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ABSTRAKT
Cil: Zjistit k jakym zménam v rodiné ditéte se SMA dochazi.

Metodika: Vyzkum byl realizovan kvalitativni metodou, kde byla vyuzita technika polo-
strukturovaného nestandardizovaného rozhovoru. Vyzkumného souboru se zucastnily 4 re-
spondenti. Rozhovor byl proveden s matkami déti trpici spinalni svalovou atrofii. Vybér
respondentll byl zdmérny a musel splinovat nasledujici kritéria: rodi¢, ktery peCoval nebo
pecuje o dité jemuz byla diagnostikovana spindlni svalova atrofie, veék ditéte 1 az 25 let,
ochota spoluprace, souhlas s provedenim a nahravanim rozhovoru. Poté byla provedena ana-

lyza odpovédi, které byly tfidény do jednotlivych kategorii a podkategorii.

Vysledky: Rodindm déti se spindlni svalovou atrofii se po sdéleni diagndzy v mnoha smeé-
rech zméni Zivot a dochazi u nich ke znaénym omezenim. OSetfovatelska péce se Casem
stava naro¢ngjsi a jeji problematika se lisi dle typu SMA, jenz dité postihuje. Rodice jsou
vystaveni velkému psychickému stresu, které¢ doprovazi fyzické vycerpani. Ve vyrovnani se
s ndro¢nou situaci jim pomaha nejblizsi rodina. Informovanost o SMA je nedostatecna a
rodiny se obraceji se svymi dotazy pfevazné€ na internet, kde vyhledavaji maminky se stej-

nym osudem. I pfes zdvaznost onemocnéni se rozhodly mit dalsi potomky.

Zavér: Spinalni svalova atrofie je diagnostikovana vétSinou v détském véku. Jedna se o
vazné neuromuskularni onemocnéni, kde neni postiZen intelekt. Péce o dité se SMA vyza-
duje rtiznorodou pé¢i, jenz je doprovazena mnohymi komplikacemi v kaZzdodennim Zivot¢.
Bakalatska prace ma poskytnout rodinam, zdravotnikiim a vetejnosti uceleny prehled infor-
maci k pochopeni a pfibliZeni onemocnéni, problematice péce o déti se spinalni svalovou

atrofii.

Kli¢ova slova: SMA, spindlni svalova atrofie, rodina, dité



ABSTRACT

Aim: To find changes occurred within a family raising a child suffering from SMA disease.

Methodology: The research was realized on the basis of qualitative method, using the tech-
nique of semi-structured non-standardized interview. Research sample consisted of 4 re-
spondents. The interview was realized with mothers of children suffering from spinal mus-
cular atrophy disease. Selection of respondents was deliberate and each respondent should
have comply settled criteria: parent looking after child diagnosed with spinal muscular atro-
phy disease, child’s age from 1 to 25 years, willingness to cooperation, providing an agree-
ment to participate in interview and its recording. The analysis of responds selected into

various categories and sub-categories was provided.

Results: For families looking after the child suffering from spinal muscular atrophy disease,
after receiving the diagnosis a lot of life changes and restrictions occur. Tender care became
more time consuming and it also varies a lot, depending on the SMA type of disease which
child suffers from. For parents, the disease means quite high level of physical exhaustion
and mental stress. To cope with difficult situation, there is always support of close family.
Families are often not informed enough about the disease, so they use to look for information
on the internet. They are looking for other parents — mothers with similar life fate. In spite

of severity of the disease, they have decided to get pregnant again.

Conclusion: Spinal muscular atrophy disease is diagnosed mostly to children of very young
age. It is severe neuromuscular disease without an affection of intellect. Looking after the
child suffering from the SMA disease requires engaging of various methods and it is accom-
panied by a lot of complications for everyday life. This Bachelor thesis has aim to provide
compact overview of information for families, health professionals and general public to

understand the disease and children suffering from it better.

Key words: SMA, spinal muscular atrophy, family, child, family of handicapped child
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UvVOoD

Spinalni svalova atrofie (SMA) patii do skupiny dédi¢nych a nevylécitelnych onemocnéni
zpusobené vadou v SMN1 genu. Svym vyskytem 1:6-10 000 patii mezi tzv. vzacné onemoc-

néni a asi 1 osoba ze 40 je jejim pfenaSecem.

Nasledkem tohoto onemocnéni u déti dochazi k atrofii svalti a dychacim obtizim. U tohoto
onemocnéni neni postizen intelekt. Déti se jiz v brzkém véku stavaji invalidnimi a jsou za-
vislé na péci a pomoci své rodiny.

Spinalni svalova atrofie je druhé nejcastéjsi neuromuskularni onemocnéni a také se jednd o
druhou nejcastéjsi pfi¢inu umrti kojencti na autosomalné recesivni chorobu. Na trhu jsou
pouze léky, které zpomaluji progresi onemocnéni a zlepSuji kvalitu zivota ditéte. Medicina
zatim neni schopna onemocnéni zcela vylécit. Nadéji pro rodiny do budoucna jsou desitky
klinickych studii experimentalni 1é¢by, obzvlasté metody ovliviujici expresi genti ¢i genova

terapie.

Ve svém zaméstnani se setkavam s détmi a rodinami déti se spinalni svalovou atrofii, a proto
jsem si dané téma vybrala. Rada bych rozsitila své védomosti a zkuSenosti o dané proble-
matice, které bych poté mohla vyuzit ve svém zaméstnani. Hlavnim cilem vyzkumu je zjistit,
k jakym zménam dochézi v roding, pokud se narodi dit¢ se SMA. Dil¢imi cili je zjistit psy-
chickou podporu rodiny ze strany rodinnych pfislusniki a nejbliz§iho okoli rodiny. Zjistit,

zda je informovanost rodiny o onemocnéni dostate¢na.

Vysledky vyzkumu by mély pfispét k seznameni rodiny, zdravotnického personalu a vetej-

nosti s problematikou péce o dité se SMA.

Vysledky vyzkumu by mohly byt podkladovym materidlem rodindm, zdravotnickému per-

sondlu, ale 1 vefejnosti k podpote a péci o déti se spindlni svalovou atrofii.
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I. TEORETICKA CAST



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii 13

1 SPINALNIi SVALOVA ATROFIE

Spinalni svalova atrofie (z anglitiny Spinal muscular atrophy, dale jen SMA) je geneticky
heterogenni skupinou dédi¢nych neuromuskularnich poruch. Tato skupina onemocnéni je
charakterizovana defektem motorickych neuronti michy vedouci k progresivni atrofii a sla-
bostem kosternich svalii (Sumner, Paushkin a Ko, 2017, s. 23). Selhani respiracnich svalt

ma fatalni nasledky pro pacienty (Qu, 2019, s. 933).

Spinalni svalova atrofie je slozena ze tfi slov. Spinalni (spina) — jedna se o umisténi misni
oblasti, kde se nalézaji nervové bunky, které tidi svaly v téle. Svalstvo (musculus) je cilovy
organ, jehoz deterioraci se onemocnéni projevuje. Atrofie (atrophicus), jedna se o ubytek

normalni tkan¢ (Navratilova, 2017, s. 7).

Dochazi k degeneraci alfa-motoneuronti v ptednich rozich miSnich a ¢asto 1 v motorickych
jadrech hlavovych nervii (Ehler, 2014, s. 63). Vyskyt SMA je kolem 5-7/100 000 zivych
porodii. SMA I se objevuje asi u 1 ptipadu na 10 000 zivych porodd, chronické formy SMA
IT a III se vyskytuji asi u 1 na 24 000 porodi. Cast&ji se s ni miizeme setkat u chlapcii v

poméru 2:1 (Ambler, Bednafik a Razicka, 2010, s. 786).

Etiologie a patogeneze

Mrve

Motor Neuron-1), ktery se nachdzi na chromozomu 5q 13.2, jehoZ struktura je u lidi kom-

plexni (Ehler, 2014, s. 63).

Dojde ke ztrat€ motorického neuronu 1 (SMN1) genu, ktery koduje esencidlni protein. SMN
protein pro alfa motorické neurony. U pacientll se spinalni svalovou atrofii SMN1 gen je
nahrazen mutovanym genem. SMN2, ktery koduje nestabilni a ¢aste¢né funkéni protein

v disledku spojovani exonu 7 (Qu, 2019, s. 933).

Produktem SMN genu je bazélni produkce proteinu, ktery je potiebny pro preziti bunck.
Homozygotni bialelickou deleci 7. exonu v genu SMN1 ma asi 95 az 98 % pacientli se SMA.
Slozeni heterozygoti s bodovou mutaci, duplikaci ¢i mikrodeleci jedné alely a deleci v druhé
je pouze malé procento (1,9 %). Nové vznikla geneticka mutace u daného jedince, kterd neni
pfitomna ani u jednoho z rodi¢u (zejména paternalni), maji v té€to oblasti 5. chromozomu
piiblizné 2 % pacient. U majoritni ¢asti zbyvajicich pacientt (90 %) s méné t€Zkym typem
2 a s typem 3 mutace se méni gen SMN1 na SMN2. Ve zbyvajicich piipadech (1,5 %) neni
vztah k defektu genu SMN1 (non-SMN1) (Ehler, 2014, s. 63-64).
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Rozdil mezi geny SMN1 a SMN2

Vyznamnym rozdilem mezi geny SMN1 a SMN2 je vyména C6T v exonovém zesilovaci
sestfihu, ktery se nachéazi v 7 exonu genu SMN2. Tato zména ovliviiuje alternativni sesttih
genu. Dochazi k vylouceni 7 exonu z vétSiny mRNA transkripti genu SMN2. Nasledkem
této zmeny je tvorba zkracené verze proteinu SMN. Gen SMN2 neni schopen plné nahradit

funkci SMNI1. Pouze kéduje podobny protein jako SMN1 (Ehler, 2014, s. 63-64).
Protein SMN

SMN protein se nachazi v cytoplazmé a jadru buniky. Tento protein je nedilnou soucasti
SMN komplexu, ktery se sklada s dalSich sedmi proteinti nazyvanych Gemin 2-8. Tento
komplex je nezbytny pro spravny sestfih pre-mRNA a dohlizi na spravné prostorové uspo-
radani bilkovin. SMN protein mizeme nalézt v celém téle, avSak nejvySsi hladiny dosahuje
v miSe. Pfedev§im motorické neurony jsou nachylné k nedostatku SMN proteinu a nastava

jejich zanik, ktery vede k ptiznakim SMA (Lengalova, 2015, s. 13).

