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ABSTRAKT

Bakalatska prace se zabyva ptistupem multidisciplinarni pomoci osobam s DiGeorge
syndromem. Jejim cilem je zjistit zkuSenosti rodic¢t déti s DiGeorge syndromem

s multidisciplinarni péci. V teoretické ¢asti jsou zpracovana témata vztahujici se k danému
tématu. Zejména chromozomalni aberace, kombinované postizeni, multidisciplinarni
pomoc osobam s kombinovanym postizenim a multidisciplindrni pomoc osobdm

s DiGeorge syndromem. Empirickou cast tvoti kvalitativni vyzkum a jeho vysledky, které
byly vytvoieny za pomoci polostrukturovaného rozhovoru. Ziskana data jsou zpracovana
pomoci zakotvené teorie. Vysledky poukazuji na zkusenosti rodic¢a déti s DiGeorge

syndromem s multidisciplinarni pé¢i v Ceské republice.

KLICOVA SLOVA
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ABSTRACT

The bachelor thesis deals with the approach of multidisciplinary help for people with
DiGeorge syndrome. It aims to explore the experiences of parents of children with
DiGeorge syndrome with multidisciplinary care. In the theoretical part, topics related to the
subject are elaborated. In particular, chromosomal aberrations, combined disabilities,
multidisciplinary help for persons with combined disabilities, and multidisciplinary help
for persons with DiGeorge syndrome. The empirical part consists of qualitative research
and its results, which were produced using semi-structured interviews. The data obtained
are processed using grounded theory. The results highlight the experience of parents of

children with DiGeorge syndrome with multidisciplinary care in the Czech Republic.

KEYWORDS

rare disease, DiGeorge syndrome, multidisciplinary help



Obsah

UIVOU. ettt n et 7
I Teoretickd VYChOAISKa ......cccuviiiiiiiciiieceeee e e e ens 8
1.1  Vymezeni pojmu chromozomalni aberace...........cceeeevveerrieeriieeniieeeiee e 8
1.2 Vymezeni pojmu tEleSNE POStIZENI...cc.uuiieuiieeiieeeiieeeieeeeiee e e e eeaee e 8
1.3 KombIinované POSHIZENI........ecuieriierieeiieeiieriieeieeniee et eiteereeseteeaeesnnessaesaneenseennnas 9
2 Multidisciplinarni pomoc osobdm s kombinovanym postiZzenim............ccceveeruennene 10
2.1 RANAPECE ettt et et e e e enneeen 10
2.2 Skolska poradenské ZafiZen .............ooveeveeueeeeeeeeeeeeeeeeeee oo 10
2.3 ReEhADIIIEACE ....ccueiiieiiiiiieiiee et 12
2.4  Terapie pro rozvoj kombinovan¢ postizenych 0Sob............ccoeveeeiienienciiiniiennnnne, 13
3 Multidisciplindrni pomoc osobdm se vzacnym onemocneénim............ceeeueerevereeennnenne 15
3.1 Orgamizace CAVO .....oooeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeee e 15
R IV O7C) 113 4110010 0) {0 )£ <) 1| SRR 16
3.3 Evropské referencni sit€ (ERIN) .....c.cooiiiiiiiiiiiiiiiiee e 17
4 Multidisciplinarni pfistup pomoci osobam s DiGeorge syndromem.............c.ccoueenee. 18
4.1  Vymezeni DiGeorge syndromu...........coceevueriineiiiinieneenienieneeieeeesie e 18
4.2 Ptiklady multidisciplinarni pomoci v zahranici.........c..coccevvveniiiiniinienenicneenens 20
4.3  DiGeorge syndrom a logopedickd pomoOC........c..eevevieeriieeniiieeniie e 21
4.4 DiGeorge syndrom a pomoc pii VZAEIAVANT.........cccceeeviiiiirciiieriieeie e, 22
5 Empiricka ¢ast - kvalitativind VYZKUmM ........cccooooiiiiiiiiiiiecieceece e 25
5.1 Cil vyzkumu a vyzKumna otdzKa ...........ccceeeviieeiiieeiieeieceeee e 25
5.2 Kvalitativni vyzkum — metoda zakotvene€ teorie.........ccecveeevieenciieeniie e 26
5.3  Vysledky otevieného KOAOVANI...........ccovcviieiiieeiie e 28
54 AXIAINT KOAOVANT ......eoiiiiiiiiiieieeeee et 39
5.5 Vysledny GStFednT JOV....cooiiiiiiiiiieiieeie ettt 40

6  Zhodnoceni a doporuceni / vysledky a diskuze ...........ccoeciiiiiiniiiniiiniicieeeee 42



Seznam pouzitych informacnich Zdrojll .........ccceeviiieiieiieniieeeeee e

Seznam ptiloh



Uvod

DiGeorge syndrom je genetické onemocnéni, které patii do skupiny tzv. vzacnych
onemocnéni (rare diseases) (Orphanet, 2024). Na zéklad¢ tohoto fenoménu vzacnych
onemocnéni je odpovidajici piistup pomoci v Ceské republice k osobam s DiGeorge
syndromem ve form¢ multidisciplinarni péce. Objevuji se shodné problémy jako ma péce u
dalSich vzacnych onemocnéni: dostupnost, véasnost diagnézy, informovanost. Stejné jako 1
u jinych vzacnych onemocnéni se nabizi jak pomoc Iékatskd, tak speciadln¢ pedagogicka.
Tato bakalarskd prace se bude zabyvat pfistupem multidisciplindrni pomoci osobam
s DiGeorge syndromem z pohledu specidlné pedagogického. Sama mam zkuSenost s
DiGeorge syndromem v roding, a proto je moji motivaci k vybéru tohoto tématu 1 mij

osobni zajem.

V teoretick¢ c¢asti bakalarské prace bude vymezen pojem postizeni a kombinované
postizeni. DiGeorge syndrom je mozné zafadit mezi kombinovana postiZzeni, ale v
nékterych piipadech se mlZe stat, Ze ma osoba s DiGeorge syndromem pouze lehké nebo
minimalni pfiznaky. Ve druhé kapitole je popsdna multidisciplindrni pomoc osobam s
kombinovanym postizenim. Tteti kapitola vymezuje onemocnéni DiGeorge syndromem a
multidisciplinarni pomoc osobam s DiGeorge syndromem. Empiricka ¢ast bakalaiské ¢asti
je vypracovana na zakladé€ kvalitativni metody za pomoci zakotvené teorie. Soucasti jsou
polostrukturované rozhovory s rodi¢i déti s DiGeorge syndromem. Kvalitativni vyzkum
ma za cil zmapovat zkuSenosti rodicti déti s DiGeorge syndromem a zaroven zjistit, zda by
mély zajem o vznik centra multidisciplinarni pomoci v Ceské republice. Zkusenosti rodiét
jsou vtomto vyzkumu dulezité, protoze DiGeorge syndrom je vzacné onemocnéni, o
kterém se toho obecné moc nevi a malokdo o ném slysel. Zkusenosti rodi¢t,, majici dité
s DiGeorge syndromem, mohou poukazovat na dualezité¢ aspekty tohoto onemocnéni, které

kvili 8if1 pfiznakt DiGeorge syndromu spadaji do oblasti mnoha odborniki, od 1€kaiti az

po specialni pedagogy.



1 Teoreticka vychodiska

DiGeorge syndrom je chromozomalni aberace, ktera se mize projevovat riiznymi piiznaky.
V této kapitole bude vymezen pojem chromozomalni aberace, t€lesné postiZeni,

kombinované postizeni.

1.1 Vymezeni pojmu chromozomalni aberace

,Chromozomalni aberace byvaji velmi ¢astou pfi¢inou vzniku kombinovanych vad, kde
jsou piitomné v riznych kombinacich: mentélni retardace, télesné postiZzeni, zdravotni
oslabeni ¢i choroby, smyslové postizeni, naruseni komunikacnich schopnosti a poruchy
chovani (Sovak in Ludikova, 2005, s.7).* Jde o chromozomalni odchylky, které predstavuji
situaci, kdy chybi pocet chromozomil nebo naopak chromozomy piebyvaji. JelikoZ existuje
46 chromozomi, méa vzdy zména v poctu chromozomil za nésledek né&jaky projev v téle

osoby (Ludikova, 2005, s.7).

1.2 Vymezeni pojmu télesné postiZeni
T¢lesné postizeni definuje mnoho autord rizné. V této kapitole bude vyuzito nasledujicich

definic pro potiebu této bakalarské prace.

Podle Vitkové ,,postihuje ¢loveéka v celé jeho osobnosti. Motorika, vnimani, kognice a
emoce jsou od sebe neoddélitelné a vzdjemné propojené. Télesnd motorika mize byt
postizena jen mirné, pii t€Z8im motorickém postizeni jsou vSak pohybové moZnosti

Clovéka omezeny podstatné (Vitkova in Valenta, 2003, s.140).*

Déle Vitkova charakterizuje télesné postizeni ,,...jako vady pohybového a nosného ustroji,
tj. kosti, Slach i svalii a cévniho zdsobeni, jakoZ 1 poSkozeni nebo poruchy nervového
ustroji, které se projevuji porusenou hybnosti, at’ uz tato poskozeni vznikaji na zakladé¢
dédi¢nosti, nemoci nebo Urazem (Vitkova in Fischer et al., 2014, s. 58). Oproti tomu
Slowik definuje pojem postiZeni tak, ze ,,..postiZzeni (disability) znamena omezeni nebo
ztratu schopnosti vykonavat €innosti zplisobem nebo v rozsahu, ktery je pro Cloveéka

povazovan za normalni (Slowik, 2016, s. 27).*



1.3 Kombinované postizeni

Dle Ludikové (2005) lze charakterizovat kombinované postizeni nesnadno a existuje
mnoho definic. Uvadi charakteristiku od Sovéka, ktery ,,...chape pod pojmem
kombinované vady sdruzovani n€kolika postizeni u jednoho jedince, které se navzijem
ovlivituji a béhem vyvoje jedince se kvalitativné méni. Kombinované vady vnima jako
slozity celek raznych podminénych a vzajemné se ovliviiujicich psychosomatickych a
psychosocialnich nedostatkii a deformaci, jez jsou vzajemné podminéné a podléhaji
vyvojovym zménam (Sovak in Ludikova, 2005, s. 7).

vvvvvv

CR ¢&.8/1997: ,....se povazuje za postizeného vice vadami dité, resp. zak postizeny souéasné
dvéma nebo vice na sobé kauzaln€¢ nezavislymi druhy postizeni, z nichz kazdé by jej
vzhledem k hloubce a dasledkiim opraviiovalo k zarazeni do specialni Skoly pfislusného
typu (Vitkova, 2019, s. 16).“ Zjednodusen¢ fe¢eno miize byt také kombinované postizeni
vysvétleno jako .,,... kombinace dvou a vice druhl postizeni u jednoho jedince. Jde o
kombinace riiznych druht, forem stupiiti postizeni, z toho diivodu je obtizné jej presné

klasifikovat (Kunhartova, 2013).*

Piic¢iny vzniku kombinovaného postiZeni
Etiologie kombinovanych vad je komplikovana. MlzZe nastat v riiznych obdobich Zivota

¢lovéka i v prenatalnim obdobi.

K nejcastéji se vyskytujicim etiologickym faktortim patii genetické vlivy, chromozomalni
aberace, infekce intoxikace, vyvojové poruchy, poskozeni mozku a CNS, metabolické a
nutriéni Cinitele, mechanické posSkozeni, vlivy socidlniho a materidlniho prostiedi, ale 1
psychické faktory, trauma a podobné. Opomenuty by nemély zistat i diagnézy, které

predikuji vyskyt kombinované vady (Ludikov4,2005, s. 7).



2 Multidisciplinarni pomoc osobam s kombinovanym postiZzenim

Multidisciplinarni pomoc osobam s kombinovanym postizenim je velmi Siroka. Pro
potteby této bakalarské prace budou vymezovany pouze druhy multidisciplinarni pomoci
souvisejici s oborem specialni pedagogika. Tato kapitola bude vymezovat pojmy rana
péce, Skolni poradenska pracovisté, rehabilitace, terapie pro rozvoj kombinované

postizenych osob.

2.1 Rana péce

Ranou péci lze vyuzit v pfipadé, Ze rodina ditéte s postizenim potiebuje pomoci
s komplexni péci o postizené dité. Za nejdilezitéjsi Cinnosti rané péce se pokladaji
vychovné, vzdélavaci a aktivizacni Cinnosti, zprostfedkovani kontaktu se spoleCenskym
prostiedim, socialné-terapeutické c¢innosti, pomoc pfi uplathovani prav, opravnénych

zajmu a pii obstaravani osobnich zalezitosti.

Rana péce je odborna terénni sluzba pro rodiny déti do 7 let, jejichz vyvoj je ohrozeny
v disledku neptiznivého zdravotniho stavu, nebo déti se zdravotnim postizenim. Sluzba se
zamétuje na podporu rodiny a podporu vyvoje ditéte s ohledem na jeho specifické potieby.
Ranou péci definuje zdkon o socidlnich sluzbach ¢. 108/2006 Sb. §54 (EDA cz, z.1.,
©2016-2023a). Podle Slowika je obsah sluzby rané péce k dispozici, aby celostné podpofil
rodinu s ditétem s postizenim. ,,Uvedeny komplex sluzeb patii do oblasti tzv. rané péce,
kterd byva poskytovana nejCastéji stredisky rané péce (piip. podobnymi zafizenimi
poskytujicimi tyto sluzby, napt. specidlné pedagogickymi centry nebo nékterymi

nestatnimi neziskovymi organizacemi) (Slowik, 2016, s. 36).

Jako ptiklad rané péce bude uvedena organizace EDA, kterd pomaha zrakové postizenym a
kombinovan¢ postizenym détem do 7 let. Provozuje také sluzbu specidlniho
pedagogického centra, které bude popsano v dalsi kapitole. Rana péce Eda pomaha
rodindm tak, Ze pfimo do rodiny dojizdi pracovnice rané péce, aby dité i rodi¢e mohli byt

ve svém vlastnim prostiedi (EDA cz, z.u., ©2016-2023a).

2.2 Skolska poradenska zarizeni
Rizna Skolskd poradenskd zatizeni naleZi mezi prvky multidisciplinarni pomoci. Pro

kombinované postizené osoby jsou specifickou pomoci specidlné¢ pedagogickd centra.
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Na pedagogicko-psychologickou poradnu se mtzou naptiklad obratit rodic¢e déti s dotazy
souvisejicimi se vzdélavanim jejich ditéte, které nemusi mit zavazné piiznaky, ale
naptiklad mize mit specifické poruchy uceni. Stfediska vychovné péfe muzou pomoci

v ramci prevence a zachyceni problémového chovani nebo poruch chovani.

