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Abstrakt

Cilem této bakalaiské prace je popsani a oziejméni problematiky oSetfovatelské
péce o novorozence s diagnézou tuberdzni skleréza. Celd prace je roz¢lenénd na dva hlavni
celky. Prvni je teoreticka c¢ast, ktera v prvni kapitole informuje o fyziologickém
novorozenci, jeho definici, klasifikaci, poporodni adaptaci a fyzikdlnim hodnoceni
novorozence. Druha kapitola charakterizuje onemocnéni tuberdzni sklerdza. Je roz¢lenéna
na dal§i podkapitoly, které popisuji historii onemocnéni, charakteristiku syndromu,
etiopatogenezi, symptomatologii, vySettovaci metody, terapii a prognézu této nemoci.
V praktické Casti bakalatské prace se vénujeme piipadové studii. Popisujeme 1ékaiskou
anamnézu 1 oSetfovatelskou anamnézu, ktera se odebirala dle vzoru Virginie Henderson.
Nasleduje popsani oSetfovatelskych problémt, které se vyskytly k dané kazuistice. V
dlouhodobém planu péce je popsana pribézna hospitalizace, individudlni péce o
novorozence, o jehoz piipad se zajimame a také vSeobecnd doporouceni pro dlouhodobé
sledovani pacienti s diagnézou tuberdzni sklerdza. V zavéru prace je diskuze, ve které se

popisuje zhodnoceni nasi prace.



Abstract

The aim of this bachelor thesis is to describe and elucidate the nursing care for
newborns diagnosed with tuberous sclerosis. The whole work is divided into two main
units. The first is the theoretical part, which in the first chapter informs about the
physiological newborn, its definition, classification, postpartum adaptation and physical
evaluation of the newborn. The second chapter characterizes the disease tuberous sclerosis.
It is divided into other subchapters, where are a history of the disease, characteristics of the
syndrome, etiopathogenesis, symptomatology, examination methods, therapy and
prognosis of this disease. In practical part of bachelor's thesis, we deal with a case study.
We describe a medical history and a nursing history, which was taken according to the
model of Virginia Henderson. The following is a description of related nursing problems.
In the long-term care plan it’s described ongoing hospitalization, individual care of the
newborn that we are interested in, and also general recommendations for long-term follow-
up of patients diagnosed with tuberous sclerosis. At the end of the work is a discussion in

which the evaluation of our work is presented.



Uvod
,»1 ten nejmensi ¢lovék dokaze zménit smér budoucnosti.” J.R.R Tolkien

Pfestoze se prvni zminky o onemocnéni tuberdzni sklerdza tadi piiblizn¢ do 19.
stoleti, je dodnes tahle nemoc mezi lidmi docela nezndmou diagndzou. Jednd se o velmi
vzacné, genetické a variabilni multisystémové onemocnéni, které mizeme zafadit mezi
neurokutanni syndromy. Projevuje se riznou symptomatologii. Nejcastéji je to postizeni
ktze, mozku, ledvin a srdce. Diky vysoko pokrokovym metoddm je mozné ji v dneSni
dob¢ objevit jiz v prenatadlnim obdobi a diky téhotenskym screeningiim tak dokdzeme vcas
zahajit vhodnou lécbu nebo zdkrok. Tito pacienti tak maji mnohem vysSi uspésSnost
ptedchazet komplikacim a vést kvalitni Zivot.

Vybrané téma moji bakalaiské prace jsem si zvolila pfedevSim proto, ze se hloubéji
zajimam o problematiku oSetfovatelské péce o novorozence. M¢la jsem moznost pracovat
na specializovaném pracovisti s novorozenci a od té¢ doby se mi tato prace velmi zalibila a
chtéla by se ji vénovat i nadale. Pfestoze jsem se pfed psanim této bakalaiské prace nikdy
nesetkala s novorozencem s diagn6zou tuberdzni skleréza, byla to pro mne vyzva, naucit
se tak néco nového, co je spojené s péci o novorozence. V prubéhu odborné praxe, na
oddéleni fyziologickych novorozencti, jsem méla moznost podilet se na péci o takového
pacienta a pokladam to za velice bohatou a inspirativni zkusenost do budoucna.

Pii zpracovavani jsem se snazila opirat o co nejaktudlnéjsi odborné clanky a
publikace, které mi dokazaly piiblizit dané téma do hloubky a pochopit tak tuto vzacnou,
vrozenou vyvojovou vadu u novorozence. Za nejpifinosnéj$i povazuji odborny clanek
Tuberous sclerosis complex: review based on new diagnostic criteria od autorky L. K. L.

Portocarrero a kolektivu a ¢lanky od MUDr. Botivoje Petrdka, CSc., ktery se vénuje

tomuto onemocnéni ve Fakultni Nemocnici Motol v Praze.



TEORETICKA CAST

1. Fyziologicky novorozenec

1.1 Definice

Za fyziologického novorozence miizeme povazovat kazdého novorozence, ktery
dosahuje né€kolika kritérii. Musi byt zdravy, zraly, eutroficky, narozeny v terminu,
s primérnou hmotnosti 3500 g a pramérnou délkou 50 cm. Jeho obvod hlavicky je
prumérné 34 cm a obvod hrudniku o 1-2 cm mensi nez obvod hlavy. (Fendrychovéa, Borek

2012)

1.2 Klasifikace

Gestacni stafi, neboli veék, znamena délku téhotenstvi. Jeji trvani je nejCastéji
meéieno od prvniho dne posledni menstruace, az po den porodu. Novorozence tak miizeme

delit do nekolika klasifikaci. (Klima a kol. 2016)

7~

1.2.1 Klasifikace novorozence podle gesta¢niho stari:

e Donoseny novorozenec — neonatus maturus —37 + 1 az 41 + 6
e PfenaSeny novorozenec — postmaturitas —nad 42 + 0

e NedonoSeny novorozenec — prematuritas — pod 37 + 0

(Stranak, Janota 2015)

1.2.2 Klasifikace novorozence podle porodni hmotnosti:

e Novorozenci s velkou porodni hmotnosti — 4500 g. a vice

e Novorozenci s normalni porodni hmotnosti — 2500—4500 g.

e Novorozenci s nizkou porodni hmotnosti — 2500 g. a méné

e Novorozenci s velmi nizkou porodni hmotnosti — 1500 g. a méné

e Novorozenci s extrémné nizkou porodni hmotnosti — pod 1000 g.

(Strandk, Janota 2015)
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1.2.3 Klasifikace novorozence podle vztahu porodni hmotnosti ke gestaénimu véku:

e Eutrofie — hmotnost odpovidéa gesta¢nimu véku

e Hypotrofie — hmotnost je nizsi, obvykle pod 5. percentilem, pro dokonceny tyden
gestacniho véku

e Hypertrofie — hmotnost je vyssi, obvykle nad 95. percentilem, pro dokonceny tyden
gestacniho véku

(Strandk, Janota 2015)

1.3 Poporodni adaptace donoSeného novorozence

Poporodni adaptace probiha ve tfech fazich:

Prvni faze reaktivity — trva 15-30 min od porodu. Dité je aktivni, zivé, navazuje
ocni kontakt s matkou, klesa télesna teplota, dychani je nepravidelné, zrychlené, mizeme
pozorovat Casto periferni akrocyan6zu

Faze spanku — trva 1-3 hodiny od porodu, dechova a srde¢ni frekvence klesa
k normalnim hodnotam

Druha faze reaktivity — nastava piiblizn€ do Sesti az osmi hodin od porodu, dité se
probouzi a je aktivni, reaguje Cile, mize odchazet prvni smolka.

(Stratiak, Cerna, Sanakova, 2015)

Porodem prechazi novorozenec z intrauterinniho do extrauterinniho prostredi.
Dochazi k celé fadé zasadnich zmén v jeho organismu. Béhem prvnich minut se méni
hlavné dychaci a ob&hovy systém. Fetalni krevni ob¢h se méni v postnatalni. Pferusenim
pupeéniho pahylu dochézi k uzavieni fetilnich cévnich spojek. Rizené dychani je
multifaktoridlni. Podstatné jsou reflexy mechanického drazdéni dychacich cest a plic,
chemoreflexy a termoregulace. Jde o celkovou souhru dychaciho systému, ob&hového

systému a ¢innosti centralni nervové soustavy. (Roztocil, 2001)
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Prvni vylucovani moci probihd z 90 % u novorozencti béhem prvnich 24 hodin
zivota. Rendlni systém je nezraly a je nachylnéjsi k dehydrataci, hyperhydrataci nebo ke
vzniku iontovych dysbalanci. DonoSeny novorozenec ma potiebu pfijimat tekutiny v prvni
den zivota 60-80 ml/kg/den, nasledné stoupa. Ke konci 1. tydne Zivota je to az 150

ml/kg/den.

Travici Ustroji je po narozeni pfipraveno k piijimani matefského mléka. Kapacita
zaludku je 90-100 ml a vyznacuje se rychlym travenim. Nékdy jiz béhem porodu nebo do
prvnich tff dn odchézi smolka, neboli mekonium. Pfechodna stolice se vyskytuje pfiblizné
od 4. dne novorozence. Castym jevem je i vyskyt gastroezofagedlniho refluxu. (Klima a

kol.2016)

Nervovy systém donoSeného novorozence tvoii pii narozeni 10% vahy
novorozence. Dit€¢ se vyznacuje typickou polohou s pfikréenymi koncetinami a tzv.
predispozi¢nim polozenim hlavy na jednu stranu. Projevuji se vybavné novorozenecké
reflexy, naptiklad saci, polykaci, patraci, Morotv reflex apod. Jeho svalovy tonus je

pfiméteny.

Kuze je, bezprosttedné po porodu, pokryta bilou hmotou neboli plodovym mazkem.
Novorozenec je rizovy, jeho nehtiky jsou pferostlé, ma jasné zfetelné fasy a oboci, na
hlavicce jsou vlasy a dlan¢ i1 plosky nohou jsou ryhované. Pupecni pahyl je nejdiive
rosolovité konzistence, nasledné¢ mumifikuje a samostatné¢ vysycha a odpada po Sesti az

deviti dnech.

Nesmirn¢ diilezita je 1 termoregulace. Diky ni probihd poporodni adaptace bez

obtizi. Novorozenci maji jen tenkou vrstvu podkozniho tuku a nejsou schopni vytvaret

hlavné¢ vysoky piivod kysliku a glukézy, spolupraci hypotalamu (centrum pro

termoregulaci) a dostatek hnédého tuku. (Straniak, Cerna, Satiakova, 2015)

1.3.1 Orienta¢ni hodnoty vitalnich funkci u donoSeného novorozence:

Télesna teplota: rektalni: 36,5 — 37,5 °C, axilarni: 36,5 — 37,0 °C
Dechova frekvence: 40-60 decht/min
12



Srdec¢ni frekvence: 100-180/min, v klidé 120-160/min
Krevni tlak: zavisi na gestaci. Orientacné se stfedni arteridlni tlak rovna gestacnimu tydnu

(Strandk, Janota 2015)

1.4 Fyzikalni vySetieni novorozence

Fyzikalni vySetfeni se definuje jako vySetfeni nemocného za pomoci smysli, tedy
zraku, sluchu, hmatu a nékdy i Cichu. Jako zakladni pomicka nam ktomu slouzi
fonendoskop, pro zesileni sluchovych vjema.