Protein se podili na globdlni expresi genu: na biogenezi snRP (small nuclear ribonukleo-
proteinii), jakoz i na transportu RNP v neuronech. V soucasnosti viak neni jasné, kterd

funkce proteinu je spojena s patogenezou SMA (Ehler, 2014, s. 66).
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1.1 Klinické formy spinalni svalové atrofie

Klinicky se SMA déli nej€astéji na tii, poptipadé Ctyti i pét zakladnich typi, a to dle véku

pocatku obtizi a dosazen¢ho motorického maxima (tabulka 1). Jde o fenotypickou Skalu,

v rozsahu jednotlivych typt je Sirokd proménlivost v zdvaznosti obtizi, déleni do jednotli-

vych typt je orientac¢ni (Haberlova et al, 2016, s. 308).

Tabulka 1: Klasifikace SMA

Klasifikace | VéEk pocatku obtizi DosaZené moto- | Prumérny vék doziti
SMA rické maximum
SMA typ 0 | ObtiZe se objevi prena- Dité je leZici, Bez UPV dité€ umira do
taln€, béhem narozeni je | neschopné sedu. 6. mésice veku.
patrnd hypotonie a kon-
traktury.
SMA typ I | Obtize se objevi do Dité je lezici, ne- | Bez UPV dité umira do
. 6. mésice veéku. schopné samostat- | 2 let véku.
(Werdnig- .
Hoffmann) ného sedu.
SMA typ II | ObtiZe se objevi do Pacient neni scho- | Dle symptomatické
18. mésice veku. pen samostatné 1é¢by se pacient doziva
chize. 4. dekady véku.
SMA typ Obtize se objevi po Pacient je schopen | Dle symptomatické
11 18. mésici vk docasné samo- péce se pacient doziva i
. mésici véku. . A s
(Kubelber- statné chiize. normalni vék doziti.
ger-Welan-
der)
SMA typ IV | Obtize se objevi v Pacient je chodici. | Pacient se doZiva nor-
dospdlém ve malniho veku.
ospélém veéku.

[Zdroj: Haberlova, 2016, s. 309]

SMA typ 0

ObtiZe vznikaji jiZ intrauterinné, béhem porodu jsou zjevné pocetné kontraktury a generali-

zovana hypotonie. Brzy se manifestuje respiracni insuficience, kdy je potfebna uméla plicni

ventilace, bez které by doslo k umrti ditéte béhem nekolika mésict zivota (Keslarova, 2018,

s. 13).
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SMA typ I — akutni infantilni forma

wewvr

mannova choroba, ktera se jakoZto jedind mize projevovat po porodu. Mezi nejnapadné;si
znamky patii vyraznd periferni hypotonie, pokles samovolnych pohybt, slabost mimického
svalstva, kterd zptisobuje neschopnost sdni matefského mléka. Déti nejsou schopny se sa-
mostatné posadit (Oslejskova. 2011, s. 80-85). Jde o typicky fenotyp tzv. floppy baby, obraz
brzké generalizované hypotonie. Obrazek 1 (Haberlova et al., 2016, s. 350).

Obrazek 1: Brzka generalizovana hypotonie

[Zdroj: Haberlova, 2016, s. 309]

U této formy SMA jsou pohyby koncetin minimalni nebo nejsou zadné. Postizeny byvaji
dolni koncetiny, které jsou zevné rotovany a reflexy jsou vyhaslé. Okohybné svaly a svaly
obli¢eje zasaZeny nejsou. Znamky postiZzeni mozku nebo poruchy védomi zjiStény nebyly.
U 30 % pripadti matka uvadi, Ze pocitovala sniZzeni pohybt plodu jiz v prenatalnim obdobi
(Bednatik, Ambler, Rtizicka, 2010, s. 786). K smrti dochazi kolem 1 roku Zivota na interku-
rentni infekce (Kocova, 2017, s. 44).

SMA typ II, pfechodna pozdné infantilni forma

Chronicky typ Werdnigovy-Hoffmannovy choroby je ze spindlnich svalovych onemocnéni
nejrozsitenéjsi. Predstavuje takika polovinu vSech diagnostikovanych ptipadi. Mezi nejbéz-
néjsi formu patii autosomalné recesivni (Cetnost heterozygoti v populaci se odhaduje na
1:90), vzacnéji se vyskytuje X-recesivni forma. Dominantné pienosnou formu nachazime v

ojedinélych ptipadech onemocnéni (Kocova, 2017, s. 45).
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Ke klinickym projeviim dochazi mnohdy uz v kojeneckém obdobi. Pocatecni ptiznaky se u
veétSiny déti objevi do 5 let. U batolat a déti predSkolniho véku se periferni svalové postizeni
projevi zprvu u kofenového svalstva dolnich koncetin. Nastava ndpadné svalova hypotrofie
dolnich koncetin a vyrazna je i jejich ristova retardace. U chronického vyvoje dochazi k de-
formitam hrudniku s vdznou skoliézou a kontraktury koncetin. Vaznéjsi klinicky prubéh a

Castej$i vyskyt onemocnéni je u chlapct (Kocova, 2017, s. 45).

Stejné tak jako u SMA L. typu je IL. typ také spojovan s opakovanymi hospitalizacemi a se
znacnymi naklady na oSetfovatelskou péci. VEtSinou je nezbytné zajistit umélou plicni ven-
tilaci a vykonavat pravidelné rehabilita¢ni cvi¢eni (Oslejskova, 2011, s. 85). Obycejné se
déti s postizenim dozivaji 2-3 dekady a dominantni formy az pozdni dospélosti (Kocova,

2017, s. 45).
SMA typ III, juvenilni ¢i ¢asna adultni forma

Tento typ SMA je také nazyvan jako syndrom Kugelbergiv-Welanderové. Tvoii neuplnych
10 % SMA. Priibéh onemocnéni je chronicky. Projevuje se v détském nebo v adolescentnim
veku, ptipadné v casné dospélosti, kde postihuje kotfenové svalstvo dolnich koncetin, jenz

muze byt asymetrické (Kocova, 2017, s. 46).

Onemocnéni se projevuje svalovou slabosti a atrofii spojenou s motorickym deficitem, ktery
postihuje zejména svaly dolnich a hornich koncetin. U nékterych pacienti mohou byt také

pfitomny pseudohypertrofie lytek (Bednatik, Ambler, Razicka, 2010, s. 786).

Jedna se o formu s nejmirngj$im fenotypem onemocnéni. Pacient je schopny samostatné
chiize a délka Zivota nemusi byt zkracena (Oslejskova, 2011, s. 85). Onemocnéni obsahuje
heterogenni geneticky podklad. Jsou popisovany autosomalné recesivni pienosy a také se

vyskytuji autosomalné dominantni formy i s X-vdzanou dédi¢nosti (Kocova, 2017, s. 46).
SMA typ IV, vlastni adultni forma

Neboli Arantiv-Duchenneliv syndrom, ktery se manifestuje po 35 roce véku (Slabakova,
2013, s. 12). Byvé obcas povazovan za SMA III. typu. Jedna se o mirnou formu onemocnénti,
jeji prabéh je benigni. Typickym klinickym pfiznakem je minipolymyoklonus, jenZ vylu€uje
myogenni ptivod onemocnéni (Kocova, 2017, s. 46). Na rozdil od ostatnich forem jsou u
SMA 1V. typu postizeny distalni svaly. Onemocnéni se nejprve projevuje na prstech a drob-
nych svalech ruky (Lys4, 2014, s. 10). Pacienta vyrazné&ji neinvalidizuje a jejich délka Zivota

neni zkracena (Kocova, 2017, s. 46).
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1.2 Diagnostika déti se spinalni svalovou atrofii

Dle véku a zralosti ditéte se 1isi zptisob vySetfovani. U novorozencti a kojenct je zdkladem
vysetiovani zejména pozorovani aktivity ditéte ve vSednich situacich. Déti se také vySetiuji
z anatomického a fyziologického hlediska. Zkouma se velikost téla a hlavy, napéti svala
v odlisnych polohach a vysetfuji se zakladni reflexy, tj. saci, polykaci, vyhledavaci a Moo-

rav (Klima, 2006, s. 244).
Genetické vySetieni

Spinalni svalova atrofie patii mezi dédi¢né onemocnéni, a proto by kazda rodina s vyskytem
SMA méla mit svého klinického genetika a navstivit oddéleni 1€katské genetiky. Genetické
vySetfeni se vétSinou sklada z konzultace a také laboratorniho i klinického vySetfeni. Ana-
lyzuje se DNA, kter¢ je plné¢ hrazeno pojisStovnou pro rodinu a piibuzné s vyskytem SMA.

Vysetieni se také provadi pro ucely prenatalni diagnostiky (Kocova, 2017, s. 55).

