru, at’ uz to jsou
razné nadace, fondy, nebo pacientské organizace, které sdruzuji rodiny s rdznymi
onemocnénimi. Takovou podporu at’ uz je kratkodoba, nebo dlouhodoba, mizeme rozdélit na

formalni a neformalni podporu.

7.2.1 Formalni podpora rodiny

Pomoc ze strany statu, tedy formalni pomoc a podpora rodiny déti s diagnézou vzacné
metabolické onemocnéni nebo tézké zdravotni postizeni je velmi zasadni a klicova. Do této
formalni pécCe patii jak zdravotni, tak 1 socialni sluzby. Ty maji za cil podpofit nejen dité
s nepfiznivou diagnozou, ale také jeho rodinu, aby mohla co nejlépe reagovat na potieby svého
ditéte a také o n¢j plnohodnotné pecovat. Tato plnohodnotna péce vSak nesmi zpusobit to, ze
by nebyly saturovany potieby pecujicich.

Poskytovani socidlni sluzeb upravuje zakon €. 108/2006 Sb., o socialnich sluzbach a také
vyhlaska 505/2006 Sb., kterd upravuje néktera z ustanoveni zakona o socialnich sluzbach.
Pecujici rodina muze vyuzit napfiklad tyto socialni sluzby, které upravuje tento zakon:

e Socialni poradenstvi
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e Rana péce

e Osobni asistence

e (Qdlehc¢ovaci sluzby

e Centra dennich sluzeb

e Denni a tydenni stacionafe

e Socialn¢ aktivizacni sluzby

Vyse uvedeny zakon definuje pfesnéji pomoc a zpusob podpory, kterou muze pecujici rodina
vyuZzit.

Nicméng¢ se velmi Casto rodiny setkavaji s tim, Ze je u nékterych sluzeb nedostate¢né zajistént,
kupftikladu jsou to odleh¢ovaci sluzby. Tyto sluzby jsou nastaveny tak, aby odlehcily a ulevily
pecujici osobé a umoznily tak oddech a rehabilitaci pecujicich ¢lent rodiny. Jejich nedostupnost
s ohledem na teritorialni rozmisténi a také na jeji financni naro¢nost pro rodinu pecujici o dité
se vzacnym metabolickym onemocnéni je velkym problémem. (Michalik a kol., 2011, s. 26)
Ze své zkuSenosti vim, ze se mnohdy stava, ze rodina pecujici o dit€ se vzacnym metabolickym
onemocnénim sice pozada o priznani pfispévku na péci, ale ten, vzhledem k nastaveni
podminek pfiznavani této davky, na n¢€j nedosahne, nebo tieba v minimalni vysi, ktera nestaci
na thradu potfeb, které jsou nutné k zabezpeceni 1écebného procesu ditéte s diagnozou
vzacného metabolického onemocnéni. Tento fakt je zptisoben prave tak velkou specificnosti a
,vzacnosti“ vzacnych metabolickych onemocnéni. Jejich individualni potfeby zptsobuji to, ze
1 kdyz je péce o n€ velmi naro¢na, nejen psychicky, ale také velmi Casto fyzicky, neni rodiné
prispévek na péci pfiznan. Rodiny jsou v zaddostech Gspésni, a to ani pii odvolani k vysSimu
spravnimu organu, ¢i soudu.

Ekonomickou podporu rodin v podobé prispévkii muzeme nalézt legislativné ukotvenu
v zékonech ¢i vyhlaskach:

Zakon ¢. 329/2011 Sb. o poskytovani davek osobam se zdravotnim postizenim umoziuje
vyplacet prispévek na mobilitu, pfispévek na zvlastni pomucku, prukazy pro osoby se
zdravotnim postizenim.

Forma podpory v ramci zdkona 108/2006 Sb., o socialnich sluzbach upravuje podminky prave
pro poskytnuti napfiklad pfispévku na péci. Ten mize byt po schvaleni vyplacen osobé (nebo
zakonnému zastupcti), ktera je starsi jednoho roku a je zavisla na pomoci jiné osoby. Tato péce
muze byt poskytovana rodinnymi pfislusniky, asistenty socialni péce nebo poskytovatelem

socialni sluzby, kterd musi byt registrovana.
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Casto se rodiny, které peluji o dité s nepfiznivou diagnézou vzacného metabolického
onemocnéni, se obraci na nestatni neziskové organizace, rizné fondy, ¢i pacientské organizace
a spolky. Rodiny tak mohou ziskat pfispévek na nakup kompenzacnich pomicek, asistencni
sluzby, nebo véci zcela bézné, na které nezbyva v rodinném rozpoctu prostor. Takova podpora
neziskovych organizaci mize byt jednorazova, i pravidelna. Zalezi na nastavenych pravidlech
v konkrétni organizaci. Nékteré organizace nabizeji dlouhodobou podporu ve formé prispévku

pro rodinu, kdy jeden z rodicti musel zistat doma, aby pecoval o dité s diagnozou.

7.2.2 Neformalni podpora rodiny

Vseobecné muze byt do neformalni péce zahrnuta jakakoli péCe, ktera je poskytovana osobé,
ktera neni schopna se sama o sebe postarat, a to pecujici osobou bez zastity instituce, ktera neni
certifikovana. Muzeme ji chapat také jako péci rodinnou, nebo laickou péci. Avsak do této péce
neni mozné zahrnout a nepocita se do ni starost a péce o zdravé malé déti. V Ceské praxi je tedy
pojem neformalni péCe vyuzivan pro vSechny formy pomoci osobam, které se potykaji
s n¢jakym zdravotnim znevyhodnénim a potfeba pomoci vychéazi zjejich nepfiznivého
zdravotniho stavu. (Geissler a kol., 2015, s. 13-14)

Unava, ktera provazi pecujici o blizkého ¢lovéka se vzacnym metabolickym onemocnénim, je
velmi Casto zmifilovana v rozhovorech s pecujicimi rodi€i. Péce o dit€¢ vyzaduje maximalni
nasazeni pecujici osoby. Mnoho déti také vyzaduje nepfetrzitou péci, ¢i dohled. Pii neptiznani
pfispévku na péci, nemize pecujici rodina zajistit nakup naptiklad odlehcovaci sluzby, a tak
veskera péce ,,lezi* na rodicCich.

Dle vysledka dotaznikového Setieni, které provedl Michalik, neni mezi rodinami pecujicimi o
dité se vzacnym metabolickym onemocnéni situace vibec jednoducha. Nejen po strance
psychické, socio-psychické, tak 1 po strance soukromého zivota. Nejcastéji byly zmiriované
potize v oblasti ekonomického zabezpeceni rodiny. Dotazovani uvadéji to, ze vnimaji, Ze jako
neformalni pecujici se potykaji s nedostateCnym stupném podpory pravé ve své naro¢né a
dlouhodobé péci o svého blizkého. Soucasny systém vnimaji jako nedostacujici a nevyhovujici
pravé s ohledem na specificnost problematiky vzacnym metabolickych onemocnéni. Jedna se
hlavné o systém forméalni podpory, jako jsou socialni sluzby a socialni podpora. (Michalik a

kol., 2011, s. 111-125)
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7.2.3 Organizace zabyvajici se vzacnymi onemocnénimi

., Sami vzdcni, spolu silni. “ (motto Ceské asociace pro vzacna onemocnéni)

Jednou z moznosti podpory pro rodiny, které pecuji o dit€é se vzacnym metabolickym
onemocnénim, muze byt i Clenstvi v jedné z né€kolika organizaci, které se podporou lidi se
vzacnym metabolickym onemocnénim zabyvaji.

V Ceské republice vznikla vroce 2012 Asociace CAVO (Ceska asociace pro vzacna
onemocnéni), ktera zastreSuje a sdruzuje pacientské organizace i také 1 jednotlivé pacienty se
vzacnymi onemocnénimi, zastupuje je a prosazuje jejich zajmy. Pomaha také posilovat
povédomi o specifické problematice vzacnych onemocnéni mezi odborniky ve zdravotnictvi 1
mimo n¢j, predstaviteli neziskovych, statnich i mezinarodnich instituci 1 vetejnosti.

K 31. 12. 2019 mé&la CAVO 41 ¢&lenskych organizaci a dalSich 60 individualnich &lent, ktefi
zastupovali celkem 91 vzacnych diagnéz. Smyslem spolku, asociaci nebo organizaci, které se
zabyvaji problematikou vzacnych onemocnéni, je pravé podpora rodin, kterym se narodi dité
se vzacnym onemocnénim. (Dtlezité dokumenty CAVO [online])

Dalsim z ukold CAVO je i to, ze pokud se rodiéim narodi dité se vzacnym metabolickym
onemocnénim, je jim napomocna nalézt pacientskou organizaci, spolek nebo svépomocnou
skupinu, ktera sdruzuje a podporuje rodiny se stejnou nebo obdobnou diagnézou. Zkusenosti
rodicu, diky jejich aktivité a ochoté se podélit s ostatnimi rodi€i, je pak takova pacientska
organizace moznym zdrojem informaci a podpory pro ostatni rodice. Pacientské organizace
pomahaji rodi¢lm se orientovat v problematice péce o dité€ se vzacnym onemocnénim, pripadné
ptimo v konkrétni diagnoze. Ale jsou také zdrojem pocitu, ze rodiCe zaziji pocit, ze ,,v tom*
nejsou sami.