Mezi fyzikalni vySetfeni patii tzv.-5P
e Pohled neboli inspekce
e Pohmat neboli palpace
e Poklep neboli perkuse
e Poslech neboli auskultace
e Perrectum

Ptidava se 1 vySetfeni ¢ichem. (Nejedla, 2015)

Pii fyzikalnim vySetfeni novorozence je potieba dosdhnout dvou cili. Prvnim je
odhaleni anatomickych odchylek vzniklych v intrauterinnim zivoté, které mohou
zkomplikovat poporodni adaptaci novorozence. Druhym cilem je observace novorozence
v pribéhu Casu, aby se pfipadné zndmky nemoci zachytily vraném a Casném stadiu.
Osetrovatelsky persondl by mél umét pii sledovani novorozence zkusené rozpoznat prvotni
znamky nemoci a predat informaci dostate¢né, smysluplné a jasné 1ékafi. Velice dulezité je

zapisovani jakychkoliv zmén do zdravotnické dokumentace. (Fendrychové, Borek 2012)

1.4.1 Anamnéza

V neonatologii je v anamnéze ojedin€lé, ze ji miZeme ziskat CasteCné jiz pied
narozenim ditéte. Informace z porodnické dokumentace jsou uspokojivé a miuzeme je
ziskat rovnou od matky. Anamnéza novorozence se sklddd z anamnézy matky, rodinné

anamnézy, anamnézy novorozence a vysetieni placenty.
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1.4.2 VySetieni novorozence

Celkové vysetieni novorozence by mélo trvat pfiblizné pét az deset minut v tichu,
teple a pii dostateném osvétleni. Dité¢ by mélo byt obnazené. Jesté¢ pfed manipulaci a
fyzickym kontaktem se provede celkové zhodnoceni pohledem. Hodnotime stav védomi,
barvu ktize, dechové usili, drzeni téla a spontanni aktivitu. Déle sledujeme u novorozence
jeho vitalni zndmky, télesnou teplotu, dechovou a srde¢ni frekvenci a krevni tlak. Nasledné
pokracujeme a vySetfujeme jednotlivé casti téla - tvar, hlavu, krk, o€i, usi, nos, Usta a
hrdlo, kiizi a lymfatické uzliny, hrudnik a bficho, kardiovaskularni systém, genitalni a

mocovy systém, svalovy a kostni systém, nervovy systém. (Sedlafova a kol.2008)

Poporodni adaptaci hodnotime podle MUDr. Virginie Apgarové, tzv. Apgar score.
Hodnotime v 1., 5. a 10. minut€ zivota novorozence 5 zivotnich projevi.

e Barva kize (prokrveni)

e Srdecni frekvenci

e Respiracni usili

e Svalové napéti

e Reakce na podrazdéni

Nejvyssi pocet bodu je 10, nejnizsi je 0. Dité, které dosahne sedmi bodul, je uz

povazované za rizikového novorozence. (Fendrychova, Borek 2012)

Tabulka ¢.1 APGAR SCORE

Hodnoceni 0 1 2

Dychani Zadna dechova | Nizka dechové | Vydatnd  dechova
aktivita aktivita aktivita

Srdec¢ni akce Nepritomna AS <100/min AS >100/min

Barva Generalizovana Akrocyandza Razova, véetné
cyanoza koncetin

Reakce na | Zadna Pomala Okamzita

podrazdéni

Tonus Atonie Hypotonie Normotonie

(Stranak, Janota 2015)
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2 Tuberozni skleroza

2.1 Historie

Prvni CasteCné zminéni o této chorobé bylo jiz vroce 1835, kde publikoval Pierre
Francois Olive Rayer atlas, ilustrujici kozni choroby. Jedna z barevnych desticek v této
publikaci zobrazovala tvaf mladého muZe smalymi, teCkovitymi, erytematéznymi
papulami, podobnymi vzhledu, ktery byl pozdéji popsan jako ,,adenoma sebaceum®, ktera
je charakteristicka pro tuberdzni sklerézu. (Gémez, 1995) O nékolik let pozdéji, v roce
1862, Friedrich Daniel von Recklinghausen prezentoval v Berliné patologické nalezy u
novorozence, ktery zemfel kratce po narozeni. Jeho srdicko mélo n€kolik nédorti na
povrchu, jiné byly vypuklé do srdeénych komor a dal$i byly umistnéné ve sténach srdce.
Nador levé stény byl ,velikosti holubiho vejce”. Von Recklinghausen oznacil tyto
kardialni tumory za ,,myomaty* a stru¢n¢ dodal, ze mozek ditéte obsahuje ,,velké mnozstvi
skler6z“. Tento opis se pokldda za prvni opis dvou patologickych 1ézi, které jsou
nejcastéj$i u novorozenci s tuberdzni sklerézou — srdcovy rabdomyom a kortikalni hliza.
(Gomez, Sampson, Whittemore 1999)

Francouzsky neurolog Désiré-Magloire Bourneville si zaslouzi uznani za objeveni,
popis a pojmenovani dodnes uzivaného jména nemoci tuberdzni skleréza, v roce 1880.
Onemocnéni bylo déale zkoumano a v roce 1908 Vogt vyslovil jako klinickou diagnézu pro
stanoveni tuberdznej skler6zy — zéachvaty, mentalni postizeni a ,,adenoma sebaceum®.
Nasledn¢ také doplnil, ze srde¢ni a ledvinové nadory mohou byt soucasti tohoto
onemocnéni. (Gomez, 1995)

Pani Kirpicznik a Berg vyslovili myslenku, Ze tuberdzni skleréza je dédicné
onemocnéni poté, co studovali rodiny s touto diagnézou. V roce 1924 Marcus a v roce
1935 Dalsgaard-Nielsen popsali rentgenové intrakranialni kalcifikace jako znak tuber6zni
skler6zy, ¢imz se zvysil pocet diagnostikovanych pacienti. Moolten v roce 1942 rozpoznal
komplexnost a ,hamartidlni povahu tuber6ézni sklerdzy a pfejmenoval ji na komplex
tuber6zni sklerézy - TSC. Pozdéji se pomoci vyzkumu zjistilo, Zze nemusi mit vSichni
pacienti s potvrzenou diagnozou tuber6zni skler6zy mentélni retardaci. Pro stanovovéni
prisngjSich kritérii pro diagnostiku vyrazn¢ pomohlo vynalezeni pocitacové tomografie
hlavy v roce 1974, po které nasledovala echokardiografie a snimek ledvin a v roce 1982

magnetickd rezonance. (Gomez, Sampson, Whittemore 1999)
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2.2 Charakteristika syndromu tuberozni sklerozy

Tuber6zni sklerdza je genetické onemocnéni, pro které je charakteristickd tvorba
benignich tumord, takzvanych hamartoma nebo hamarcii, které¢ postihuji rizné organové
systémy. Nejcastéji kiizi, mozek, ledviny a srdce a miize se objevit prakticky v jakémkoliv
systému. Projevuje se riznou variabilitou symptomii a zavaznosti postizeni. Mnoho
projevii souvisi s vékem pacienta. U novorozencl jsou cCasté velké hamartomy, které
mohou zplsobit az smrt jedince. U starSich pacientii spiSe dochazi ke komplikacim,
spojenych s 1é¢bou epilepsie, poskozenim CNS, selhanim ledvin, ndhlym vnitini krvaceni
z velkych hamartomil, vzacné i vznik rendlniho karcinomu. Incidence tohoto onemocnéni
se odhaduje na 1 : 5800. Postizeni mohou byt jedinci ze zdravych rodin, ale také rodin, kde

se onemocnéni jiz projevilo. (Vrtél a kol. 2009)

2.3 Etiopatogeneze tuberodzni sklerdzy

Jedna se o multisystémové, neurokutdnni onemocnéni s autozomaln¢ dominantnim
typem dé&dicnosti. Pfiblizné¢ jedna tfetina pacientli ziskd onemocnéni od svého rodice,
zbytek mutaci je nové vzniklych. Riziko odevzdani nemoci u nemocnych rodict je pro
jejich dit€¢ 50 %. Za vznik nemoci je odpovédna porucha v jednom ze dvou tumor-
supresorovych geni.

e Gen TSC1 zplsobuje mutaci genu v 27 % ptipadi a je uloZzen na dlouhém raménku
9.chromozomu (9q34). Transkripci 23 exonii genu TSCI1 se vytvoii bilkovina
hamartin.

¢ Gen TSC2 je pfic¢inou mutaci u 73 % ptipadl. Lokalizuje se na kratkém raménku
16.chromozomu (16p13). Obsahuje 41 exonl a vznikd bilkovina tuberin. Pacienti

zvyknou mit t€z8i prabéh nemoci.

Oba geny reguluji bunécny riist a proliferaci bunék. Dle riznych klinickych pozorovani

bylo popsano vice, nez tisic riiznych mutaci téchto genti. (Bayer 2011)
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2.4 Symptomatologie

Projevy tuberdzni skler6zy mohou byt rtizné, v zavislosti na véku pacienta,

zévaznosti prubéhu onemocnéni a rychlosti progrese. VétSinou postihuje celou tfadu

systémil. Ctyfi hlavni typy projevil jsou definovany jako mentalni retardace, kiece, kozni

1éze a nddory riznych orgdnd, véetné mozku. (Bayer 2011)

Postizeni kaze:

vvvvvv

nemocnych s tuberdzni sklerézou. Léze jsou tvofeny z Cervenych papul v oblasti
nosu, brady, tvafi a lici.

Depigmentované névy, podobné vitiligu, jsou ovalného tvaru s nepravidelnymi
okraji, nejcastéji v oblasti trupu a koncetin. Byvaji nalezeny kratce po porodu a
nejlépe jsou vidét pod Woodovou lampou, tedy v ultrafialovém svétle.
Hypopigmentované makuly jsou pozorovany v malé mife u nemocnych
novorozencu.

Ploché fibromy vznikaji nejvic na trupu, dasnich, kolem nehti a u malych déti
podél hranice vlasti nebo oboci.

Sagrénova kiiZe je nestejnomérné silné, nerovné postizeni kiize, edozelené nebo
svétlo hnédé barvy, které dostalo i nazev café au lait, nachazejici se

v lumbosakralni oblasti na zadech.

Kozni léze vétSinou nezplsobuji u nemocnych zdravotni komplikace, jsou spise

kosmetickym problémem. Az devét z deseti jedinci mivd poSkozeni kuze.

(https://www.nhs.uk/conditions/tuberous-sclerosis/)

Postizeni CNS:

Pacienti mohou mit;:

subependymalni glialni uzly
subependymalni obrovskobunééné astrocyty-SEGA
kortikalni tubery

subkortikalni vice¢etné hamartomy
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Velké nezhoubné nadory, které se jmenuji také SEGA, mohou v nékterych piipadech
nartst do takové velikosti, kterd omezi proudéni mozkomisniho moku do mozku a dokazou

tak vyvolat hydrocephalus.

Symptomy u jedince by pak byly:
e bolest hlavy
e pocity nevolnosti a zvraceni
e ztrata chuti k jidlu
e zvySena letargie
e poruchy zraku
e epileptické zachvaty

e nahla porucha kontroly mocového méchyie nebo stiev

Takto neléceny hydrocephalus mtize zplisobit az smrt. LécCit se da chirurgicky, kde se
odstrani nadbyte¢ny mok z mozku. Pfedchazet se mu da pomoci MRI, ktera dokaze v€asné

detekovat SEGA. (https://www.nhs.uk/conditions/tuberous-sclerosis/)

Az 80 % nemocnych miva epilepsii, pfiblizné¢ polovina trpi mentdlni retardaci. U
novorozencl jsou nejcastéjSi infantilni spazmy. Plati obecné pravidlo, ze ¢im dfive se
spazmy projevi, tim je vétSi riziko mentalni retardace u ditéte. Poruchy autistického
spektra, neboli pervazivni vyvojové poruchy, ke kterym patii autismus, hyperaktivni
porucha spojend s mentalni retardaci, jsou také velmi castym znakem pifi tuberdzni
skler6ze. Pacienti mohou mit také poruchy chovani, kterymi jsou impulzivni chovani,
agrese, uzkostné poruchy, deprese nebo schizofrenie, ¢i poruchy spanku. (Menkes, Sarnat,

Maria 2011)

PostiZeni ledvin:

Vyskytuji se ve starSim véku az v dospélosti. Nejcastéji jsou nalezeny dva typy
renalniho postizeni. Benigni angiomyolipom a polycystické ledviny. Vzacné onkocytom,
maligni angiomyolipom, renalni karcinom. Komplikace, souvisejici s postizenim ledvin,

mohou zpiisobit az u tfetiny pacientli s tuber6zni sklerdézou smrt. ((Bayer 2011)
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PostiZeni dalSich organii:

Lymfangiomyomatéza plic je progresivni a smrtelné onemocnéni, kterym trpi
vyluéné jen zeny mezi dvacatym a Ctyficatym rokem zivota. Projevuje se hemoptyzou a

duSnosti a mtize dojit az k respiracnimu selhani.