Pedagogicko-psychologické poradny (PPP) pomadhaji nejenom v problémech pfi
vzdélavani, ale 1 u nadanych déti. V matetské Skolce jsou deti na zakladé pedagogického
vyhodnoceni posilany do poraden nejvice, kdyZ je u ditéte zaznamendm néjaky rozdil ve
vyvoji rozumovych funkci ¢i problémech v oblasti komunikace v kolektivu, pfi podezieni
na Skolni nezralost ditéte v piipravé na nastup do Skoly. Rovnéz pfi nutnosti poskytnout
ditéti podpiirnd opatfeni. Ve Skolnim prostfedi se poradny staraji o jakékoliv vzdélavaci
problémy zakl ve vztahu ke kolektivu, ¢i podezieni na vyskyt poruch uceni a dalsi
problémy. V poradnach se také urcuje skolni zralost a zjist'uje se kompetence pro budouci

povolani (Sance détem, ©2011-2024).

»(PPP) Participuji na vzdélavacim procesu, a to zvlasté v téch ptipadech, kdy je tento
vzdélavaci proces n¢jakym zplisobem znesnadnén. Hlavni soucésti ¢innosti PPP je pfima
prace s détmi a zaky Skoly a Skolskych zatizeni ve v€ku od 3 let do ukonceni stfedniho,
resp. vys$Siho odborného vzdélavani a s jejich rodi¢i, a to zejména formou individualni
pée, ale 1 formou skupinové prace. Na zakladé¢ doporuceni PPP je volena nebo

upravovana vzdélavaci cesta zaki (Narodni tstav pro vzdélavani, ©2011-2022b).*

Piikladem specialn¢ pedagogického centra (SPC) bude uvedeno Specidlné pedagogické
centrum EDA. Nabizi jak terénni spolupraci, kdy specidlni pedagog dochazi do rodiny, tak
1 ambulantni, kdy naopak rodina dochazi do specidln¢ pedagogického centra. Nabizi také

terénni zrakovou stimulaci, kdy dochdzi do specialnich $kol (EDA cz, z.0., ©2023b).

,»Obsahem cinnosti tohoto tymu [SPC] je zabezpecovat specidlné pedagogickou,
psychologickou a dalsi potfebnou podpiirnou péci klientim se zdravotnim postizenim a
poskytovat jim odbornou pomoc v procesu pedagogické a socialni integrace ve spolupraci
s rodinou, $kolami, §kolskymi a dalimi zafizenimi a odborniky. Cinnost je zaméfena
zejména na podporu klientll v predskolnim véku a v péci rodicl (zdkonnych zastupcti), na

podporu klientl integrovanych do $kol a skolskych zatizeni, na podporu klientl s tézkym a
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kombinovanym zdravotnim postizenim, ktefi nemohou dochdzet do Skoly zpravidla ve

veku od 3 do 19 let (Narodni stav pro vzdélavani, ©2011-2022b).*

Stiediska vychovné péce (SVP) zajistuji péci v oblasti rizikového chovéani a poruch
chovéni. Snazi se o moznost predchézeni na zéklad¢ depistaze a o feSeni jiz vzniklych
poruch chovani. Komunikuji se Skolou, rodinou, ustavni a ochrannou vychovou. Casto

spolupracuji v ramci vychovného tstavu.

LHotfediska vychovné péce (dale jen stiediska) jsou od r. 1991 soucasti sit¢ Skolskych
zafizeni preventivné vychovné péce a Skolskych zatizeni pro vykon ustavni vychovy a
ochranné vychovy. Jejich cilem je ptedchéazet vzniku a rozvoji negativnich projevt chovani
déti nebo naruseni jejich zdravého vyvoje, zmiriiovat, nebo odstraiiovat pfi¢iny nebo
dasledky jiz rozvinutych poruch chovani a negativnich jevll v socidlnim vyvoji a pfispivat

ke zdravému osobnostnimu rozvoji déti (Narodni tGstav pro vzdélavani, ©2011-2022a).*

Stiediska vychovné pée mohou nabizet ambulantni péci, staciondrni péci a internatni péci.
Internatni pé¢i mize doporucovat Organ socidlné pravni ochrany déti (OSPOD), muze jit

také o natfizeni soudu pro tento pobyt (Sttedocesky kraj, ©2024).

2.3 Rehabilitace

Pojem rehabilitace bude pro potieby této prace vymezen z pohledu pomoci kombinované
postizenym. Dle Slowika (2016) se mezi programy rehabilitace fadi pracovni rehabilitace,

pedagogicka rehabilitace, socialni rehabilitace.

»Rehabilitace je Casové ohraniCeny cileny proces, ktery ma umoznit postizenému clovéku
dosahnout optimélni mentalni, fyzické a socialné funkéni urovné k tomu, aby mohl zménit
svlyj zivot (ve smyslu dosazeni vyS§i urovné nezavislosti). Pod pojmem rehabilitace
muzeme zahrnovat také opatfeni ur€end pro kompenzaci funkéni ztraty nebo funkéniho
omezeni (napiiklad technickymi pomickami) a dal$i prostiedky urcené k usnadnéni

spolecenské adaptace a readaptace (Vysokajova in Slowik, 2016, s. 55).%

,Rehabilitaci (z lat. habilitas = schopnost, re = znovu) Ize vymezit jako souhrn postupt
specidlni pedagogy, zaméfenych na upravu spolecenskych vztahii, moZznosti spolecenské a
pracovni seberealizace. Cilem je subjektivni uspokojeni specidlnich potieb

handicapovaného jedince (Fischer et al., 2014).“
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Rehabilitaténi pé&i nabizi n&kolik lazefiskych zafizeni.' Jako piiklad rehabilitaéni péée pro
kombinované postizené¢ zde bude uvedena Hamzova détska léCebna. ,,.LéCebnd péce je
zameiena na rehabilitaéni 1éCbu déti a dospélych pacienti, ale poskytujeme dalsi vyznamné
sluzby, jako je péce na oSetfovatelském lizkovém oddéleni, ortopedicka protetika a dalsi

(Hamzova odbornd 1écebna pro déti a dospélé, ©2024)”.

2.4 Terapie pro rozvoj kombinované postiZenych osob

K rozvoji kombinované postizenych osob se vyuziva mnoho terapii rizného druhu. Kazdé
osob¢ s kombinovanym postizenim pomahd jind terapie. Zalezi pfitom na posouzeni
individudlnich schopnosti kombinované postizené osoby. V této kapitole bude definovano

nekolik zékladnich terapii.

»lerapie (z hlediska specidlni pedagogiky) je kazdy odborny postup, ktery poméha
dosahovat vychovnych a vzdélavacich cili a soucasné ma také lécebny efekt (Slowik,
2016, s. 56).“ Slowik (2016) uvadi piehled terapii, které zahrnuji arteterapii, muzikoterapii,

ergoterapii, dramaterapii, zooterapii, herni terapii, metodu bazalniho dialogu.

Z pohledu specialni pedagogiky je nyni Casto vyuzivdna zooterapie, ktera v podstaté
pomaha klientovi diky kontaktu se zvifetem, které je trénované k této specidlni pomoci
lidem. Nazvy téchto terapii se Casto odviji od zvitete, které clovéku pomaha najit v tizivé
situaci urcitou jistotu a uklidnéni. Napftiklad canisterapie je metodou, kdy pomaha cviceny
pes, a hipoterapie, kdy pomahd kin (Valenta, 2003). V zahrani¢i lze také vyuZit

delfinoterapii.”

Metoda bazalniho dialogu nebo bazalni stimulace dle Vitkové ,,...se povazuje za aktivitu,
kdy se snazime nabidnout jedinclim s t€Zkym postiZzenim a soubéznym postizenim vice
vadami moZnosti pro jejich vyvoj. Pojem bazélni znamend elementarni zakladni nabidku,
kterd se nabizi v nejjednodussi podobé. Pojmem stimulace se rozumi nabidka podnéth

vSude tam, kde téZce postizeny Cloveék vzhledem ke svému postizeni neni schopen se sam

! Seznam niZe obsahuje viechny poskytovatele lazeiské 1éebné rehabilitaéni péce, ktefi maji platné povoleni
k vyuzivani pfirodnich lé¢ivych zdrojl (anebo se nachazi ve vnitinim uzemi lazenského mista s klimatickymi
podminkami vhodnymi k 1é¢eni) a soucasné jsou drziteli souhlasu Ministerstva zdravotnictvi s poskytovanim
lazeiiské 1éCebné rehabilitaéni péce. Odkaz na seznam lazeniskych zafizeni.: https://www.mzcr.cz/seznam-
poskytovatelu-lazenske-lecebne-rehabilitacni-pece-v-ceske-republice/

? Tento druh zooterapie je dostupny i pro Seské zajemce, viz http://www.delfinoterapie.cz.
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postarat o dostate¢ny ptisun piimétenych podnétii potfebnych pro svij vyvoj ... (Vitkova

in Hajkova, 2009, s. 77-88).
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3 Multidisciplinarni pomoc osobam se vzacnym onemocnénim

V této kapitole bude vymezen pojem vzacné onemocnéni. V pfipad€ vzacnych onemocnéni
je rovnéz dulezité poukazat na organizace, které se angazuji v pomoci. Boudou zminény
organizace CAVO a Centrum provéazeni. Dale se vyskytuje novy fenomén tykajici se
mezindrodni pomoci v ramci Evropské referen¢ni sit€¢ pro vzacna onemocnéni, které patii

svym dosahem k multidisciplinarni pomoci v Ceské republice.

Vzicna onemocnéni

DiGeorge syndrom nalezi mezi vzdcnd onemocnéni. Pojem vzicnd onemocnéni neni
snadné definovat. Jedna se o vzacné nemoci, které postihuji jen malé procento osob. Kvuli
tomu je mnohem t&éZ8i tuto definici vystihnout. Spoleénym jmenovatelem vzacnych
onemocnéni je mald informovanost vefejnosti, nepiiliS§ rozsahld dostupnd odborna

literatura a také obtizné ziskavani 1éka nebo hledani adekvatni 16¢by (Ceska asociace pro

vzacna onemocnéni, ©2023).

,»Vzacna onemocnéni se podle definice vyskytuji v populaci ve velmi malé frekvenci méné
nez 5 pacientli na 10 000 osob. Kvili této vzacnosti je pro lékate slozité ziskat kumulativni
znalosti 0o daném onemocnéni, coZz velmi komplikuje spravnou diagnoézu a nésledné

terapeutické postupy (Sedivé in Lebl et al., 2018, s. 15-16).“

3.1 Organizace CAVO

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni z.s. (CAVO) je asociace, ktera sdruzuje osoby se
vzacnym onemocnénim. Poméaha témto lidem vytvafet porozuméni své situaci, kdy se
setkaji se vzacnym onemocnénim a nevi co dal. ,,Poslanim Ceské asociace pro vzacna
onemocnéni (CAVO) je sdruzovat organizace pacienti se vzacnymi onemocnénimi i
jednotlivé pacienty, zastupovat jejich zajmy a posilovat povédomi o specifické
problematice vzacnych onemocnéni mezi odborniky ve zdravotnictvi, pfedstaviteli statnich

1 mezinarodnich instituci a vetfejnosti (Ceska asociace pro vzacna onemocnéni, ©2023).*

Dle Bc. Anny Arellansové, piredsedkyné této organizace, stala za mySlenkou zalozeni této
organizace i vlastni zkuSenost, kdy se ji narodilo dit& s cystickou fibrézou. To, Ze je jen
malo osob s ngjakou vzacnou nemoci, tedy neznameni, Ze nemaji tyto osoby néco

spolecného a nemohou se vzajemné podporovat. Tito lidé maji v podstaté stejné problémy,
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ackoliv se pfiznaky jejich nemoci rizni. Mohou jimi byt zpozdénd diagnostika, mala
dostupnost informaci, nizké povédomi vefejnosti. Vznik organizace ptredstavuje velkou
pomoc témto pacientiim a jejich rodindm, a umoziuje jim naro¢nou Zivotni situaci 1épe

prekonévat. (Siméinkova, 2023).

3.2 Centrum provazeni

Centrum provazeni je specializovano na pomoc jak rodicim s ditétem se vzacnym
onemocnénim, tak lékaiftm, ktefi s rodinou komunikuji a sd€luji diagnézu. Prakticky se
zamétuji na to, jak zvladnout naro¢nou zivotni situaci, ktera je nanejvys stresujici a rodina

Casto nema, kde najit pomoc a pochopeni.

,Pies evidentni snahu lékaiti a dal§ich zdravotnickych pracovnikti Ceska republika nemé
dostatecn¢ oSetfen klicovy usek zivota détského pacienta — a to obdobi ptipravy, sdélovani
a nasledné péée po sdéleni zdvazné a nepiiznivé zdravotni diagnézy. Rada vyzkumi
pfitom potvrzuje, Ze se jedna o naprosto zasadni okamzik v zivot¢ ditéte i osob, které se o
n¢ staraji. Zajisténi odpovidajici podpory v tomto obdobi je proto dulezitym ukolem
zdravotnické péce do budoucna (Centrum provazeni, ©2018).“ Organizace prezentuje
zkuSenosti 1ékaiti, kterym tato organizace pomohla uchopit, jakym zplisobem pacientovi

sdilet diagnozu adekvatné jeho situaci.

Centrum provazeni poskytuje multidisciplinarni pomoc rodi¢tim déti, ktefi se ocitnou
v narocné Zzivotni situaci spojené s vaznym, nékdy az fatdlnim, onemocnénim ditéte.
Jakékoliv onemocnéni ditéte je pro rodice vzdy zatézi a u vazné diagndzy ditéte to plati

jeste vice. Rodice se Casto ocitnou v situaci, kdy jsou na vSe sami.

Rodi¢iim je zde poméhano v zacatcich naro¢né situace, kdy se dozvidaji vaznou diagnozu
ditéte. Pokud dité ma zédvaznou diagndzu, u které se miize zdravotni stav ditéte ménit, a to i
k hor§imu, je pro rodice nanejvys dilezité, aby méli, na koho se obratit. Vazné diagndzy
ditéte mohou casto zavést rodice do situaci, které jsou neobvyklé — naptiklad dlouhodoba
hospitalizace, riizné druhy vysetieni a Castd komunikace s détskym praktickym Iékafem
nebo specialisty. Vazné onemocnéni také vétSinou zvysSuje potiebu zdravotnich a dalSich

pomucek, kdy musi ¢asto komunikovat se zdravotni pojistovnou a ufady, nebo hledaji
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podporu u riznych nadaci. Tito rodice také Castéji potfebuji pomoc pfi zajisténi socidlnich

sluzeb jako je rana péce apod. (Centrum provazeni, ©2018).