Nékteré spolky & neziskové organizace, které jsou zaroveii &leny CAVO a vénuiji se podpore a
pomoci rodinadm, kterym se narodi dit€ se vzacnym onemocnénim, jsou napiiklad Angelman
CZ, Debra CR z.4., Atos, z.s., Kolpingova rodina Sme&no, Klub nemocnych cystickou fibrozou,
Metodéj z.s., SpoleCnost pro mukopolysacharidozu, Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP,
Zivot bez stieva a mnoho dalgich. (Piehled &lenti asociace [online])

Protoze je problematika vzacnych metabolickych poruch tak obsahlé téma, bude pro meé velmi
zajimavé zjistit, jak se rodina s celou naro¢nou situaci vyrovnava, jaké mize vyuzivat strategie
pro zvladani naro¢nych situaci, co ji pecujicim rodi¢im pomaha pii kazdodenni péci o jejich
dité. Jaké socialni pomoci a podpory se pecujicim dostalo nejen od profesionalnich organizaci,
ale také od jejich blizkych. Jaké se udaly zmény v roding, a to jak je rodina vnimala, je cilem

vyzkumu, uskutecnéného v ramci této prace.
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8 VYZKUMNA CAST

To, jak se rodina vyrovna s tim, Ze se jim narodilo dité s diagnézou vzacného metabolického
onemocnéni, jaké podpory se jim dostalo a jestli vnimaji néjaké zisky, nebo ztraty je cilem
vyzkumné Casti. V ramci vyzkumu jsem vnimala to, ze pro rodinu bylo velmi dulezité, Zze na
celou situaci s péci o své dité nebyli sami, tento fakt také odpovida teorii rodinné resilience. Ve
vyzkumné zpraveé uvadim mimo jing, jaké zkuSenosti se sdélovanim diagnézy jejich ditéte, jaké
zisky a ztraty vnimaji v ramci péce o své dité, nebo jak se jim zménily socialni vztahy a jestli

tuto zménu vnimayji.

8.1 Cil vyzkumu

Cilem vyzkumu je zjistit, jak rodina vnimé narozené ditéte s diagndézou vzacné metabolické
onemocnéni, jak jim byla sdélovana diagnoza jejich ditéte a také jak se vyrovnala s akutni krizi
i s krizi dlouhodobou. V ramci vyzkumu bych rada zjistila to, jak vybranym rodinam byla
sdélena diagnodza jejich ditéte, jak vnimaji zmeény a také jestli se jim dostalo podpory a pomoc
z jejich socialniho okoli 1 od n€jakych organizaci. Diky vyzkumu bych rada porozuméla této
problematice a také ziskala vétsi vhled do situace, kterou musi rodice zazivat, kdyz se jim narodi
dité se vzacnym metabolickym onemocnénim. Pro sviij vyzkum jsem si stanovila tyto okruhy
otazek, které budu klast v ramci polostrukturovaného rozhovoru vybranym rodic¢im:
1. Jak a kdy jste se o diagndze dozvédeli?
¢ Kdo byl ptitomen pfi sd€lovani diagnézy, manzel /ka, otec ditéte, partner/ka,
nékdo z rodiny?
e Byl ptitomen socialni pracovnik? Nékdo jiny?
e Kde ajakym zptisobem probihalo sdéleni diagndzy?
e Co bylo pro vas nejtézsi?
2. Jaké vnimate zmeény v rodin€ po narozeni ditéte se vzacnym metabolickym

onemocnénim?

e Jak moc je péce o dit€ se vzacnym metabolickym onemocnénim naroc¢na?
V ¢em konkrétné?

e Jena néco nyni méneé ¢asu? Museli jste se néc¢eho vzdat kviili péci o dité se
vzacnym metabolickym onemocnénim? Kdo vam pomaha nejvic s pééi? Jak?
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3. Jaké vnimate zisky a ztraty ve vasi rodin€ po narozeni ditéte se vzacnym

metabolickym onemocnénim?

Co pozitivniho vam to prineslo?

Co negativniho?

Vnimate, Ze prislo, stalo se néco, co by neprislo, kdyz by se vam nenarodilo
dité se vzacnym metabolickym onemocnénim?

Zmeénily se vase zivotni hodnoty? V ¢em nejvice?

Zmeénilo se néco ve vasSich socialnich kontaktech? V jakém smyslu?

4. Jaké moznosti socialni podpory a pomoci vnimate v péci o dité se vzacnym

metabolickym onemocnénim?

Byl nékdo, kdo s vami byl na po¢atku pomoci a byl vam oporou? V ¢em nejvic
vam pomohl?

Od koho a kdy jste se dozvéd€li o moznostech podpory a pomoci? Zda se vam
to dostatecné? Potiebovali byste jesté vice informaci?

Jak vnimate podporu z okruhu rodiny a znamych? V ¢em vam to nejvice
pomohlo, podporilo?

Co je pro vas v soucasnosti nejvétsi podporou? V ¢em?

Vyzkumné otazky jsem sestavila dle toho, co jsem zjistila v pfipravé na vyzkum. VyuZila jsem

také svych vlastnich zkuSenosti, které mam jako rodi¢ ditéte se vzacnym metabolickym

onemocnénim. Diky tomu jsem se mohla lépe vcitit do rodiéli a do toho, jaké tézké situace

prozivali. Klepsimu pochopeni problematiky také prispélo to, ze jsem nejprve byla élenkou

pacientské organizace, ve které jsem pak pred ¢asem vykonavala funkci predsedkyné.

Vystupy z vyzkumu poté mohou slouzit jako inspirace pro socialni pracovniky, kteii se zabyvaji

podporou takovych rodin, ale i jakasi opora pro samotné rodice, ktery se budou snazit nalézt

dal$i moznosti v jejich tézké situaci.

8.2 Metodologie

V ramci této ¢asti mé prace se pokusim popsat vyzkumny pristup s ohledem na zadané téma.

Popisu jednotlivé kroky vyzkumu. V prvni ¢asti mé prace jsem vymezila a vysvétlila zakladni

pojmy, které jsou nutné znat vzhledem ke stanovenému cili.

2. 2. 1 Vyzkumny piistup

Ve své praci jsem se zamérila na porozuméni situace a pochopeni problematiky vzacnych

metabolickych onemocnéni a také na porozumeéni velké naroc¢nosti pécée o dité, kterému je
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diagnostikovano vzacné metabolické onemocnéni. Zabyvala jsem se touto problematikou
v kontextu socialniho fungovani rodiny a zvolila jsem pro sviij vyzkum metodu kvalitativniho
Setfeni. Disman tuto metodu popisuje jako ,nenumerické Setieni a interpretaci reality”.

(Disman, 2014, s. 285)

Hendl kvalitativni vyzkum prirovnava k praci detektiva, kdy vyzkumnik ma pruzné reagovat
na rozhovory a také na vysledky svého Setfeni. Nicméné€ je obtizné u tohoto zplisobu vyzkumu
vymezit obecné jeho pojeti, a to nejen proto, Ze kvalitativni vyzkum nevyuziva ustalené metody
sbéru dat, nybrz analyza a samotny sbér dat probiha soubézné. Autor ale také zdiiraznuje
uplnost a variabilitu. Tuto variabilitu miiZe vyzkumnik uplatnit a také miiZze upravit postupy
sbéru dat dle aktualni situace. I vyzkumné otazky se mohou v ramci situace promeénovat a touto

zménou reagovat na aktualni situaci. (Hendl, 2016, s. 45—50)

Pouziti kvalitativniho vyzkumu mi dovolilo v rozhovorech s respondenty sledovat a vnimat
jednotlivé jevy, reagovat na souvislosti, které se v rozhovoru objevili. Téma mého vyzkumu je
pro kazdou rodinu jedine¢né, kazda rodina svou situaci vnimala jinak a také se pochopitelné

liSila mira péce o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim.

8.2.1 Vybér rodin do vzorku

Pro vyhledani a vybrani vhodnych aktéri svého vyzkumu jsem vyuzila Gcelovy vybér. Je

vhodny pro mensi vybéry a ja jsem si mohla vybrat respondenty sama, protozZe znam Sirsi

souvislosti dle zaméru zkoumani.