Ptiblizn€ polovina pacientli mé nalezeny nador v oblasti retiny.

Onemocnéni srdce postihuje pfiblizné 50 % pacientd s tuberdzni sklerézou.
Intrakardidlni rhabdomyomy jsou vyznamné uz v intrauterinnim a pozdé&ji v kojeneckém
obdobi. Dokézou zptsobit mechanickou obstrukei toku krve. Tyto 1éze patii k nejvétSim a
obsahuji glykogen, ktery obvykle spontdnné odezni v pritb¢hu dvou az tii let. Miize vSak

zpusobit i nemalé komplikace a jsou potom nezbytnd chirurgické opatfeni.

Vznikaji také fibromy dasni, otvlirky a prohlubné¢ v zubech pacient. (Menkes,

Sarnat, Maria 2011)
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2.5 VySetiovaci metody

Diagnosticka kritéria pro tuberdzni sklerézu byla pfezkoumana v roce 2012, na
Mezinarodni Konferenci o tuberdzni skleréze. Setkalo se tam 79 odbornikll ze Ctrnécti
zemi, aby stanovili doporuceni pro diagnostiku, sledovani a 1é€bu pacientii s tuber6zni
skler6zou. V porovnani s ptfedchozimi kritérii zroku 1998 byly provedeny zmény.
Nejvyznamnéjsi byly tfi z nich, a to - genetické testovani, uptesnéni klinickych kritérii a

upiesnéni kdy je diagnoza definitivni a kdy jen pravdépodobna.

Dle nového genetického kritéria je identifikace patogenni mutace v TSC1 nebo
TSC2 DNA dostatecna pro stanoveni definitivni diagnozy tuberdzni sklerdzy. Rostouci
dostupnost molekuldrniho testovani a nastup sofistikovanych technologii umoznil genetice
stait se velkym pfispévatelem k diagnostice tuberdzni sklerdzy. Toto kritérium také
usnadiiuje diagnostiku predevSim u malych nebo kojicich déti, které dosud nespliuji
diagnostickd kritéria, zalozena na klinickych projevech. V mnoha zemich, kde je analyza
mutaci mén¢ dostupna, jsou vSak nadale hlavnim zpiisobem stanoveni diagnozy tuberdzni

skler6zy klinicka kritéria. (Portocarrero et. al, 2018)

Pro urCeni diagndézy tuberdzni sklerézy byla stanovena diagnosticka kritéria.
Existuji velké a malé. Pro stanoveni definitivni diagnézy musi byt nalezeny alespont dvé
velké nebo jedno velké a dvé mala kritéria. Pokud bychom nalezli tfeba jen jedno velké a
jedno malé kritérium, je diagndéza jen pravdépodobnd, ale nemoc se samoziejme
nevylucuje. Mozna diagnéza je tedy déna, pokud je pfitomné jedno velké nebo jedno malé

kritérium. Viz tab.1 (Komarek, Zumrova 2008, Bayer 2011)
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2.6 Diagnosticka kritéria

Tabulka ¢.2 Diagnosticka kritéria tuberdzni skler6zy

Velké Kritéria

Malé Kritéria

Hypomelanotické skvrny (3 a vice, primér

nejméne 5 mm)

Kozni 1éze typu ,,confeti*

Facialni angiofibromy (3 a vice) nebo

fibrozni plaky

Jamky v zubni skloviné (3 a vice)

Ungualni fibromy (2 a vice)

Intraoralni fibromy (2 a vice)

Sagrénové skvrny

Retinalni bezbarvé skvrny

Mnohocetné retindlni hamartomy

Polycystické ledviny

Kortikalni tubery

Jiné hamartomy

Subependymalni noduly

Subependymalni obrovskobunécné

astrocytomy

Srde¢ni rhabdomyom

Lymfangiomatdza

Renalni angiomyolipom (2 a vice)

(Volpi 2019)
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Pro diagnozu tuberdzni sklerdzy neexistuji Zadné specifické pfiznaky. Existuji v§ak
klinické projevy, ke kterym muize dojit v souvislosti s tuberdzni skler6zou a které vyzaduji
dals$i zkoumani. Pokud ma jeden z biologickych rodi¢i vySetfovaného pacienta dané
onemocnéni, je az 50 % Sance, Ze vySetfovany pacient ma tento stav také. Riziko 50 %

zlUstava nezménéno, pokud jsou postiZeni také jeho sourozenci. (Portocarrero et. al, 2018)

Podezieni na diagnozu tuberdzni sklerdzy pochézi z prenatalni detekce srdecnich
rhabdomyomu, postnatalni identifikaci hypopigmentovanych makul na kizi, zachvaty
v détstvi, zejména kieCe a pfitomnost nebo i nepfitomnost kognitivniho poSkozeni pfi
hodnoceni autismu. Pokud je to indikovéno, doporucuje Mezindrodni konsenzus pro

tuberdzni sklerézu kazdy rok screening na neuropsychiatrické poruchy. (Volpi 2019)

Z dermatologického hlediska se doporucuje kompletni dermatologické vysetieni.
Mc¢la by byt také ziskana rodinna anamnéza nejméné tii generaci a genetické testovani by
mélo byt zvazeno v piipad¢€, kdy existuje podezieni na diagndézu nebo planovani rodiny.
Doporucuje se také dentdlni a oftalmologické vySetfeni, vcetné fundoskopie, vSem
jedincim s diagnostikou  tuberézni  sklerézy, pii  hledani  hamartomi a
hypopigmentovanych 1ézi sitnice. U déti by méla byt zvazena doplitkova vysetfeni —
magnetickd rezonance mozku a vyhodnotit subependymalni uzly nebo jiné intrakranilni
léze. VySetfeni za pomoci elektroencefalogramu se vyuzivad k vyhodnoceni aktivity
subklinickych zachvati. VySetieni elektrokardiogramem se vyuziva ke zjisténi moznych
poruch vedeni srdce kvuli pfitomnosti rhabdomyomu. Zobrazovaci metody, vcetné
bfiSniho ultrazvuku, pocitatové tomografie nebo magnetické rezonance, by se mély
provadét v dobé diagndzy u vSech pacientti, bez ohledu na jejich vék. U Zen ve veéku 18ti
let a vice a u symptomatickych muziti jsou doporuceny zkouSky plicnich funkci a
pocitacova  tomografie s vysokym rozliSenim  hrudniku  pro vySetieni

lymfangioleiomyomatdzy. (Portocarrero et. al, 2018)
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2.7 Terapie

Terapie u pacientll s tuberézni sklerézou je komplikovand a obtizna, protoze
vyzaduje komplexni a integrovany pfistup, z divodu multiorganové nemoci. Vyzaduje
sledovani a posouzeni ve spolupraci stymy genetikli, neurologli, oftalmologt,
pneumologii, nefrologli a odontologie. Pacienti jsou tak sledovani cely Zivot. Lécba
spocivd ve zvladdani pfiznakl,, zpisobenych hamartomy a profylaktickych opatieni
k zamezeni ztraty funkce postizeného organu. Dle charakteristiky a vaznosti pacienta se
musi volit konzervativni nebo chirurgické feseni. VSeobecna doporuceni jsou rozsahla a

obsahuji n¢kolik orgdnovych systémi. (Volpi 2019, Portocarrero et. al, 2018)

2.7.1 Moznosti terapii

A. Konzervativni FeSeni: Terapie za pomoci mTOR inhibitori

Sirolimus, zndmy také pod jménem rapamycin, byl prvnim lékem z tfidy antibiotik
s imunosupresivnimi a antiangiogénnimi ucinky, které ptisobi na buné¢nou inhibici mTOR.
Pozdé&ji byl tento 1€k uméle zménén na hydrofilngjsi formu s moznosti podani 1éku per os.
Nazval se everolimus. Oba léky funguji na principu vazéni a inhibici mTOR, kdy
zpusobuji blokovani bunécného cyklu mezi G1 a S fazemi. Dle klinickych studii se
doporucuje pouziti inhibitorit mTOR pii tuberkul6zni skleréze. Je 1ékem prvni volby pfi
imunosupresivni 1é¢bé po transplantaci ledvin u pacientl s tuberdzni sklerézou. Také ma
pozitivni U€inky na angiofibromy obliceje, epilepsii, srde¢ni rhabdomyom, fibromatézu a
karcinom ledvinovych buné¢k. Pfiznivé Gc€inky inhibitori mTOR je vSak nutno zvazit
s ohledem na dlouhodobé vedlejsi ucinky u pacientl postizenych tuberdzni sklerozou. (De

waele, Lagae, Mekahli 2015)
Vedlejsi ucinky inhibitori mTOR
Vyuziti pozitivnich imunosupresivnich a protirakovinnych 0¢ink inhibitort mTOR

je bohuzel spojeno také s vyskytem moznych dlouhodobych vedlejsich ucinki, které jsou

spojovany s progresem mnoha poruch.
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® Renadlni vedlejsi ucinek - proteinurie,
o Hemodynamicky vedlejsi ucinek - hypertenze,
o Hematologicky vedlejsi ucinek - anémie, mikrocytoza,

ve

e Metabolicky vedlejsi ucinek - diabetes, dyslipidémie,

e Dermatologicky vedlejsi ucinek - stomatitida, akné,

e Hormonadlni vedlej§i ucinek - zhorSena funkce gonad, ovarialni toxicita, amenorea

e ZhorsSené hojeni ran - kyla

Nejzietelnéjsi je ale fakt, ackoli to neni vedlej$i ucinek, Ze 1éze maji tendenci se

znovu objevovat ihned poté, co je lécba zastavena. Proto je tyhle léky nutné brat
potencialné cely zivot. I kdyz je vysledek 1écby everolimem slibny a dochéazi k indukované
redukci TSC-asociovanych hamartomti a stabilizaci plicnich funkci, vysazeni 1éCiva by
mohlo zpusobit opétovné objeveni vétSiny symptomi onemocnéni, vcetné ristu

hamartomil a poklesu plicnich funkci, tudiz by 1é€ba neméla byt preruSovana. (Volpi 2019)

Inhibice mTOR ma také za nésledek zlepSeni rozvoje angiofibromt v obliceji. Po
pouziti topickych pfipravkli rapamycinu se u pacienta dostavilo zmensSeni velikosti a
erytému. Bezpecnost ptipravkll je ale stile na zvéazeni. U pacientli s onemocnénim
tuberdzni skler6za muze mit jejich vzhled, zptisobeny koznymi 1ézemi, negativni dopad na
zivot. Ovliviyje to jak jejich emocni stav, tak jejich socialni vztahy a kazdodenni ¢innosti.
U téchto pacientl je proto nutné, aby Iékatsky tym bral také v tvahu nejen klinické aspekty
nemoci, ale také psychologické a socialni. U nemocnych s diagndzou tuber6zni sklerdzou
jsou Castym problémem také krvaceni do ledvin a maligni degenerace. (Portocarrero et. al,

2018)
B. Chirurgické reSeni
V piipad¢ chirurgického feSeni jsou hlavni indikace pro zékrok bolest, krvaceni,
velikost angiomyolipomu (vétsi nez 8 cm) a suspektni ptritomnost karcinomu ledvin. Pti

selhavani ledvin za pfitomnosti karcinomt ledvin se vyuziva jako moznost 1écby dialyza

nebo transplantace. (Tesaf, Schiick 2006)
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Pii velikosti angiomyolipomil nad 8 cm je moZnost provést arteridlni embolizaci a
chirurgické odstranéni. Embolizace mtze byt dobrou volbou, protoze vice zachramnuje
ledvinovou hmotu a je lepsi ptfi komplikacich, spojenych s anestézii, periopera¢nim a
operativnim postupem. Cilem je upIné odstranéni krevniho ob&éhu angiomyolipomu, coz se
muze povazovat jako nouzova moznost pii Zivot zachranujicich stavech nebo se provadi
planovanym zplisobem, aby se zabranilo co nejvice moznym komplikacim. Komplikace
emboliza¢niho postupu zahrnuji post emboliza¢ni syndrom — obvykle samovolny néstup
horecky, nevolnost, zvraceni, bolest béhem 72 hodin po zakroku, akutni respiracni potize a
neuplna embolizace a recidivy. Je zadsadni multidisciplinarni pfistup. Pokud neexistuje jina

alternativa, je indikovéana uplna nefrektomie. (Volpi 2019)

U dermatologickych problému feSime odstranéni angiofibromii obliceje technikou
dermabraze, chirurgické vyfiznuti, elektrokauterizace nebo laserom. Tyto postupy jsou
vSak pro pacienta nepfijemné a je potiebné je opakovat, aby se zabranilo opétovnému
vyskytu 1€zi. Mnohokrat je nutné to spojit také s jinymi terapeutickymi metodami, aby se

vysledky zlepsili.