3.3 Evropské referencni sité (ERN)

V Ceské republice lze vyuzit moznosti multidisciplindrni pomoci osobam se vzacnym
onemocnénim ze zahrani¢i. ,,Mate-li vzacnou nemoc, va$ zivot sni nebyvd vibec
jednoduchy. Pro vzacnd onemocnéni existuje jen malé procento 1€k, tak zvanych orphan
drugs, neboli sirot¢ich 1éki. Ceska republika se snaZi péci a 16¢bu pacientll se vzacnou
chorobou vylepsovat a zapojovat se do mezindrodni spoluprace v ramci noveé vzniklé ERN.
Velkou nad¢ji pro nase ,,vzacné™ pacienty je vyuzivani pieshrani¢ni péce, protoze neni
realné, abychom v nasi zemi méli odborniky na kazdou vzacnou nemoc. Spoluprace
s experty v jinych zemich EU je naprosto kli¢ova (Siminkova, ©2023). Zjednodusend
feceno jsou Evropské referencni sit€ moznosti, jak diky virtualni komunikaci Ize dosahnout
daleko vétSich a rozsdhlejSich informaci k né&jaké diagnéze vzacného onemocnéni
prostiednictvim konzultace se zahrani¢nimi odborniky pfi konkrétnim ptipadu osoby se
vzacnym onemocnénim. Ke konzultaci je nutné, aby mél 1ékaf souhlas pacienta (Sediva,

2018).
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4 Multidisciplinarni pristup pomoci osobam s DiGeorge syndromem

Multidisciplinarni pfistup pomoci osobam s DiGeorge syndromem ma sva specifika. Péci
nelze prili§ konkretizovat, protoze u kazdé osoby s DiGeorge syndromem mohou byt
pfiznaky jiné. U nékterych mize byt multidisciplinarni pomoc shodna svym zaméfenim a
rozsahem s pomoci kombinovan¢ postizenym osobam, zatimco u jinych osob, u kterych se
DiGeorge syndrom projevuje mirnymi pfiznaky, muze byt tato pomoc napiiklad jen
pomoci logopedickou ¢i specialné pedagogickou, pokud mé tato osoba naptiklad jen

specifické poruchy uceni (Cutler-Landsman, 2020, s. 10).

V této kapitole budou popsany piiznaky DiGeorge syndromu a multidisciplinarni pomoc
osobam s DiGeorge syndromem. Boudou uvedeny piiklady zahrani¢nich nemocni¢nich
klinik, kde centra multidisciplinarni pomoci osobam s DiGeorge syndromem jiz b&ézné
funguji. Dospélé osoby nebo i rodice déti s DiGeorge syndromem zde mohou vyhledat

vSestrannou pomoc (Meneses et al, 2022).

4.1 Vymezeni DiGeorge syndromu

DiGeorge syndrom je vzacné genetické onemocnéni. V této dobé je toto onemocnéni
predmétem z4jmu studia v n¢kolika zemich. Zajimavosti tohoto syndromu je variabilita
jeho pfiznakl. Navzdory tomu, Ze osoby s DiGeorge maji stejnou genetickou mutaci,
mohou mit projevy rizné. Cutler-Landsman (2020) poukazuje na fakt, Ze i projevy
jednotlivych onemocnéni se u kazdého 1isi. Nekteti dokonce nemusi mit Zadné ptiznaky a

mohou tak byt védeckym pracovniklim skryty a nediagnostikovany.

Vyzkumy pfinaSeji fakta o nejobvyklejSich ptiznacich, které mulzZe l1ékar rozpoznat pii
diagnostice DiGeorge syndromu. Patii mezi n¢ napiiklad srde¢ni vady, vady feci, sniZzené
patro, rizné abnormality patra, psychicka onemocnéni, charakteristické rysy v obliceji,
nizky vapnik, problémy s krmenim u déti, onemocnéni ledvin, opozdény vyvoj feci, obtize
s uenim, imunodeficience, ristové problémy, ADHD, generalizovana tzkostna porucha a

dalsi (Cutler-Landsman, 2020).

,Only with deeper understanding of the complexity of the syndrom will better
interventions become available. The 22ql11.2 deletion syndrome is multifaced and

therefore it offers insight into a wide range of learning, social, emotional, and behavioral
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issues that are shared by children inpacted by other genetic or medical disorder (Cutler-

Landsman, 2020, s. 2).* 3

Synonymni pro DiGeorge syndrom jsou nasledujici nazvy: 22q11.2 Ds, delen¢ni syndrom
nebo velokardiofacidlni syndrom. Historicky byl tento syndrom nazyvan také podle 1ékafi,
ktefi se touto diagnézou zabyvali, nez doslo k ustadleni pojmenovani DiGeorge syndrom
(Cutler-Landsman, 2020). Naptiklad nazev velokardiofacialni syndrom publikoval 1ékar
Shprinzen. V tehdejsim Ceskoslovensku (50. 1éta) syndrom popisovala lékaika

Sedlackova, ackoliv jeji poznatky tehdy nebyly tak hluboké jako dnes.

Odborné zahrani¢ni ¢lanky popisuji DiGeorge syndrom raznymi zpusoby (Cutler-
Landsman, 2020). Lékarka zabyvajici se DiGeorge syndromem, profesorka Donna
McDonald-McGinn, vysvétluje DiGeorge syndrom nasledovné: ,,Delece chromozomu
22q11.2 je nejbéznéjsim mikrodelecnim syndromem, coz je ve skute¢nosti docela matouci,
protoze je to jev, o kterém vétSina 1ékait neslySela, caste¢né kvili tomu, ze mél v prubéhu
let vice jmen. Zacatkem 60. let doktor Angelo DiGeorge poprvé popsal pacienty s fadou
nalezi, nesouci jeho jméno, vcetn¢ imunodeficience, hypokalcémie v
dasledku hyperparatyredzy a pozdéji 1 vrozené srde¢ni choroby. Tato tridda zacala byt

znama jako DiGeorge syndrom (McDonald-McGinn, 2016).*

Metody genetického vysetteni DiGeorge syndromu jsou specifické tim, ze neni mozné
provést pouze zdkladni genetické odbéry, nebot’ tento syndrom nedokazi odhalit

(McDonald-McGinn, 2016).

»Za nekteré charakteristiky syndromu je pravdépodobné zodpovédny gen TBX1 (hlavné
srdecni vady), k dal$im symptomidm syndromu pfispivaji dalsi geny ze ztracené¢ho useku
dlouhého raminka chromozomu 22—u kaZzdého néco jiného. Z toho vyplyva Siroka Skéla
fenotypovych projevll. Potvrzenim klinické diagnozy je nélez delece 22q11.2 metodikou

FISH, MPLA nebo pomoci genome-wide SNP microarrays techniky (Koliskova, 2016).“

Na zakladé€ znalosti piiznakii DiGeorge syndromu je tfeba ucinit preventivni vySetfeni jako

prostiedek k pfedchazeni a zachyceni vSech potencionalnich ptiznak.

3, Teprve hlubsi pochopeni sloZitosti tohoto syndromu umozni lepsi intervence. Syndrom delece 22q11.2 je
mnohostranny, a proto nabizi vhled do Siroké s$kaly problémi s ucenim, socidlnimi, emocionalnimi a
behavioralnimi problémy, které jsou spolecné détem postizenym jinou genetickou nebo zdravotni poruchou
(Cutler-Landsman, 2020, s. 2).*
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Klinika Boston children’s hospital (©2005-2024) uvadi, ze v nékterych ptipadech, kdyz
ma dité s DiGeorge syndromem srdecni problém nebo snizené patro, miize byt diagndza
ucinéna okamzite. V jinych ptipadech mize diagnostika nastat pozdéji v détstvi. Pokud ma
Iékat podezieni na DiGeorge syndrom, doporu¢i genetické vysetieni, aby se diagnoza
potvrdila. Lékat vétSinou nabidne dalsi vySetfeni nebo testy na specifické problémy, které
se pridruzuji s DiGeorge syndromem. Jako napiiklad echokardiografie, ultrazvukové

vysetieni ledvin, rentgenové vysetieni, krevni testy (Boston children’s hospital, ©2005-

2024).

Oproti tomu nemocnice Phoenix children’s (©2024) nahlizi na problematiku 1é¢by
DiGeorge syndromu optikou, ze pro DiGeorge syndrom neexistuje zadna 1écba, ale mnoho
zdravotnich obtizi, které DiGeorge syndrom zapficinuje, je mozné 1é¢it. Rodi¢e mohou
pomoci svému ditéti vyhledat v€as kompetentni pomoc. Komplexni 1éEba, zahrnujici
srdecni vady, imunitni onemocnéni a dal§i zdravotni obtize, mize pomoci témto détem Zzit

zdravé§jsi zivot a rozvinout jejich schopnosti (Phoenix children’s, ©2024).

4.2 Priklady multidisciplinarni pomoci v zahranici

V nékterych zemich jiz existuje specifickd multidisciplindrni pomoc osobam s DiGeorge
syndromem. Jedna se o formu pomoci v nemocni¢nich klinikéach, které jsou specializované
na genetické onemocnéni DiGeorge syndromem. Diive tato péfe nemeéla komplexni
charakter, ale dnes je komplexni péce o pacienty s DiGeorge syndromem uplatiiovana jako
standard. NeZ tyto multidisciplinarni kliniky vznikly, museli pacienti s DiGeorge

syndromem podstupovat netiplnou péci (Meneses et al., 2022).

V Bostonské détské nemocnici je klinika centra pro 22qll, kterd je zaméfend na
multidisciplindrni pomoc ptfedev§im détem s DiGeorge syndromem, ale i dospélym
pacientim. Nabizi rodi¢im moznost snadno ziskat pomoc, kterou jejich dité s DiGeorge
syndromem potiebuje. Poskytuje péci ve vSech oborech, které jsou pro 1écbu ptiznaka
tohoto onemocnéni nejdalezitéjsi: kardiologie, kardiovaskuldrni genetika, program
rozst€pu rtu a patra, centrum vyvojové mediciny, klinika vyvojové neuropsychiatrie,
program krmeni a polykani, program logopedie, program dysfunkce hlasu a velofaryngu.
Programy pomoci v této klinice jsou odvozené od riznorodych piiznakli DiGeorge

syndromu a jejich cilem je pfedevsim prevence. Jde o to zachytit ptipadné ptiznaky dalSich
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onemocnéni, které nejsou vzdy jasné (Boston children’s hospitals, ©2005-2024). Seznam
specializovanych pracovist v USA a ostatnich zemich lze nalézt na strankach organizace
International 22q11.2 Foundation. VétSina nabizi programy pomoci zaméfené jak na
odstranéni ¢i 1écbu piiznakti DiGeorge syndromu, tak na prevenci (International 22q11.2

Foundation, ©2022).

Z pohledu specidlni pedagogiky se v tato bakaldiské prace vénuji logopedické pomoci a

pomoci pii vzdélavani.

4.3 DiGeorge syndrom a logopedicka pomoc

Na prikladu bostonské nemocnice je zfejmé, ze logopedickd péce o osoby s DiGeorge
syndromem zahrnuje Siroké spektrum potfeby pomoci dle jednotlivych ptiznak.
»Logopedii nelze chépat v ramci praktického trendu jen jako néjaky nédvod na odstranéni
vad a poruch feci, ktery ndm v oblasti terapie nabizi konkrétni instrukce na eliminovani
jednotlivych druhti narusené komunikaéni schopnosti bez toho, aby bylo potieba uvazovat
v Sirsich vychodiscich ¢i principech jejich efektivni aplikace (Lechta in Klenkova, 2006, s.

13).%

U déti s DiGeorge syndromem se objevuje mnoho logopedickych potizi. Na zakladé
opozdéného vyvoje mohou mit problémy s porozuménim a s vytvafenim fe€i. Nékdy
v tomto ohledu pomuze logoterapie a jindy je nutné vénovat pozornost strukturdlnim

odli$nostem.

Tyto déti mohou mit komplikace pfi tvorbé fec¢i také z divodu mechanickych prekéazek
kvuli:

- roz$tépu patra

- podslizni¢nimu rozstépu

- Spatnému svalovému tonusu

- velofaryngealni insuficienci

Z téchto divodl je u DiGeorge syndromu kladen diraz na komplexni vySetfeni fe¢i a

jazyka v pritbéhu détstvi (Boston children’s hospitals, ©2015-2024).
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4.4 DiGeorge syndrom a pomoc pri vzdélavani

Tato kapitola bude pojednavat o ptistupu multidisciplindrni pomoci pii vzdélavani. Déti
s DiGeorge syndromem maji Casto specifické vzd€lavaci potieby. Znalost ptiznaki
DiGeorge syndromu, které ovliviiuji komplexné vyvoj ditéte, je u pedagogi
Pokud tento syndrom pedagog nezna, slozit€¢ nachazi tispéSnou pomoc ve tiidé. Vhodnou
pomoci pti vzdélavani zaka s DiGeorge syndromem je specidlné pedagogické diagnostika
a nastaveni individudlniho vzdé€lavaciho planu (Cutler-Landsman, 2020). Pomoc pii
vzdélavani zaktim poskytuji prevazné pedagogové, nebo asistenti pedagoga, ve spolupréci

s rodi¢i. Pedagog, asistent pedagoga ¢i rodi¢e maji riznou tlohu.

Uspésné vzdélavani ditéte s DiGeorge syndromem mize byt podpofeno vzijemnou
komunikaci rodi¢e se Skolou ¢i Skolkou, protoze rodi¢ ma povédomi o vzd€lavacich
obtizich svého ditéte a mize zprostfedkovat informace o DiGeorge syndromu. Informace
od rodice by meély byt pro pedagogy pii pomoci ve vzdélavacim procesu stézejni

(International 22q11.2 Foundation, ©2022).

Donna Cutler-Landsman (2020) se specializuje na vzdélavani zakd s DiGeorge syndromem
a uvadi oblasti, které by mély byt zohlednény pii vzdélavani, jelikoZ onemocnéni mize mit
velky vliv na uceni a participaci ve Skolni tfidé. Vliv DiGeorge syndromu na vzdélavani
zéka muze byt znatny nejvice v téchto oblastech: kognice, projev a jazykovy deficit,
deficit dil¢ich funkci, opozdény vyvoj, problémy sjemnou a hrubou motorikou, nizky
svalovy tonus a unava, problémy se zrakovym vnimanim, obtize v socialnich
dovednostech, problémy s chovanim (ADHD, Uzkost a dal$i psychické obtize), rysy
podobné autismu (omezené z4jmy, rigidita). Pfimo na pobyt zéka ve tfidé¢ miize mit vliv
vysoka nemocnost z divodu nedostatecné imunity, coz zpusobuje vétsi absenci zaka. Dale
muZe Casto chybét ve vyu€ovani z diivodu riiznych druhii 1ékaiskych vysSetfeni (Cutler-
Landsman, 2020). Pro vsSechny vé&kové kategorie zakli s DiGeorge syndromem je
doporucovan specidlni postup pii vyuce. PiedevSim je Zadouci byt v mensi tfide€, mit
dostatek casu na tkoly a testy, obdrzet pomoc pfii ziskdvani poznamek, mit rozvrh nebo
kalendat pro jasnou strukturu dne a budoucnosti, komunikace s rodinou, moZznost

opakovani testu, ve vyuce zajistit vice opakovani a dal$i (Cutler — Landsman, 2020).
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Na zékladé¢ vyzkumtl byly zjistény u zdkd s DiGeorge syndromem vzdé¢lavaci obtize
v riznych oblastech. Pro lepsi ptehlednost jsou popsany v Tabulce 1. Stejné oblasti jsou
popisovany v piiruce pro ucitele amerického sdruzeni 22q Family Foundation ([2024]).
Stale je vSak nutné brat v tivahu, Ze veSkera variabilita pfiznaki jak v oblasti zdravotnich,

tak vzdélavacich obtizi, je velice individuélni.