Pro vybér jsem si stanovila tato kritéria:

e Rodina, které se narodilo dité se vzacnym metabolickym onemocnénim.

e Rodina, ktera je ¢lenem néjaké pacientské organizace

¢ Rodina, ktera pecuje o své dité se vzacnym metabolickym onemocnénim v domacim
prostredi

Béhem meésici ledna aZz dubna tohoto roku jsem oslovila deset rodin, které vySe uvedena

kritéria splniovala. S rodinami jsem se telefonicky kontaktovala, vysvétlila jsem jim situaci

ohledné mého pripravovaného vyzkumu a co budu vystupem a také jsem se s nimi domluvila

na spoleéném setkani. Udast mi pfislibilo Sest rodin zdeseti oslovenych. Z diivodi

koronavirové krize a protiepidemickych opatfeni jsem se srodinami, které souhlasily se

zapojenim do vyzkumu, domluvila na online formeé setkani. Pro rozhovory jsem zvolila online

platformu Microsoft Teams. Rozhovor s kazdou rodinou probihal prostfednictvim této

platformy zvlast a vyhodou bylo, Ze jsem rodin€ pred rozhovorem poslala mail s odkazem na

online pripojeni. Nebylo tedy nutné, aby si rodina néco instalovala do pocitace a také velkou
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vyhodou byla moznost nahravani celého rozhovoru. Vyzkumné otazky jsem koncipovala
neutralné, protoze rozhovorii se Gc¢astnila ve trech pripadech matka, ve dvou piipadech otec a
jednoho rozhovoru se ticastnili oba rodice.

Pred kazdym rozhovorem jsem s pecujicim rodiéem vyplnila zaznamovy arch, kde jsem
zjistovala pocet ¢lenti vdomacnosti, mésto, kde rodina bydli, a také jestli dité s diagn6zou
vzacného metabolického onemocnéni méa zdravé sourozence. Tyto zakladni informace byly pro
mé oporou pii samotném rozhovoru.

Na zacatku rozhovoru jsem se vSech dotazovanych dotazala, jestli souhlasi s nahravanim

celého rozhovoru, kdy tento rozhovor bude vyuzit jen pro ti¢ely mé bakalaiské prace.

8.2.2 Metoda sbéru dat a typ rozhovoru

V této kapitole se vénuji sbéru dat, jak jsem jej provadéla ve svém vyzkumu.

Proto, abych ziskala potfebna data, jsem zvolila formu polostrukturovaného rozhovoru
s rodi¢em, ktery pecuje o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim. Diky tomuto typu byly
informace predany prirozené a také vystihovaly bézny zivot. Sdélované informace tak nebyly
vytrzeny z kontextu. Jak uvadi Hendl, bylo zabranéno tomu, aby data spise osvétlovala, proc a
jak, nez co a kolik. (Hendl, 2016, s. 165)

Diky volnosti v nastavenych vyzkumnych otazkach a také tomu, Ze jsem si pripravila i
dopliujici otazky, se dotazovany respondent mohl soustfedit na odpovédi a mé pomohlo
takovéto nastaveni udrzet ramec vyzkumu smérem k nastavenému cili.

Jakjejiz uvedeno vyse, na zac¢atku rozhovoru jsem od rodice zjistila zakladni informace o poctu
¢lenti v domacnosti, to, ve kterém meésté bydli, a také, jestli dité se vzacnym metabolickym
onemocnénim ma zdravého sourozence. Tento postup se velmi osvéd¢il, protoze rozhovor
s pecujicim rodi¢em nezacinal ihned velmi tézkou otazkou: ,Jak a kdy jste se o diagnoze ditéte
dozvédéli?“. Rozhovor s rodicem se tak, diky t€mto neutralnim dotazim, rozbéhl a pak jsem
plynule navazala pokladanim vyzkumnych otazek.

Online forma vedeni vyzkumného rozhovoru mi umoznila lepsi a flexibiln€j§i mozZnost se
prizplisobit se potifebam a moznostem rodic¢li. Jak pro pecujici rodice, tak i pro mé byla forma
vedeni rozhovoru online velkou vyhodou. USettilo to spoustu ¢asu pecujicim rodic¢iim i mé
Dalsi velkou vyhodou je, Zze jsem mohla cely rozhovor nahravat, poté jsem se, pri
vyhodnocovani vyzkumu, mohla k uréitym pasazim vracet. Také jsem si mohla délat jen kratké
poznamky, nebo zaznamenavat sdélené jen hesly, protoZe jsem si pak patfi¢nou pasaz nasla a

prehrala znovu.
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8.2.3 Technika analyzy rozhovori

Pro analyzu rozhovorti a ziskanych kvalitativnich dat jsem vyuzila pojeti pristupu zakotvené
teorie. Tuto teorii vyvinuli Strauss a Glasser a jejim cilem je teoretické vyjadieni zkoumané
reality. (Hendl, 2005, s. 243)

Miovsky tuto teorii oznacduje jako tvarnou, tviiréi a zivou, protoze ji vyzkumnik mtize
prizptisobovat dle potteb vyzkumu. (Miovsky, 2006, s. 226)

Dle mého nazoru bylo pro zkoumani mych zjisténych dat vyuZziti analytického pTistupu
zakotvené teorie vhodné. Tento pristup je totiz postaven na analyze skuteénych jevii a vychazi
tak z reality a skutec¢nosti. Coz bylo také ticelem mého vyzkumu. S ohledem na velikost vzorku,
kdy se zapojilo Sest rodin, a také icel prace, jsem jiz pri pripravé vyzkumu nepiedpokladala
vytvofeni nové teorie, ale mou snahou bylo nalezeni odborného obrazu a také pochopeni §irsich
souvislosti celé situace.

Pro vyhodnocovani ziskanych dat jsem vyuzila prvni stupen kédovani, protoze to mi umoznilo

neustalé porovnavani zjisténého a kladeni otazek.

8.2.4 Casovy plan vyzkumu a zajisténi kvality vysledki

Casové rozvrzeni termint jsem volila tak, abych zrealizovala vyzkum, vypracovala svou praci a
odevzdala ji. Od mésice ledna do dubna jsem oslovovala jednotlivé rodiny, které spliiovaly
podminky pro zapojeni se do rozhovoru. Také jsem v tomto obdobi pracovala na teoretické
¢asti své prace. S rodinami jsem byla v kontaktu a v priibéhu kvétna a ¢ervna jsem s nimi
telefonicky naplanovala a uskuteénila rozhovory. Bylo pro mé velkym prekvapenim, ze jsem
nemusela s rodic¢i rozhovor prerusit, nebo ukonc¢it napriklad z diivodu neodkladné péce o jejich
dité, nebo z ¢asovych diivodii. Vnimala jsem, zZe rodice, ktefi mi acéast ve vyzkumu prislibili,
jsou radi, ze mi mohli pomoci a také, zZe je velmi zajima, jaké budou z mého vyzkumu vystupy.
Protoze jsem rozhovory méla uskute¢néné na pocatku cervna, a méla jsem cas na transkripci
téchto rozhovorti, podarilo se mi vyhodnotit a analyzovat rozhovory jesté v mésici ¢ervnu. Tuto
analyzu jsem mohla zpracovat a vyhodnotit vysledky a mohla jsem vypracovat vyzkumnou
zpravu.

Pro uspokojivou troven zjisténych vysledkii bylo nutné, abych ve svém vyzkumu zajistila
validitu a spolehlivost, tedy reliabilitu. Validitu, tedy platnost, ktera je vyjadiena splnénim
daného cile, jsem naplnila tim, Ze jsem pro vyzkum zvolila vhodné metody a také jsem dobte
pripravila rozhovor s respondenty. Snazila jsem se, abych v ramci vedeného rozhovoru ziskala

potfebna data. Pirepisem vSech rozhovorti jsem tak zajistila pravdivost, objektivnost a také
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spolehlivost. Ziskana fakta mam také zasazeny do souvislosti vyzkumného rozhovoru.
(Miovsky, 2006, s. 226)

Hendl uvadi, Ze kvalitativnimu vyzkumu je vytykano to, Ze ziskané vysledky mohou byt
vniméany jako subjektivni dojmy. Ale naopak jeho velkou prednosti je pravé zkoumani
problému, ¢i ikazu v pfirozeném prostiedi a vyzkum velmi dobi'e reaguje na mistni situaci a
podminky, které se d€ji v priibéhu vyzkumu. (Hendl, 2005, s. 51—52)

2. 2. 6 Etické aspekty vyzkumu

V souvislosti ke zvolenému tématu mé prace (rodina, které se narodi dité se vzacnym
metabolickym onemocnénim), cozje téma velmi citlivé, povazuji za diileZité se vénovat etickym
otazkam. Hendl, ktery popisuje zasady, jsem po c¢as svého vyzkumu méla na mysli a
reflektovala tyto: informovany souhlas, moznost odmitnuti Gcasti, anonymita, bezpeci

prozivani emoci. (Hendl, 2005, s. 155—156)

Na zacatku rozhovoru s rodinou jsem ziskala od rodiny informovany souhlas. Respondentiim
bylo sdéleno, ze rozhovor bude nahravan, a to jen pro potfeby mého vyzkumu. také jsem
rodi¢lim, ktefi se acastnili rozhovoru tekla a ujistila jsem je, Ze mohou kdykoli rozhovor
prerusit. At uz z diivodu nedostatku c¢asu, nebo také z diivodu velké citlivosti sdélovanych

informaci.