Pti 1écbe angiofibromt obliceje, s pfevazné vaskuldrni slozkou, se prokazalo jako
zv1asté t¢inné intenzivni pulzni svétlo. V1dknité nebo vystupujici kozni 1éze reagovaly 1épe
na laserovy resurfacing s pomoci oxidu uhli¢itého. Tato metoda ale ptredstavuje vyssi
riziko vzniku hypertrofickych jizev. Bolestivé ungualni fibromy mohou byt chirurgicky
vyfiznuty, kauterizovany nebo oSetfeny laserem. Opakovani je zcela bézné. (Portocarrero

et. al, 2018)
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2.8 Prognoza

I pies obrovsky pokrok, kterého bylo dosazeno za posledni desetileti v pochopeni,
diagnostikovani a 1éCby diagnézy tuberdzni sklerdza, existuje stile znany nedostatek
dlouhodobych tdaji. Ugelem mezinarodni konference konsensu TSC v roku 2012 bylo
poskytnout doporuceni, ktera usnadni standardizovat ptistup v 1écbé pacientti s TSC, bez

ohledu na vék nebo zavaznost onemocnéni.

V soucasné dobé¢ existuji dlouhodobé databaze pro onemocnéni tuberdzni sklerozy:
A. Evropsky registr TSC, tzv. TOSCA registr
B. Americky registr — TSC Natural History Database

TOSCA registr pouziva observacni studie ke shromazd’ovani jednotnych udajt o
populaci pacientl definovanych konkrétnim onemocnénim, expozici nebo stavem. Registry
pacienti mohou usnadnit pochopit historii nemoci, odhadnout lidské a ekonomické
zatizeni, sledovat vzorce klinické praxe, identifikovat podskupiny pacientl, pro které by
mohla byt budouci studie a generovat nové vyzkumné otdzky. Jsou velice dilezité pro
klinicky vyzkum a zlepSovani kvality péCe o pacienta a planovani zdravotni péce v oblasti
vzacnych onemocnéni. VéEtSina registrti se provadi v menSim poctu stiedisek, patticich do
jedné zemé nebo omezeného poctu zemi. Registr je zptistupnén pacientim po dobu péti let

a poté se hodnoti vysledky. (Marques, Belousova, Benedik 2019)

Doporuceni pro poskytovani péce pacientim s TSC se navrhuje model péce ,.hub
and spoke®. Koordinovanou odbornou péci s fadou specialistli, kterd by nabizela sluzby
prave pacientim s TSC. Aby to mohlo byt dosazeno, mélo by se nejdiiv zajistit:

e Diagnoéza: pacienti s TSC jsou identifikovani klinickym hodnocenim a/nebo
genetickym testovanim

e Dohled: Poskytovani multidisciplindrniho pfistupu, zajisténi piistupu k
vhodné péci o vSechny pacienty

e [écba: spravny pristup a pouziti terapii TSC

e Bezpecny prechod z pediatrické péce na dospelou péci
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e Informace a podpora: Spoluprace spacienty a rodinou a s dal§imi
organizacemi, za ucelem zajiSténi pfistupu k informacim, které jsou
specifické pro TSC

e Vyzkum: Umoznit pacientim a jejim rodindm, aby se zapojili do

pfislusnych vyzkumnych projektt

Aby tohle v§echno mohlo dobie fungovat je potiteba, aby byly vSude zkoordinované a

piistupné pro pacienty:

Geneticka testovani a poradenstvi

Neurologie

Nefrologie, urologie, radiologické sluzby

Klinicka psychologie, psychiatrie a vyvojova pediatrie

Spolupréce s pacientskymi/ rodinnymi organizacemi

Spoluprace s komunitnim Iékafem pacienta — prakticky 1ékar, jelikoz je prvni, ktery
se muze setkat s touhle nemoci u pacienta

(Annear, Appleton, Bassi 2019)

V aktualnich doporucenich pro 1é€bu TSC se klade diraz na individualizovany

pristup a lécba pomoci mTORG se povazuje jako nejucinngjsi terapie prvni volby u

asymptomatickych rostoucich angiomyolipoml o priméru > 3 cm. Rozhodné by ale tito

pacienti méli byt peclivé sledovani pro potencidlni toxicitu této 1é€by. Renalni postizeni

patii mezi druhou nejvyznamnéjsi pti¢inu morbidity a mortality u pacientti s TSC, coz ma

za nasledek angiomyolipomy a cystické onemocnéni ledvin. Dohled nad renalnimi

komplikacemi spociva v jednom az tiech letech kontroly za pomoci btfisni MRI (nebo

ultrazvuk/CT), krevniho tlaku, proteinurie a hodnoceni rendlnich funkci. Pti akutnim

krvaceni angiomyolipomli je nejvhodnéjSi arteridlni embolizace nésledovana [écbou

kortikosteroidama. (De wacele, Lagae, Mekahli 2015)
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PRAKTICKA CAST
3. Kazuistika

Pro svoji bakalafskou praci jsem si vybrala Cerstvé narozenou malou hol¢icku,
z odd¢€leni Fyziologickych novorozencii a Sestinedéli, u které byla jiz prenatalné zjiSténa
zdvazna vrozena vyvojova vada s nepfiznivou prognoézou zdravotniho stavu a Zzivota.
Anamnézu jsem ziskala ze zdravotnické dokumentace a od matky ditéte. Na oSetfovatelské
péci o tuto pacientku jsem se mohla podilet ve spolupraci s moji mentorkou v obdobi

konéani Odborné praxe V.

3.1 Lékarska anamnéza

3.1.1 Rodinna anamnéza

Matka ditéte, 29 let. V détstvi piekonala béZznd onemocnéni, bez tirazu. Interné je
zdrava. Nekoufi, neuziva alkohol ani drogy. V roce 2013 absolvovala chirurgickou operaci
— laparoskopické odstranéni Cervovitého vybézku slepého stfeva s cystou na pravém
ovariu. Nema zadné alergie, ani dlouhodob¢ neuziva zddné 1éky. Pracuje jako operatorka

ve vyrobé. Otec, 33 let, se 1é¢i s diagndzou diabetes mellitus 2. typu a hypertenzi.

3.1.2 Anamnéza matky

U prvniho té€hotenstvi vroce 2011 doSlo ke spontdnnimu abortu v 5 gt. Dalsi
téhotenstvi bylo v roce 2017, spontdnnim porodem bylo narozeno dévce s porodni vahou
2790/50, Sestinedéli probehlo bez komplikaci, kojila 2,5 mésice. S nynéjsim téhotenstvim
byla ve 38+0 gt. preventivn¢ hospitalizovana. Prenatalné byla zjiSténa vrozend vyvojova
vada plodu — rhabdomyom srdce 37x18 mm, sclerosis tuberosa. Krevni skupina matky B -

poz. Vysetieni GBS-negativni. V t€hotenstvi probéhlo vysetfeni — aminocentéza — 46, XX.
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3.2.3 Osobni anamnéza novorozence

Hol¢icka se narodila dne 21.10.2019 ve 14:37 cisatskym fezem pro variabilni
decelerace. Dosahla gestacni v€k 38+4. Plodova voda odtekla peroperacné a byla Cira.
Viéha holc¢icky byla 2380 g a délka 44 cm. Apgar score 10-10-10. Poporodni adaptace
probéhla bez problému.

Tabulka &¢.3 HODNOCENI APGAR SCORE DITETE

MINUTA 1.minuta S5.minuta 10.minuta
Srdec¢ni frekvence 2 2 2
Barva kiize a 2 2 2

sliznic

Svalovy tonus 2 2 2
Dychaci pohyby 2 2 2
Drazdivost 2 2 2
Celkem 10 10 10

Holcicka byla ohodnocena jako hypotroficky, vitdlni novorozenec, bez poruchy
védomi, dle somatické a neuromuskularni zralosti odpovidala gestacnimu tydnu. Byla bez

znamek bolesti nebo zjevnych znamek onemocnéni ¢i malignity.

Pediatricky nalez 10 minut po porodu:

Porodni poranéni: 0

Barva: rizova

Prokrveni: v potadku

Tonus: pfiméteny

Novorozenecké reflexy: vybavné, symetrické
Hlava: mesocefalicka, VF 1,5x2cm

Dutina Gstni: Cista, patro celistvé
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Plice: dychani Cisté, eupnoe

Srdce: AS pravidelna, bez Selestu

Bficho: mékké, jatra a slezina nezvétSeny

Pupecnik: bez patologie, 3 cévy, podvazan, nekrvaci
Genital: div¢i

Koncetiny: volné, bez deformit

Zjevné VVV: 0

Mimotadné nélezy: 0

(pfevzato z dokumentace pacienta)
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3.2 Osetirovatelska anamnéza

Pti tvorbé oSetiovatelské anamnézy jsem vychazela ze zdravotnické dokumentace,

vlastniho pozorovani a informaci oSetiujicich sester. Hodnotila jsem potieby novorozence

dle vzoru Virginie Henderson 1. den po porodu. (Pavlikova 2006)

2.3.1 Hodnoceni poti‘eb novorozence dle Henderson

1)

2)

3)

4)

5)

6)

7)

8)

Potieba dychani: rano doslo k poklesu saturace, nyni dycha spontanné, bez dalSich
poklesti, nemd cyandzu ani dusSnost, frekvence decht je primérné 48 za minutu,

saturace 98 %

Potieba prijmu potravy: castecné je kojena a dokrmovéna umélym mlékem
Nutrilon Pepti, pije pomalu s pfestdvkami, potiebuje pomoc sestry pro spravné

prisati, stravu toleruje

Potieba vylu€ovani: moceni je spontanné do plenek, stolice odchazi ptiblizné 3x

denné, je zlutohnéda, kasovita

Potieba drzeni a zmény polohy: drZeni a poloha téla je zcela v norme

Potieba spanku a odpocinku: je klidna, pravidelné se stfidaji faze spanku a

bd¢losti

Potieba vhodného odévu: hol¢icku bylo nutné pro Casté absolvovani vySetfeni
svlékat z obleCeni, proto byl zvoleno teplejsi druh obleceni, ma na sob¢& détské

body, dupacky z hrubsiho materidlu, aby 1épe hidlo miminko a ¢epici

Potieba udrZeni teploty/termoneutralniho prostiedi: drzi si fyziologickou

teplotu téla — pti poslednim méteni konkrétné - 36,7 °C per rectum

Potieba hygieny a udrZeni Cistoty téla: sliznice 1 kiize jsou Cisté, bez poranéni,

pupecnik je bez znamek infekce, ¢istény lihem pfti piebalovani, pomalu zasycha
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9) Potieba ochrany pied nebezpecim: holcicka je ulozena ve své détské postylce, na

odd¢leni, ptipadné na pokoji u matky

10) Potifeba komunikace/socialniho kontaktu: holcicka je na oddé€leni blizko své

matky, je pfikladana k prsu, aby se rozbéhlo kojeni a posilnil vztah matky s ditétem
Dle Virginie Henderson bychom méli hodnotit celkové 14 potieb novorozence, no

potteby jako vyznani viry, smysluplnd prace, hrani anebo uceni nelze pro zatim u

novorozence hodnotit. (Pavlikova 2006)