V soucasnosti se pouziva jak pro potvrzeni diagnozy, tak v ramci prenatalni diagnostiky
detekce deleci SMNtel genu. Jednd se o stanoveni homozygotni delece 7. a 8. exonu SMN1
genu pomoci PCR (Polymerase Chain Reaction) nebo MLPA (Multiplex Ligationdependent
Probe Amplification), event. dalsich metod jako SMN region test KIT apod. (Navratilova,
2017, s. 9). Pokud je vysledek genetického vySetfeni negativni je k uvazeni zhotovit svalo-

vou biopsii a provést MR mozku a michy (Haberlova, 2016, s. 352).

Analyza DNA je doporucovana dal§im pfibuznym nemocného se SMA. Pravdépodobnost
nosic¢stvi mutace maji zdravi sourozenci pacienta, sourozenci rodicll pacienta a prarodice

pacienta. U vzdalengjsich ¢lent rodiny je riziko nizsi. Obrazek 2 (Kocova, 2017, s. 58-59).
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50 % Prarodice 50 %
pacienta

Sourozenci
rodice Rodice
50 % 100%
‘ 50 %

Déti 25 %
souro-
zencu
2 mutace
pacient se SMA

Obrazek 2: Rodokmen rodiny se spinalni svalovou atrofii, probabilita nosic¢stvi jedné

mutace, tj. predispozice ke SMA u pfibuznych pacienti, je vyjadiena v procentech

[Kocova, 2017, s. 59]

Laboratorni vySetieni

V laboratornim vySetfeni nachdzime zvySenou hladinu svalového enzymu kreatinkinazy
(CK) (Haberlova, 2016, s. 352), u L. typu je v norme (Bednaiik, Ambler, Ruzicka, 2010, str.
786).

Nalez hladiny CK v krvi vypovidé o aktivnim svalovém procesu, jenZ prokazuje rozsah a

rychlost rozpadu svalovych vldken (Navratilova, 2017, s. 9).
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Elektromyografie

Pti podezfeni na spindlni svalovou atrofii se pacientim provadi EMG vySetieni, béhem kte-
rého muzeme nalézt snizeni amplitudy CMAP. V jehlové EMG je charakteristickym nale-
zem zmenseni interferencniho vzorce. AP maji mnohdy delsi dobu trvani a vyssi amplitudu.

Zjevné denervace u jehlové EMG mohou byt u SMA I typu (Haberlova, 2016, s. 352).
Svalova biopsie

Pacientovi se odebird vzorek svalovych vldken, ktery je hluboce zmrazen a poté zkouman
elektronovym mikroskopem. K vysokému zmrazeni dochazi z toho divodu, ze fixace for-
maldehydem zapficinuje kontrakci a zmény pruméru svalovych vladken. Otevienou biopsii
1ze substituovat polootevienou nebo punkéni biopsii. Vyhodou tohoto vykonu je mensi in-

vazivnost, nevyhodou je ziskani menSiho vzorku tkané (Gorigova, 2013, s. 22).
Dale se vySettuji dechové funkce z diivodu restriktivni plicni poruchy. Kardiologické vyset-
feni, které je potfebné ke zjisténi, zda neni srdce pietézovano. Dulezité je pravidelné sledo-

vani pacientll (Navratilova, 2017, s. 9).
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Obrazek 3: Diagnosticka evaluace

[Zdroj: Kocova, 2013, s. 316]
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Obrazek 4: Prirozena plicni anamnéze, posuzovani a zakrok

[Zdroj: Kocova, 2013, s. 316]
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1.3 Terapie déti se spinalni svalovou atrofii

V soucasnosti je pro pacienty jedind dostupna 1écba pouze symptomaticka. Cilem terapie je
predejit rozvoji kontraktur, deformitdm patete a respiracnim infektiim. Jeden ze zakladnich

prostiedki terapie je rehabilitacni a lazenska 1écba (Ehler, 2014, s. 75).
Lékova terapie

Nejdostupnéjsim lékem pro pacienty se SMA je valproat sodny (VPA). Jeho ucinek byl
zkouman v fadé klinickych studii, a to pfedevsim ve spojeni s uzivanim karnitinu. Studie se
domnivaji, ze dlouhodobé uzivani by mélo vést k pomalejsimu postupu onemocnéni. Neni
vSak znamy dlouhodoby efekt VPA. Bohuzel jsou rizika, které jsou spojené s dlouhodobym
uzivani VPA, mezi které patii zvySené krvaceni, poruchy jaternich funkci, anemie, vypada-
vani a zhorSeni kvality vlast. U divek ve fertilnim v€ku byly zaznamenany poruchy men-
struacniho cyklu a reprodukénich funkei s rozvojem polycystickych ovarii (Kocova, 2017,

s. 66).

Mezi dalsi testované 1€ky patii fenylbutyrat sodny — PBA, jenZ ma schopnost zvySovat
expresi SMN2 genu. U pacientd, jenZ uZivaji PBA by se mélo dostavit zlepSeni svalové sily,
zvétseni svalové ¢innosti a mélo by dojit ke zpomaleni pfirozeného pribéhu nemoci. Vy-
sledky klinické studie, ktera se zabyvala u¢inkem PBA nemiizeme povazovat za platné, pro-
toze kohorta pacientdl, jenz se klinické studie zucastnila, byla mala. Vedlejsi ucinky 1éku
v pribehu testovani nebyly zjistény, avSak problémem zlstava velkd cena 1éku (Kocova,

2017, s. 66).

Jako terapie je pro svoji dobrou toleranci v né€kterych centrech détem nabizen salbutamol,
ktery poméha k ptenosu signala ptes 2-receptory a tim usnadiiuje pacientiim dychani. Sal-
butamol také ovliviiuje splicing genu SMN a zvySuje mnozstvi SMN proteinu (Kocova,

2017, s. 67).

Nejnovéjsim 1ékem pro 1éEbu SMA je 1€k Spinraze s G¢innou latkou Nusinersen, ktera byla
schvalena americkym Utadem pro kontrolu potravin a 1é¢iv (FDA) v prosinci 2016. V ramci
studie publikované v New England Journal of Medicine bylo zjisténo zasadni zlepSeni v mo-
torickych funkci a dle Hamnersmith Infant Neurological Examination (HINE) vySs§i mira
doby pfeziti. Spinraza je aplikovana pomoci injekci do pateiniho kanalu v nemocni¢nich

zatizeni (SMA News Today, ©2013-2019).
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V soucasné dobé probiha nebo je uzavirano asi 20 studii, které se venuji vyzkumu moznosti
terapie pacientit se spinalni svalovou atrofii. Klinické studie se snazi objevovat a vyvijet
potencialni leky i na SMA, patii mezi né i genova terapie SMA. Napr. licence na lécbu ge-
novou terapii byla udélena spolecnosti AveXis Inc., ktera v soucasné dobé spolupracuje

s NationWide Children’s Hospital na klinické studii (Kocova, 2017, s. 62).
Genetické poradenstvi

Jak jiz bylo zminéno vySe v genetickém vysetieni, rodina ma moznost vyuzit genetického
vySetieni, které je pIné¢ hrazeno pojistovnou pro rodinu a piibuzné, kde se vyskytuje SMA

diagnéza (Kocova, 2017, s. 55).
Ortopedicka terapie

Ortopedicka terapie patii mezi zdkladni péci, kde pacienti mohou vyuzit dlahy, ortézy a kor-
zety (Haberlové et al., 2016, s. 352), mechanické a elektrické voziky. Vertikalizaci pacientii

se snazime zabranit rozvoji skolidézy (Ehler, 2014, s. 75).
Plicni terapie

V pozdéjsim stadiu onemocnéni, tj. po ztraté mobility, dochazi k rozvoji chronické respi-
raéni insuficience. Cinnost dychaciho svalstva ochabuje, to se klinicky projevuje zrychle-
nym povrchnim dychdnim, zapojenim pomocnych dychacich svald, snizuji se dechové ex-
kurze, jsou viditelné paradoxni pohyby bficha v prib¢hu inspiria, pacient nedokaze efek-

tivn¢é odkasSlavat (Vondra et al., 2015, s. 63).

Pouzivaji se prvky respiracni fyzioterapie a neuroprotektivné uc¢inkuje na pacienty dechové

cviceni (Ehler, 2014, s. 75).

Pokud je pacient dusny je na misté neinvazivni plicni ventilace. ZvySeni efektivity kasle u
téz8ich forem onemocnéni s respiracni insuficienci poskytuje pouzivani dychaci pomicky
Cough Assistent Machine, jedna se vSak o finan¢né naro¢ny prostiedek. Jeho cena se pohy-
buje okolo 100 000 K¢. Omezuje Snizuje pocet hospitalizaci za pomoci zlepseni dechovych

funkci a zamezeni rozvoje infekci (Haberlova et al., 2016, s. 352).
Chirurgicka terapie

Vyuziti stabilizace patefe za pomoci pevné ortézy nebyva u déti se SMA kviili postizeni
hybnosti a riziku vzniku dal$ich svalovych atrofii dostate¢né G€inné. Zejména u stabilizova-
nych forem, tedy u typu II. a III. je doporucovéna chirurgicka 1écba, kdy je nejlépe uskutecnit

operaci u déti ve véku deseti let, nebot’ ony jiz dosdhly dostate¢ného rtastu (Bubalova, 2015,
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s. 31-32). V nékterych piipadech je nutné pouziti tracheostomické kanyly a perkutanni en-
doskopické gastrostomie. Do 1é¢by je také zahrnuto genetické poradenstvi, psychologicka a

socialni péce (Haberlova et al., 2016, s. 352).