Ptirozhovoru jsem se snazila citlive reflektovat sd€lované informace, také jsem davala rodi¢im
dostatek ¢asu nejen na pochopeni otazky, ale také na formulaci informace, ktera pro né mohla
byt bolestiva, nebo citliva. Vybrané rodiny znam jiz z predeslych let, coz bylo pro mé uleh¢enim
vtom, Ze jsem mohla empatic¢téji reagovat na jejich prozivani a také, Ze pecujici rodic¢
neprojevoval takovy ostych pfi sdé€lovani nékterych okamzikii a prozivani. Hendl uvadi, ze se
takové rozhovory mohou podobat terapeutickému rozhovoru, pri kterém miiZze Gcastnik

vyjadrit své pocity a kde vyzkumnik pozorné a trpélivé nasloucha. (Hendl, 20035, s. 156)

8.2.5 Omezeni vyzkumu

V této casti bych se rada vénovala tomu, jestli jsem, pfi vypracovavani vyzkumu, vnimala
néjaka omezeni.

Skutecnost, Ze rodiny znam jiz z predeslych let, kdy jsme se potkavali na pratelské arovni a také
vramci akci pacientské organizace Metodéj, mohla zptisobit to, Ze jsem mohla opomenout
v rozhovoru néjakou dtilezitou ¢ast, informaci, nebo pocit, ktery rodi¢ vyjadril. Aby k tomuto
doslo, pokud mozno, minimalné, jsem si rozhovory poustéla minimalné dvakrat. Tak jsem se

snazila zabezpecit objektivitu vyzkumu.
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Jakjsem jiz uvadéla vyse, vyzkumnych rozhovorti se ti¢astnilo Sest rodiny, tfi matky, dva otcové
a jeden manzelsky par odpovidal dohromady. Tim, Ze se mi do rozhovorti podarilo zapojit
témér vyrovnany pocet zastupcii z fad matek a otcli, mohla jsem tak porovnat vnimani situace
sdélovani diagnézy z pohledu matek, a také z pohledii otcti.

Zucastnéni rodice na konci rozhovoru vyjadrili zajem o vysledky vyzkumu a prani se seznamit
s mou praci. Povazuji tedy za prirozené a reciprocni, ze je poté seznanim s vysledky Setieni a

vyzkumnou zpravou.
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9 VYSLEDKY VYZKUMU

Po analyze rozhovorii jsem ziskala vysledky, techniku jsem popsala v kapitole vyse.
V rozhovorech jsem se soustfedila na okruhy, které jsem si stanovila v ramci vyzkumnych
otazek. DiileZité pro mé bylo to, aby pecujici rodic, se kterym jsem provadeéla rozhovor, mohl
volné vypraveét sviij pribéh, tak jak jej vnimal a také sdélil to, co pro néj v celém prozivani bylo
dtilezité. V ramci transkripce rozhovorii jsem si pfedbézné stanovila ¢tyri okruhy, kterym jsem
se v priibéhu rozhovorli vénovala s rodic¢i. Prvnim okruhem je ,kdy a kde probéhlo sdéleni
diagnézy“, druhy okruh je ,zmény v rodiné*, dale tretim okruhem jsou ,,zisky a ztraty v rodiné“.
Poslednim okruhem, kterému jsem se s rodic¢i vénovala, byla ,socialni pomoc, podpora“.
Snazila jsem se nalézt kli¢, podle kterého bych seradila jednotlivé koncepty, dle okruhti. Ale po
opakovaném studiu rozhovorti jsem zjistila, Ze u vybranych rodin probihalo sdélovani diagnozy
v riizném obdobi, také péce o dité s réiznou metabolickou vadou je rtizné€ narocna. Také jsem
pii vyhodnocovani rozhovorii vnimala to, ze pro kazdého respondenta je péée narocna v jiném
smyslu.

Jinak vnima naroc¢nost péce a ztraty v zivoté rodic, ktery byl pravidelné hospitalizovan se svym
ditétem v nemocnici na rozdil od rodice, ktery hospitalizaci nemusel absolvovat, protoze to
nevyzadoval zdravotni stav jeho ditéte. Jinak také bude vnimat naroc¢nost pécée rodié, ktery
musi krmit své dit€é se vzacnym metabolickym onemocnénim pravidelné a stravu vazit,
odmeérovat, a jinak bude vnimat naro¢nost pecujici rodi¢, ktery musi tfeba ,jen“ hlidat slozeni
stravy.

»-.Jsi matkou deset dni a zpracovdvas ty informace. Ani poi-adné neumis byt matkou a oni ti
vezmou dité a oSetiuji jej... jsi sama...” (matka M)

Pojeti dle okruhii vyzkumnych otazek jsem seradila do skupin, kategorii tak, jak k sobé
tematicky patii. Poradi vSak neni ovlivnéno néjakou diilezitosti nebo ¢etnosti. Jednotliva pojeti

se také navzajem prolinaji.
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9.1 Jak a kdy byla sd¢lena diagndza vaSeho ditcte

V tomto okruhu jsem se zamérila na zjisténi toho, jakym zpiisobem byla pecujicim rodic¢iim, se
kterymi jsem délala rozhovory, sd€lena diagnoza jejich ditéte. Zjistovala jsem, jestli u sdélovani
diagndzy byl pritomen druhy z rodi¢li, nebo také i jina podptirna osoba, naptiklad socialni
pracovnik. Dalsi kategorii, ktera se tykala rozhovoru, bylo to, jakym zpiisobem byla diagnéza
sdélovana. Zajimavé byl také fakt, Ze u dvou rodin, které pecuji o dit€ se vzacnym metabolickym

onemocnénim se stale na konkrétni diagnoézu, éeka.

Kategorie zptisobu sdéleni diagnozy
V této kategorii vSichni rodice shodné vyjadrili téma, pojem nejistoty. Vnimali to jako obdobi
hledani a ¢ekani na stanoveni diagno6zy u jejich ditéte, pocit nejistoty a velké obavy o zivot jejich

ditéte.

Ve

».ziskani diagnézy bylo narocnéjsi, nez cokoli jiného...“ (matka A)

»..doktor v Olomouci, nam informaci, Ze syn mozna umie, sdélil opteny o détskou postylku
se slovy: tak, mili rodice, konec optimismu, dnesni noc rozhodne... To byl ten nejhorsi

okamzik, myslel jsem, Ze umiu strachy. (otec J)

»-..presné jsme jesté nevédéli, co to vSe znamend a jaka bude lé¢ba, méli jsme i tak obavy o
dceru, v tu chvili byla stdle normalni miminko, zatim nic nenasvédcovalo zadné zmeéneé...”
(otec L)

»--.JSOU to véci, které nechces slyset...“ (otec F)

Kategorie mista sdéleni diagnoézy

Kategorie diagndza a sdélovani diagnozy je také propojeno stim, kde dochazi ke sdéleni
diagnodzy ditéte a také kdy dochazi ke sdé€leni diagnézy. Jak je jiz uvedeno vyse, u dvou rodin
neni iplna diagnoéza stale stanovena, u dvou rodin, které maji dité se vzacnym metabolickym
onemocnénim, byla diagnéza stanovena do meésice zZivota jejich ditéte. Poslednim dvéma
rodindm byla diagnoéza stanovena do roku zivota ditéte. Pro kazdou rodinu bylo ¢ekani na
néjakou jistotu, vysledek, velmi kli¢ové.

»-..co bude, jak bude, jestli bude. To byl ten prvotni Sok...“ (otec F)

»..diagnézu nam sdelila, tusim, doktorka z Prahy, po telefonu, brala to manzelka...“ (otec J)
»...vecer po telefonu, byla jsem u kamaradky, nic nevysvétlil. Druhy den prijel manzel,
uklidnilo mé to, Ze to bude ,jen“ dieta, Ze to dité neumira...“ (matka M)

»..doktorka na mé kricela, Ze jsem hysterka, zZe bych méla bejt klidnéjsi, vzhledem k tomu, Ze

mam nejvic postizeny dité na klinice...“ (matka P)
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»..neustala kolecka vysetieni, a stdle se nevédélo, to bylo narocéné na psychiku, v Motole se
délaly testy na 200 svalovych nemoci a vsSechny byly negativni, pak odbéry od nds vsech,
posilalo se to do Holandska. Na vysledky jsme cekali skoro rok. Kdyz mi p#isly postou
vysledky, a ja si na konci precetla tu docela hriizu, tak jsem si otevicela Google, coz jsem
nemeéla délat, kde na mé vyskocilo fatalni, fatalni, fatalni. Ja jsem se tiplné zhroutila, manzel
to vzal taky hodné spatné...“ (matka P)

»...doktor na chodbé nam rekl, ze ma metabolickii vadu, ktera neni slucitelna se Zivotem...“
(otec F)

»...méla jsem chut ten telefon nebrat, bala jsem se...“ (matka P)

»-..lekat se mé snazil povzbudit, ale ocenila bych psychologa...“ (matka M)

»..CO bych chtéla? Aby mé, jako mamu doktor poslouchal. My vime vétsinou vic, nez oni,

protoZe jsme vzacni...“ (matka P)