32



4. OSetrovatelské problémy

4.1 Riziko poruchy fyziologickych funkci na zakladé diagnostikovaného
rhabdomyomu srdce
Pri¢iny mozného vzniku poruchy fyziologickych funkci:

e Vrozené dédi€né onemocnéni — tuberdzni sklerdza

e Rhabdomyom srdce o velikosti 37x18 mm

Charakteristické projevy:
e Snizend saturace krvi kyslikem-hypoxie
e Tachykardie
e Tachypnoe
e Dyspnoe
e Alarni souhyb
e Neklid ditéte
e Vznik otokt

e Srdecné selhani

Ocekavané vysledky:
e Dit¢ bude mit stabilizované fyziologické funkce

e V piipadé naruseni fyziologickych funkci bude zména hned hlasena pomoci alarmt

OSetrovatelska intervence:
e Ditéti budou monitorovany fyziologické funkce
e Dit¢ bude napojeno na monitor dechti
e Pro zavazny stav, jako je rhabdomyom, sestra zabezpeci dle ordinace 1ékafe RTG
hrudniku a napoji dit¢ na monitorovani s Holter EKG, Echokardiografie,
¢ PIni dalsi ordinace I¢kare dle potieb ditéte

e Pfi vzniku komplikaci neprodlen¢ informuje Iékaie o zméné stavu ditéte
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Rhabdomyom je povazovan za vzacny typ benigniho nadoru, ktery vychazi
z mezenchymu, pfesnéji z ptién€ pruhované svaloviny. Typicky se vyskytuje u déti do
jednoho roku a miva vicecetné svétlé uzly v myokardu. Pod mikroskopem je mozné vidét
nadorové bunky, ze kterych se da prokazat aktin a desmin, coz je znakem, ze bunky maji
svalovy ptvod. (Mifejovsky, 1994) Srdéény rhabdomyom je jednim z hlavnich ptiznakt
tuber6zni sklerdzy. (Petrak a kol.,2013)
Rhabdomyomy se rozd€luji se na:
e adultni
o fetdlni
Dle lokalizace na:
e kardidlni

o extrakardialni (mé&kké tkang, hlava, krk) (Mitejovsky, 1994)

Prenatalni diagnostika novorozencii je zalozena piedevSim na ultrazvukovym
vysetieni plodu. Diky screeningovym vysetfenim ve druhém a tfetim trimestru gravidity se
tumory mohou vcas diagnostikovat a je mozné tak zahdjit multidisciplindrni pfistup
k pacientce, doplanovat vySetieni, zajistit porod ve specializovanych centrech a mize se
ovlivnit vedeni porodu nebo dalsi 1écba po porodu. VéEtSina neonatilnich tumortt ma
benigni charakter. (Vlasin a kol.2016) Srde¢ni rhabdomyom je také u vétSiny postizenych
s tuber6zni sklerdzou benigni. Zaroven jsou jedny z nej€astéj$ich tumort srdce, zjisténych
in utero. Vyskyt TSC u déti snalezenym, prenataln¢ nebo perinatdlné, srdeCnym
rhabdomyomem je hodnocen az 79-92 %. Chirurgicky zdkrok u benignich stavli se
doporucuje jenom v piipadé, kdy je stav ditéte ohrozen na Zivoté¢ nebo se objevuji
refrakterni arytmie a velikost nadoru je maximalni v novorozeneckém obdobi. (Petrdk a

kol.,2013)

Osetrovatelska péce:

Holcicka se narodila cisafskym fezem pro variabilny decelerace. Thned po porodu
byla ulozenéd do vyhtatého inkubatoru a napojend na monitor fyziologickych funkci, EKG
svody a monitor dechti pro v€asné zachyceni ptipadnych komplikaci, které by zptsobil jiz
prenatalné diagnostikovany rhabdomyom srdce. Byla sledovana v intervalech 4 6 hodin.

jsou télesna teplota, barva kuze, aktivita, pulsy, dechy, saturace. V den porodu bylo
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vSechno v pofadku. Dé&tatko nevykazovalo zadni kardiopulmondlni komplikaci. Dle
1ékati bylo ordinovano kardiologické konzilium, RTG hrudniku, holter EKG, ECHO na
kardiocentru.

Nasledujici den byla hol¢icka prelozena do postylky spolu s monitorem
fyziologickych funkci, monitorem dechu a EKG svody. JiZ od rdana byl zaznamenan pokles
saturace — 81 %, ktery si nasledné sama upravila. Zménila se doba méteni fyziologickych
funkci na 4 3 hod, télesna teplota & 6 hod. a tlak krve 2x denné. Po zbytek dne byly
nameétfené hodnoty v potradku.

2. den po porodu se hol¢icka napojila na Holteriv monitor pro 24hodinové
sledovani srde¢ni aktivity a vysadil se monitor fyziologickych funkci.

3. den stéle probihalo monitorovani dle Holtera. Byl proveden dle ordinace 1ékare
RTG srdce a plice.

4. den se provedlo vySetfeni pomoci echokardiografie. Ukoncilo se monitorovani
dle Holtera — nalez byl sinusovy rytmus bez arytmii.

5. den je pacientka kardiopulmonalné stabilni

Vysledek kardiologického konzilia: nalezeny kardiomegalie, mnohocetny
rhabdomyom srdce o velikosti az 40 mm v hrotové oblasti, n€kolik dalSich se nachazi
v ruznych castich srdce. Celkoveé ale rhabdomyom nema zadny vliv na funkci srdce.

Doporucené je ambulantni sledovani a kontrola do dvou tydni.
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4.2 Riziko neurologické poruchy z divodu diagnostikované vrozené
vyvojové vady
Pric¢iny vzniku poruchy neurologickych funkci:

e Vrozené dédi€né onemocnéni — tuberdzni sklerdza

e Epilepsie, novorozenecké kiece

Charakteristické projevy:
e Bolesti hlavy
e Pocit nevolnosti a zvraceni
e Ztrata chuti k jidlu
e Poruchy zraku
o Letargie

e Infantilni spazmy, epilepsie

Ocekavané vysledky:
¢ Dité bude mit stabilizované fyziologické funkce
e Vpfipad¢ naruSeni fyziologickych funkci bude zména ihned hlaSena pomoci

alarmu

Osetrovatelska intervence:
e Dit¢ bude monitorované dle monitoru fyziologickych funkci
e Dité¢ bude sledovano sestrou pro zvySené riziko vyskytu neurologickych
komplikaci, zejména infantilnich spazmi, epilepsie z diivodu diagnostikované
nemoci tuberdzni skler6za
e Sestra zabezpeci dle ordinace Iékafe vySetieni pro v€asné detekovani piipadnych
neurologickych komplikaci, jako UZ CNS, EEG,

e Pfi vzniku komplikaci neprodlen¢ informuje Iékaie o zméné stavu ditéte

Jako nejcastéji se vyskytujici obtizi jsou pro pacienty s diagnézou TSC epileptické
zachvaty. Je mozné pozorovat vSechny typy zachvatii. V novorozeneckém obdobi, tedy jiz

v prvnim tydnu zivota, je mozné pozorovat epilepticky zachvat v podob¢ novorozeneckych
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kfeci. Obecné je znamé pravidlo, ze ¢im diiv se zachvaty objevi, tim vétsi je riziko
mentalni retardace u ditéte. (Portocarrero et al, 2018)

PrestoZe epilepsie nepatii mezi diagnostické kritéria TSC, vyskytuje se az u 80-90 %
pacienti. Prvni epilepticky zachvat se vétSinou objevi priblizné do prvniho roku zZivota.
V ptipad¢ Casné diagnostiky onemocnéni TSC je mozné nasadit antiepileptickou lécbu.
V soucasné dob¢ se vSak preferuje nejdiive klinické sledovéni jedincti s TSC v kratkych
casovych intervalech, napiiklad jednou za meésic, do vyskytnuti prvniho epileptického
zachvatu. Pokazdé se pacient vySetii a udéla se EEG vySetfeni. Nasadi se vhodna terapie.
Pokud pacient nevykazuje znamky epilepsie, intenzivné jej sledujeme jednou mésicné do
prvniho roku zivota, potom kazd¢ tfi mésice, po ukonceni tretiho roku Zivota je to jednou
za Sest aZ dvanact mésicti nebo dle klinického stavu ditéte. (Petrak a kol.,2013)

Lécba spociva v podavani antiepileptik. Lékem prvni volby je Vigabatrin (Sabril
tbl.,VGB). Nevyhodou je vSak jeho toxicita — mize poskodit zrak. V piipad€, ze pouze
monoterapie nepostacuje, je zapotiebi aplikovat kombinaci antiepileptik, napiiklad
Vigabatrin s valproatem. (http://www.tuberozni-skleroza.cz/informace-onemocneni-

tuberozni-skleroza/)

Osetirovatelska péce:

Holc¢icka byla kratce po porodu pifipojena na monitor fyziologickych funkci a svody
EKG sledovana vintervalu 4 6 hod. pro zachyceni moznych komplikaci. S jiz
diagnostikovanou tuberdzni sklerézou se hol¢icka objednala na neurologické konzilium a
byla sledovana pro mozny rozvoj neurologickych obtizi. Vysetfeno bylo UZ CNS i EEG.
Dle vysledku konzilia a EEG bylo pro hol¢ic¢ku zjistény suspektni epileptiformni charakter
a doporucuje se opakovat EEG opét do mésice, pro nizky vek ditéte. Do té doby
neurologové doporucuji sledovani a hlidani moznych rizik, zejména kieci, epilepsie.
Béhem prvnich péti dni zivota se u hol¢icky neprokazaly zadné znamky neurologickych

komplikaci.
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4.3 Riziko postiZeni riznych organi z divodu diagnostikované vrozené

I4 .

vyvojové vady — kiize, ledviny, plice, o€i
Pric¢iny vzniku poruchy fyziologickych funkci:
e Vrozené dédicné onemocnéni — tuber6zni sklerdza a s tim souvisejici onemocnéni
e Kozni onemocnéni - angiofibrom, depigmentované névy, hypopigmentované
makuly, ploché fibromy, Sagrénova ktize
e Renalni onemocnéni - benigni angiomyolipom, polycystické ledviny
e Plicni onemocnéni - lymfangioleiomyomato6za plic (LAM)

e Oc¢ni onemocnéni - nador v oblasti retiny

Charakteristické projevy:
Ktze:

e Kozni l1éze razného tvaru, barvy, velikosti, ohraniceni vytvorené na téle ditéte

Ledviny:
e Bolest v boku

e Hematurie

e Hmatn4 rezistence

e Anémie

e Arteriova hypertenze

e Infekce mocovych cest
e Nefrolitiaze

e Hypoplazie plic

e Oligohydramnion

e Fibroza jater s rozvojem portalni hypertenze

e Dusnost
e Spontanni pneumotorax
e Unava

e Kasel
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e VykaSlavani krve

e Bolest na hrudi

e ZvétSovani oka

e Rozvoj Silhani

e Zarudnuti a otok oka
e Ztrata zrakové ostrosti

e Leukokorie — bélavy reflex zornice

Ocekavané vysledky:
e Sestra bude pravidelné kontrolovat dité a charakteristické projevy dané nemoci

e V pfipad¢ nalezu abnormality, v€asna detekce a kontaktovani 1ékare

Osetrovatelska intervence:
e Dité bude sledovano zdravotni sestrou pro podezieni na vyskyt riiznych abnormalit,
z divodu diagnostikovaného onemocnéni tuberdzni sklerdza
e Sestra zabezpeci dle ordinace 1ékatfe vySetfeni pro v€asné detekovani ptipadnych
komplikaci, jako je napt. RTG srdce, plice, oftalmologicky vySettent,

e Pfi vzniku komplikaci neprodlené informuje 1ékate 0 zméné stavu ditéte

Kozni 1éze patii mezi hlavni diagnostickd kritéria pro tuberdézni skler6zu.
(http://www.tuberozni-skleroza.cz/informace-onemocneni-tuberozni-skleroza/)

Postihuje az 90 % pacientii vSech v€kovych kategorii. Nejvetsi zastoupeni v rdmci
narozeni. Maji tvar listu, na jednom konci je kulaty a na druhém Spicaty, tzv. popelnik.
Velikost je pfiblizn€ 5 cm. Angiofibromy oblic¢eje jsou druhé nejrozsifencjsi kozni 1éze a
objevuji se v prvni dekadé Zivota, kolem 3. - 4. roku. Potom jsou v riizném zastoupeni
Sagrénové skvrny, depigmentované névy a ploché fibromy. (Portocarrero et al, 2018) Tyto
1éze nezpiisobuji vétSinou velké zdravotni obtize, jsou spiSe estetickym problémem.
(https://www.nhs.uk/conditions/tuberous-sclerosis/)