1.4 OSetiovatelska péce u déti se spinalni svalovou atrofii

Podstatou dobfe fizené péce je péCe multioborova, kde byva hlavnim koordinatorem neuro-
log, jenz blizce spolupiisobi s obvodnim Iékaiem. Podstatnou funkci ma pneumolog, fyzio-
terapeut a rehabilitacni 1ékat se spondylochirurgem. Dilezitou roli mé také gastroenterolog,

psycholog, ortoped, socidlni pracovnik a konzultant ranné péce (Kocova, 2017, s. 71).
Hygienicka péce déti se SMA

Hygienu rozdélujeme na ranni a vecerni. Mizeme sem zatadit celkovou hygienu, tedy péci
o chrup, pfevleceni pradla, celkovou koupel ditéte, uesdni a u inkontinentnich déti vyménu
plen. Déle do hygienické péce patii oSetfeni pokozky, jenz obsahuje prevenci dekubitii a
prolezenin. V ptipadé¢ jejich vzniku je oSetfime. Zdali je potieba ostiithame nehty a umyjeme

ditéti vlasy (Vytejckova, 2011, s. 128).
Polohovani déti se SMA

Pokud se budeme nalezité vénovat polohovanim ditéte, je mozno vyhnout se vzniku de-
kubitti, svalovym deformitdm, kontrakturdm a omezeni hybnosti kloubti. Polohovani je
mozné béhem celych 24 hodinach, v pravidelném ¢asovém rozmezi 2-3 hodin (Bubalova,

2015, s. 39).
Péce o tracheostomickou kanylu

Péce o okoli tracheostomické kanyly musi probihat za piisnych aseptickych podminek, je
nutné ho udrZovat stéle Cisté a suché, abychom zabranili rozvoji infekce. Pfevazovani okoli
tracheostomie by se m¢lo provadét dvakrat denné behem celkové hygieny ditéte a poté dle
potieby. Bézn¢ se oSetiuje dezinfekci jako je napt. skinsept, mucosa, cutasept. V okoli se
mohou vyskytnout macerace, zarudnuti, dehiscence a z tohoto diivodu je nezbytné nanaset
1é¢ivé pripravky. Kanyla je zajisténa okolo krku pénovym paskem (Zwyrtkova, 2018, s. 14-
15). Vyména tracheostomické kanyly musi byt pravidelna. Pokud se jedna o kanylu prvni,
jeji vymeéna se provadi za pét az sedm dni. V ostatnich ptipadech se kanyla méni za sedm az

deset dni (Bubalova, 2015, s. 42).
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Odsavani z dychacich cest

Do péce o dychaci cesty patii pravidelné odsavani vykaslavaného sekretu, kdy vyuzivame
odsavacky. Odsavat sekret je mozné z dolnich i hornich dychacich cest. Pokud odsavame
z hornich cest dychacich vyuzivame tsta nebo nos a odsavani dolnich cest dychacich prova-
dime pies tracheostomickou kanylu. Cetnost odsavani je dana potiebou pacienta. K vykonu
je potteba odsavacka, kterd je zdrojem sani a ptislusenstvi odsavacky s katetry spravné ve-
likosti. Do pfisluSenstvi mizeme zatadit saci lahev s vaky, filtry proti presati, bakterialni
filtry, odsavaci spojku, kterd spojuje odsavaci hadici s katetrem na odsavani a jiz zminéné
odsavaci katétry, které jsou vymezeny k odsavani hornich o dolnich dychacich cest (ote-
vieny zpusob), nebo katétry k odsavani dolnich cest dychacich (uzavieny systém) u déti na-
pojenych na UPV. Ty miiZeme nalézt mezi endotrachealni kanylou nebo tracheostomii a
ventilaénim okruhem. Vyhodou uzavieného odsdvaciho systému je snizeni rizika infekce a
neni nutné odpojovat dit€ od ventilatoru. Vymeéna uzavieného odsavaciho systému by méla

byt provedena po 24-94 hodinach (Vytejckova, 2013, s. 75-77).
Rehabilitace déti se SMA

StéZejni roli v péci o déti se SMA hraje rehabilitacni péce. Jedna se o rehabilitaci celého téla,
ktera je zaméfena na predchézeni deformit, kontraktur patefe a respiracni péci (Bubalova,
2015, s. 33). Proces 1é¢ebné rehabilitace by mél byt systematicky, soustavny, pravidelny a
mél by byt zapocat v co nejbliz§im terminu od stanoveni diagnozy. U déti se SMA je 1écebna
rehabilitace provadéna k udrZeni funkénich schopnosti, zpomaleni pfiznakii onemocnéni
(skolidzy, respiracni komplikace, prevence nebo zpomaleni progrese deformit kycelnich

kloubi) a také k prevenci dekompenzace dosazeného stavu (Kocova, 2017, s. 97).
Do 1é¢ebné rehabilitace mizeme zaradit:

- Vojtovu metodu reflexni lokomoce

- Kabatovu metodu

- Fyzioterapeuticky koncept dle Capové — Terapie Bazalnimi programy a podpro-
gramy

- Vodolécba

- Hipoterapie

- Motomed

- Vertikaliza¢ni stil

- Parapodium (Bubalova, 2015, s. 33-37).



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii 27

Vyziva déti se SMA

Diusledkem oslabeni zvykacich a polykacich svalit mohou u déti nastat problémy s kousanim
a polykanim potravy, které se projevuji delsi dobou kousani stravy, dité byva unavené, pti
jidle dochazi ke kasli ¢i duSeni a mize dojit ke vzniku aspira¢ni pneumonie. Dalsimi kom-
plikacemi, které mohou déti se SMA doprovazet jsou druhy gastrointestinalnich dysfunkci
(gastroezofagealni reflux, zacpa). Pokud obtize nejsou dlouhodobé feseny dochazi ke kom-

plikacim s rastem, mtize dojit ke vzniku podvyzivy nebo nadvahy (TREAT-NMD, s. 17).

Dietni reZzim déti se SMA by mél byt vzdy projednavan s nutricnim terapeutem. Ve stravé
dbame na dostatenéném piijmu bilkovin, upravé potravy abychom ptedesli riziku aspirace.
Pokud u ditéte dochazi k Castym staviim duseni ¢i aspiracim, je nezbytné premyslet o ente-

ralni vyzivé pomoci zavedeni sondy (Bubalova, 2015, s. 37).
Podpora rodin déti s onemocnénim SMA

Vyznaénym piinosem je koordinace rodiny s obCanskymi a neziskovymi organizacemi
(Haberlova et al., 2016, 5.352). Od roku 2007 vznikl v Ceské republice projekt Podpora
rodin s onemocnénim Spinalni muskularni atrofie, jejimZ koordinatorem je Kolpingova
rodina Smecno. Jedna se o obCanské sdruzeni, jehoz cilem je provozovat aktivity, které pod-
poruji rodiny, rodinné vztahy a zastavaji se rodiny na veifejnosti. Pomoci projektu jsou pro-
pojovany zkusSenosti rodin a odborniki, ktefi pecuji o déti se SMA. Rodi¢e maji tedy moz-
nost ziskat zna¢né mnozstvi informaci a poté dle svych znalosti, moznosti a zkuSenosti vy-

tvofit vlastni model domaci péce (Lysa, 2014, s. 21).

Organizace nabizi rodindm psychologické, terapeutické, pravni, socidlni a specialné-peda-
gogické poradenstvi. Dale také poskytuje individualni a odborné 1€katfské konzultace (Sla-

bakova, 2013, s. 28).

Kolpingova rodina Smecno v ramci aktivit projektu pofadda psychorehabilitaéni pobyty,
préazdninové pobyty, vzdélavani pecujicich rodicii, poskytuje informace tykajici se prevence
syndromu vyhoteni. Dale poskytuje informace tykajici se paliativni péce a lze si vypujcit
kompenzacni a rehabilitacni pomticky. Jednou z podstatnych soucasti projektu je sluzba
s nazvem Doprovazeni rodin s détmi se SMA, kterd zabezpecuje ndvaznost na sluzby rané
péce. Odbornici, ktefi v organizaci ptsobi jsou v dlouhodobém kontaktu s rodinami a samot-
nymi klienty po dobu, kterou si klienti vyzadaji. Odbornici tedy umoziiuji podporu dle ak-

tudlnich potieb ditéte (Lysa, 2014, s. 21-22).
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Koordinovat péci o pacienty se vzacnym onemocnénim, tedy také o pacienty se SMA, je cilem
Ndrodni strategie pro vzacné onemocnéni, kterd vychdzi z usneseni viady CR ¢. 460 z ¢ervna
2010. V navaznosti na aktivity evropskych doporuceni a zastresujici organizace EURORDIS
zajistuje optimalni koordinaci podle doporuceni Rady Evropy z roku 2009 (Kocova, 2017,
s. 64).
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2 RODINA DITETE S POSTIZENIM

2.1 Vyznam rodiny

Rodinu lze posuzovat z mnoha pohledud. Jak uz z pravniho, biologického, psychologického
¢1 sociologického aspektu. Definic pro vymezeni pojmu rodina je mnoho. V nékterych oh-
ledech se lisi. Jejich podstata vSak zlstava stejna (Kunhartova, Potmésil a Potmeésilova,

2017, s. 9).

Rodina zndzorfiuje pocatecni spolecenstvi a socialni prostiedi, do které¢ho se dité po narozeni
dostava. Poklada se za primarni jednotku spole€nosti a je zasadnim faktorem v procesu so-

cializace jedince (Dokoupilové et al., 2017, s. 9).

Sociologicky slovnik vyznacuje rodinu jako: formu dlouhodobého solidarniho souziti osob

spojenych pribuzenstvim a zahrnujici prinejmensim rodice a déti (Jandourek, 2001, s. 206).