Kategorie pritomnost nékoho jiného

U vétSiny dotazovanych rodin bylo stanovovani diagnézy postupnym procesem, jak je jiz
uvedeno vySe, u dvou rodin se stale na stanoveni diagnoézy ceka. Prave tento fakt postupného
prichazeni na diagnézu byva ¢asto pro rodinu velmi narocéné a stresujici. Dlouhodoba nejistota
a to, Ze nevi ¢asto, jaka bude prognéza, bylo velmi ¢asto zminovano pfi rozhovorech.
»-..presné po ¢turtém roce jsme byli u doktora, byl tam sam, sdélil, Ze se podarilo najit fibrom
na NND1, neni popsan fenotyp, tzn. nevime co to je. Aby byla pospana diagnéza, je tieba
sehnat jednoho pacienta s podobnymi piiznaky jako dcera, na kterych by se mohla udélat
studie, pokud by byly finance. Teprve pak by se dalo Fict, Ze dcera ma diagnézu...“ (matka P)
»-Jingmi slovy, dcera je tak ultravzacna, Ze je jedina na svéte.” (matka P)

»...;medicina ma své hranice, maminko.“ (matka A)

»..diagnoézu jsme meli v deviti mésicich, doktor byl andél strazny, byl s nama od zacatku...”
(matka H)

»--.10, hlavné na zacatku toho vseho, by asi pomohla pomoc zvenku... néjak jsme tenkrat na
to vsechno byli sami.... Pokud by tenkrat s nama byl nékdo, kdo by nejen vyslechl, nastavil
rameno pro vyplakant se... to by bylo urcité moc fajn, treba néjaky odbornik na psychologii
a nabidl néjaké cesty, tak by to bylo naprosto dokonalé...” (otec J)

»-..ve zpravach od doktorit mam: matka uddva, matka #ika. Nediivéra byla nejhorsi, ja pro
né byla blazen, ktery poskozuje své dité. Na vetu: matka udava — mam cCerveny fabor...“
(matka A)

9.2 Zmény v rodiné po narozeni ditéte s diagnozou vzacné
metabolické onemocnéni
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I tento okruh jsem zpracovala stejnym zplisobem, jako ten predesly. Kategorie, které
z rozhovorii vzesly, na které rodié¢e odpovidali v ramci i navodnych otazek jsem rozdélila na
oblast narocnosti péce o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim a na oblast pomoci

s péci o dité€ s diagno6zou. Poslednim okruhem, kategorii je, zdali méa pecujici rodi¢ méné ¢asu.
Kategorie naroc¢nosti péce o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim

Naroc¢nost péce o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim je také velmi specificka, zalezi
na konkrétni diagnéze a také na potiebach ditéte vdanou chvili, vzhledem k v€ku a také i
vzhledem k aktualnimu zdravotnimu stavu ditéte. U nékterych rodin bylo naroéné obdobi na
pocatku, po stanoveni diagnézy, kdy se sestavoval plan péce, nebo se nastavovala 1éc¢ba, dieta.
Pro rodiny, které pecuji o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim, které ma progresivni
vyvoj se naroc¢nost péce méni, a to s ohledem nejen na vék ditéte, ale také na vyvoj onemocnéni
a aktualni zdravotni stav. Castokrat zaznivalo to, Ze pro dité bylo Zivot ohroZujici jakékoliv, byt
banalni, nachlazeni, ¢asto bylo dité i s rodi¢em hospitalizovano na dlouhé tydny v nemocnici,
hrozil kolaps, ohrozen byl zivot ditéte.

»-.na zacatku se vSechno obrdatilo vzhiiru nohama. Nedostavalo se nam zadnych informacit...”
(otec J)

».zmeény byly az po delsi dobé, ze zacdatku stalé cesty do nemocnice na vselijaké vySetient,
pro dceru to bylo dosti stresujici, vzdy s placem, jen kdyz vidéla doktora a pokazdé, kdyz ji
nabirali krev, tak se piizndm, Ze i ja casto brecel...” (otec L)

»--.U€ Zpravé mam: dobrad spoluprace s maminkou — ptala jsem se proc¢ to tam pisSe, pro¢ mi
to hodnoti? Vzdyt to je samoziejmy...“ (matka P

»..prvorozeny dité, dostala jsem brozuru, informace jsem tesila rok dopiedu (iismeév)..”
(matka M)

»..dcera byla hypotonickd... Od krmeni do krmeni, nedélala jsem nic jiného, nez jsem
krmila...“ (matka P)

»-..zmeénilo se uplné vsechno...“ (otec F)

».naucit se merit glykemii, sondovat, sanitka, krece, bezvédomi. Mam tu dobu jako kdyz
vygumovanou, dobu kolem pruniho syna si moc nepamatuju...“ (matka H)

»..r0di¢ toho ma plnou hlavu, nevis, co mu je, a jesté po tobé chcou, at mu podavas léky a
prosté... slozité to bylo...“ (otec F)

»...neustdle dodrzovat piisna a presna davka lékil, jidla... porad ve stiehu...“ (otec L)
»--kdyz ti dité breci u prevazit, kazdy den, tak uplné nejasame...“ (matka P)

»..U sanitce byla takova krava doktorka, ktera mi rekla: ,Maminko, jakozZe tvorite takové
deti?“ (matka H)

- N0 a kdyz zacal synjist i néco jiného, myslim piikrmy, tak teprve zacal ten spravny tanec,

kontaktovali jsme vyrobce potravin ohledné slozeni, ptali se prodavacek v obchodech, Cetli
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Jjsme miniaturni informace o slozeni na obalech, vétsinou na nds koukali jako na bldzny.
Prodavacky si myslely, Ze jsme néjaka kontrola nebo co, bylo to dost stresujici. Nutricni na
klinice, kdyz jsme se na néco zeptali, tak nam iekla: ,,To musite vyzkouset na ditéti“, to
znamenalo dat synovi néco nového k jidlu — ja nevim, ti‘eba maso, salam teba — odebrat
mod, pred tim novym jidlem, a po ném a poc¢kat do dalsi kontroly. To bylo Silené...“ (otec J)
»-.2da se nam, Ze nas syn je pokusny kralik, bud’ to vyjde, nebo ne...“ (matka H)

e 1Y Slysis ZVRM (zeleninovy vyvar s ryzi a masem), ale to bylo: nadistit zeleninu, navdzit
zeleninu. Aby to mélo to, co to ma meét, pak se to muselo zahrdt, muselo to byt teplé...vaiil
Jjsem to vecer doma a kazdé rano jsem jim to vozil do nemocnice. Vem si to, Ze chodis do prace,
chodis z prace, zacal jsem vartit, ted’ nas prvorozeny syn, sedl jsem pak do auta, jel do
nemocnice. Dojel jsem domii v jedendct, poumyval vSechno, uvarit, abych to meél nachystané
na rano...“ (otec F)

»..do Prahy jsem si vozila i vlastni ryzi, protoze oni tam méli tu dlouhozrnnou a ona nesla
namixovat, pak to neslo pres ten set. TakzZe ja si tam vozila v jednu dobu tiplné vsechno...”
(matka H)

Kategorie pomoci s péci o dité

V této oblasti, ktera se hodné prolina s predeslou kategorii, se hojné vyskytovalo téma podpory
od rodiny a pak znamych. Z formélni podpory ze strany neziskovych organizaci se rodice
zminuji o pomoci ze strany Centra provazeni, Rané péce a pacientskych organizaci.

»..bez babicky bych to nezvladl...“ (otec F)

kUL VYsledkiim jsme délali doma sunku, vatili zeleninu, vymysleli recepty... zapojili se i
obé babicky, bal to zdésend doba...“ (otec J)

»..Centrum provdzeni — nasla jsem si sama, nikdo v nemocnici mi nic neiekl. Kdyz jsem sla
od lékare, tak jsem u nich probrala zpravy, lip jsem to pochopila...“ (matka P)

»-.karty byly rozdany, ja nedostala na vyber...“ (matka A)

»--kdyZz se nam rozpojil (mysleno enteralni pumpa, na které je dité pripojeno pomoci hadicky
v bFise), tak jsem potom nepsala celou noc, tireba jsem Zehlila, divala se na televizi. Druhy den
dopoledne dobry, to se dalo, ale po obédé pak ptisla krize...“ (matka H)

»--.Ja nevydrzel celou noc, byt hore...hlidali jsme do desiti let. Jsme se vzdycky tésili na vikend,
kdyz prijeli babicka s dédou, mohli jsme se vypsat, oni hlidali...“ (otec F)

»..atikalajsemsi: ,Pane Boze, kopni do mé, kdyby se néco délo. A on mé vzdycky upozornil...”
(matka H)

,...nejuic mi pomohlo sdilent, Metodéj a CAVO...“ (matka P)

»--.nejuic potirebuju psychickou podporu, sdileni a jediny, kdo mi pomohl je Metod¢j a lidi
kolem mé...sdilim na Facebooku, pak mi pomohl i Google...“ (matka A)