Rendlni angiomyolipom je velice ¢astym benignim naddorem u pacientd s TSC. Nachazi

w7
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dospélosti. Ve star§im véku u asi 30 % pacientli prestavaji rast. (Portocarrero et al, 2018)
VétSina je asymptomatického rdzu, 1 kdyz mohou zpiisobit smrt pacientdl a jsou
nejcastéjSim  divodem  morbidity a mortality u TSC vdospélém  véku.
(http://www.tuberozni-skleroza.cz/informace-onemocneni-tuberozni-skleroza/)

Polycystické ledviny jsou také castym jevem u pacientlii s TSC, zejména kvili
mutacim v genech TSCI a TSC2. U né¢kterych pfipadd mutze dochazet k rychlému
posSkozeni funkce ledvin, az k jejich selhani. Lécbou je potom hemodialyza az
transplantace ledvin. (Portocarrero et al, 2018)

Plicni onemocnéni, jako je lymfangioleiomyomaté6za plic, postihuje asi 40 % pacientt.
Je to pomalé a progredujici onemocnéni, které kon¢i smrti. Ovliviiuje zejména dospélé
zeny a je jen velice vzacnd u muzi. U pacientek s TSC se doporucuje screeningové CT
vySetieni hrudniku s vysokym rozliSenim pro vcasnou detekci onemocnéni. Lécba je
narocna a vétsSinou chirurgického charakteru a nebo se pfistupuje k transplantaci plic.
(http://www.tuberozni-skleroza.cz/informace-onemocneni-tuberozni-skleroza/)

Nédory v oblasti retiny jsou nalezeny asi u 50 % pacientl. Maji moruSovity tvar a je

v nich Casto ptitomna kalcifikace. (Portocarrero et al, 2018)

Osetirovatelska péce:

Holc¢icka byla uloZena na oddéleni Fyziologickych novorozenci, kde dle pediatrického
nalezu po porodu nejevila zadné znadmky poranéni, barva, prokrveni a tonus byly
v poradku, dychani Cisté, koncetiny bez deformit a bez zjevnych vrozenych vyvojovych
vad nebo mimofadnych nélezl. Biisko bylo mé&kké. Na kiizi neméla zadné zndmky koZznich
1ézi. Poprvé mocila a smolila béhem par hodin po porodu. Béhem hospitalizace se
nevyskytl zadny problém s vylucovanim. Tteti den po porodu byla hol¢icka vySetfena na
kataraktu s negativnim vysledkem. Prob¢hlo vySetteni UZ biicha pro vylouceni
patologickych 1ézi. Vysledek bylv potadku. Ctvrty den probéhlo oéni vysetieni
s ptiznivym vysledkem, kde nélez obsahoval jen drobné papily, jinak byl fyziologicky.
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4.4 Neefektivni kojeni

Pric¢iny vzniku neefektivniho kojeni:
e Unava matky po cisafském fezu
e Spavost ditéte u kojeni
e Nespravna technika
Charakteristické projevy:
e Vihovy ubytek ditéte
e Problémy s prisatim ditéte
e Strach matky o budoucnost své dcery, neklid a plactivost
e Dité citi od matky neklid a nemize se pfisat
Ocekavané vysledky:
e Matka bude vylucné kojit a bude znat spravné techniky kojeni
e V pfipad¢ netspéchu bude muset byt dité piikrmovéano
e Dit¢ bude postupné piibyvat na vaze
Osetrovatelské intervence:
e Edukovat matku o vyziveé novorozence
e Naucit matku spravnou techniku kojeni
e Podporovat matku v kojeni
e Dit¢ prikladat k prsu dle individualnich potieb ditéte
e Pfi vzniku komplikaci neprodlen¢ informujte Iékaie o zméné stavu ditéte

e Praktikovat rooming in

Kojeni je nenahraditelny zdroj vyzivy pro novorozence. V matefském mléku je
dokonaly pomér cukrti, tuki, bilkovin, vitaminti, mineralu a stopovych prvki. Jeding, co je
nezbytné, je dodavat vitamin D a K. Matefské mléko je tvofené z hormont, enzymi,
rastovych faktort a obranych latek. (Sedlarova a kol, 2008)

Mezi hlavni vyhody kojeni patfi unikatni vyvazenost obsahu téchto latek, matetské

mléko je optimalné teplé, obsahuje protilatky, je mozné ho mit vzdy vcas k dispozici a
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neobsahuje zadné choroboplodné zarodky. V neposledni fad¢ vytvaii té€lesny kontakt mezi
matkou a jejim ditétem, coZ napomahé psychickému vyvoji ditéte. (Klima a kol.2016)

Slozeni matefského mléka je riizné a pfizplisobuje se potiebam ditéte. V prvnich
dnech se tvofi kolostrum — mlezivo, které je lehce stravitelné, obsahuje vysoky podil
bilkoviny, vitaminu a protilatek a je dostate¢né kaloricky vydatné. Od druhého tydne po
porodu se zacina vytvaret zralé matefské mléko a obsahuje vSe pottebné pro spravny vyvoj
ditéte. Vylucné kojené dit€ by mélo byt po dobu Sesti mésict. (Fendrychova a kol.2009)

Technika kojeni je velmi dulezitym aspektem, kterd vede k tispéSnému kojeni.
Zakladem je spravné drZeni prsa a spravné piikladani ditéte k prsu. Snazime se, aby se
prsty nedotykaly dvorce a nabizime prs tak, aby dit¢ dokazalo uchopit co nejvétsi Cast
dvorce. Dité prikladame k prsu, ne prso k ditéti. Dilezité je, aby kojeni nebolelo a matka
méla dobrou polohu pro kojeni. Je znamych nékolik poloh pfi kojeni, napiiklad klasicka
poloha vsedé, poloha v leze, fotbalové drzeni, poloha tanec¢nika apod. (Slezdkova a kol.
2011)

Alternativnimi metodami krmeni novorozence jsou rtizné praktiky, které nahrazuji
kojeni, které se z riznych pticin nezdafilo zah4jit.

e Krmeni ditéte 1zickou — u této metody je dilezité, aby bylo dité¢ ve svislé poloze,
1zicku prikladat k ustim ditéte a ¢ekat, az provede saci pohyby a nasledné¢ ponechat
mléko vytéct ze 1zicky do pusy ditéte. (Sedlarova a kol., 2008)

e Krmeni kapatkem nebo stiikackou — dité musi byt opét ve svislé poloze. Stiikacka
nebo kapatko se jemné vlozi do ust ditéte a pomalu se vstiikne mléko, poté se
pocka, aby dité spolupracovalo a aktivné salo z pistu.

e Krmeni po prstu — dit¢ mame proti sobé ve svislé¢ poloze. Stimulujeme saci bod
v pusince ditéte tak, Ze vlozime ukazovaci prst po druhy clanek do pusy ditéte
biiSkem prstu nahoru. K prstu pfilozime stfikacku naplnénou mlékem. Dité¢ by mélo
aktivné sat.

e Krmeni zkéadinky nebo hrneCku — ruce ditéte zajistime plenou. Naklonénou
kadinkou se dotkneme pusy ditéte a po vyplazeni jazyka, sto¢eného do kornoutku,
podavame mléko

e Krmeni pomoci cévky ze suplementoru — princip této metody je zaloZen na cévce, u
které je jeden konce v kadince s odstiikanym mlékem a druhy je uchycen k prsu.

Dit¢ tak saje mléko z kadinky i z prsu. (Fendrychova a kol.2009)
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Osetirovatelska péce:

Holcicka byla poprvé piilozena k prsu matky 1. den po porodu cisaiskym fezem.
Ptikladana byla vleze, z diivodu zdravotniho stavu matky, ktera jiz lezela na oddéleni
Sestinedéli. Détatko se nechtélo zpocatku ptisat, bylo spavé. Matka se citila slaba a velmi
unavend. [ s dopomoci sestry pila jen kratce. VSe se zaznamenalo do dokumentace a
informoval se 1ékat. Zacalo se hned s alternativnim dokrmovanim Nutrilonem Peptri, ktery
byl celoplosné pouzivan na celém oddéleni. Hol¢icka pila metodou pres stiikacku kazdé tii
hodiny. Stravu tolerovala, ale i tak pila pomalu a s pfestdvkami. Prvni den vypila 5 ml.
umélého mléka. Vaha klesla.

Dalsi den se opét pokracovalo dokrmovanim Nutrilonem Pepti do davky 30ml.
Maminka byla edukovana sestrou ohledné spravné techniky kojeni, pomuckéach, polohach,
podpofe vazby matky s ditétem. Dité si pfed kojenim zvazila, poté ptilozila k prsu, po
nakojeni opét zvazila, aby se zjistilo, kolik ml mateiského mléka hol&icka vypila. Udaj se
zaznamenal do tabulky o kojeni. V ptipad¢ jakychkoliv nejasnosti bylo sdéleno mamince,
ze muze opétovné kontaktovat zdravotni sestru. HolCicka pila pofdd pomalu a s obtizemi.
Casto u toho usinala. Maminka sdélovala, Ze se jesté neciti dobfe a e nezvladne rooming
in, proto se dit€¢ nemohlo ptikladat dle jeho individualnich potieb, ale muselo se piikladat
dle casového planu. Lékar naordinoval kojit ob davku, tedy & 6 hodin.

Tteti a ctvrty den pokracoval stejny zplisob vyzivy jako predeslé dny. Prisavani
zvladala holCicka jen za pomoci oSetiujici sestry. Vypila 10 ml matefského mléka.
Maminka se snazila o splnéni vSech zasad spravné techniky kojeni, ale holCicka vypila
malo mléka. Nadale byla dokrmovana do davky 40ml. Ctvrty den zainala lehce piibyvat
na vaze. Miminko, jiz bylo umisténo na pokoj s maminkou. Paty den se zlepsilo pfisavani.
Maminka byla klidné&jsi, citila se 1épe jak po fyzické, tak po psychické strance. HolCicka
vypila 15 ml matetského mléka a dale byla dokrmovana Nutrilonem Pepti do davky 40-50

ml.
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5. Dlouhodoby plan péce

5.1 Celkovy prubéh hospitalizace

Den porodu - 21.10.2020
Hol¢icka byla pfijata na odd€leni Fyziologickych novorozenct ve 14:50 hod. Byla

ji jemné ocisténa hlavicka a télicko. Byl podan Kanavit 0,1 ml i.m. a provedena
kredeizace, tedy podéani preventivniho antibakterialniho prostfedku — Ophtalmo-Septonex
gtt. Nasledné byla hol¢icka ulozena do vyhiatého inkubatoru. Byla napojena na monitor
fyziologickych funkci a EKG svody — sledovana v intervalu a 6 hod., pro zachyceni
moznych komplikaci z divodu vrozené vyvojové vady. M¢ftila se télesnd teplota, barva
ktze, aktivita, pulsy, dechy, saturace. Jeji hodnoty byly zcela v potfadku. Hodnota
glykémie byla 3,7 mmol/l, naslednd kontrola za tfi hodiny — 3,8 mmol/l — v norm¢,
nevyzadovala dalsi kontrolu. Mocila 1 smolila par hodin po porodu. Matka byla pielozena
na gynekologické JIP. Béhem dne nebyla holCicka u matky a nebyla ani ptfilozena k prsu
matky, z divodu slabosti matky.

Pro obrovsky nalez rhabdomyomu srdce u novorozence bylo ordinovano
kardiologické konzilium, RTG hrudniku, holter EKG, ECHO na kardiocentru a

neurologické konzilium. Objedndna na dalsi den na UZ CNS.