Dle pedagogického slovniku lze rodinu chépat jako: nejstarsi spolecenskou instituci, kterd
vytvari urcité emociondlni klima, formuje interpersonalni vztahy, hodnoty, postoje, zaklady
etiky a zivotniho stylu. Z hlediska sociologického je formou zaclenéni jedince do socialni

struktury (Pricha, Walterova a Mares, 2001, s. 189).

Pricha rodinu charakterizuje jako: nejstarsi spolecenskou instituci (Pricha, Mare§ a Walte-
rova, 2003, s. 202), dle Vagnerové je rodina: nejskromnéjsi lidskou skupinou (Vagnerova,

2010, s. 277).

Dle Nakone¢ného je definice rodiny: spolecenska instituce tvorici diilezity stavebni kamen

lidskeé spolecnosti (Nakonecny, 2009, s. 425).

Polsky sociolog Zygmunt Bauman (2013, s. 44) charakterizuje rodinu nasledovné: Rodina
je forma, kterd je historicky ustdlena a podléeha schvaleni dané spolecnosti. Vnitini svazky
mezi jejimi cleny jsou zalozeny na manzelstvi, pokrevnim pribuzenstvi nebo na pravné upra-

venych vztazich, jako je napr. adopce. Rodina plni spolecensky urcené funkce.

Rodina by méla byt schopna naplnit vSechny zakladni funkce. Jak po strance biologicko-
reproduk¢ni, ekonomické, tak zejména po strance emocionéalné-socializacni. Méla by byt pro
dité plnohodnotnou oporou, coz zavisi do podstatné miry na vytvoreni vzajemného vztahu
mezi rodici a détmi. Na kvalit¢ onoho vztahu a na pfistupu rodici k ditéti (Dokoupilova et

al., 2017, s.9).
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2.2 Dité s télesnym postiZzenim

Déti s te€lesnym postizenim tvoii heterogenni skupinu. Mezi jejich zakladni znaky patii cel-

kové nebo castecné omezeni hybnosti (Oslejskova, Vitkova, 2013, s. 155).

T¢lesné postizeni mizeme definovat jako pretrvavajici nebo stale ndpadnosti v pohybovych
schopnostech s trvalym ¢i znaénym vlivem na kognitivni, socidlni a emocionalni vykony.
Primarnim projevem télesného postizeni je poruSeni motoriky, a to jak z aspektu kvantita-

tivniho, tak kvalitativniho. (Kocova, 2017, s. 33).

V nasi dobé se za télesné postizeni povazuje dlouhodoby nebo trvaly stav, jenz je charakte-
risticky anatomickou, organovou nebo funkcni poruchou, kterou jiz nelze veskerou lécebnou

péci zcela odstranit nebo alespon vyrazné zmirnit (Novosad, 2011, s. 85).

Zdravotniho postizeni v psychologickém slovniku definuji jako: jakoukoli poruchu dusevni
nebo télesnou, ktera miize byt docasna, dlouhodoba nebo trvala, ktera brani jedinci ucinne

se prizpiisobit beznym narokiim Zivota (Hartl a Hartlova, 2000, s. 442).

V nasledujicich vétach popisuje Matéjcek zdravotni postiZeni: nejen ujmu na zdravi jako
nasledek vrozené nebo ziskané poruchy struktury a funkce organizmu, nybrz vsechna posti-
zeni vedouci k omezeni pohybové zdatnosti, funkce smyslovych organii, mentalnich a jinych
funkci a vyustujicich v handicap dotykajici se postaveni takového jedince ve spolecnosti

(Matgjeek, 2001, s. 7).

Zdravotnimu postiZeni 1ze rozumét jako naro¢né Zivotni situaci, ktera jedince dlouhodobé
zatézuje, zhorsuje kazdodenni situace, zvySuje stres, zplisobuji fadu frustraci, podnécuji fadu
konfliktd, z nichZ jsou nékteré pro postizen¢ho netesitelné jako naptiklad zivotni ambice

proti realnym moznostem, limitovanym postizenim (Kocova, 2017, s. 31).
Poti'eby ditéte s postiZenim

Déti s postizenim maji stejné potieby jako déti, které jsou zdravé. Vyzaduji dostatek patfic-
nych podnéth ze svého okoli v pfiméfeném mnozstvi, kvalité¢ a ve spravny cas. Je velmi
dualezité, aby rodice pfijali postizeni svého ditéte jako skutecnost, redln€ zhodnotili soucasny
stav ditéte 1 jeho moZnosti dal§iho vyvoje. Je potieba, aby rodicliim v tomto sméru pomahali

jak 1€kar1i, tak détsti psychologové a Casem 1 pedagogové (Fitznerova, 2010, s. 49).
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2.3 Rodina ditéte s télesnym postiZenim

Péce o postizené dité je dlouhodobou zdlezZitosti a byva leckdy spojena s omezenou moznosti
relaxace a obnoveni télesnych i dusevnich sil (Vagnerova, Strnadova a Krejcova, 2009, s.

29).

Narozeni ditéte do rodiny piedstavuje zna¢nou zménu v pravech, povinnostech a ¢asovém
rozvrhu stavajicich ¢lenti rodiny. Rodina, ktera ma dité s postizenim je oproti roding, ktera
ma zdravé dité vystavena daleko vétSimu vychovnému zatizeni. Oproti zdravému ditéti, dité
postizené potiebuje mnohem vice Casu, trpélivosti, sily a podpory. Mezi zdkladni potieby
rodiny patii vhodné informace a moznosti o stavu ditéte, emocni, finan¢ni a socialni podpora

(Mikuléaskova, 2015, s. 22).
Vyrovnani se rodiny s télesnym postiZenim

Se skute¢nosti télesného postizeni se postupem Casu vyrovnava kazdy ¢len rodiny. U kaz-
dého Clena trva adaptace rizné dlouhou dobu a kazdy danou situaci vnima rtizné. Lze se
domnivat, Ze vétsSina ptislusnikli rodiny postupné prochdzi fazemi emocnich reakci. UZ bé-
hem gravidity nebo po porodu mohou mit rodice pocity nejistoty. Mnohdy je to pravé matka,

ktera méa dojem, ze neni néco v poraddku (Kunhartova, Potmésil a Potmésilova, 2017, s. 25).

JiZ narozeni ditéte se zavaznou vadou anebo poruchou je natolik naro¢na udalost, Ze je do-
konce obcas porovnavana k umrti ¢lena rodiny. Také v této situaci rodinni ptisluSnici pro-
chézi krizi a musi fesit mnoho zavaznych otadzek, ménit mnozstvi svych ptedstav, rozhodnuti
a zpracovavat nemalo novych zkuSenosti. Reakce rodiny prochdzi nékolika fazemi, které

muzeme rozdélit do nékolika Grovni:

- Behaviordlni (organizace chodu rodiny, rozvrzeni casu, zvladani nestandartni péce
o dité)

- Emocni (zpracovani pocitu smutku, zlosti, viny, bezmocnosti a izolace)

- Fyzickeé (somatické symptomy provazejici stresovou situaci)

- Interpersondalni (reakce okoli, pocit jinakosti, schopnost byt oporou clenum rodiny)

- Kognitivni (schopnost interiorizovat informace o postizeni, schopnost akceptace po-

zmeénené reality, planu a ocekavani) (Dokoupilova et al., 2017, s. 31).

V péci o dité nejsou oba rodice zatizeni stejné. VEtSinu zodpoveédnosti za vychovu piejima

matka, kterd se stava hlavni peCovatelem a pfejiméa majoritni zodpovédnost za dalsi rozvoj
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ditéte, ¢imz ztrdci moznost rozhodovat o sobé samé. Péce o dité z otcovi strany je vétSinou

pouze ¢astecnd (Vagnerova, Strnadova a Krejcova, 2009, s. 19).
Vychova v rodiné

Péce o postizené dité je dlouhodobou zdlezitosti a byva leckdy spojena s omezenou moznosti

relaxace a obnoveni télesnych i dusevnich sil (Vagnerova, Strnadova a Krejcova, 2009, s.

29).

Zivot télesné postizeného ditdte se odviji od vztahu sourozencti a rodi¢t k nému. U rodiét
se mohou vyskytnout nevhodné vychovné postoje a ptistupy. Mnohdy to byva tzkostna
vychova, kdy se rodice o své dité boji, aby si nijak neublizilo, a proto mu zakazuji dé€lat
¢innosti, které by mohlo bézné vykonavat. Do Spatné vychovy také patii vychova rozmaz-
lujici, kdy jsou rodice na dité nezdravé citové vazani a chtéji mu vynahradit to, o co bylo
ochuzeno. V takové situaci ditéti posluhuji a podfizuji se mu. Setkat se mizeme i s perfek-
cionistickou vychovou, kterou mizeme definovat jako piepjatou snahu po dokonalosti, kdy
se rodiCe nedivaji na redlné moznosti ditéte. Nejednotna vychova se muze projevit jako
rozdilny nazor rodic¢t na vychovu a odlisny pfistup k nému. Dals$i moznosti vychovy je vy-
chova protekéni, kdy se rodice snazi docilit toho, aby jejich postizené dité dosahlo vseho,
co pokladaji za podstatné pro dalsi Zivot. Snazi se za dité v§e domluvit, vyfidit, vSe udélat.
Lhostejnou vychovu miizeme oznacit jako nedostatecny zajem o dité. Zanedbavajici az za-
vrhujici vychova je znacné€ nebezpecna, protoze rodina ignoruje potieby ditéte a neposkytuje
mu patfi¢nou péci (Mikulaskova, 2015, s. 23).