»-.jak ndro¢nd je péce o nase dité? Docela dost, neustdle musime byt ve sti‘ehu, co kdy syn

miiZe od cizich lidi dostat, jestli to, co je psané na obalu je pravda a tak...“ (otec J)
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Kategorie ¢as a pecujici rodic
Vtéto kategorii vramci rozhovorli zaznivalo to, Ze pecujici rodice velmi casto museli
prizpiisobit sviij ¢as pravé péci o dité s diagndzou vzacné metabolické onemocnéni. Zajimavé
bylo vniméani pecujicich rodicii o traveni ¢asu, nékteti rodice zminovali i to, jakym zpilisobem
travi ¢as se svym druhym, zdravym ditétem.
»--.DECe je narocna, o PEG, jidlo, skloubit to s druhym synem...“ (matka P)
»-..velky tlak vnimam, Ze je na mé, unimdam, Ze jsem pojistka, rozhodnuti je vétsinou na me...“
(matka M)
»..DECe je narocna, ale jsme szity... vSak to znas, uz ndm to prijde normalni...jidlo
nasackovany, pripraveny, neptijde mi to divny...“ (matka A)
»..delala jsem kolem syna, dobu kolem prvorozeného syna si nepamatuju...“ (matka H)
»--.mamvycitky kuviili pronimu synovi, mam to v mlze, ale neméla jsem na vyber...“ (matka A)
»-..Tikam si, jak jsme to vSechno zvladli?“ (otec F) ,...to si fikam taky...“ (matka H)
»--.MY jsme necestovali, necestujeme ani ted, co vzit s sebou, kde se ubytovat, hygiena...”
(matka H)

9.3 Vnimani ziska a ztrat

Tato kategorie se vinula vétSinou celym rozhovorem. Tuto oblast jsem si rozd€lila na ztraty
v rodiné pecujici o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim, co to ptineslo negativniho, ,
na oblast zisk{i a co to prineslo pozitivniho. A také kategorii Zivotnich hodnot, posledni
kategorii je oblast socialni kontakti. Opét se ukazalo, Ze vramci polostrukturovaného
rozhovoru se sdéleni o ziscich i ztratach a o negativnich nebo pozitivnich vécech, se sdéleni
pecujicich rodicii prolinaji s ostatnimi sdélenimi.

Kategorie ztrat a negativnich pfinost pro pecujici rodinu
Tato kategorie se vénuje tomu, jak konkrétni rodiny vnimaji péci o dité s diagnézou a také i
zivot s nim, at uZ Zivot rodidovsky, tak i partnersky. Casto se zmituji o pééi o zdravého
sourozence, tak jak je jiz patrno z piredeslych casti.
»-.S1 vymysleli bazén, tak vsSecky Sli do bazénu a syn tam stdl u bazénu, to bylo nervy
drasajici...“ (otec F)
»-..a to ti neptidda, furt té to tluce...“ (otec F)
,»-..CO MI milZe dat to, Ze mam dité nemocné?“ (matka M)
»--.CO jsem ztratila? Nemiizu do prace...“ (matka P)
»-.kdybychom jeli nekam ddl, tak aby to tam (v mistni nemocnici) zvladli, kdyz ho neznaji. A
do ciziny vitbec ne.“ (otec F)

»-.je pravda, Ze s rodinnymi vztahy to zahybalo...” (otec J)
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»Jurt rezim...“ (matka P)
»-..0Im, Ze hledani diagnézy se na mé podepsalo...“ (matka A)
»..chybi financni prostiredky, myslim, Ze stat pro nemocné déti moc nedéla, a to jsme vsichni
pojisteni...“ (otec L)
»..nediivéra byla nejhorsi, podcernovani situace, v nemocnici se ptali: ,Vazné maminko, se
vam to nezda?*, ne, to, ze syn 40x zvracel jsem si vymyslela...“ (matka A)
»---pO poradé s psycholozkou uz nechodime mezi zdravé déti...“ (matka P)
»-..nievnimam to jako ztraty, vSe ma smysl, je to cesta...“ (matka A)
»-.kdysi jsem se dival na néjaky dokument, kde se rozpadla rodina kuiili nemocnému diteti.
Jsem si rikal, co to muselo byt za chlapa, Ze opustil rodinu...“ (otec F)
»-..nnemtizu se rozdvojit...“ (matka P)
»..dcera ro srovndvd, se mnou jste se tolik neucili...“ (otec J)
»..bylo to nepiijemné, byt odbornik...“ (matka H)
»--kdyz syn potireboval maminku, tak byla u dcery v nemocnici, a on byl u babic¢ky nebo
s tatou...“ (matka P)
»--.CO Mi to vzalo? Po patndcti letech jsem unavend, vycerpand...“ (matka H)

Kategorie ziskt a pozitivnich pfinosi pro pecujici rodinu
Prestoze se pecujici rodiny setkavali a setkavaji s mnoha tézkostmi, v rozhovorech bylo patrno,
Ze nachazeli také i mnoho zdrojii, které jim pomahaji pti zvladnuti této naroéné a dlouhodobé
situace. Vypravéni jejich pribéhti je ovlivnéné tim, Ze o dit€ se vzacnym metabolickym
onemocnénim pecuji jiz nékolik let. Kazdy rodi¢ ma své mechanismy, které mu poméahaji se
zvladanim naroc¢né situace.
Zisky a pozitivni pfinos velmi ¢asto vyplynul z rozhovoru, nékdy jsem se rodi¢e musela ptimo
zeptat.
»-kdyZz uzje to tak hrozny, tak pomoct nekomu dalsimu...“ (matka P)
»-.SYn je Bozi dar, je tu diky Bohu a tak to prosté je.“ (matka M)
»,meéla jsem pripravené tii otazky a ty jsem pokladala: Jak moc to omezi dceru na Zivote? Jak
moc bude mit postizeny mozek? A bude chodit nebo nebude?...“ (matka P)
»--.jsem spokojend tam, kde jsem...“ (matka A)
»-.10 VIdIS a ted’ka udélal prijimacky na gympl...“ (matka H)
»-..moc ndm pomahala dcera, ddvala na brasku pozor...s odstupem ¢asu si uvédomuju, kolik
jsme toho na ni nalozili“ (otec J)
»-.. je to nase dcera, pomdahat ji budu po celyy milj zbytek Zivota, jak budu moct a jak budu mit
silu...“ (otec L)
»--.zlla jsem to, co je...“ (matka H)

»-..vydrzim vic, nez normalné...“ (matka P)
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Kategorie zivotnich hodnot
Situace, jako je narozeni ditéte se vzacnym metabolickym onemocnénim, sebou nese urcitou
zménu v nastaveni hodnot v rodiné. Tato zména hodnot miize byt zptisobena tim, ze rodina
v dobé, kdy jesté netusi, ze bude pecovat o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim, byva
nucena pirehodnotit své Zivotni postoje a hodnoty.
I v rozhovorech se zapojenymi rodinami to vyplynulo v ramci této kategorie.
»..nestala bych se predsedkyni pacientské organizace (smich)...“ (matka P)
,,...10 boZe, tak bude hrebik zatloukat kiivé, no a co...“ (otec J)
»--.jestli se dcera nauci ¢ist nebo psat, nebo bude stastna a usmévavd... tak jsme si vybrali to
druhé. Kdyz se nauci psat, bude to bonus, kdyz ne, tak se z toho nest#ili...“ (matka P)
»-.-opatrnost ve srovnavani druhych...“ (matka P)
»-..mamejiny Zebiicek hodnot, bereme vsechno jinak, i mezilidské vztahy...“ (otec F)
»--.kriiéek po kriicku zit...“ (otec J)
».pamatuju si i malé kriicky, uz mé neslozi tolik véct, co driv...“ (matka P)

Kategorie socialni kontakti pecujici rodiny
Socialni kontakty byla oblast, na kterou jsem se v rozhovorech také zamérila. Tato kategorie se
dotyka oblasti socialni izolace rodiny, ktera pecuje o dité se vzacnym metabolickém
onemocnénim, ale také se dotyka roviny socialni podpory, protoze né€které rodiny uvadély, ze
je pro né podpora z jejich socialniho okoli dtilezita. Jedna pecujici maminka také sdélila, Ze
nevnima zménu ve svych socialnich kontaktech, pratelé se ji nezménili po tom, co zacala
pecovat o dité s diagndzou vzacné metabolické onemocnéni.
»-.kazdej nejdriv rika: “To bude dobry, z toho se dostane.” Lidi nevédeéli, co Fict, chapu je...”
(matka P)
»..kamaradka rodila o den diiv, tak mi pak rikala, Ze se boji mi ptijit na oci, s tim ditétem,
abych neméla psychicky problém...“ (matka P)
»..aby mohl syn na sportovni soustiedent, tak ho poiradame sami, a nep¥ijde mi to divnyg...”
(matka A)
»...vadily mi hol¢icky ve stejnym véku jako je dcera...“ (matka P)
»-..CO by chtél syn, tak je hrat fotbal, ale s téma hypoglykemiemi se to néjak neslucuje...“ (otec
F)
»..nektery lidi té opusti na té ceste, bud’ jsi doma, nebo ve spitale, nebo ti hrabe, nebo jsi na
internetu a néco hledas, pises, nebo ctes... ,(matka A)
»..kamaradka, ktera pul roku resi, jak udélat synovi vysnény narozeninovy dort, ay se na
neho jen nemusel divat, ale mohl ho i snist. To je to pravé, podporujici...“ (otec J)
»--.jSOU pTatelé, kteri tu cestu jdou s vami, a nejen oni, rodiny, kolegové... to je moc fajn. Moc

to potirebujeme a vazime si toho...“ (otec J)
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.- kU1l Spatné imunité nemohl syn na vylety, hrozila ndkaza, kdyby onemocnél, tak je 14 dni
ve Spitdle, tyden na kapackach, tyden ho odpojuji. Hadal jsem se se sestrou, nechdpala, jak je

pro nas ten rezim diilezity...“ (otec F)

