ABSTRAKT

Diplomovéa prace se zabyva rodinou ditéte s Kabuki syndromem. V Ceské republice se
diagnostika stanovila v roce 2010. Hlavnim cilem préce bylo zpracovani souhrnnych informaci
o rodiné ditéte s Kabuki syndromem a zjiSténi detailnéjSich informaci o fungovani této rodiny
v oblasti vychovy, o zkuSenostech se Skolnim systémem a také o vyuziti podpory rodinou.
Diplomova prace je rozd€lena na teoretickou a empirickou ¢ast. Teoreticka ¢ast se d€li na Ctyfi
kapitoly. Prvni kapitola pojednavd o vymezeni Kabuki syndromu, historie vyzkumu tohoto
vzacného onemocnéni, diagnostice a o charakteristickych znacich u jedinct s Kabuki
syndromem. Druh4 kapitola se detailngji zamétuje na klinické piiznaky Kabuki syndromu, od
zdravotnich potizi a moznostech 1é€by, po trovné kognitivnich funkci. Tteti kapitola se
specifikuje na rodiny déti se vzacnym onemocnéni a nasledujici kapitola pojednava o
moznostech podpory rodin déti s Kabuki syndromem. Empirickd ¢ast je tvofena vyzkumnym
Setfenim, které se zamétuje na dit€ s Kabuki syndromem, na rodinu ditéte a na fungovani rodiny

prostiednictvim polostrukturovaného rozhovoru a ptipadové studie.