Tabulka 1 Oblasti obtiZzi ve vzdélavani Zaki s DiGeorge syndromem

Obecné  kognitivni | Diskutabilni je, jak vysoké je primérné IQ u osob s DiGeorge
schopnosti syndromem a jak tento syndrom IQ ovliviiuje. Byly provedeny i
studie, kdy bylo zji§téno, ze IQ mulze byt u osob s DiGeorge

syndromem promeénlivé a miize se meénit.

Matematika Obtize v ptedstavivosti matematickych vypoctl, potize se slovnimi
ulohami.

Cteni Obtize v porozuméni textu, vyznamum slov, tendence myslet véci
doslovné.

Projev a jazykové |Opozdény vyvoj fe€i, logopedické obtiZe, které ovliviuji projev,

schopnosti obtiZe naucit se ¢ist, psat.

Motorika Obtize v oslabeni svald, nizky svalovy tonus, projevujici se ve
schopnosti uchopii drzeni tuzky apod., mize vést k opozdéni ve

zvladéani tchopt, drzeni véci a z toho plynouci samostatnosti.

Pamet Lepsi schopnost zapamatovat si objekty nez body, nebo rozdily

v pamatovani si dle obsahu informaci.

Pozornost Obtize se soustfedénim, ADD nebo ADHD, snadna ztrata

pozornosti.
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Obtize v chovani a|Schizofrenie
psychiatrické obtize Uzkostné poruchy

Bi-polarni porucha osobnosti

Autistické rysy

Zdroj: Vlastni shrnuti dle Cutler-Landsman et al., 2020, s. 21-36
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S Empiricka ¢ast - kvalitativni vyzkum

Charakteristika vyzkumné prace

Empirickd ¢ast se zabyva tim, jaké jsou zkuSenosti rodicu déti s DiGeorge syndromem s
multidisciplindrnim pfistupem pomoci osobam s DiGeorge syndromem, a zjistuje jejich
potfebu centra komplexni pomoci pro osoby s DiGeorge syndromem. Zvolila jsem
kvalitativni vyzkum s pouzitim metody zakotvené teorie, protoze muze pomoci lépe

osvétlit zkuSenosti rodicu.

Polostrukturované rozhovory byly provedeny se Sesti respondenty vybranymi z

facebookové skupiny pro osoby s DiGeorge syndromem a jejich rodice.

Polostrukturované rozhovory byly provedeny dle volby respondenta na miste, které bylo
pro n¢j nejvhodnéjsi. V jednom piipadé se jednalo o kavarnu, v druhém ptipadé o jeho
kancelat v zaméstnani. Néktefi respondenti z ¢asovych divodd a vzdalenosti, protoze
pochazeli z jinych &asti Ceské republiky, dali piednost videohovoru. Vie bylo
zaznamenano natocenim na mobilni telefon a ulozeno do pocitae. Na ptepis rozhovorii

byla pouzita aplikace Transkriptor.

Vyzkum vyuzil metodu zakotvené teorie podle Strausse a Corbinové (Gulova et al., 2013).

Jedna se o vytvoreni tii fazi vyzkumu: kodovani oteviené, axialni a selektivni.

5.1 Cil vyzkumu a vyzkumna otazka

Cilem vyzkumu bylo zjistit, jaké maji zkuSenosti rodi¢e déti s DiGeorge syndromem s
multidisciplinarni pomoci osobam s DiGeorge syndromem a zda maji zdjem na vznik
centra komplexni pomoci pro osoby s DiGeorge syndromem. Tyto vyzkumné otazky byly
poloZeny véetné otazky, zda stavajici pomoc povazuji za dostacujici, ale béhem vyzkumu
byla vyzkumna otdzka zGzena na prozkoumdni jejich zkuSenosti s multidisciplinarnim

pfistupem pomoci. Vyzkumné otazky tedy znély:

Jaké maji rodice déti s DiGeorge syndromem zkuSenosti s multidisciplinarni pomoci v
Ceské republice? Je tato pomoc détem s DiGeorge syndromem dostadujici? Méli by rodi¢e
déti s DiGeorge syndromem zajem o vznik centra multidisciplinarni pomoci pro osoby s

DiGeorge syndromem?
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V ramci vyzkumu nebyla déle pouzita vyzkumna otazka zajmu o vznik komplexni centrum
pomoci, protoze se k této otazce respondenti pfili§ nevyjadfovali. Analyza byla zuzena

pouze na zkusenost rodi¢ii s multidisciplinarni pé¢i v Ceské republice.

Vzhledem k tomu, Ze se jedna o vzacné onemocnéni, je vyzkum zaméfeny na zkusenosti
rodi¢t. Nékdy ani odbornici nepotkaji osobu s DiGeorge syndromem za celou svou praxi,
proto jsou tyto zkusenosti vyznamné. Mohou poukazat na to, ze i vzacna onemocnéni patii
do z4jmu specialn¢ pedagogického. Setkani se vzacnym onemocnénim je neobvyklou
situaci, kdy prave jen vlastni zkuSenost muze pohled na situaci rodi¢t ditéte s vzacnym
onemocnénim osvétlit dal§im osobam. ZkuSenost, Ze ma tyto potize i jiny rodi¢, které ma

dit¢é se vzacnym onemocnénim.

5.2 Kbvalitativni vyzkum — metoda zakotvené teorie
Na vyzkum bylo vyuzito metody zakotvené teorie. Zakotvena teorie byla vybrana na
zékladgé toho, e se jedna o fenomén, ktery jesté neni dostate¢nd probadany, a v Ceské

republice neexistuje pfili§ mnoho vyzkumi tykajicich se DiGeorge syndromu.

Zakotvend teorie miize dle Gulové et al. (2013) poskytnout hloubkové proniknuti do

tématu kvalitativnim vyzkumnym Setfenim.

Zakotvena teorie uziva oteviené¢ho kodovani, kdy je dle Gulové text rozdélen na jednotky,
kterym se pfidéli kody. DalSim postupem je axidlni kodovani, kdy se nachazi vazby mezi
kategoriemi a subkategoriemi, coZ jsou pojmenovani opakujicich se témat v rozhovorech.
,Vznika tak kompaktni pohled na sledovany jev (Gulova et al, 2013, s. 45-64).* Posledni

faze vyzkumu je selektivni kddovani.

Oteviené kodovani
Oteviené¢ kodovani bylo ucinéno pomoci rozboru textu v MS Wordu a piidanim
komentari, které slouzily jako koédy. Z kodh pozdéji byly vytvofeny kategorie jako

r

v kazdém jednotlivém rozhovoru jevy, které byly povazovany za nejvice se opakujici a

vvvvv

koédovani. Selektivnim kodovani se vytvoril piibéh, ktery vyplynul z textu piepsanych

rozhovoru.
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Vybér vyzkumného vzorku

Vyzkumny vzorek byl vybran z facebookové skupiny pro osoby s DiGeorge syndromem.
Tato skupina je uzivana také rodi¢i déti s DiGeorge syndromem. Na prosbu o rozhovor se
ozvalo Sest rodicd. Dulezité je poznamenat, ze dvé z respondentek byly pii zakladani
sdruzeni Di George o. s., coz poukazuje na fakt, Ze se ozvali rodice, ktefi jsou proaktivni a
o tomto onemocnéni ochotné hovofti. Vzorek je tedy nezobecnitelny, protoze pokud by byl

vybran jiny vzorek, mohla by vyplynout zcela odlisnd formulace tstfedniho piibéhu.

Postup vyzkumu

Vyzkum probehl pii zachovani anonymity respondentii (podepsan informovany souhlas).
Pro tento vyzkum, na ktery neni pohlizeno primarn¢ z hlediska Iékatského ale ze specidlné
pedagogického, neni diilezité popisovat vSechny ptiznaky DiGeorge syndromu u kazdého
ditéte zvlast. Je tifeba upozornit, zZe rodi¢e déti, které maji méné ptiznakl, musi téz
preventivné navstivit vySetfeni, aby se pfipadné zamezilo podcenéni dalSich ptiznakd,
proto mohou mit i tak zkuSenost s pfistupem multidisciplinarni péce o osobu s DiGeorge
syndromem. Respondentka 5 sama upozornovala, ze jeji dit€¢ nema tolik ptfiznakl, a
zpochybiiovala, zda by se vibec do vyzkumu hodila. Z hlediska setkani
s multidisciplinarni pomoci se vSak ukézaly jeji vypovédi byt dilezité. Posouzeni, které
dit¢ ma vice ¢i méné pifiznakli bude ponechano odbornikiim. Lze pouze upozornit na
otazku, jak lze vnimat souvislost mezi mnoZzstvim ptiznakt ditéte s DiGeorge syndromem

a potfebou multidisciplinarni pomoci.

Témata opakujici se vrozhovorech s respondenty jsou uvedena pro piehlednost

v Tabulce 2, ptedstavuji nalezené kategorie v ramci oteviené¢ho kodovani.

Tabulka 2 Ukazka otevireného kédovani

IR1 R2 R3 R4 RS R6

Neznamé Neznamé Neznamé Kde nasli Neznamé Neznamé

postiZzeni postiZeni postiZzeni pomoc postiZzeni postizeni

Patrani, Popfteni Komplex Neznamé Podcenéni Neinformova

proaktivita | DiGeorge ptiznaki postiZeni DiGeorge nost
syndromu syndromu




Neinformova | Bezradnost |Bezradnost | Komplex Preventivni | Bezradnost
nost priznaki obchazeni
I¢kara

Podcenéni Potieba Neinformova |Bezradnost | Kde nasli Podpora ve
DiGeorge podpory ve  |nost pomoc vzdélavacim
syndromu Skole procesu
Bezradnost |Nem¢la Cas | Potieba Komplexni Podcenéni

na sebe podpory ve |péce DiGeorge

Skole syndromu

Potieba Komplexni | Obchazeni Obchazeni Patrani,
podpory ve  [péce 1€katt 1ékatt proaktivita
Skole
Komplexni | Mén¢ Potteba Proaktivita Kde nasli
péce, priznakt podpory pomoc
komplex rodice
ptiznakt
Obchézeni Obchézeni Kde nasli Podpora ve
1€kaiti 1€kat, pomoc Skole

proaktivita,
Kde nasli Potieba Kde nasli
pomoc podpory pomoc

rodicCe,

patrani, kde

nasli pomoc

Zdroj: Vlastni analyza rozhovori

5.3 Vysledky otevieného kédovani

Vysledky otevieného kodovani se ukdzaly v 6 kategoriich.

1. Neznamé postiZeni
Pojem nezndméd nemoc/postiZzeni je pojmenovani odpovidajici situaci rodi¢l a jejich

zkuSenosti z laického pohledu. Nikdo z rodic¢t neoznacil DiGeorge syndrom za vzacné
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onemocnéni. Vnimaji situaci tak, Ze jejich dit¢ mé néjaké neznamé postizeni nebo nemoc,
kterou Casto neznaji ani 1ékafi. Perspektiva rodicii je poznamenana neinformovanosti, ze se
jedna o vzacné onemocnéni, a cely tento fenomén potom chépou spise jako chybu lékait
nez obecné jako problematiku vzacnych onemocnéni. Nechdpou, proc¢ toto postizeni nikdo
nezna. Zatézuje je, ze obvykle oni museji fikat odbornikiim a l1¢kaiim, co ma jejich dité za

diagnozu.

Déje se tak 1 v situacich, kdy dit¢ mélo hodné piiznak, a presto rodicim dle jejich tvrzeni
nikdo netekl, co jejich ditéti je. Ukazuje se zde problém dvojiho genetického testovani, kdy
jeden test ukaze, ze dit¢ je v poradku. Kdyz se potom provede dalsi specialni genetické
testovani FISH, které neni tak obvyklé, prokaze se pravé DiGeorge syndrom.
Respondentka 1 se setkala s tim, Ze ji lékatka na genetice nefekla vSechny ptfiznaky
DiGeorge syndromu napoprvé. Teprve az nastala situace, pii které se projevily dalsi

charakteristické ptiznaky, byla ochotna vse sd¢lit.

(R1) ,,4 viastné jsem uderila hned na tu geneticku. Dohodla jsem si s ni navstévu a ona asi
po pul hodiné, kdyz konstatovala, ze vypadam jako rodic, ktery je dostatecné stabilni, mi
rekla cely rozsah a najednou vytahla ze Supliku popis symptomu anglicky mluviciho
sdruzeni 22ql 1, kde praveé spoustu véci bylo, takze jsem si nasla odkaz na stranky.
Respondentka také mluvi o tom, Ze ne kazdy lékai dokaze vSe poznat. Uvedla specificky
ptiznak DiGeorge syndromu, kdy mliZe mit dité podslizni¢ni roz§tép patra.

(R1) ,,Ale pan doktor s tim nemél takovou zkusSenost a meél kratky tlustsi prsty, takzZe to
nezjistil. Takze nam rekli, Ze to nema, takZe chci jenom T¥ict, Ze i kdyz ty doktori

informovany jsou, tak to jesté neznamena, ze s tim uméji dobre nakladat. “

Dalsi 1ékaft ji podslizniéni rozstép patra potvrdil. Takze respondentka se setkala s tim, Ze

komplexni péce byla ne vzdy tplna.

(R1) ,,Ale to informovani vitbec nebylo. Vlastné spoustu véci ani Fada téch odbornych

«

doktorii neznala. *

Respondentka 2 méla zkuSenost s tim, Ze toto postizeni sama neznala. Na rozdil od

odborniku se neznalost u rodi¢u da ocekavat.
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(R2) ,,Jenom jsem dostala vysveétleni z genetického hlediska, co to pro nas jinak znamend.

Neméla jsem o tom vitbec paru a nikdo mi k tomu nikdy nic nerekl. *

Neznalost okoli a pocit, ze nikdo o tomto postiZzeni nic nevi, vedly k tomu, Ze bylo dité

vniméno pouze jako dité s t€Zkou operaci srdce, a proto mélo opozdény vyvo;j.

(R2) ,, Potom vlastné skola nebo pedagogicko-psychologické poradne, nikdo o DiGeorge
syndromu nic nevedel a tim, Ze ja jsem si ho dlouhou dobu nepripoustéla, tak jsem ho
viastné ani nezminila. Takze my jsme nepracovali s ditétem s DiGeorge syndromem, ale s
ditetem, co mélo tézkou operaci srdce, a tudiz je opozdené, nikdo nic nevédel a nikdo mi s

tim vlastné nepomohl. *

Respondentka 3 mluvi o tom, Ze se setkala s neinformovanosti, kdy toto onemocnéni

neznala ani Iékaika tésn¢ pred dichodem.

(R3) ,,Co se tyce informaci o DiGeorge syndromu u odbornikii, tak vétSinou jsme se
setkavali s tim, Ze napriklad pediatr nebo ortoped vitbec o té nemoci nevedel, takze si
myslim, Ze to povédomi o té nemoci je nedostatecné, temeér zZadné. TakzZe i pani doktorka,
pediatricka tésné pred diichodem, si musela vSechno zjistovat. A opravdu nevedéli, co to je

3

a co to obnasi.

Déle tika (R3): ,, ... Ze viastné to neni tak popsané, jako jsou riizna ostatni postizeni, kdy

%3

ten rodic vi, co ho miize...