9.4 Socialni pomoc a podpora

Posledni oblasti, které jsem se vénovala v rozhovorech, byla moznost socialni podpory a
pomoci, konkrétné co to znamena pro zapojené rodice a také jaké pomoci se jim v jejich péci
dostalo a také, co by ocenili. Ve vybraném vzorku rodic¢i byli zapojeni jak rodice, ktefi maji
narok na prispévek na pédci, ale také rodice, kterym tento prispévek nebyl priznan. Rodiny
hovotili o moznostech nejen finanéni podpory ze stran neziskovych, nebo i pacientskych
organizaci. Dal$im okruhem, ktery byl vrozhovorech zminén, byla informovanost o
moznostech podpory. Posledni kategorii je oblast, kde pecujici rodi¢ vnima nejvétsi podporu
v péci o své dité.

Kategorie socialni pomoci a podpory
Pro rodinu, ktera pecuje o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim, je jakakoli podpora
velmi dilezZita. Ale jak jiz jsem uvadéla vySe, témata a kategorie se v rozhovoru prolinala.
Napriklad téma podpory a pomoci je zmitiovano velmi ¢asto, bez ohledu na to, jaké éasti
rozhovoru se zrovna s rodicem vénujeme.
»-..socialni podpora se mi zda nedostatecna. Nejvic mi pomohl Metodéj, facebook a Google...”
(matka A)
»-..dostavame mliko, to prestali vyrabet...“ (matka M)
»-..potiebovala jsem véci rikat na rovinu...“ (matka P)
»-..stacilo na recept napsat ,nezamernovat” a nemuseli jsme doldcet 1500,- za plechovku. Dala
jsem na to celé své stavebni sporeni, 200 tisic, zpétné to proplatit nejde, to vam nikdo
nerekne...“ (matka A)
»-.UVZdyt na néj berete prachy, tolik nema ani prodavacka, co si stézujete...“ (otec J)
»..nemdme ani andéla, ani prispevek, nikdo nechdpe to, Ze je problém nemit diagnézu...”
(matka A)

Kategorie informovanosti o moznostech pomoci
Vétsina rodici, kteti se zacéastnili rozhovorii, uvadéli, Ze pomoc si hledali hlavné svépomoci,
nebo sdilenim s ostatnimi rodici, kdyz se navazali na néjakou podptirnou organizaci. Také u
dvou rodin, kterym bylo dité a jeho onemocnéni diagnostikovano témér pired patnacti lety,
sdélovali, Ze jsou nyni uz jiné moznosti. Také uvadéli, Ze urcité by uvitali vice informaci pfimo
od 1ékarti, ¢i zdravotnického personalu v nemocnici.

»--.Zeptam se tebe, nebo doktora... to mi staci...”“ (matka M)
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,»...urcité bych uvital vic informaci...“ (otec L)
»..bojovali jsme s nedostatkem informaci, moc jsme jich nedostali. VSechno jsme si museli
obstarat sami, zjistit, selhal stat i doktori. Peripetie s prispévkem na péci, to je na dlouhé
vypravent...“ (otec J)

Kategorie vniméani podpory
Podporou rodice nejéastéji vnimali pomoc od svych blizkych. Také pomoc od statu. Objevovalo
se ale také téma podpory ve smyslu spokojenosti ditéte, o které rodic pecuje.
»-..Z€ Strany statu se nam dostdva podpory minimalni, soudit se se statem, o to, Ze posudkovy
lékar u nds hodnoti jinak, nez posudkouvy lékar v jiném kraji, to je, podle mé, nediistojné. My
nechceme prachy na dovolenou v Karibiku, chceme penize na péci o nase nemocné dité...”
(otec J)
»-..manzel byl pro mé oporou, posledni dobou jsem meéla strasnou krizi, podrzel mé...“ (matka
H)
»--.Drispévek? Tak ze tretiho stupné mu to snizili na proni...“ (otec F)
»..usmév dcery, kterd bere Zivot, tak jak je. Moc bych si pral, aby byl zazrak a treba asport
normalné chodila, je mi zas do breku...“ (otec L)

»-..Uira v Boha, kluci a v neposledni radé ma zZena...“ (otec F)

V rozhovorech se také objevily mysSlenky a pocity, které nespadaji do Zzadné z vyse vytycenych
kategorii. Nicméné jsem vnimala potfebnost je sd€lit, protoZe také i tyto pocity poucujicich
rodicii jsou velmi diilezité.

»--kdyby neméla tu hadicku, tak vypada jako normalni a lidi si reknou, Ze prehanim...”
(matka P)

»...mit zdlozni plan...“ (matka M)

»-.postupné se z mamky stal profik, kdyz to déla dennodenné od rana do vecera...“ (otec F)
»--kdyz bylo dceri 5 let, nastala krize, vjuoj Sel zpét... Dnes je obdobi, kdy to moc pozitivni
neni...“ (matka P)

»-..myslenky — tamhle skocit z okna, ty taky jsou dobry...“ (matka P)

»-..do nemocnice jsme jezdili na mésic, vozili jsme sebou vsecko, jidlo, plenky, mliko, vyzivu,
ryzi, pumpu jsem meéla v tasce a syn v sedacce. A pry: co tam pievazim? Cihly? Blbé kecy
prazskych, ktery sednu na tramvaj, my jeli pies ptil republiky...“ (otec F)

»-..1na specializovaném pracovisti persondl chybuje... hlidala jsem vsecko, set plny vzduchu,
kdyby mu to pichli, tak ho zabili. To bylo takové vnuknuti, se podivat...“ (matka H)

»--.jestli jsem se musel néceho vzdat? Uz to tak neberu, ale je jasné, Ze jsem o tom, jak budu se

synem travit ¢as, mél jinou piedstavu... Je to ale pryc, nemyslim na to...“ (otec J)

47



9.5 Odpovéd’ na vyzkumné otazky

Vyzkumné Setteni a jeho vysledky davaji odpovéd na stanovené vyzkumné otazky: Jak a kdy se
o diagnbze dozvédéli? Jaké vnimate zmény vrodiné po narozeni ditéte se vzacnym
metabolickym onemocnénim? Jaké zisky a ztraty vniméate ve vasi rodin€ po narozeni ditéte se
vzacnym metabolickym onemocnénim? Jaké moznosti socialni podpory a pomoci vnimate

v péci o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim?

Cilem vyzkumu bylo pfinést rozhovory podlozené tidaje o prozivani situace po narozeni ditéte
se vzacnym metabolickym onemocnénim. PrestoZe vybrany vzorek Sesti pecujicich rodicii neni
dostatecné reprezentativni a je samozi'ejmé, ze vysledky nelze aplikovat na celou skupinu, i
prres to nabizi Sirokou $kalu konceptii. To je zpiisobeno jednak tim, Ze kazda rodina je jina, ale
také tim, Ze problematika vzacnych metabolickych onemocnéni a péce o tyto pacienty je tak
individualni, Ze kazdou rodinu miiZeme povaZovat za original i ztohoto pohledu. Svou
vzacnosti tyto onemocnéni kladou naroky pravé svou jedinecnosti. A s ohledem na tuto

jedinecCnost je také treba k témto pecujicim rodinam v socialni praci pristupovat.

Cil své prace jsem naplnila zjisténim, Ze kazdé rodin€, po narozeni ditéte se vzacnym
metabolickym onemocnénim, byla diagnéza sdélovana jinym zplisobem. Nikdy nedoslo
ktomu, Ze byla rodi¢i diagnéza sdélena ,v klidném prostiedi, za pritomnosti jiného
podptirného pracovnika, nebo socialni pracovnika. Ve své praci jsem zjistila, Ze mnou oslovené
rodiny nalezly své vlastni zdroje pro zvladani naroéné a dlouhodobé situace, ktera je spojena
s péci o dité s diagnézou vzacného metabolického onemocnéni. A z rozhovort je také patrno,
Ze oslovené rodiny vnimaji vétSinou jako nedostatec¢nou socialni pomoc ze strany statu a je pro
né dilezita podpora jejich socialniho okoli. U nékterych rodin se také promeénily socialni
kontakty.
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10 DISKUSE

V této kapitole se vénuji popisu vysledki studie. Pokusila jsem se také navrhnout moznosti, jak
by se zjisténych vysledki dalo vyuzit v socialni praci s rodinou, které se narodilo a dlouhodobé
pecuje o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim s ohledem na problematiku vzacnych
metabolickych onemocnéni.