Faze prijeti ditéte

Faze Soku

Rodice se po ozndmeni diagndzy o svém ditéti dostavaji do hlubokého emocniho Soku, ktery
muze mit projevy somatické jako je napft. ztrata dechu nebo slabost. Zejména ma vsak pro-
jevy psychické jako vybérové vnimani, plac, hysterie, obvinovani sebe, nejbliz§iho okoli a
také Casto obvinovani 1ékaiti a zdravotnickych pracovnika (Dokoupilova et al., 2017, s. 33).
Faze popreni

Popfeni je zcela pfirozend reakce na nepfijatelnou realitu. Vznikla situace je natolik tryzniva,
Ze ji nelze pfijmout a odpovédi na toto trauma je popieni, jenZ je obranou organismu pied

ztratou psychické rovnovahy. Faze popieni je doprovazena extrémnim stresem (Dokoupi-

lova et al., 2017, s. 33-34).
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Faze smutku, zlosti, uzkosti a pocity viny

Typické pro tuto fazi je hledani vinika u druhych osob, agresivita, jenz se zpravidla vztahuje
na partnera nebo zdravotnicky personal a vztek na cely svét, ale 1 na sebe sama. Pravé v této
fazi je zvysené riziko rozpadu rodiny a zde je na misté podpora a pomoc od blizkého okoli,

ale 1 od odbornikd (Dokoupilova et al., 2017, s. 34-35).

Faze rovnovahy

V této fazi dochazi ke snizovani uzkosti a deprese, kdy se rodice snazi o racionalni hodno-
ceni dané situace. SnaZi se pfispét svoji pomoci k 1écbé svého ditéte, vyhledavaji rodice,
kteti jsou v podobné postaveni. Toto obdobi miize trvat nékolik tydnti ¢i mésicii, av§ak mno-
hokrat ani za nékolik let neni pfizptisobeni kompletni (Mikulaskova, 2015, s. 24).

Faze reorganizace

Pro t4zi reorganizace je typické, Ze rodice vyhledavaji nejvhodné;jsi 1écbu, ptizptisobeni kaz-
dodennich ¢innosti a traveni volnych chvil. Pfijimaji své dit€ s postizenim. AvSak této po-

sledni faze nedosahnou vsichni rodice (Dokoupilova et al., 2017, s. 36).
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II. PRAKTICKA CAST
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3 METODIKA VYZKUMU

Formulace problému

Spinalni svalova atrofie je vrozené neuromuskuldrni progresivni onemocnéni motoneurondi.
To znamend, ze postihuje neurony, které odpovidaji za védomé pohyby svali (Kocova,
2017, s.21). Onemocnéni postihuje déti i dospélé vSech etnik bez afinity k nékteré populaci.
Ptiznaky se rozlisuji podle typu, stadia onemocnéni a poptipadé podle komplikaci, kterymi

jedinec trpi (Sebkova, 2018, s. 22-23).

Pro diagnostiku je stézejni molekularné genetické vySetteni, které se pouziva pro stanoveni
vyskytu delece exonli 7 a 8 metodou MLPA (multiplex ligation-dependent probe ampli-
faction). V diagnostice se dale vyuziva elektromyografické vySetteni, jenz ukdze sniZzeny
pocet ¢innych motorickych jednotek a vyskyt obfich akénich potencialu. V rodinach s dia-
gnézou SMA ma dilezitou roli prenatalni diagnostika se stanovenim rizika, dale genetické

poradenstvi (Ehler, 2014, s. 70).

K dneS$nimu dni neexistuje kauzalni terapie, ktera by onemocnéni vyléc€ila. Mlizeme vyuzit
pouze prostiedky ke zmirnéni progrese SMA, zlepSeni kvality Zivota a k vy$§imu véku doZiti
pacienta. VSe za pomoci rehabilitacni, ortopedické, medikamentdzni a neurochirurgické
1éCby, jejimz cilem je predejit deformitdm patete, kloubnim kontrakturdm a respiraéni in-

suficienci (Haberlova, 2016, s. 310-311).

Pro pecujici rodinu o dité se SMA ptedstavuje onemocnéni velké zmény. Prochazi si streso-
vou zatézi, kdy se rodina musi naucit novym dovednostem, ma na starost napt. poskytovani
oSetrovatelské péce, monitorovani Zivotnich funkci, provadéni terapie, konzultace s mnoha
lékafti a jinymi odborniky. Ke zméndm dochazi i po strance finan¢ni, vzhledem k nékladné
komplexni péci o dité. Dal§i zmény v rodin€ nachdzime ve sféte socidlni, zde jsou rodice
¢asto nuceni vzhledem k velké Casové vytiZenosti pfi1 péci o invalidni dit€¢ zménit ¢i opustit
sve stavajici zaméstnani. Rodina musi pfizpiisobit svllj denni rozvrh mnoha lékatrskym pro-
hlidkam. Témét vSe se podfizuje ditéti se spinalni svalovou atrofii. Rodina se musi pfizpu-
sobit novym podminkam a jinému Zivotnimu stylu (Kunhartova, Potmésil, PotméSilova,

2017, 5. 22-23).
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Cile vyzkumu
Cil1:

Zjistit, k jakym zménam dochazi v rodin€, pokud se narodi dit€¢ se SMA v ptipad¢ narozeni
ditéte se SMA (psychické zmény, zmény v partnerském vztahu, planovani volnocasovych

aktivit, ...)
Diléi cil 1:
Zjistit psychickou podporu rodiny ze strany rodinnych ptislusnikl a nejblizsiho okoli rodiny.
Diléi cil 2:

Zjistit, do jaké miry jsou informace rodindm o onemocnéni poskytovany.

Charakteristika souboru

Vyzkumny soubor tvoii 4 maminky, jejichz dité trpi spindlni svalovou atrofii. Z toho jedné
mamince dcera jiz zemfela. Vybér respondentli byl zamérny a musel splitovat nésledujici
kritéria: rodic¢, ktery peCoval nebo pecuje o dité, jemuz byla diagnostikovana spinalni sva-
lova atrofie, vék ditéte 1 az 25 let, ochota spoluprace, souhlas s provedenim a nahravanim
rozhovoru. Pfed zac4dtkem rozhovoru bylo mamince sdéleno, co je cilem a smyslem vy-
zkumu a zaroven ji byly vysvétleny vyzkumné otazky k rozhovoru. Dale bylo mamince vy-
svétleno, Ze veSkerd shromazdéna data z rozhovoru budou pouzita pro tcely vyzkumné ¢asti
v bakalatské praci a byly ujistény o svoji anonymité. Kazdé mamince a ditéti bylo pfidéleno

fiktivni jméno.
Informace o rodicich

Rozhovory byly provedeny vzdy jen s maminkami nemocnych déti. Maminky se nachazely
ve v€kovém rozmezi 29-45 let. Tti respondentky ochotné odpovidaly pfes mobilni telefon,
protoze nabidku osobniho setkani ptes jejich vytiZzeni odmitly. S jednou maminkou byl roz-
hovor vytvoien osobné a nahravan také na mobilni telefon. Dvé maminky jsou na matetské
dovolené, jedna maminka je zamé&stnana. Posledni maminka je nezaméstnané, protoZze doma

pecuje o své déti, kdy pobira prispeévek na péci o své déti.
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Maminka ¢. 1

Alena je vdana, ma 35 let a ¢tyfi déti. Nejstarsi dcera Klarka ma 8 let a je z jednovaje¢nych
dvojcat. Jeji dvojce, sestra Anicka, zemiela v 18 mésicich, kdy trpéla spinalni svalovou atro-
fii typem I (Werding-Hoffmann) stejné jako Klarka. Maminka ma dalsi tfi zdravé déti. Filipa
5 let, Adama 4 roky a Milana 1 rok. Maminka je na matetské dovolené s Milanem a pobira

ptispévek na péci o Klarku.
Maminka ¢. 2

Magdaléna mé 45 let a je podruhé vdana. M4 dva syny. Z prvniho manzelstvi mé syna Filipa,
ktery ma 25 let a trpi II1. typem spindlni svalové atrofie (Kubelberger-Welander). Syn z dru-
hého manzelstvi je zdravy. Jmenuje se Kristian a ma 13 let. Maminka je zaméstnana a pra-
cuje z domu. Filip trpi nejmirngj$i formou SMA, proto nepotiebuje vyraznéjsi pomoc od

rodi¢l. Osamostatiiuje se a odchdzi do vlastniho bydleni s ptitelkyni.
Maminka €. 3

Denisa ma 42 let, je rozvedend a nyni zije s pritelem. M4 tfi déti z predchoziho vztahu.
Z toho dvé€ dcery Anezku a Josefinu. Sestry jsou jednovaje¢né dvoj€ata a maji 22 let. Trpi
III. typem spinalni svalové atrofie (Kubelberger-Welander). Maminka ma jesté syna Dami-
ana, ktery ma 13 let a je zdravy. Maminka je s AneZkou a Josefinou doma. Pani Denisa
pobira ptispévek na péc¢i a vyuziva sluzeb rehabilitacni sestry, ktera k ni domi ptichazi 2x
tydné.

Maminka ¢. 4

Julie ma 28 let, Zije s pfitelem. Prvni dit¢ m¢li hol¢i¢ku Elen, ktera trpéla spinalni svalovou
atrofii typem I (Werding-Hoffmann) a v 8 mésicich umftela. S pfitelem ma dalsi dvé déti.