Respondentka 4 ma chlapce s hodné& pfiznaky, jak sama tvrdi. (R4): ,,... jinak ma opravdu
tu vadu imunity, rozstép patra, je viastné hluchonémy. On to ma komplexné, vypadaly mu
v§echny zuby, protoze nema to jodizované calcium, Ze jo. Takze on to ma komplexné.“ 1
kdyz se u chlapce objevuje kombinované postizeni, tak se ji presto stava, ze 1€kati nebyli

informovani a DiGeorge syndrom neznali. Uvadi, Ze rad&ji 1ékate informuje sama.

(R4) ,,Stava se mné bézne, zZe prede mnou oteviraji Google, tak jim vidycky reknu, at ten

Google zavrou, Ze jim to radsi reknu, jako Ze to je hodné blby, Ze doktor viibec otevira

I3

Google.

Respondentka 6 ptidava, Ze s neinformovanosti 1¢kait se setkava opakované i po potvrzeni

diagnozy.
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(R6) ,, No tak to bylo casty. Musim Fict, Ze se nam to stava i dneska, kdyz prijedeme prosté
na pohotovost, nebo jde nékam na vysetieni nove, kde je poprve, tak vilastné nam vetsinou

reknou, Ze vitbec nevédi, co DiGeorge syndrom je. Takze nevedi proste.

Tyto vypovédi dokladaji, jaké je zkuSenost rodic¢t déti s DiGeorge syndromem v oblasti
informovanosti. Malokdo zazije pocit, ze piijde klékaii nebo jinému odbornikovi
s onemocnénim, které ma viditelné priznaky, a 1ékai se misto rady musi sdm informovat.
Zkusenosti téchto rodici poukazuji na to, ze nejde pouze o neznalost nebo

neinformovanost 1€kafti, ale Ze se jedna o ne piili§ znamé onemocnéni.

2. Setkani s podcenénim, popienim DiGeorge syndrom, netiplnou pomoci
Respondentka 1 méla zkuSenost s tim, ze ji 1ékarka na genetice nefekla vSe o DiGeorge
syndromu a potom od ni zjistila vSe, az kdyz doslo k situaci, kdy jeji dcera utrpéla
zlomeninu, protoZe se nekontrolovalo to, co se kontrolovat mélo: vapnik a pristitna téliska.

Lékarka de facto podcenila diilezitost vétsi informovanosti rodice.

(R1) ,,1I kdyz ze zacatku ja jsem ji véFila, ale pak tam bylo, ze v necelych 3 letech nebo 2
letech dcera spadla z piskovisté a zlomila si predlokti. Byl to takovy maly pad, takze ja
nastesti néjak jako intuitivné jsem si to spojila, ze to miize byt z DiGeorge. (...) A protoze
jsme to neresili, metabolismus vapniku, pristitna téliska a podobné, tak ona viastné, uz
predtim, nez si zlomila tu ruku, tak uz méla vlastné ten projev ridsich kosti. A méla usazeny

«

vapnik v ledviné. *

Dtlezitost zmény pfistupu v podavani informaci o DiGeorge syndromu vidi v tom, Ze
lékatka na genetice mohla feSit diagnozu komplexné uz od zacatku a predchazet tak

zbyte¢nym az fatdlnim zdravotnim komplikacim.

(R1) ., ze vlastné, kdybychom to treba resili od zacatku, tak dcera nemusi mit nefro

‘

karcinom jedny ledviny, jediny, kterou ma. Tak to jsou vlastné jako fatalni zalezZitosti, Ze. *

Respondentka 5 zazila situaci, kdy Iékat miZze diagndzu popfit a hodnotit dité€ podle jinych
mefitek neZ pfes vliv DiGeorge syndromu. Vzhledem k mirnym obtizim ditéte vSak

podcenénim DiGeorge syndromu lékafi nefesila.

(R5) ,,Tak to nastesti, nemeli jsme, jakoby setkali jsme se v nemocnici s jednou pani

doktorkou, kterd byla absolutné mimo, protoZe ji vSechno vadilo. Ze neumi a umi, Ze by to
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méla zvladat, jako Ze neji a také nepribira. A pritom to bylo vlastné soucasti toho
syndromu, takze to viastne byl nejaky kardiolog v nemocnici, ale jinak tim, Ze to nebyl nas

spadovy doktor, ke kterému jsme chodili casto, tak jsem to nijak neresila.

Respondentka 2 mluvi o situaci, kdy doSlo k popfeni diagnozy, ze by jeji dcera méla
DiGeorge syndrom, nejen Iékafem, ale predevsim se ve vlastni rodin€ podcenila dcetina

nemoc.

(R2) ,,. kdy vlastné se musim priznat, Ze kdyz jsem Zila s jejim biologickym otcem, tak
néjakym jeho nastavenim doslo i u mé k potlaceni jejiho syndromu, kdy jsme na néj viastne

jako by zapomneéli. “

U dcery respondentky 6 doSlo k podcenéni DiGeorge syndromu v oblasti Skolstvi,

konkrétn¢ pii maturitni zkousce.

(R6) ,,Viastné jeste pardon tedko resime, s tim viastné souvisi problém, kdy nase dité
viastné skladalo maturitni zkousky. Pricemz vlastné o jeden bod neprosla jednou zkouskou,
a to z Ceského jazyka, a jinak viastné bylo to i nepozornosti zpusobeny, protoze oni meéli
takovy archy, do kterych si to zapisujou jako vedle nanecisto. A pak nacisto to prepisujou.
A v téch nanecisto to méla zaskrtlé, a v téch nacisto uz ne, ale nikdo ji to uz jako neuzna. A
nikdo nic a vlastné pedagogicko-psychologicka poradna ji poskodila, protoze ji
znevyhodnila v tom, Ze ji dala malo casu. Mohla ji navysit cas. Ale to jsme se dozvedeli

¢

vlastné az pozdeji, kdyz jsme to zacali Fesit, no."

Na rozdil od této zkuSenosti ditéti respondentky 1 pedagogicko-psychologicka poradna
pomohla a dcera dostala moznost mit pfi maturitni zkousce vice Casu. (R1) ,, 4 jediné, co
pak méla, byla iileva. Uleva v ramci maturity, Ze dostala vic ¢asu, vileva ve smyslu vic casu

treba na ten Scio test.

Podcenéni DiGeorge syndromu rodice zazivaji v riznych oblastech, ve zdravotnictvi,
v rodiné a ve Skolstvi. Z ptikladu lékatky na genetice, ktera se boji informovat rodic¢e o
vSech pfiznacich, aby to psychicky ustali, vyplivd, ze divodem podcenéni neni pouze
neinformovanost. Diivodem muze byt i komplexnost ptiznakti DiGeorge syndromu a

fenomén neznamé nemoci.
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3. Proaktivita rodici
Ve vyzkumném vzorku respondentli jsou vesmes rodic¢e aktivni kromé jedné, kterda ma
chlapce s méné priznaky. Maji spolecné to, ze proaktivné hledaji komplexni péci pro své
déti s DiGeorge syndromem. Respondenti mluvi o tom, ze musi sami hledat informace,

pfedevsim v zahrani¢i, nebo jak zalozili sdruzeni.

Respondentka 1 se v rozhovorech projevuje jako nejvice proaktivni. Informace hledala
v zahrani¢i, aktivné vyhleddvala pomoc a zameéfovala se i na pomoc skrze sdileni
zkuSenosti s ostatnimi rodici a 1€kati. (R1) ,, A zacala jsem teda vic patrat v zahranici a
zacali jsme potom délat i ta setkani s lékari a rodici a zacali jsme sdilet zkusenosti. Také
hledala specialisty, kteti by ji pomohli 1épe nez ti, ktefi problematiku neznaji. (RI) ,, ...

takze jsem vlastné i patrala, jaky lékari s tim maji zkuSenost a kam viibec jit ... *

Respondentka 6 popisuje zkuSenost se zakladanim sdruzeni DiGeorge syndromu spole¢né
s respondentkou 1 pied dvaceti lety. Aktivné vyhledavaly informace o DiGeorge syndromu
a musely komunikovat i s nemocnicemi v zahrani¢i, kde jiz pfed dvaceti lety byla

informovanost o syndromu lepsi nez v Ceské republice.

(R6) ,,Nebyly zZadny informace, ani nebyl ten spolek, takze viastné my jsme byly mezi
prvnima s pani P., Ze jo? Byly jsme prvni, kdo se vilastné néjakym zpusobem zacal snaZit a
hledal na internetu. U nds toho bylo velmi mdlo, takze z téch zahranicnich zdrojii jsme
musely vSechno zjistovat. Dokonce jsme kontaktovaly riizny nemocnice v Kanade, v

Americe, abychom se prosté dozvedely vic informaci.

Proaktivita rodi¢i byla téz nutnd v oblasti zdélavani, pti hledani vhodné specialné
pedagogické podpory. Zvlast€ pak respondentka 1 zminuje, ze na zdklad¢ znalosti
diagn6zy DiGeorge syndromu, se ji podafilo najit adekvatni péci. (R1) ,, Nastésti my jsme s
tim ale pracovali. TakzZe byla mozna ta inkluze. Ale kdyz s tim nekdo nepracuje, nebo u
toho ditéte je néjaka vyssi citlivost a vnimavost, coz je taky skoro u vSech tech déti s

3

DiGeorge...*

Respondentka 2 mluvi o naroc¢nosti obstarani komplexni péce pro dit€¢ s DiGeorge
syndromem. Respondentka 2 mluvi o proaktivité¢ jako o celém procesu, jak vSechno

zajistit, aby se dité zdrave vyvijelo.
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(R2) ,,Jo cekact doby byly dlouhy, nékdy. A nekdy to slo hned. To tak jako zalezelo, ale
jinak cely tenhle proces, tohle vSechno zajistit, aby se dité zdravé vyvijelo tak, jak v

moznostech jeho samotného a okoli, co miize pomoct, je velmi narocny. “

Respondentka 4 ma syna s vice pfiznaky DiGeorge syndromu a vyuziva vSech moznych
terapii. Dokonce cestuje za terapiemi do zahranici, coz upln¢ zvykem nebyva a jen to
podtrhava rodicovskou aktivitu, protoze cestovani s ditétem s kombinovanym postizenim
je naro¢né.

(R4) ,,No to je takovy komplexni, no. Tak v podstaté my vyuzivame viastné uplné vsecko.
My chodime na rizny terapie, vilastné kde to jde, tam chodime. Jak ergo, tak fyzioterapie
pak chodime na neurorehabilitace placeny. Mame psa canisterapeutického a asistencniho
zdroven, na hipoterapie jezdime. Tak hlavné tu logopedii, jakoze znakovy jazyk jesteé
vyuzivame, pak jsme chodili aj na neurologopedii, ale jezdili jsme do Polska, protoze tady

to nikdo nedéla vylozené.

Ja jsem naklonend i tomu, zZe fakt hledam ty odborniky v zahranici. Jezdime fakt do toho
Polska, na Slovensko jezdime, do Turecka na delfinoterapie litame. Jo, dostupnost je velka,

. v v r v ro6€
ale zase je to financne ndarocny.

4. Touha po pomoci
Rodice Casto vyslovuji nevédomé pottebu pomoci. Jedna se o pomoc pro jejich déti i pro
sebe. Lze vidét, ze komplexni péce o dit€ s DiGeorge syndromem je naro¢na pro rodice a
jejich psychohygienu. Vyzkum vlastné taktéz zachytil fenomén pomoci samotnym rodi¢iim
déti s DiGeorge syndromem, kdy jejich potfeba pomoci poukazuje na nutnost zajiSténi

komplexni pomoci v §ir§Sim métitku.

Jak uvedla respondentka 1, byly pro ziskdni komplexni pomoci v oblasti 1ékaiské péce

diilezité kontakty mezi jednotlivymi 1ékafi a jejich osobni doporudeni. (R1) , Ze, ale tam

‘

nam pravé pomohlo velmi, takze tato logopedka.
Respondentce 4 pomohla facebookova skupina DiGeorge syndromu.

(R4) ,,Mé hodné pomohla pravé ta skupinka, kdyz jsem viastné byla tehotna, tak jsem

vlastné na jednu néjak narazila. *
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Respondentka 2 zmifluje, Ze ji nejvice pomohly internetové stranky sdruzeni DiGeorge

syndromu.

(R2) ,, ... takze pomahaly mi publikace, pomahal mi ten web a pani P. a sama jsem si to
diky ni viastné vyhledala. Nikdy jsem si nic jako sama neprekladala, protoze diky ni je

spousta publikaci prelozenych. *

Dale uvadi naro¢nost komplexni péce o dit¢ s DiGeorge syndromem, jiz vnima i z finan¢ni
stranky. (R2) ,,Bylo to velmi narocné. Velmi narocné na cas na vlastné i na penize, na

‘

psychiku.

Respondentka 3 potvrzuje naro¢nost komplexni péce vzhledem k uvédomeéni si celé Site

ptiznakti DiGeorge syndromu u svého ditéte.

(R3) ,,Myslim si, Ze hodné diilezita je prave psychicka pomoc i co se tyce té péce rodicii,
protoze myslim, Ze pro rodice je to taky hodné narocné. Najit tu hranici, kdy dité neni
pretezované. Zjistit, co vlastné muze zvladnout a co nemiize, Ze vlastné to neni tak popsané,
Jjako jsou riizna ostatni postizeni, kdy ten rodic vi, co ho miize cekat a kam se az to dité
jako muze treba dostat jako v inteligenci, ve zdravi a podobné. Ale tahle nemoc je tak
strasna, ty nuzky jsou tak strasné Siroce rozeviené, zZe to dité mize byt uplné v poradku a
vitbec se to za cely Zivot treba nezjisti, az po opravdu tézké postizeni zdravotni, mentalni,
psychické. Takze tohleto je podle mé o to narocnéjsi mit dité s timhletim postizenim, Ze ten
rodic porad ceka, doufa, preskakuje levely, co zvliadame, co nezvladame. Takze tohleto je

fakt jako hodné ndarocny. “

Respondentka 6 souhlasi s komplexitou pomoci, nicméné pokladd za pomoc 1 pouhé

sdileni zkuSenosti s ostatnimi rodi¢i s DiGeorge syndromem.

(R6) ,, Potiebovali by pomoc v at uz asistenci, nebo s tim, Ze jim pomuzou na uradech. Tak,
kdyz uz jsou vétsi s tim, Ze Feknou, co vase dité potrebuje, co je pro néj vhodny nevhodny A
i to, Ze viastné se setkate s dalsima lidmi, ktery tim prochazeji a reknou vam, jaky maji

“«

zkuSenosti, co a jak to je taky diilezity no.

5. Bezradnost
Rada rodi¢i se v multidisciplindrnim pfistupu setkala s problémem, kam dité zatadit v

systému vzdélavani kvali §ifi rGznorodych ptiznakd DiGeorge syndromu. Rodice zazili
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také podcenéni DiGeorge syndromu a nepochopeni nutnosti specidlniho pfistupu ve
vzdélavani. V nékterych ptipadech se rodice setkali se Spatnou progndézou od specidlnich
pedagogii, kterou piekonali, a s ditétem pracovali tak, ze se zlepSilo, a mohlo jit do
zakladni Skoly i1 bez asistenta. N&ékdy davali najevo urcitou bezradnost, zda je lepsi

vzdélavani s asistentem apod.