Zvyzkumii vyplyva, ze problematika narozeni ditéte s diagnézou vzacného metabolického
onemocnéni, je velmi specificka. A to pravé z diivodu vzacnosti onemocnéni. Rodiny se ¢asto
setkavaji s tim, ze 1ékari, ktefi pecuji o jejich dit€, mnohdy netusi, jakym onemocnéni jejich
dité trpi. Mnohdy jsou rodice vétSimi znalci onemocnéni, protoZe se s takovou diagnézou jejich
1ékar jesté nesetkal. Velmi casto se pecujici rodiny setkavaji s nepochopenim z okoli, protoze
jejich situace je tak specificka, zZe sami rodice hledaji nejlepsi cestu a zptisob, jak o své dité
pecovat. Hledaji také moznosti podpory ze strany socialni pomoci statu, ale mnohdy jsou
netspésni napriklad v Zadostech o prispévek na péci, protoze onemocnéni jejich ditéte je tak
osobité, vzacné, ze na néj nejsou tabulky. Piispévky na péci a jejich posuzovani je totiz nastaven
tak, ze pacienti se vzacnym metabolickym onemocnénim z této podpory mnohdy vypadéavaji.
Rodice také c¢asto ztraceji své socialni vazby a kontakty, jednak kvtili ¢asové a fyzické naro¢nosti
péce o dité se vzacnym metabolickym onemocnénim, ale také se stava, ze jejich pratelé maji
obavy z kontaktu s nimi. Netusi, jak se chovat, co fikat. Z vyzkumu je ale také patrno, Ze rodiny,
diky chuti sdilet své pribéhy a diky tomu, Ze se napiiklad, staly ¢leny podpiirné pacientské
organizace, ziskaly nové pratele, se kterymi sviij pribéh mohou sdilet, vyménovat zkusenosti.
Zajimavé zjisténi bylo to, Ze u vSech zapojenych rodin se objevilo, Ze je pro né diilezité to, kdyz
je odbornik bere jako partnery v péci o jejich nemocné dité. Pristup odbornikii a dalsiho
zdravotnického personalu je pro pecéujiciho rodice velmi klicovy pro jeho vyrovnavani se se
stresovou situaci. U nékterych rodicii se tento partnersky vztah, zalozeny na respektu a diivére,
tvoril delsi dobu. To mi pfijde jako zcela kli¢ové pro dalsi nastavovani a zkvalitniovani péce o

dité a jejich rodice.

10.1 MozZnost vyuziti vysledkll v socialni praci s rodinou, které

se narodi dit¢ se vzacnym metabolickym onemocnénim

Ve své praci jsem se také vénovala kontextu socialniho fungovani rodiny, kdy socialni
pracovnik intervenuje v rodin€, pokud selhava rodinné fungovani. Nebo kdyz naroky prostredi
jsou vétsi nez schopnosti tyto naroky vnimat.

Socialni prace s rodinou, které se narodi dité se vzacnym metabolickym onemocnénim, bude

nejvice postavena na doprovazeni v dobé, kdy se stanovuje diagnéza. Toto obdobi miize trvat
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riizné dlouhou dobu. Diilezité je vtomto obdobi rodinu provazet nejen ve vyrovnavani se
s faktem, zZe jejich dité je nemocné, ale také je doprovazet naptiklad v hledani zdroji pomoci.
Tyto zdroje miiZeme spole¢né s rodicem hledat v rodiné, socialnim okoli, nebo také v ramci
neziskovych organizaci, ¢i riznych pacientskych spolkéi. Rodinu miize také podpofit pri
hledani jinych rodic¢li se stejnou diagnoézou, jakou méa dité v doprovazené rodin€. Socialni
pracovnik také miize pecujici rodiné pomoci v ziskani prispévkii v ramci socialni pomoc statu.
Osloveni rodice zapojeni do vyzkumu sd€lovali, Ze by ocenili vétsi informovanost ze strany
l1ékarti ¢i personalu o tom, kam se mohou pro néjakou socialni pomoc obratit. V ramci vyzkumu

jsem tedy identifikovala to, Ze je pomoc socialniho pracovnika pro tyto rodiny velmi potiebna.
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ZAVER

Ve své praci jsem se vénovala tématu vzacna metabolicka onemocnéni. S ohledem na tato
onemocnéni jsem se vénovala také tématu sdé€lovani diagnoézy rodi¢tim, tématu ztrat a ziskii a
také moznostem podpory témto rodinam. Volba tématu byla inspirovana tim, ze sama jsem
matkou ditéte se vzacnym metabolickym onemocnénim a chtéla jsem ve své praci zjistit nejen
pohled na stanovené dil¢i cile, ale také jsem chtéla zjistit, zdali doslo v této oblasti k néjakému
posunu od doby, kdy se nam narodil nas syn.

Rodiny, které se zapojily do mého vyzkumu, znam osobné. Prozivala jsem s nimi jejich ptibéhy,
ale i presto, Ze jsem jejich pribéh znala, tak v ramci rozhovorti jsem se mohla doptat na dalsi
podrobnosti a také jsem si uvédomila hloubku a velikost lasky, se kterou rodice pecuji o své
dité. A nejen o néj, pecuji s laskou i o zdravé déti, o manzela, manzelku, o jejich vztah. Mnohdy
pecuji na hranici svych sil, pecuji i pres to, Ze sami onemocnéli zavaznym a progresivnim
onemocnénim. A kazdy den prozivaji strach o své dit€, kazdy den kontroluji, pfevazuji rany,
vazi a pripravuji stravu anebo dohlizeji na uzivani 1€k, pichaji injekce, odebiraji moc,
komunikuji s 1ékari, cvici s ditétem, aby si zachovalo chiizi, protoze by prestalo dychat. Méri
cukr v krvi, protoze prijeho poklesu miize nastat bezvédomi, kiece, postiZzeni mozku. Vysvétluji
1ékaitim, zachranaitim, Ze jejich dité€ nutné pottrebuje napichnout zilu a zavézt glukézu, protoze
jinak umfre, ze neméa cukrovku, a nesta¢i mu to, co jim odbornik radi. Jezdi s détmi na Skolni
vylet, protoze jinak by nemohlo jet, schovavaji se, aby je dité€ nevidélo. Vysvétluji ostatnim, ze
jejich dité umi chodit, ale jezdi na voziku, protoze se nesmi unavit. Kontroluji sloZeni potravin,
vymysleji recepty, planuji vareni bezpecného jidla, vzdavaji se svého ¢asu na odpocinek,
nejezdi na dovolenou, nechodi s prateli za zabavou, a to jen proto, Ze chrani Zivot svého ditéte.
Doprovazeji své dité do Skoly, hovoii s uciteli, nastavuji co nejvice ,normalni“ rezim, ve §kole,
ve spolec¢nosti, v zivoté. Chodi za ditétem do Skoly o prrestavkach, aby mu dali jidlo pfes sondu
do bricha. Vzdavaji se své prace, kariéry i konic¢k{. Tyto rodiny si velmi ¢asto uvédomuji, Ze na
své zdravé déti nakladaji vic, nez by méli, Ze sourozenci nemocnych détijsou ¢asto naté ,,druhé
koleji“. Svira jim to srdce, ale nemohou jinak a jsou vdécni, Ze maji tak skvélé a trpélivé déti.
Casto bezvysledné 7adaji o pfispévek na pééi. Hraji s kartami, které jim Zivot rozdal, oni si je
nevybrali.

Cilem prace bylo zjiSténi toho, jak rodina tuto situaci proziva. Rozhovorem a kvalitativnim
Setfenim jsem nalezla rizné zdroje, které rodinAm pomahaji a také rtizné skutec¢nosti, které
ovliviiuji jejich rodinné fungovani.

Z mého vyzkumu a jeho vysledkili vyplynulo to, Ze je nutny individuélni pristup k pecujicim
rodinam, a také zohlednéni jedinecnosti rodiny a jejich ditéte.

Velmi maly vzorek rodin zapojenych do vyzkumu mi znemoznil vénovat se tématu ve vetsi Siri,

myslim si, Ze ale miiZe byt inspiraci pro komplexnéjsi pojeti v jiném vyzkumu. Pravé v malém
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poétu rodin spatiuji limity své prace. Jiz p¥i pfipravé teoretické Casti a pak i pti rozhovorech
s pe¢ujicimi rodinami mé napadlo, Ze by se dal§i v§zkumna Setfeni mohla vénovat tématu
osamostatiiovani d&ti se vzacnym metabolickym onemocnénim a dopady tohoto

osamostattiovani na rodice.
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