Den 1. - 22.10.2019
V brzkych rannich hodinach doslo k poklesu saturace — 81 %, nésledné se ji ihned

sama upravila. Sledovani fyziologickych funkci - pulsy, dechy, saturace v intervalu a 3
hod., t€lesna teplota & 6 hod. a tlak krve 2x denn¢. VSechny naméiené hodnoty byly béhem
dne v potfadku. Holcicka byla cild, eupnoickd, dobte prokrvena, klidnd. Ranné ikterometrie
byla 76/88 - aniktericka. Stolice i mo¢ odchazely bez problémii. Véha klesla na 2310 g.
Matka byla ptelozena na odd¢leni Sestined¢li. Citila se slaba, plakala, nevi, zda to vSechno
zvladne, méla strach o budoucnost svoji dcery.

Dité bylo ptelozené z inkubétoru do postylky s monitorem a EKG svody. Vozilo se

k matce na pokoj. Poprvé jelo na pfiloZeni k prsu. Nechtélo se pfisat. Pilo jen kratce a haf.
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Byla dokrmovéna Nutrilonem Pepti pies stiikacku kazdé tfi hodiny. Tolerovala to, ale pila

s prestavkami a pomalu. Probé&hlo vysetfeni UZ CNS - pfiméteny nalez.

Den 2. -23.10.2019
Holcicka byla spavéjsi, eupnoicka, rizova, klidnd. Matka byla edukovana ohledné

péce o své miminko. Spolecné se sestfickou si ji i vykoupala na pokoji. Pfichystali jsme si
pfedem pomucky ke koupeli. Dité jsme svlékly do naha. Zacali jsme nejprve oplachnutim
obliceje teplou vodou bez mydla. Nasledn¢ jsme dité zabalili do pleny a pomalu ponofili
do teplé vody. Jednou rukou drzime miminko, druhou umyvame vlasky ditéte. Pak
pokracujeme na trup, horni a dolni koncetiny a zakonfime genitdlem a zadeCkem.
Miminko opatrné vynddme z vody a jemné osusime. Mokrou osusku vyménime za suchou
plenu a zkontrolujeme stav ktze, vyCistime usni boltce za pomoci vatové Stéticky,
prohlédneme kozni zdhyby a vyceSeme vlasky jemnym kartaCkem. Nakonec dité
promazeme détskym olejem a oblékneme.

Maminka méla v pribéhu dne potad strach o svoji dceru, bylo nutné ji neustéle
povzbuzovat v péci o miminko. Hodnoty ranni ikterometrie byly 101/119 — aniktericka.
pomoc oSetfujici sestry. Dokrmovéana Nutrilonem Pepti, ktery pila pomalu. Mocila, stolice
odchazela. Vaha byla 2290 g. Hol¢icka byla napojena na Holtertiv monitor pro 24hodinové
sledovani srde¢ni aktivity. Bylo naordinovdno pfikladat miminko k prsu ob davku a
dokrmovani, monitorace dechu — dle Babysense, monitor funkci vysadit, sledovat pomoci

Holterovho monitoru.

Den 3. -24.10.2019
Hol¢icka méla opét vahu 2990 g. Hodnoty ranni ikterometrie byly 154/125 - mirny

ikterus. Byla ¢ila, klidna, eupnoicka, dobie prokrvena, kiize bez patologickych defekti,
dychani cisté. Mocila a vyluCovala stolici. Kojena byla stale jen Caste¢né, ob davku — 4 6
hodin. Dokrmovéana Nutrilonem Pepti. Pila uz Iépe, jesté¢ pofad potiebovala matka né€kdy
pomoc oSetiujici sestry. Matcin psychicky stav se trochu zlepsil poté, co ji navstivil jeji
manzel. Stale probihalo monitorovani pomoci Holtera. Provadél se novorozenecky
screening, mé&fil se obvod hlavy — 33,5 cm a provedlo se vySetfeni katarakty s negativnim

vysledkem. Fyziologické funkce byly v normé. Holcicka byla také vySetiena UZ biicha
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pro vylouceni patologickych 1ézi na parenchymovych organech (napf. angiomyolipom
ledvin). Prokazané bez patologickych nalezii. Také prob&hlo vysetfeni RTG srdce + plice a
byl naordinovan odbér krve. Zavedla se i.v. kanyla — zvysledkli zjiSténa hrani¢ni
polycytémie (Hemoglobin 224, Hematokrit 60), krevni obraz byl v normé. Na nasledujici

den byla hol¢icka objednéna na vySetteni ECHO, EEG a o¢ni vySetieni.

Den 4. -25.10.2019
Hol¢icka méla vahu 2300 g. Byla eupnoickd, subikterickd, dobie zahtatd, spala.

Kojeni pokracovalo jak ptedesly den, stale se nedokazala ptisavat bez pomoci. Snazila se
vypit alesponn 10 ml matefského mléka. Dokrmovani Nutrilonem Pepti. Mocila a
vylucovala stolici. Provedlo se hlaSeni Vyvojovych vad. ZruSeno monitorovani
fyziologickych funkci. Hol¢icce bylo vySetteno EEG, ECHO. ZruSeno monitorovani EKG
Holterem. Nalezen sinusovy rytmus bez arytmii.

Po kardiologickém konziliu byl zjistén pomoci RTG nélez kardiomegalie, pomoci
ECHO mnohocetny rhabdomyom srdce, nejvétsi v hrotové oblasti srdce, az 40 mm a
nekolik dalSich je v riizné ¢asti komorové svaloviny, jeden je pod aortou, dalsi v sinovém
septu. Tento rozsahly tumor, téméf s jistotou rhabdomyom pii geneticky prokazané
tuberdzni skleroze, byl zhodnocen, ze nemd zadny vliv na funkci myokardu a chlopni.
Doporucené je ambulantni sledovani a kontrola ptiblizn¢ do dvou tydnu.

Neurologické konzilium probéhlo s vysledkem typického neurologického nalezu,
kdy neurologicky nélez odpovidd véku ditéte, bez lateralizace a bez koznich zmén.
Doplnéni vysledkem EEG, kde se ukazal suspektni epileptiformni charakter, ale vzhledem
k vé€ku ditéte doporucuji opakovat EEG opét do mésice. Neurologicka doporuceni jsou
pouze observace, sledovéni rizikovych komplikaci TSC, zejména epilepsie. Kontrola za
mésic od propusténi.

Oc¢ni vySetieni probéhlo po rozkapani na telefonickou vyzvu s fyziologickym

vysledkem. Nalez obsahoval jen drobngjsi papily.

Den 5. -26.10.2019
Holcicka ptibrala na vaze. M¢la hmotnost 2380 g. Piikladala se ke kojeni a vypila

jiz 15 ml matefského mléka. Ptisavani se zlepsilo, neusinala u toho, byla aktivnéjsi, nez

den pfedchazejici. Dokrmovala se stiale Nutrilonem Pepti, dle potieby. Byla
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kardiopulmonalné stabilni. Kize subikterickd, prokrvend, bez koznych zmén. Holc¢icka

byla eupnoicka, klidn4, cila.
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5.2 Dlouhodoba doporuceni pro plan péce u hol¢icky

Onemocnéni tuberdzni sklerdza provazi pacienty cely zivot. Dlouhodoby plan péce
spo¢iva piedevSim v pravidelnych Iékarskych kontrolach na rGznych oddélenich
specialistt, kterymi jsou naptiklad tymy kardiologl, neurologt, oftalmologti, pneumologt,
nefrologii a dermatologti, genetikd a psychologl. Cilem je pravidelné monitorovat funkce
organtl, které mohou byt zasazeny vlivem tuberozni sklerdzy. Casové ohraniGeni kontrol
jsou dany predevsim vékem pacienta a pfitomnosti konkrétnich symptomu.

Doporucena péce v novorozeneckém obdobi pro nasi holCicku bude, dle zdznamu
zdravotnické dokumentace u kardiologa, ambulantni sledovani pro vyskyt kardiomegalie,
mnohocetného rhabdomyomu. Nejblizsi kontrola po propusténi z porodnice se doporucuje
do dvou tydni v misté bydlisté nebo u specialistli daného kraje, konkrétné ve FN Motol.

Neurologicka kontrola se doporucuje u hol¢icky do meésice od propusSténi pro
mozny vyskyt neurologickych komplikaci. Je to z divodi vysokého procenta vyskytu
pacientl, u kterych se v prvnim roku Zivota objevily zndmky infantilnich spazmu.
Nesmirn¢ dilezitd je edukace rodict o ptiznacich a projevech novorozeneckych zachvata.
Nutnd je cCastd observace a kontrola ditéte rodiCem. V pfipadé pfitomnosti projevil
zéachvatu je doporuceno automaticky pfijit na kontrolu do ambulance, aby se mohla nasadit
vhodna antiepilepticka 1écba.

Vzhledem k tomu, Ze se u hol¢i¢ky neprojevil zadny piiznak projevli onemocnéni
ledvin, je doporuceno sledovani vyskytu angiomyolipomu nebo cystického onemocnéni
dané na dobu 1 - 3 roky, za pomoci MRI vySetieni. V piipad¢ jakéhokoliv problémi,
napiiklad zménach moceni, bolestivosti, a podobng, je nutné poucit rodi¢e o zmenach a
dostavit se ihned ke kontrole.

Je dulezité také jednou rocné provadét klinickou dermatologickou kontrolu.
Vzhledem k rychle se ménicim koznim 1ézim je doporucena 1é¢ba pomoci chirurgické
excize, laseru nebo lokalnich inhibitorit mTOR.

Doporucuje se provadét podrobnou stomatologickou prohlidku kazdych Sest mésict

rrrrr
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5.3 VSeobecna doporuceni pro dlouhodobou péci u pacienti

s onemocnénim TSC

Genetika
V ramci prokazaného onemocnéni TSC se u jedincl, predevsim v reprodukénim
veku, ktefi si chtéji zaklddat rodinu doporuCuje genetické testovani a poradenstvi na

pritomnost mutovaného genu TSC. (Vrtél, 2009)

Mozek
U asymptomatickych pacientli je zapotiebi vySetieni MRI mozku kazdé 1 - 3 roky
pro mozny vyskyt subependymalniho obiiho bunécného astrocytomu (SEGA). U pacient
s jiz ptitomnym rostoucim SEGA se doporucuji vysSetfeni MRI jesté Castéji. Pfi akutné
symptomatickym SEGA se doporucuje provadét chirurgicka resekce.
Screening na neuropsychiatrické poruchy je zapotiebi provadéet alespon jednou rocné.
Je vhodné jej spojit s hodnocenim TSC - associated neuropsychiatric disorders - TAND.
TAND se standardné provadi v klicovych vyvojovych stadiich: détstvi (0-3 roky),
predskolni veék (3-6 let), Skolni vék (6-9 let), puberta (12-16 let), dospé€lost (18-25 let) a
podle potteby i poté. Tato hodnoceni by mél mit kazdy pacient a na zdklad€ vysledku by e
méla zvolit vhodné forma 1é¢by. Pokud je to potfebné a mozné, mélo by se ditéti zajistit
individualni vzdelavani. (Krueger, Northrup 2013) Pii ndhlych zménach chovani by mélo
byt zahdjeno opétovné klinické hodnoceni, aby se prozkoumaly mozné lékatské pficiny,
napiiklad vznik SEGA, zachvatli, onemocnéni ledvin apod. a nasledn€é moznosti 1éCby.

(http://www.tuberozni-skleroza.cz/informace-onemocneni-tuberozni-skleroza/)

Vysetiteni EEG by mélo byt urceno spiSe klinickou potiebu jednotlivce, nez
specidlni ¢asovy interval.
Pti vyskytu infantilnich kie¢i je jako 1€k prvni volby doporuCovan Vigabatrin.