Respondentka 2 zalozila lesni Skolku, protoze byla bezradnd a nevédé€la, kam jinam by

dcera chodila.

(R2) ,,A v posledni 7ade nebo v neposledni 7adé jsem necitila, Ze by dcera méla nastoupit
do klasicke materské Skoly. Méla jsem z toho strach zvlast z té vesnické, a tak jsem
spoluzalozila se svoji kamarddkou lesni materskou skolku prave hlavne kvuli dceri, aby
nékde rozvijela prirozené sviij pohybovy aparadt a aby nékde byla prijimand bez predsudkii,
protoze deti v lesnich materskych Skoldach dle mého presvédceni jsou vedeny trochu jinak

nez v klasickych Skolkach. “

Podobn¢ se citi Respondentka 4, kterd aktudlné fesi, do jaké Skoly vlastn¢ jeji syn

s DiGeorge syndromem muZe patfit.

(R4) ,,Jo, tak v Ceské Skolce, ktera je spise pro ty dusSevni poruchy, jako maji tam néjakyho
downika, ale vétsinou tam jsou autisti. Mezi nimi teda je s uplné s jinou diagnozou. No ale
v podstaté viastné se tam hodi, protoze on ma pridruzeny i autismus, takze jak se to vezme,

‘

no jo.*
Respondentka 3 méla zkuSenost s pomoci asistenta pedagoga, predpoklédala, ze by dcera
bez n& méla s vyukou problémy. (R3) ,,4 dcera chodila na béznou zakladni Skolu, kterou

by asi bez asistenta pedagoga velmi tézce zvladala. Diky asistentovi pedagoga ale zvladala
ucivo na trojky. *
Respondentka 6 popisuje bezradnost v situaci, kdy si na riznych vzde€lavacich stupnich

s timto syndromem nedokézal nikdo poradit, protoZe ve §kole neméli Zadnou zkuSenost.

(R6) ,,Na zakladni Skole na 1. stupni viastne bylo vsechno v poradku. Na 2. stupni uz to
bylo tézsi. Primo aby dokazali pracovat s nekym, kdo ma DiGeorge syndrom, tak vétsinou
se s tim setkavali jako poprvé, nikoho takovyho neznali, nedokdzali s tim pracovat,

nevedeli viastné co.
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Respondentka 5 svéfuje svoji bezradnost nad tim, zda k opozdéni vyvoje doslo jako
priznak DiGeorge syndromu, nebo to byl disledek dlouhodobé hospitalizace. Podobnou

zkusenost ma Respondentka 2.

(R5) ,, Nevim, jestli to je prave tim syndromem anebo to je praveé téma nemocnicema, ze je
troSicku opozdeny ve vyvoji. A co se tyce vlastné dozravani jako centralni nervove

soustavy. Ale jestli jako ja to tim syndromem tak asi ano.

(R2) ,,Nicméneé, opozdény vyvoj, potom samoziejmé logopedické problemy, opozdeéna rec,
to vSechno se potom vdzalo, ale vic, nez s DiGeorgem jsem si myslela, Ze se to spis vaze k
tomu, Ze proste, kdyz ostatni déti rostly a vyvijely se, tak ona lezela v nemocnici, takze jsem

to neprikladala ze zacatku DiGeorge syndromu.

6. Potieba specidlné pedagogické pomoci
Rodice ¢asto vyslovuji pfani védét, na co jejich dité s DiGeorge syndromem ma4, aby jim
n¢kdo dokazal fici, co jejich dit¢ dokaZze a co uz nedokdze vzhledem k jeho postiZeni.
V podstaté nevédomé poptéavaji pottebu specialné pedagogické diagnostiky u odbornika,

ktery by znal DiGeorge syndrom a véd¢l, jak tyto déti odborn¢ diagnostikovat.

Casto zminuji piipady, kdy by bylo vhodné potkat specialistu na logopedické obtize, které
se vyskytuji nejcastéji u DiGeorge syndromu. Naptiklad logopedické obtize mechanického

puvodu, které by bez operace nebo odstranéni prekazky branily ditéti v mluveni.

Respondentka 3 sdili zkuSenost, kdy logopedickou vadu odhalila ucitelka v matefské

skolce.

(R3) ,,A ano, my uz vlastné zacali dochdzet pred vstupem na zdakladni skolu, kdy dcera
méla odklad, méla teda mirné opozdeny vyvoj, méla opozdeny vyvoj i reci, ale ve 4 letech
se zjistilo, Ze hodné spatné slysi, protoze vyvoj reci byl opozdeény, takze opozdény vyvoj reci
byl z ditvodu toho, Ze se zjistilo, zZe dcera Spatné slysi, ale zjistilo se, Ze md uzsi zvukovody
a ze ma velkou nosni mandli. Takze to miize byt tim. Doslo k odstranéni nosni mandle.
Dcera zacala lip slyset, takze i ta rec se zlepSila v tomhletom okamziku. Na to prisla pani

3

ucitelka v materské skole a ne logopedka, coz mé dost prekvapilo.
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Respondentka 4 zminuje problemati¢nost soucasné praxe, kdy pii daném klasifikovani
specialné vzdélavacich zafizeni chybi moznost individualniho pfistupu. Sama se snazi své

dité, co nejlépe rozvijet, uci ho napiiklad i znakovy jazyk.

(R4) ,, A uz jsme meéli problém zaradit se do néjaky skolky, i kdyz chodime do specky, tak to
byl problém, protoze ony ty specky jsou vétsinou prave tady, konkrétnée pro autisty. (...) My
mame jit do 1. tridy a vlastné ho nikde nechcou, protoze pro neslysici nemiize jit, protoze je
i mentalné postizenej a oni berou striktné jenom todle, takze urciteé nas to ovliviuje a
nejspis bude muset jit do Skoly pro mentdlné postizeny. Zase se viastné nebude moct jako

rozvijet, protoze vlastné tam nikdo neumi ten znakovy jazyk. Ty skoly neexistujou prosté.

Nicméné¢ si chvali spolupraci se specialnimi pedagogy, jejichz pomoc je nezbytnd, nebot
syn je diky mnoha ptfiznaklim v podstaté klasifikovan jako osoba s kombinovanym
postizenim. (R4) ,, A co se tykd jako ohledné tieba teéch specialnich pedagogui, tak ja bych
rekla, Ze ti nevi tieba konkrétné ten DiGeorge syndrom, ale urcité se s nima mluvi daleko
lip a snazi se zase ty jiny vady kompenzovat, kde to znaji. Treba napriklad ten logoped (...)

takze jo jako v podstaté s tema se da urcité jako domluvit lip no. “

Respondentka 6 sd€luje svoji frustraci z chybéjici podpory v minulosti a obava se, jak se

bude v zivoté jeji dcery DiGeorge syndrom vyvijet.

(R6) ,, Viibec, co nas cekd, jaké jsou vyhlidky vitbec, kdyz byla malinkad, Ze jo, co to obndasi.
Co mame Ccekat, protoze tady nebyl nikdo schopnej nam vlastné vysvetlit, jaka je ta

3

prognoza.

Potiebu specialné pedagogické podpory lze najit u respondentd, kteti vyuzivali specialné
pedagogicka centra, hovorové nazyvana ,espécécka”. S jejich sluzbami jsou rodice
vétSinou spokojeni, 1 kdyZ se zde setkavali s neznalosti DiGeorge syndromu, a tudiz se jim

vétSinou nedostalo pomoci na miru.

(R1) ,, My jsme nechodili do pedagogicko-psychologické poradny, protoze ve Skolce, kde A
byla, bylo specialne pedagogické centrum. A to velmi dobre fungovalo.* Ptesto oproti
tomuto vyroku zpétné tvrdi, ze jim to vyrazné nepomohlo. ,, Ani to SPC, kde byli fajn lidi,
tak stejné by nam neumeli pomoct, takze jsem si musela najit tady ty vesmés specidlni

odborniky.
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(R4) ,,A mame tu dokonce mame 2 espécécka, protoze jak je neslysici, tak viastne spada
pod neslysici, ale zaroven vilastné patii do téch komplexni. TakZe vlastné mame 2

espécécka, i pro ty dusevné nemocny, no.

Respondentka 2 navstévovala se svym ditétem pouze pedagogicko—psychologickou
poradnu. (R2) ,, Poradnu, ale az ve Skolnim véku ditéte, kdy zacalo mit obtize, které bylo
potieba podchytit. Teprve pak jsme zasli do pedagogicko-psychologické poradny....A v
poradné nam vlastné pomohli nastavovat to postupné tak, aby to dcera zvladala, a

pomahaji nam doted, ale specialni pedagog, primo jakoby ve skole, nam nijak nepomohl. *
Respondentka 6 taktéz potvrzuje zkusenost, ze specialni pedagog ji nepomohl.

(R6) ,,Spis je problém, Ze ty ucitelé ani ty specialni pedagogové nebo ty psychologové, co

tam jsou na skoldch, tak viastné jako Zadnym zpuisobem nejsou schopny vlastné pomoct. “

Poptavka po specialné pedagogické pomoci je zietelnd u vétsSiny respondenttl.

5.4 Axialni kodovani

Postupem dle Strausse a Corbinové (in Gulova et al., 2013) byly vyznaceny subkategorie a
vétSiny respondentll. Nejvice byla zachycena kategorie nezndmé postizeni, subkategorie
proaktivita, kterd byla zakomponovana do kategorie nezndmé postiZeni, protoZe s timto
pojmem souvisi vlastné vSechny zkuSenosti s multidisciplinarni péci, kterou rodice
zazivaji. Pokud by postiZeni bylo zndmé, nejspiSe by 1 jejich zkuSenosti s multidisciplinarni
péci byly odlisné.

Dle paradigmatického modelu je vytvotfena tabulka postupu:

A) pficinné podminky, B) jev, C) kontext, D) intervenujici podminky, E) strategie jednani
a interakce, F) nasledky (Gulova et al, 2013, s. 58).

Tabulka 3 Axialni kodovani

Féaze Popis
A) Pficinné podminky Neinformovanost
B) Jev Neznamé postizeni
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C) Kontext Podcenéni DiGeorge syndromu

D) Intervenujici podminky | Neuplna komplexni péce

E) Strategie jednani a|Proaktivita rodic¢t

interakce

F) Nasledky Vznik sdruzeni, podpory rodict

déti s DiGeorge syndromem.

Zdroj: Vlastni analyza rozhovori

5.5 Vysledny ustiedni jev

Obrazek 1 Grafické znazornéni vysledného modelu

Neznamé onemocnéni

Meinformovanost Podcenéni péée

Proaktivita rodicd

Projevy:

- hledani informaci

- hledani kvalitni péte

- zakladani sdruzeni

- aktivity facebookové
skupiny

Zdroj: Vlastni analyza rozhovort

Selektivni kodovani vytvaii kostru ptibéhu. VSechny rozhovory pokryva zasadni téma, kdy
respondenti nehovofi o vzdcném onemocnéni, piestoze se setkdvaji se vzacnym
onemocnénim. O onemocnéni mluvi vSichni rtizné, kategorie tedy byla zvolena dle jejich
jazyka, kdy si vS§imaji, Ze onemocnéni DiGeorge syndromem nikdo neznd, nebo jen
minimum lékail, ¢i specialnich pedagogt, logopedu. Je to pro né jakasi neznama nemoc.

Tato situace je odli$na naptiklad u rodi¢t, které maji dité se znamou nemoci.
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Objevuje se podobny piibéh, ktery je nicméné ovlivnén tim, Ze u tohoto syndromu nelze
prili§ zevSeobecnovat kvili rizné Siti priznaki DiGeorge syndromu. Rodice se snazi najit
sami co nejlepSi péci pro své dit¢ s DiGeorge syndromem. Setkavaji se s nelplnou
komplexni péci, nebo s podcenénim DiGeorge syndromu. Setkavaji se s neinformovanosti
1ékatti, odbornikii, specidlnich pedagogii, pedagogt. Setkavaji se s nepochopenim situace.
Vétsina znich reaguje na tuto situaci tak, ze je proaktivni. ZkuSenost rodicu déti
s multidisciplindrnim piistupem k osobam s DiGeorge syndromem je protkana zkuSenosti
se setkdnim snezndmym onemocnénim a ztoho plynouci neznalosti nebo

neinformovanosti 1ékafi, odborniki, specialnich pedagogti nebo pedagog.

Na zaklad¢ této neinformovanost pak mize dochazet k podcenéni DiGeorge syndromu a
méné kvalitni komplexni péce nez pii zkuSenosti se zndmym onemocnénim. Respondenti
jsou tedy motivovani byt proaktivni a délat v§e pro své dité, aby mélo kvalitni komplexni

péci.
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6 Zhodnoceni a doporuceni/ vysledky a diskuze

Shrnuti
Cilem vyzkumu bylo zjistit zkusenosti rodi¢t s pfistupem multidisciplindrni pomoci jejich

détem s DiGeorge syndromem.
Vyzkumnymi otdzkami byly nasledujici otazky:

Jakou maji zkusenost rodice deti s DiGeorge syndromem s pristupem k multidisciplinarni

pomoci?
Jaky maji zajem o vznik centra komplexni pomoci?

Vyzkum byl u€inén za pomoci zakotvené teorie, vysledny piibéh vyplynul z procesu

nejprve prvni faze otevieného kddovani, axidlniho kddovani a selektivniho kddovani.

Setkani s neznamym onemocnénim — setkani s podcenénim — neuplnd péce — proaktivita —

vznik sdruzeni, internetovych stranek.

ZkuSenost rodict déti s DiGeorge syndromem s multidisciplindrnim pfistupem je takova,
ze vzhledem ktomu, Ze se jednd o nezndmou nemoc, vede k setkdvani se
s neinformovanosti odbornikl, pedagogtli, specidlnich pedagogl. Rodice z vyzkumného
vzorku jsou ale proaktivni kromé& jedné, u jejihoz ditéte se vyskytuji mensi piiznaky.
V rozhovorech rodi¢e nevyslovi, ze by DiGeorge syndrom bylo vzidcné onemocnéni,
jednaji s timto onemocnénim tak, jako kdyby mélo byt zndmé. Pro kodovani a vyuziti
v ptipadé kategorii je tedy tento jev oznacen jako nezndmé nemoc, i kdyZ autorka vi, Ze se
jedna o vzacné onemocnéni. Dochazi tedy k ptibchu, ktery je zakotveny v textu rozhovord,
je jim zkuSenost s nezndmou diagnézou a z toho plynouci potieba multidisciplinarniho
pfistupu pomoci od specialisth na DiGeorge syndrom. Rodice se také setkavali
s podcenénim nebo az poptenim DiGeorge syndromu, coz mélo za nasledek netuplnou péci,
at’ uz se jednalo o podcenéni v oblasti zdravotni péce nebo specidln¢ pedagogické péce. Na
tento popud rodi¢e maji tendenci byt proaktivni. Zakladaji sdruZeni a snaZi se o osvétu.
Maji také touhu po kvalitnim zhodnoceni svého ditéte jak v specialn¢ pedagogickeé
diagnostice, tak v lékaiské oblasti, ¢imZz se poukazuje na jejich potiebu vzniku

komplexniho centra pomoci osobam s DiGeorge syndromem. ZkuSenost ukazuje, Ze

42



komplexni péce u osob s DiGeorge syndromem je doposud ¢asto netplna kvili neznalosti

odbornikt 1¢kait ¢i specialnich pedagogii.