Sedmiletého Tomase a Sestimési¢niho Lukéase. Oba synové jsou zdravi. (Tabulka 2).
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Tabulka 2: Charakteristika respondenti

Fiktivni jména Alena Magdaléna Denisa Julie
respondenta
VéK respon- 35 45 42 28
denta
Fiktivni jméno Klara Filip Anezka, Elen
ditéte se SMA Josefina

Metod sbéru dat

V bakalaiské praci byla ke sbéru dat pouzita kvalitativni metoda vyzkumného Setieni, za
pomoci polostrukturovaného nestandardizovaného rozhovoru s rodi¢em (matkou), ktery spl-

foval kritéria pro vybér respondentd.
Organizace vyzkumu

Kvalitativni Setfeni probihalo v mésici bfeznu a dubnu 2019. Pred zac¢atkem rozhovoru byli
respondentim vysvétleny otazky. Byli sezndmeni s cilem a smyslem rozhovoru. Déle byli
respondenti informovani s tim, Ze veSkerd shroméazdéna data z rozhovoru budou pouZzity
pouze pro Ucely vyzkumného Setfeni bakalarské prace. Byli ujiSténi o svoji anonymité a
dobrovolnosti. Kontakty byli ziskany za pomoci internetove stranky Rodice postizenych déeti
a lidi s postizenim spojme se. Rozhovor byl realizovan vzdy jen s jednou maminkou. Délka

rozhovoru trvala pfiblizn€ 15 min.
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Zpracovani a ziskani dat

Rozhovory byly se souhlasem respondentii nahravany na mobilni telefon a poté byly pie-

psany do elektronické podoby. Ziskana data byla analyzovana a zpracovana do jednotlivych

kategorii.

1.
2.
3.

Kategorie: Zakladni informace o respondentovi.

Kategorie: Onemocnéni (podkategorie: prvni impuls, typ SMA).

Kategorie: Celkovy dopad na rodinu (sdéleni diagnézy, vyrovnani se s diagnézou,
planovani volno€asovych aktivit, vztah s partnerem po sdéleni diagndzy, nejcasté;si
problémy pfi péci o dité se SMA, planovani dalsiho potomka).

Kategorie: Psychicka podpora rodiny ze strany rodinnych ptislusnikii a neblizsiho
okoli rodiny (postaveni rodiny k onemocnéni SMA, seznameni okoli rodiny s one-
mocnénim SMA).

Kategorie: Informovanost o SMA (ziskavani informaci, preferovani zdroje infor-

maci, informovanost od zdravotnického personalu).
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Obrazek 5: Pirehled vybranych kategorii a podkategorii u problematiky rodin
pecujicich o déti se SMA
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4 VYSLEDKY

Vysledky rozhovoru byly zpracovany do jednotlivych kategorii a podkategorii. Kazdé dité
mohlo mit jiny typ SMA, razné postizeni, odlisné zivotni podminky, anebo si kazda rodina
prozila odlisny zacatek a pribéh onemocnéni. Proto mohl mit kazdy rodi¢ riizny pohled na

danou problematiku.
1. Zakladni informace ziskané od rodic¢a déti pecujicich o déti se SMA

Na zacatku rozhovoru byly maminky nervézni, ale béhem rozhovoru se vice uvolnily a byly
sdilngjsi. Ve vSech tiech rodinach se v minulosti objevovala pouze bézna onemocnéni. Spi-
nalni svalova atrofie se u dvou rodin objevila dvakrat, a to u dvou maminek. Denisy a Aleny,
kterym se narodily jednovajec¢na dvojcata. U tfeti maminky Julie se vyskytlo onemocnéni
jen u jednoho ¢lena rodiny, resp. ditéte. A ¢tvrtd maminka Magdaléna po zjiSténi diagnozy
Filipa kontaktovala byvalého manzela, ktery ma s jinou partnerku chlapce, aby si nechal
udélat genetické testy. U nevlastniho bratra Filipa se SMA také potvrdilo. Maminka Mag-
daléna byla v Soku. ,,Zaver byl takovy, Ze se to potvrdilo, Ze to md taky. Takze to bylo celkem

Sokujici, Ze vlastné oba brdachové “. (Tabulka 3).

Tabulka 3: Zakladni informace

Respondent | Alena Magdaléna Denisa Julie
Dité se SMA Kléra Filip Anezka, Elen
Josefina
Vyskyt SMA Pouze jeji Mladsi bratr Nevyskytuje Nevyskytuje
v rodiné dV(?[JCCV 1SMA se. Pouze se
fpelo. dvojcata SMA
trpi.

1. Onemocnéni SMA
Prvni impuls

,,No ono to zacalo tak néjak. Tak nahodou jo. Jako ja jsem na ném nepozorovala nic, ale
jednou prostée prisel ze Skoly a Fekl mi, Ze v telocviku méli délat drepy a Ze on se prosté z toho
drepu nepostavil “. To se odehralo v jeho dvanacti letech. Komentuje Magdaléna, ktera poté
zpétné premyslela, zda si nevSimla néjakych zmén u Filipa jiz dtive. ,, Kdyz jsem zpétné tak
jako premyslela, jestli bylo néco poznat nebo nebylo néco poznat. Tak on mél prosté sviij

urcity...svuj urcity styl chiize. Takovy houpavy. Takovou houpavou chiizi, kdy viceméne on
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vyuzival spis, a to do dneska jo. On moc prosté nedoslapoval na paty a spis jako po Spickach.
Tak se houpal “. Pro Denisu bylo impulsem, ze néco s Anezkou a Josefinou neni v potradku
v jejich 8 letech. Maminka odpovida strucné. ,, Zacaly zakopavat, padat“. Alena na dvojca-
tech zacala zmény ve vyvoji pozorovat v jejich 3 mésicich. ,,No, jelikoz holky byly dve. Dvoj-
cata jednovajecny. Takze maji obé spinalni muskuldrni atrofii a tam to zacalo tim, ze vlastné
Jjsme pasli koniky, ze jo. Jak normalni décko ve trech mésicach, ze jo takhle. Takze nechtely
past koniky a postupem casu jsem si vsimla, Ze nehybou nohama, neotaci se . Julie zmény
ve vyvoji Elen zacala pozorovat po ockovani. ,, Tak prvni impuls byl viastné po ockovani.
Kdy viastné dcera dostala prvni ockovani a po ockovani se mé viastné prestala hejbat. Ne-

otocila hlavicku a vlastne nozicky nezvedla nad podlozku . (Tabulka 4).

Tabulka 4: Prvni impuls

Jména déti Klara Filip Anezka, Elen
Josefina
Obdobi pozorovani Ve 3 Ve 12 V 8 letech N
zmén ve vyvoji mésicich letech

Pozorované zmény Nepasla Z diepu se | Zakopavaly, | Neotocila se,
koniky, nepostavil padaly nezvedala
nehybala nozicky
nohama

N neutralni vyjadieni

Typ SMA ditéte

My mame spinalni muskularni atrofii Werding-Hoffmann“ referuje Alena. Stejnou dia-
gnozu méla 1 Julii deera Elen. ,, Smadcko 1. Dvé maminky tedy uvadi, ze jejich dité postihla
pijou spindlni muskuldarni atrofii typu 3. Kubelberger-Welanderové *“ (Denisa). ,, On ma treti.

Magdaléna referuje ,,77etiho typu . (Tabulka 5).

Tabulka 5: Typ SMA

Dité se Klara Filip Anezka, Josefina Elen
SMA
Typ SMA Ityp I typ T typ I typ

(Werding-Hoff- | (Kubelberger- (Kubelberger-We- | (Werding-Hoff-
mann) Welander) lander) mann)
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2. Celkovy dopad na rodinu
Sdéleni diagnézy

Alené byla mozna diagnodza sdélena v Brné na détské neurologii, kde byla s dvojcaty hospi-
talizovana. Definitivné Alené byla potvrzena diagnoza asi tak ve tiictvrté roku dvojcat, a to
papirovou formou. V té dob¢ jedna z dcer lezela na ARU. ,, My jsme tak néjak v zari nastou-
pili na neurologii. Vlastné na detské do Brna. Kde vlastné nam rekli moznosti, jaky jsou.
Bud’ to muze byt ta atrofie. No anebo jesté jedno rikali. To uz si tedy néjak nevzpominam.
Takze asi...asi ve trictvrté roku potom co se holky jako by narodily”. Magdaléné¢ sdélili
diagn6zu béhem navstévy Filipa v nemocnici, kde byl hospitalizovan. Mamince diagn6za
SMA nic nefikala. ,, No prave u té hospitalizace, kdy jsme prisli jakoby na navstévu a oni uz
meély vysledky genetickych testii. Tak mi sdélili diagnozu, ktera mi v té chvili nic nerikala,
ale viibec nic. TakzZe ja jsem to brala jako néjakou diagnozu néjaké nemoci, kterd mé nic
nerika . Denisa sice vyhledala 1ékate, kdyz bylo Anezce a Josefing 8 let, ale po dobu jede-
nacti let 1ékari vedli onemocnéni dcer pod jinou diagndzou, nez kterou mély. Az po 11 letech
od navstévy lékafe se maminka teprve dozvédéla co dceram opravdu je. ,, Sli jsme na neuro-
logii. Tam jim udelali veskeré vySetieni z krve a délali jim aj takové ty dratky na hlavu, ale
oni nezjistili uplné celou jejich diagnozu jo. Oni jich prosté vedli pod diagnozou, abych ja
prosté na nich pobirala péci. Az za jedenact let, kdyz jsme jeli s dcerou do Brna a délali ji
ty svalové bar jaké co ji davali dratky na tu ruku. Tak zjistili, Ze ta diagnoza odpovida prosté
tym impulziim jo. V téch svalech. Do té doby jsme vitbec nevédéli, ze takovou nemoc maji *“.
Julie byla s Elenkou na vySetieni v jejich tfech mésicich, kdy ji byla naznafena diagnéza. Po
tydnu Julii onemocnéni 1€kati potvrdili. ,,Viastné po vysetieni EMG, kdy viastné propichujou
viastné sval. Sval jehlou a tam zjistujou vlastné reakci toho svalu. Takze hned ten den nam
bylo naznaceno o co se jednd za nemoc. Cekali jsme viastné tyden na vysledky. Da se Fict,