(Curatolo, Verdecchia, Bombardieri 2001)
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Ledviny

Sledovani progrese angiomyolipomu a cystickych onemocnéni ledvin za pomoci
vysetieni MRI bficha je zapotiebi provadét kazdé 1 - 3 roky po celou dobu zivota. Hodnoti
se také funkce ledvin (véetné stanoveni rychlosti glomeruldrni filtrace) a krevni tlak
nejméné jednou ro¢né pro mozny vyskyt sekundarni hypertenze. Pti vyskytu akutniho
krvaceni angiomyolipomu je vhodnou lécbou embolizace, spojend s kortikosteroidy.
Nefrektomie se nedoporucuje. U asymptomatického rostouciho angiomyolipomu o
pruméru vétsim nez 3 cm je doporucovana lécba inhibitorem mTOR. Druhou volbou je
selektivni ~ embolizace nebo resekce Setfici ledviny.  (http://www.tuberozni-

skleroza.cz/informace-onemocneni-tuberozni-skleroza/, Krueger, Northrup 2013)

Plice

U kazdého pacienta se doporucuje, aby se provedlo klinické vysetfeni na symptomy
lymfangioleiomyomatézy (LAM), vcetné namadhavé dusnosti. U asymptomatickych
jedinct srizikem LAM by se mélo provadét kazdych pét az deset let pocitacovou
tomografii s vysokym rozliSenim. U pacienttl, ktefi maji prokazané plicni cysty, by se mély
kazdy rok testovat plicni funkce. Na lécbu pacienti s LAM se stfednim az tézkym
onemocnénim plic se doporucuji pouzivat inhibitory mTOR. Tito pacienti jsou také

vhodny adepti pro transplantaci plic. (Krueger, Northrup 2013)

Pokozka
Kazdy rok se doporucuje podrobit klinické dermatologické kontrole. Kozni 1éze se

mohou rychle ménit, proto je potfeba je odhalit v ¢asném stadiu a zahdjit adekvatni 1écbu.

(Vrt&l, 2009)

Zuby
Symptomatické nebo deformujici zubni 1éze, ordlni fibromy a 1éze kostni Celisti by

mély byt 1é€eny chirurgickym vyfiznutim nebo kyretazi. (Krueger, Northrup 2013)

Srdce
U asymptomatickych détskych pacientl je potfebné vySetfeni echokardiogramem

kazdé 1 - 3 roky v ptipad¢€, ze neni dokumentovana regrese srdecniho rhabdomyomu a
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kazdych 3 - 5 let provést EKG vySetfeni, za Gcelem sledovani poruch vedeni srdce.
Symptomaticti pacienti vyzaduji Cast&j$i a pokrocilejsi diagnostické hodnoceni pomoci

ECHO a EKG vysetteni. (Vrtél, 2009, Krueger, Northrup 2013)

Oci

Kazdy rok by se mélo provadét oftalmologické vySetfeni u pacientl se zjisténymi
ofnimi lézemi. U jedinch, kteii jsou léCeni vigabatrinem se nedoporucuje vySetfovat
Castéji, jen v ptipadé€, ze se vyskytuji obavy ze vzniku oc¢nich 1ézi. (Krueger, Northrup
2013)
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6. Diskuse

Osetrovatelska péce o pacienta s diagndzou tuberdzni sklerdza zavisi ne spouste
riznych faktorech, jako jsou tfeba ve€k pacienta, diagnostikovana zavaznost a pocet
pridruzenych onemocnéni, jejich projevy a komplikace. V naSem ptipad¢ jsme se zamétili
na pripadovou studii malé holcicky, novorozence, u které bylo jiz geneticky, prenatalné
diagnostikovana diagndza tuberdzni skleréza. Dle Mezindrodni Konference o tuberdzni
skler6ze z roku 2012, je tohle dostate¢na identifikace pro patogenni mutace genu TSC a
tedy stanoveni definitivni diagn6ézy TSC. U nasi pacientky byla tato nemoc objevena jako
nova mutace, jelikoz jsou oba rodice zdravi a nejsou nositelé postizeného genu. Dle
ultrazvukovych vySetfeni v prenatalnim obdobi ji byl zjistén velky srde¢ny rhabdomyom.
Te¢hotenstvi probéhlo v potfadku. Porod se konal cisafskym fezem pro variabilni decelerace
a holc¢icka byla neustale sledovana pro mozny vyskyt komplikaci, které souviseji
s diagnostikovanym onemocnénim.

V prib¢hu hospitalizace se u hol€i¢ky neprojevil Zadny dalsi klinicky piiznak
onemocnéni, jako naptiklad novorozenecké kiece, arytmie srdce, somnolentnost nebo
kozni ptiznaky. Jen jednou doslo k poklesu saturace, kterou si nasledn¢ sama upravila. Dité
bylo neustdle observovano a absolvovalo riznd vySetfeni pro stanoveni nebo vylouceni
obtizi, které by souvisela s jejim onemocnénim. Dle aktudlnich doporuceni, stanovenych
pro 1écbu tuberozni sklerdzy se stanovil u novorozence pfistup vyckavat. Jelikoz ma
détatko rhabdomyom v srdicku, sledovala se hlavné jeho Cinnost. Vysledky vysetieni a
kardiologickych konzilii vSak prokézala, Ze nema zadny vliv na funkci srdicka.
Samoziejmé se ale doporucuje dal$i ambulantni sledovéni.

Veskera 1écba se stanovuje u kazdého pacienta individualné a dle potfeby se mu
upravuje. Lécba za pomoci mTOR inhibitorti nebyla zapotiebi, pro velky vyskyt
negativnich vedlejSich Uc¢inki a také toho, ze je stale mozné, Ze rhabdomyom muze
spontanné odeznit za dva az tii roky. V pfipad¢ zhorSeni stavu vSak miize zpuUsobit
obstrukci toku krve a bude nezbytné chirurgické feseni situace.

U novorozencli s onemocnénim TSC je taky nesmirné dulezité, aby I¢kati
srozumitelné a jasn¢ edukovali rodice ditéte o moznych projevech nemoci po prepusténi
miminka s maminkou z porodnice. Rodi¢e musi znat alespon zakladni piiznaky
onemocnéni a v pfipadé nutnosti musi umét vyhledat vhodnou 1ékatskou pomoc. U v€asné

zachycenych projevli nemoci je vétsi Sance na leh¢i pribeh nebo vyléceni daného
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problému. V nasem piipadé jsem byla osobné¢ svédkem edukace maminky v oblasti
zéakladni péci o jeji holcicku. Spole¢né se sestfickou jsem ji pomahala vykonat prvni
koupel novorozence, nebo také u dalSich ukont, jako je napiiklad pfidrzeni holcicky pfi
krmeni nebo jen pochovani, kdyZz se maminka citila zeslabla. Edukaci specifické péci o
miminko z divodu diagnostikované TSC jsem se osobné nezucastnila, ale od matky a
personalu vim, Ze probé&hla. Lékafi ji Casto navstévovali a informovali. Maminka prozivala
zpocatku strach o budoucnost svoji dcery, ale v pribéhu hospitalizace se s tim postupné
vyrovnavala.

O hol¢icku bylo od prvniho momentu vyborné postarano. V pribéhu hospitalizace
o ni vSichni pecovali velice dobie. Snazilo se nevynechat zadné vySetieni, které by mohlo
ohrozit jeji zdravotni stav. AvSak mozna byl kladen mensi diiraz na oSetfovatelsky problém
kojeni. Prvni ptilozeni k prsu probéhlo az prvni den po porodu. Hol¢i¢ce bylo od samého
zacatku ithned podavano umélé mléko Nutrilon Pepti, alternativnim zptsobem, stiikackou
po prstu a pokracovalo tak po celou dobu hospitalizace. Maminka se z pocatku citila slaba,
prikladat, dle stanoveného Casu l€¢kate, sama nebo s pomoci sestry, ale hol¢icka se nemohla
pfisat, a tak se jiz od samého zacatku hned zvolilo dokrmovani, piestoze k tomu nebyla
zadna jind indikace a narozend byla jako fyziologicky novorozenec. Dle doporuceni
Laktacni ligy, které jsou na webovych strankach, se vSak doporucuje dokrmovat pouze
v indikovanych piipadech. Poporodni ubytek vahy je fyziologicky jev a zavedenim
piikrmu se tento jev jenom zpomali. Dle hlavnich zasad o kojeni bylo spravné zvoleni
alternativni metody — pifes prst, avSak je otdzkou, zdali to bylo viibec nutné.
(http://www kojeni.cz/zdravotnikum/doporuceni/)

Dle mého nazoru by bylo lepsi nejdiive podpoftit psychicky stav matky — zkusit si s
ni promluvit, zavolat rodinného pfisluSnika nebo zajistit profesionalni pomoc psychologa
v prvnich dnech, kdy citila obavy a byla smutna a plactiva. Jelikoz se hol¢icka narodila
cisafskym fezem, ktery se hodnoti jako specidlni situace pro kojeni, je tfeba vice
podporovat kojeni jako takové a snazit se o jeho zachovani. Automatické dokrmovani,
kdyz se laktace a kojeni jen rozbiha, stézuje situaci. Dit¢ se muze citit zmatené, kdyz
jednou pije za pomoci stfikacky pies prst a jindy z prsa. Obé metody vyzaduji Gplné jiny
zpusob sani mléka. Tim padem se samotné kojeni stézuje a trva déle, aby dité pochopilo

spravnou techniku pfisati. (Sedlafova a kol. 2008)
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7. Zavér

V bakalafské praci jsme se vénovali oSetiovatelské péce o novorozence s diagnézou
tuber6zni skler6za. V prvni kapitole teoretické casti se zabyvam fyziologickym
novorozencem a vysvétlenim zakladnich pojmi. V druhé jiz popisuji samotné onemocnéni
tuberdzni skler6za. Podrobnéji rozebirdm charakteristiku, symptomatologii, vySetfovaci
metody, 1éCbu i progndzu pro pacienty s timto vzacnym onemocnénim. V praktické Casti
jsem popisovala ptipadovou studii novorozence, u kterého bylo geneticky prokazané TSC.
Jako oSetfovatelsky model jsem si vybrala model dle Virginie Hendersonové a popsala
oSetfovatelskou anamnézu novorozence. Stanovila jsem a popsala oSetiovatelské
problémy. Jelikoz se jedna o vzacné onemocnéni s Sirokou Skadlou symptomt, sledovali
jsme v pribéhu hospitalizace, zdali se objevi potiZe, které by mohly zplsobit zdravotni
potize miminku. V diskusi se vénuji vysledkim prace.

Pacienty s onemocnénim tuber6zni sklerdza ceka sledovani a neustdla kontrola na
riznych pracovistich cely zivot. Nebude to lehké, ale diky neustile se rozvijejicim
metodam, studiim a moznostem je jejich onemocnéni mnohem Iépe zvladnutelné, nez bylo
v minulosti. Diky riiznym podplrnym skupindm a internetovym poradenstvim se mohou
rodic¢e svych déti dozvédet vice informaci o nemoci, zkuSenosti a podporovat se navzajem.
Psychicka stranka je velice dulezitd. Bohuzel nemam dostupné dalsi informace o tom, jak
se dafi zvladat holci¢ce Zivot po propusténi z nemocnice, ale pevné vefim, Ze spolu
s maminkou to zvladaji na vybornou.

V priubehu jejich hospitalizace a nasledné pti psani bakalatské prace, jsem se od nich
naucila, ze zdravi neni samoziejmost a je tfeba si ho velmi vazit a bojovat za néj, protoze
jak jsem se zminovala jiz v Gvodu - kazdy, i1 ten nejmensi ¢lovek, toho dokéze hodné

zmeénit.
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9. Seznam zkratek

Mm — milimeter

g. -gram

cm — centimeter

% - percenta

ml — mililiter

mmol — milimol

1. - liter

kg — kilogram

°C — stupen Celzia

Min — minuta

hod. — hodina

1.m. — intramuskularni

1.v. — intravendzni

gtt. — kapky

g.t. — gestacni tyden

TSC — komplex Tuberdzni sklerozy
SEGA — subependymalni obrovskobunécné astrocyty
mTOR — the mammalian target of rapamycin
RTG —rentgen

MR — magneticka rezonance

DNA - deoxyribonukleova kyselina
EKG — elektrokardiogram

ECHO - echokardiografia

EEG - elektroencefalogratia

CT — pocitacova tomografie

UZ — ultrazvuk

DM - diabetes mellitus

JIP — jednotka intenzivni péCe

VVV —vrozena vyvojova vada

CNS — centralni nervovy systém
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VGB — vigabatrin
LAM - lymfangioleiomyomat6za

TAND-tuberous associated neuropsychiatric disorders
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