Zajem o vznik centra komplexni pomoci rodi¢e krom jedné vyjadfily kladny, ale v podstaté
vSichni rodi¢e poukazovali na to, ze jim pomahaji internetové stranky sdruzeni a/nebo
facebookova skupinka. Nejvétsi oporu nachazeji v sdruzeni, coz je také forma proaktivity.
Celkové vétsina respondentil nejvice postrada specialisty na DiGeorge syndrom. V oblasti
zdravotnictvi, vzdélavani i specidlni pedagogiky by rodice ocenili minimalné to, aby o

DiGeorge syndromu nékdo veédél.

Diskuze

V této diskuzi tedy bude také fesen vztah DiGeorge syndromu a vzacného onemocnéni.
Strukturovany rozhovor nebyl primarné vytvoren se zaméfenim na problematiku vzacnych
onemocnéni. Ale zrozhovori vyplyvd bezradnost nad nezndmou nemoci a nad
neinformovanosti, coz jsou charakteristické znaky pro vzacné onemocnéni. Z perspektivy
znalosti tohoto fenoménu je mozné vnimat situaci, ktera se respondentim stdva a
zkuSenosti, které zazivaji, zcela odlisné. Zklamani respondentt z absence nebo podcenéni
v komplexni pé¢i o dit¢ s DiGeorge syndromem v Ceské republice miize povédomi o
vzacnych onemocnénich posunout jinym smérem, zejména kdyZz vyvold proaktivitu a

snahu o vytvareni osvéty.

Na internetovych strankach sdruzeni DiGeorge syndromu neni zminéno, Ze se jedna o
vzacné onemocnéni a co to pro rodi¢e miZe obnaSet. ,Kromé sdruZzovani a vymény
zkuSenosti je jednim z hlavnich divodl, pro¢ bylo sdruzeni Di George o.s. zaloZeno,
skutecnost, ze doposud je o syndromu Di George jen velmi mélo informaci v Ceském
jazyce a proto je i obecna informovanost o tomto syndromu v CR velmi nizka (Sdruzeni Di

George o.s, 2024).*

V diskuzich sdruzeni se Casto fesi neinformovanost 1ékaili, nebo maly pocet 1¢kait, ktefi se
setkavaji s témito pacienty ve své praxi. AvSak nezdivodiuji, pro¢ zde takova situace je,
pro¢ zrovna toto onemocnéni zdanlivé nikdo nezna. Nevédi, Ze rodi€e mohou vyuZit
systému podpory vzacnych onemocnéni jako takovych, protoze rodice Casto prozivaji

podobné zkuSenosti, kdyZ maji dit€¢ se vzacnym onemocnénim. Rodiny osob se vzacnym
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onemocnénim mohou totiz prozivat podobné situace jako rodice déti s DiGeorge

syndromem.

Proaktivita respondentii se projevuje jako nejveétsi téma, které presahuje do vSech
rozhovorti. Je dana tim, Ze jde o vzdcné onemocnéni, protoze u béznych postizeni nebo

onemocnéni vzdy poradi 1ékar, odbornik nebo specialni pedagog.

Diagnostikovani vzacnych onemocnéni obsahle fesi ve Fakultni nemocnici v Motole, kde
publikovali knizku ,,Vzadcna onemocnéni u déti, Motolské pediatrické seminaie 2.
»Zdéanlivé paradoxni titul nasi kniZky, ktery naznacuje Castost vzacnych nemoci v bézné
pediatrické praxi, vyjadiuje dilema soucCasné pediatrie: Prakticky détsky 1ékar ¢i 1ékar
détského oddéleni nemocnice nevystaci srutinni diagnostikou a terapii béznych
zdravotnich problému. Pravé jeho tkolem je rozpoznat u déti vzacna onemocnéni, protoze
vCasnym zachytem pfispéje k etiopatogenické diagnoze, k terapii a v n¢kterych piipadech 1
zachran¢ zivota. To vyzaduje prubéznou aktualizaci medicinského vzdélani v celé Sifi

novych poznatkii (Lebl et al., 2018, s. 14).*

Autofi zarovenl souhlasi, ze pro vziacna onemocnéni je tfeba komplexniho pfistupu.
»Postupné se, hlavné pod tlakem pacientll, ktefi zapasili s problémy a pfistupem k efektivni
péci, rozvinula fada iniciativ, které se snazi tyto problémy komplexné fesit a zajistit
profesionalni pfistup ke spravnym medicinskym postupiim pro tuto velkou Skalu nemoci

(Sediva in Lebl et al., 2018, s. 15-16).

Pro pochopeni aktudlni situace ohledn€ vzniku komplexniho centra pomoci pro osoby
s DiGeorge syndromem v Ceské republice je podstatné zminit osobni rozhovor s lékafem
MUDr. Adamem Klocperkem, Ph.D. uskute¢nény 22. biezna 2024. MUDr. Klocperk je
imunolog, dlouhodob& se zabyva DiGeorge syndromem, ma zkuSenost s pacienty
s DiGeorge syndromem a s problematikou tohoto onemocnéni. Multidisciplinarni ptistup
k pacientim s DiGeorge syndromem, stejn¢ jako komplexni péci, povazuje za velmi
dilezité.

., Multidisciplinarni tymy existuji spise v ,,ad hoc formé. Tim chci Fict, Ze nejsou oficialné
ustanovené, ze zalezi jen na usili a zajmu jednotlivych doktoru, kteri se staraji o pacienty,

zda vyhledaji dalsi experty, pokud zjisti, Ze jejich pacient potiebuje jesté néjakou takovou
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péci. Mohou se snazit opakované pacienta posilat s touhle diagnozou napriklad
konkrétnimu kolegovi logopedovi nebo endokrinologovi, ¢imz tento kolega ziska vetsi

zkuSenost v péci o pacienty s konkrétni nemoci (Klocperk, 2024).

V soucasné praxi tedy komplexni péce zavisi na konkrétnim 1ékaii a jeho kontaktech na
dalsi odborniky. Podobou zkuSenost zmifuji respondenti, kdy napiiklad logopedka

odkazala na dalsi 1€kate, ktefi syndromu rozumi.

Vytvotfeni komplexniho centra pomoci povazuje MUDr. Klocperk za piinosné, avSak
v soucasné¢ dob¢ nerealné. ,, Vytvorit formalizovany multidisciplinarni tym bez jeho
zakotveni do struktury nemocnice, bez financi, bez dedikovanych casovych kvot je skoro
nemozné (...) Myslim, Ze by to bylo potrebné a opravdu dobré, ale v tuto chvili takové

moznosti prosté nejsou (Klocperk, 2024).

Problematika vzacnych onemocnéni miize byt shrnuta do péti bodil, v soucasnosti jiz také
existuji evropskéd doporuceni a narodni plany pro vzacna onemocnéni. Zde bude uvedeno
ve struéné tabulce pét bodu, které vystihuji problematiku vzacnych onemocnéni, jak uvadi

prof. MUDr. Milan Macek ml., DrSc., MHA.

Tabulka 4: Problematika vzacnych onemocnéni

Nezbytnost pomyslet na vzdcné onemocnéni

Poslat / ptedat do specializovaného centra

Nasledné vzacné onemocnéni poznat spravné diagnostikovat v danych

specializovanych centrech

Pomoci zajistit ucinnou lécbu

Tuto lécbu profinancovat, pfipravit farmakoekonomické podklady pro

provadéni finanéné narocnych 1é¢ivych piipravki

Zdroj: Vlastni shrnuti dle Macek ml. et al, s. 21

Vzhledem k tomu, Ze je DiGeorge syndrom vzacné onemocnéni, nelze se divit, Ze existuje
pouze malo vyzkumu tykajicich se tématu této bakaldiské prace. Piesto byla nalezena
studie zaméfend na zkuSenosti polskych rodi¢t déti s DiGeorge syndromem v Polsku. Cil

studie byl jiny nez cil této bakalarské prace, nckteré odpoveédi respondenti se vSak
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shodovaly. V polském vyzkumu respondenti zminovali otdzku mentalniho zdravi
pecovateld, hledani informaci na internetu (podplrnd skupina na Facebooku, stranky
¢eského sdruzeni DiGeorge syndrom), vlastni proaktivitu pti hledani nejlepsi 1€karské péce

(Walkowiak a Domaradzki, 2023).

Doporuceni

Ve vyzkumu bakalatské prace se ukazalo, Ze setkani se vzacnym onemocnénim ma vliv na
proaktivitu rodi¢t. Proaktivita rodi¢t je vlastné volanim o pomoc, kdy komplexni péce o
jejich dité se jevi jako nedostate¢nid. Vzacnd onemocnéni opravdu mohou byt 1ékaii,
odborniky 1 specidlnimi pedagogy podcenéna. Znalost DiGeorge syndromu je pfitom
voditko, jak vnimat individualitu kazdého ditéte stimto onemocnénim a jak i1 pies
ruznorodost piiznakd najit optimalni diagnostiku a formu vzdélavani. Specialni pedagog,
ktery by znal DiGeorge syndrom a m¢l Castou zkuSenost s détmi, by mohl pomoci celé
roding v rozpoznani hranic vlivu DiGeorge syndromu na strané jedné a samotné osobnosti

ditéte na strané druhé.

DiGeorge syndrom ma specifické priznaky v oblasti logopedickych vad, piedevs§im
v oblasti mechanickych piekdzek. Kazdy logoped by mél dité odesilat na foniatrii, a tim
predchazet obtizim, kdy se piekaZka neodstrani a dit€ se ani nemiiZe naucit mluvit. Diky
preventivnimu vySetfeni foniatrem by tak nenastala situace, kdy obtiz ditéte misto 1ékare

foniatrie vytesSila ucitelka v matei'ské Skolce (R3).

Piinos

Tento vyzkum ukézal velkou potiebu specialné pedagogické podpory u déti s DiGeorge
syndromem, kdy respondenti poptévaji specialné pedagogickou diagnostiku. Respondenti
navs§tévuji specidlné pedagogickd centra a pedagogicko-psychologické poradny. Maji
potize se zaclenénim svych déti s DiGeorge syndromem do systému vzdélavani. Poptavaji
odbornika, ktery by DiGeorge syndrom komplexné znal a dokéazal pochopit a spravné
diagnostikovat potieby jejich ditéte. Vzacné onemocnéni DiGeorge syndrom se tedy tyka
oblasti specialni pedagogiky jak v diagnostice, tak pii pomoci ve vzdélavani téchto déti.
Naptiklad asistent pedagoga se ve své praxi muze setkat s zdkem s DiGeorge syndromem a

m¢él by umét pomoci na zaklad¢ individualnich potieb ditéte.
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V diskuzi vySe je zminéna aktudlni situace ohledné vzniku centra komplexni péce o
pacienty s DiGeorge syndromem v Ceské republice, konkrétng absence takového zafizeni.
Zkusenosti ze zahrani¢i ukazuji, ze bez specialnich center pro osoby s DiGeorge
syndromem pacienti neziskavaji komplexni péci. Stejnou zkuSenost potvrdili respondenti

tohoto vyzkumu.

,»Nase klinika je dalSim zivym piikladem toho, ze multidisciplinarni péce je nejlepSim
zpusobem, jak u pacientii s 22q dosdhnout co nejoptimalnéjsich vysledkl, a Ze pokud
existuje nadseny a oddany tym poskytovatelti ochotnych pro tyto pacienty spolupracovat,
muze multidisciplinarni program 22q v komunitni nemocnici prosperovat, uspét a rist

(Meneses et al., 2022).*

Vzhledem k existenci center komplexni péfe mohou zahrani¢ni studie rovnéz
zdokumentovat rozdily v poskytované péci. ,,Pfed vznikem multidisciplinarnich klinik 22q
se pacientim se syndromy delece a duplikace 22q11.2 dostavalo roztfisténé a netplné
péce. Po vzniku prvni multidisciplinarni kliniky vSak bylo jasné zaznamenano, ze tento
model bude pfinosem jak pro pacienty, tak pro jejich oSetfovatele a 1ékate. Byt soucasti
mezioborové sité¢ navic usnadnuje poskytovani v€asné intervence, sledovani a podpory

pacientiim, stejné jako ptistup 1ékaru k siti kolegti (Meneses et al, 2022).*

V nékterych zemich v zahrani¢i tedy specializovand centra pro DiGeorge syndrom
vznikaji, pfestoze patii mezi vzacna onemocnéni, nebot’ se potvrzuje jejich pfinos. Situace
v Ceské republice je podminéna odlisnym charakteristikami systému zdravotni péce,
zejména faktory finan¢niho a organiza¢niho razu. Nicméné s uzite¢nosti centra komplexni

pécCe souhlasi jak I1¢kati (Klocperk, 2024), tak respondenti v tomto vyzkumu.
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Zavér

Hlavnim cilem této prace bylo zjistit zkuSenosti rodi¢t déti s DiGeorge syndromem
s multidisciplinarnim  pfistupem k osobam s DiGeorge syndromem. Na zakladé
provedeného kvalitativniho vyzkumu bylo zjisténo, ze zkuSenosti rodi¢li jsou si podobné.
Casto se setkavaji s neinformovanosti 1ékatt, odborniki, specialnich pedagogi,
s podcenénim onemocnéni DiGeorge syndromem a z toho plynouci netiplnou komplexni
péci o své déti. Uvédomuji si, Ze se setkdvaji s nezndmym onemocnénim, a ackoliv se
explicitné nikdo z respondentii nezminil, jedna se o vzacné onemocnéni Tato zkuSenost
obvykle vede rodi¢e k tomu, Ze sami hledaji pomoc. Jejich proaktivita pfedstavuje hnaci
silu, kterd je vede ke hledani lékatt, kteti by syndrom znali nebo minimdlné znali
zdravotni obtize ptfiznakll. Vznik sdruzeni byl reakci na neinformovanost a podcenéni
DiGeorge syndromu lékarkou. Facebookové stranky zase umoznuji podporu ve sdileni a
poptavani konkrétni pomoci, kterd se vaze k specifickym piiznakiim DiGeorge syndromu.
Z vyzkumu také vyplynula poptdvka po pomoci samotnym rodi¢im déti. Komplexni
pomoc je opravdu potieba, zahrnujici multidisciplindrni pfistup jak v péci o déti, tak o

rodice.

Problematika onemocnéni DiGeorge syndromem tkvi nejvice v §ifi pfiznakl, ktera se
projevuje od bezptiznakovych jedincl aZ po fatalni onemocnéni. Jak viibec uchopit tuto
variabilitu pfiznakilt a zaroven nic nepodcenit je tedy nejzasadnéjSim problémem
onemocnéni a je vyzvou pro lékare, odborniky a specidlni pedagogy. Specidlni pedagog,
ktery by byl informovéan o DiGeorge syndromu, by mohl byt velice ptinosny. Mohl by sam
informovat rodi¢e o celé problematice s ohledem na fenomén vzicnych onemocnéni,

vvvvv

obtizi, at’ uz specialn¢ pedagogického nebo 1ékarského charakteru.

Centra komplexni péCe pro osoby s DiGeorge syndromem funguji zatim pouze v zahranici,
kde byvaji samoziejmou soucasti nemocnic. Komplexni péce o déti s DiGeorge

syndromem zahrnuje i moZnost specialné pedagogického poradenstvi.

Situace multidisciplinarniho piistupu k osobam s DiGeorge syndromem v Ceské republice
kontrastuje se zkuSenostmi osob s DiGeorge syndromem v zahrani¢i, kde maji moZnost

navstivit komplexni centrum pomoci. ZkuSenosti naznacuji, ze proaktivita rodi¢ii by se
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vznikem centra komplexni pomoci nebyla nezbytn¢€ nutna, a piesto by bylo o jejich dité

s DiGeorge syndromem dobfe a kvalitn¢ postarano.
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Seznam priloh

Ptiloha 1 — Otazky k polostrukturovanému rozhovoru

Ptiloha 2 — Ukézka ptepisu polostrukturovaného rozhovoru

Otazky k polostrukturovanému rozhovoru

Dobry den, rada bych s Vami udélala rozhovor, na téma zkuSenosti s multidisciplinarni

pomoci détem s DiGeorge syndromem v Ceské republice. Délka rozhovoru bude okolo

10—15 minut.

1)
2)
3)
4)

S)
6)
7)
8)
9)

Jak jste se dozve&dél/a, Ze ma Vase dit¢ DiGeorge syndrom?

Jaké duvody vedly ke genetickému vysetieni Vaseho ditéte?

Jak z&vazny priabéh mélo onemocnéni DiGeorge syndromu u Vaseho ditéte?
Dokazal Vam lékat — specialni pedagog (jiny odbornik) dobife vysvétlit, co to pro
Viés a VasSe dit¢ znamena?

Me¢él/a jste zkusenost s pedagogicko-psychologickou poradnou?

Mg¢l/a jste zkuSenost s ranou péci

Jak Vam pomohl specialni pedagog?

Ovlivnil DiGeorge syndrom i moZnosti vzdélavani Vaseho ditéte?

V jakém druhu vzdélavaciho zatizeni je nyni Vase dité, pokud je?

10) Je na zakladni Skole, v matefské Skole?

11) Potiebuje asistenta pedagoga?

12) Je ve specialni Skole?

13) Potiebovalo Vase dit¢ s DiGeorge syndromem asistenta pedagoga?

14) Jaké druhy multidisciplinarni pomoci Vase dité pottebovalo?

15) Museli jste napiiklad dochézet na logopedii, psychologii, foniatrii, endokrinologii?

16)Jak pro Vas bylo naro¢né zajiStovat VaSemu dité€ti multidisciplinarni pomoc?

(pokud ji potiebovalo — naptiklad dostupnost odbornikil, ¢ekaci doby na vysetfeni

apod.)
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17)Stalo se Vam nékdy, Ze jste nebyli spokojeni s poskytnutim multidisciplinarni
pomoci? Napftiklad v ptipadé, ze odbornik nemél dostatecné informace o DiGeorge
syndromu?

18) Museli jste sami hledat informace, jak pomoci VaSemu ditéti napiiklad ze
zahrani¢nich odbornych zdroju?

19) Ocenil/a byste moznost vzniku centra multidisciplindrni pomoci lidem s DiGeorge

syndromem v Ceské republice?

Ukazka piepisu polostrukturovaného rozhovoru

Rozhovor s respondentkou 2

T: Jak jste se dozvédéla, Ze ma Vase dité DiGeorge syndrom?

R: No dcera, kdyz se narodila, tak se né€kolik hodin po porodu nezdila 1 Iékafce v
Hoftovicich, ze ma jakousi ozvu na srdicku. A vlastné¢ béhem né¢kolika hodin ji odvezli do
nemocnice, kde se potvrdila srdecni vada a na zaklad¢ té srde¢ni vady se k tomu pojilo po
néjaké dobé genetické vySetieni, které potvrdilo takzvany DiGeorgiiv syndrom, o kterém
jsem slySela vlastn€ poprvé v zivoté.

T: Jaké diivody vedly ke genetickému vySetieni?

Totiz, byl to prave ta srdecni vada, kde nam bylo vice nez doporuceno, abysme genetické
vySetieni udélali. Ale bylo to jenom genetické vySeteni dcery a teprve pozdégji jsme jako
rodice si nechali ud¢lat také genetické vySetfeni a ani 1 z rodicli tento syndrom nemame.
Takze opravdu to byla nahoda.

T: Jak zavazny priitbéh mélo onemocneéni syndromu Vaseho ditéte?

R: No vlastné s tim syndromem, kdyZ byla to miminko, tak jediny, co jsme vidéli, byla ta
komplikovana srde¢ni vada, kterd musela byt v 5. tydnech odoperovana.

A no co se tyce néjake jeji povahy, kterd by se s tim spojovala, to se zjistovalo az daleko
pozdéji. Nicméné opozdény vyvoj potom samoziejme logopedické problémy, opozdéna
fe€ to vSechno se potom vazalo, ale vic, nez s DiGeorgem jsem si myslela, Ze se to spis$
vaze k tomu, Ze prosté, kdyZ ostatni déti rostly a vyvijely se, tak ona leZela v nemocnici,
takZe jsem to neptikladala ze zacatku DiGeorge.

T: Dokazal Vam Vas lékar, specialni pedagog nebo jiny odbornik dobie vysvétlit, co pro

vas, co to pro Vias a Vase dité znamena?

56



R: Ne jenom jsem dostala vysvétleni z genetického hlediska na genetice, co to pro nas
jinak znamena? Jsem nem¢éla viibec paru a nikdo mi k tomu nikdy nic netekl.

T: Méla jste zkuSenost s pedagogicko-psychologickou poradnou?

R: S poradnou, ale az ve skolnim véku ditéte, kdy zacalo mit obtize, které bylo potieba
podchytit. Teprve pak jsme zasli do pedagogicko-psychologické poradny.

T: Mate zkusenost s ranou péci?

R: Ranou péci pod tim ja si predstavuji, ze vlastné od néjakych tfi let navstévovala
logopeda.

Potom jsme od miminka vlastn¢ cvicili nejenom Vojtovu metodu, ale prosté spoustu jako
fyzio cvikl, takze jsme navstévovali od raného véku fyzioterapeuta. No a to byly asi
tydlety 2 véci, ktery jsme tesili v té rané péci. Ten vyvoj a tu fe¢ pozdéji ano.

T: Jak Vam pomohl specialni pedagog?

R: Speciélni pedagog no tak ve Skole na zékladni skole prosli jsme 2 $kolama.

A specialni pedagog ani v jedné Skole nam vlastné nijak nepomohl. Pomohl nam
Individuélni vzdélavaci plan nebo podpirny vzdélavaci plan, ktery nastavila od 1. do 3.
tfidy pani ucitelka, mozné po konzultaci se specidlnim pedagogem ve $kole. To nevim.

A v poradné nam vlastné¢ pomohli nastavovat to postupné tak, aby to dcera zvladala a
pomahaji ndm doted’, ale specialni pedagog, ptimo, jako by ve Skole ndm nijak nepomohl.
T: Ovlivnil DiGeorge syndrom i vzdélavani Vaseho ditéte?

R: Uz jo, uz jsme o tom vlastné¢ mluvili. Ano, ovlivnil a spole¢né vlastné s pedagogicko-
psychologickou poradnou psychologem, ke kterému zase dcera dochéazi, a se Skolou.
Hledame ty optimalni cesty k tomu, aby to dcera prosté zvladala.

Bud’ s co nejmensi dopomoci anebo s mirnou dopomoci.

T: V jakém druhu vzdélavaciho zarizeni je nyni Vase dité, pokud je?

R: Je v klasické zakladni Skole.

T: A potrebuje asistenta pedagoga?

R: M4 stupen cislo 2, takze nepotfebuje asistenta pedagoga, méli ale ve tfidé sdileného
pedagoga, sdilené¢ho asistenta, ktery ted’ v 8. tfidé uz neni, a proto mame znovu téma
oteviené se Skolou a s PPP, jestli chtit dopomoc uciteld.

Poskytovani pomiicek, které potfebuje, kraceni Casu na tu ¢i onu ¢innost, aby to zvladl.

TakZe ted 1 ucitelé po mém apelu a po apelu PPP hledaji tu cestu, zda to bude stacit bez
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toho asistenta, nebo zda bude potieba prikrocit k asistentovi? Takze ano, zatim to zvlada
bez asistenta, ale nékdy mam pocit, Ze ji asistenta délam doma a od toho bych se rada
oprostila, a proto vic spolupracuji se SP, ktera vic tlaci na Skolu. Aby Skola tohle zvladala s
ni sama, a ne ja doma.

T: Jaké druhy multidisciplindrni pomoci Vase dité potiebovalo?

R: Tak potiebovala fyzioterapii, potiebovala psychologa v pozdé&jsim véku, coz souviselo
nejenom s jejim vyvojem, kdy vlastné se musim pfiznat, ze kdyz jsem zila s jejim
biologickym otcem, tak néjakym jeho nastavenim dosSlo i u mé k potlaceni jejiho
syndromu, kdy jsme, na n¢j vlastn¢ jako by zapomn¢li.

A kdy ja jsem potom od néjakého toho véku tii, Ctyt let vlastn¢ zacala patrat, co je s ni,
jinak vibec mé to nenapadlo. Byl tam podezieni na Aspergeriiv syndrom, protoze ten je
nécim podobny tomuhle syndromu a vlastné jsme furt patrali a hledali a teprve soudni
znalecky posudek, kdy jsme se soudili vlastné o dceru s muzem, rozklicoval, ze vlastné
oba rodice potlacili to, ze dcera se narodila s néjakym syndromem, protoze otec trval na
tom, ze dcera je zdrava a ja jsem byla pod takovym vlivem otce.

Ze jsem vlastné na to, jako by pfistoupila, byt ve mné hlodalo, e to tak neni, ale
zapomnéla jsem se podivat na to, Ze vlastné ma DiGeorgetv syndrom. Co to vlastné
obnasi?

Neni to odpoved’ na ty otazky, ktery jsem si kladla, takZe to to byl psycholog, to byla to, to
byl fyzioterapeut, kde jsme od miminka cvicili na opozdény vyvoj pohybovy.

Potom jsme potiebovali logopeda od tii let pak jsme vyuZzivali hodné Biorezonanéni terapii
a vlastné celostni medicinu pies Bachovy esence ptes homeopatika. Tak i1 tyhle v&ci nam
poskytoval jeji pediatr, jakoZto celostni 1€kat. Tak i tohle bych zatadila mezi ty véci, ktery
nam byli ndpomocni. A v posledni fadé nebo v neposledni fad¢ jsem necitila, ze by dcera
m¢éla nastoupit do klasické matetské Skoly.

Meéla jsem z toho strach, zvlast’ z té vesnické, a tak jsem spoluzalozila se svoji kamaradkou
lesni matetskou Skolku na Plzenisku prave hlavné kviili dcefi, aby nékde rozvijela pfirozené
svllj pohybovy aparat a aby n€kde byla pfijimanad bez predsudkii, protoze déti v lesnich
matefskych Skolach dle mého presvédéeni jsou vedeny trochu jinak nez v klasickych

Skolkach.

58



T: Jak pro Vas bylo ndarocné zajistovat Vasemu ditéti multidisciplinarni pomoc, pokud ji
potiebovalo. Napriklad dostupnost odborniku, cekaci doby na vysetreni apod.?

R: Bylo to velmi narocné. Velmi narocné na Cas a vlastné i na penize, na psychiku. A
protoze jeji biologicky otec mi to nepfijal, ze dcera potiebuje tyhle véci.

Ona méla cCasto respiracni onemocnéni. Byla v ldznich, méla nékolik zéapalt plic proste,
takze jsme byli ¢asto v nemocnici i byla hodn¢ nemocna, protoze vlastné s tim DiGeorgem
syndromem se poji vlastn¢€ né¢jakd porucha imunity.

Kdy teda naStésti celostni medicina pomohla, ze dneska je to nejzdravéjsi dité z celé
rodiny, ale méla snizenou imunitu, takze jsme opravdu litali potfad po né&jakych jako
doktorech nebo specialistech a neméla jsem Cas na sebe.

Nem¢éla jsem cas vlastné prakticky na nic jiného a vzdélavani potom, které nasledovalo
jesté k tomu. Jo ¢ekaci doby byly dlouhy, n€kdy, a nékdy to §lo hned, to tak jako zaleZelo.
Ale jinak cely tenhle proces, tohle vSechno jako zajistit, aby se to dité zdravé vyvijelo tak,
jak je v moznostech jeho samotného, a jak miize pomoct okoli, to je velmi naro¢ny.

T: Stalo se Vam nekdy, Ze jste nebyla spokojend s poskytnutim multidisciplinarni pomoci?
Napriklad v pripadeé, Ze odbornik nemél dostatecné informace o DiGeorge syndromu?

R: No vlastné ti, co nam pomahali, at’ to byli fyzioterapeuté, logoped, potom vlastné Skola
nebo PP, nikdo o DiGeorge syndromu nic nevédél a tim, Ze ja jsem si ho dlouhou dobu
nepfipoustéla, tak jsem ho vlastné ani jako nezminila. TakZe my jsme nepracovali s
ditétem s DiGeorge, ale s ditétem, co mélo té€Zkou operaci srdce, a tudiZ je opozdéné, nikdo
nic neveédel a nikdo mi s tim vlastné jako nepomohl.

T: Museli jste sami hledat informace, jak pomoci Vasemu diteti, napriklad ze zahranicnich
odbornych zdroju?

R: J4 jsem cirou nahodou, nebo nevim, jak se to stalo, ale dostala jsem se do skupiny
DiGeorge prave na Facebooku. A poznala jsem pouze online pani P., ktera to cely zalozila.
A teprve diky ni jsem zacala rozklikdvat rizné jako vytazky z konferenci, publikace a
teprve tam jsem si zacala Cist a zacala mi tam ta dcera zapadat a zacali tam byt ty navody,
jak by se dalo pomoct, a teprve v tu chvili jsem dostavala odpovédi na to, co jsem dlouhou
dobu vlastné nevédéla. Co se déje tim, ze jsem to vytlacila, takze pomahaly mi publikace,
pomahal mi tenhleten web a pani P. A sama jsem si to diky ni vlastné vyhledala, nikdy

jsem si nic jako sama nepiekladala, protoze diky ni spousta publikaci je pfeloZenych.
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T: Ocenila byste moznost vzniku centra multidisciplininarni pomoci lidem s DiGeorge
syndromem?
R: Ano prosim, velmi bych to ocenila.

Dé&kuji, rado se stalo, pteji hodné Stésti.
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