Ze uz jenom potvrdili tu nemoc. Takze ve tirech mésicich*
Vyrovnani se s diagnozou

Onemocni-li dité, je pro rodinu velmi naro¢né se s timto vyrovnat. Alen¢ s manzelem se
zhroutil svét. Museli se s tim naucit zit. ,, Tak myslim, Ze se asi prvni rok zhroutil vSem si
myslim. Teda respektive mé s manzelem, Ze jo. A nevim no. Tak néjak jsme se s tim snaZily
naucit zit, Ze jo...se s tim clovek musi naucit“. Denisa uvadi, Ze dopad na rodinu byl veliky.
Z diagnozy svych dcer se nemohla vzpamatovat. ,, No dopad byl veliky. To se z toho nemohl

nikdo ani prosté vzpamatovat . Julie s partnerem o onemocnéni nikdy neslySeli. Zjisténi,
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ze na onemocnéni neni 1€k a délka doziti je kratkd pro né€ bylo velmi tézké. ,, No zacatek byl
takovej vseljakej, ze jsme ani nevedeli, ze se takovadle nemoc viibec vlastne existuje, Ze jo.
Driv jsme o tom nikdy neslyseli a zacatek byl hrozné tezky. Smivit se s tim, ze Vam doktori
reknou, Ze neni lék a Vase dite onemocni a viastné casem umre. TakzZe zacatek to byl velkej
no*‘. Magdaléna udava, ze pro ni diagnoza syna vyrazny dopad neméla. ,, Nic moc tak jako
kolem néeho v tu chvili nebylo. Krom toho, Ze se treba nedostal z toho drepu jo, nebo z néja-
kych takovych veci. Tak jako fungoval vcelku normalné asi miizu rict. A potom samoziejmé
postupem Casu to zacalo progredovat. Takze uz se to vSechno navalovalo ty problemy a uz
neotevrel lahev a ja nevim. Néjake fyzické aktivity, néjaké pracovni absolutné zZadné. Miizu
Fict, Ze...ze to tak ani néjak nemélo néjaky dopad, jak treba ctu nebo nékde clovék vidi v ne-
Jjakém tisku nebo v néjakych mediich, Ze tam néjaky rozvrat. Ze prosté néjaka katastrofa“.
Ptibylo starosti, ale mysli si, Ze situaci zvladali celkem dobfte. ,, Tak fungovali jsme dal a
samozrejmé pribylo téch riiznych starosti, protoze se objizdely riizné odborné ambulance jo.
Uz jsme museli byt sledovani na kardiologii a stran prijmu potravy, protoze zacal hubnout
jo. Na neurologii pravidelné kontroly, na rehabilitaci se s nim dojizdélo, lazné a tak dale.
Takze jsme spis...spis takovych...takovych cestovnich jo. Jakoby problémii v uvozovkach.
Ale tak nevim. Jsme to myslim zvladli celkem...celkem dobre “. Maminka Magdaléna si chva-
lila psychiku obou synti. TakZe po psychické strance byla rada, ze danou situaci zvladaji. ,, 4
navic kluci oni jsou oba strasné, jako psychicky silni jo. Poté vnitrni strance jo. Ja si myslim,
Ze to udéla viplné Silené moc tady to. Ze oni si dokdzali udélat srandu jakoby z té situace
dané. Z té nemoci. Takze tam u nich Zadné propadani néjakému zoufalstvi. A to jsem neza-

Zila. Jsem nevidéla. Nikdy. TakzZe tak. Po té strance super si myslim “.

Planovani volnocasovych aktivit

., Tak urciteé. Protoze musite viude zajistovat, Ze jo elektrinu, protoze dcera ma vlastné uz
ventilator jakoby od toho miminka. TakZe musite hledat mista jenom kde je elektiina jakoby
a co se tyce toho cestovani, tak jako dcera to zrovna moc nesnasi. Jo takze...takze je to
takovy...takovy divocejsi. Moc na dovoleny nejezdime. Spis jenom jakoby vylety. Kratkodoby
vylety“. Pro Alenu a jeji rodinu je naro¢né vzhledem ke stavu Klarky naplanovat dlouhodo-
be&js$i pobyt mimo domov. Rodina preferuje pouze kratkodobé vylety. Magdaléna s Filipem
jezdivala na dovolené bez problémil. Nemusela vybirat nijak specifické podminky a ani ne-
chtéla. Rodina se snazila, aby Filip nepocitil, Ze trpi n¢jakym onemocnénim. Snazila se Zit

jako "normalni rodina". Byla pouze zapotiebi mensi fyzickd pomoc, kterou mu poskytnul
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nevlastni otec. Napft. pfi chizi ze schodd nebo ze zebtiku, jak uvadi. ,, Nebyl to problém.
Vitbec to nebyl probléem. My jsme vitbec nevybirali jakoze, ze by jsme vybirali néco...to co
by zvladl. Protoze ja jsem vlastné k sobeé méla partnera, ktery mi se vsim pomahal jo. On
prosté fungoval uplné na...na sto procent. A on pomahal takove ty silove véci. Kdy potirebo-
val Byli jsme treba nékde na koupdku a on nezviadal samozrejmé chiizi. Kdyz byly treba
jenom schody a bez zabradli. Treba do bazénu, z bazénu. Tak on nemohl jo. To on potieboval
nekoho k sobé. Bud nekoho se chytit nebo prosté zabradli. Nebo kdyz byl zZebrik prosté
nejdriv za nim partner nohu mu pomdahal po jednotlivych Sprusli jo...takze spis. Nebyl to
problém jo. Urcité jsme nevybirali néjaké specifické. Proste jakakoliv dovolend i kdyz se jelo
na hory nebo néco vsechno se zvladlo. Jo samoziejmé s pomoci, ale vidycky se to zvldadlo. A
my jsme ani nechteéli néjak, aby on pocitil, zZe je néjaky jiny jo nebo, Ze je néco néjak jinak “.
Julie popisuje cestovani s Elen do ptl roku véku dcery jako celkem bezproblémové. Pozdéji
se vSak dcefi zhorsil stav a pro rodinu bylo velmi naro¢né cestovat i kratsi vzdalenosti, tieba
jen k lékati. Dovolené pro rodinu byly zcela nerealné. ,, Do puli roka to viastné docela slo.
Kdy viastné jsme mohli cestovat, ale od piili roka méla dcerka problémy vlastné s dychdanim.
Kdy, kdyz byla pri zvyseny poloze tak se nam dusila a strasné Spatné se ji dejchalo a padala
Jjivlastné saturace v krvi. Takze jsme méli i docela velkej problém treba prejet 15 kilometrii
jenom cisté k doktorce, protoze viastné méla vajicko, Ze jo autosedacku. Tam prece jen ta
poloha malinko zvysend je. Tak uz i to byl problém. TakzZe jako néjaky dovoleny nebo néjaky
cestovani. To jako bézné nepripadalo vitbec v ivahu“. Pro Denisu dovolend nepiipadala
v uvahu. Problém pro ni byl bezbariérovy piistup, zejména pak finance. Sama by dovolenou
s dcerami nezvladla. Od doby, co o Anezku a Josefinu pecuje, nebyla maminka na Zadné
dovoleng. ,, Ano. Co se tyce dovolené ano, protoze se tam jedna o bezbariérové pristupy, ale
prosté jak financné jo? A nebo lidi, kteri by se mnou jeli pomohli mé s holkama tak to nepri-
pada v uvahu. Takze doposud co su 13 let s détmi. Mam je v péci tak jsem s nima nikde

nebyla. Na zadné dovolené “.
Vztah s partnerem po stanoveni diagnozy

,, Urcité se zmenil. Myslim si, Ze jsme se spis vic semkli, nez aby nas to rozdeélilo. TakzZe spis
tak jakoze jsme zacali tahnout tak jako za jeden provaz no . Vztah s partnerem hodnoti Julie.
Podobné¢ vztah hodnoti Alena. ,, No ze zacatku to asi nebylo uplné moc jednoduché ani pro
jednoho z nas. Ale myslim si, Ze nas to tak trosku semklo aj “. Negativné hodnoti vztah s by-
valym parterem Denisa. SMA dcer zapfic¢inila jejich rozchod. Otec dcer to psychicky ne-

zvladal. Doslo to az do situace, kdy si chtél ublizit. ,, Ano. Po takovych péti letech si zacal
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davat za vinu, Ze je to z jeho strany, protoze jsme byli i na genetice. No a pravé proto to
udelalo velky ten zvrat...velky ten zvrat v rodiné, protozZe viastné on to tak nemohl prenést
pres srdce. Tak to teZce nesl, Ze uz si potom chtél aj ublizit. Ve findle to vyustilo tak, Ze jsme
si kazdy nasli jiného partnera a §li jsme od sebe pry¢. Ze to prosté neunesl . Magdaléna vidi
velkou oporu ve svém manzelovi a jejich vztah se nezménil. ,, Tak ne v zadném pripade.
Kluci...kluci ho brali jako vic...vic nez svého tatu a pomahal absolutné se vsim a pomdaha,

takze tam ne*“.

Nejcéastéjsi problémy pri péc€i o dité se SMA

Magdaléna hodnoti psychicky stav Filipa dobfe. Fyzicky dopad této diagndzy je pro ni nej-
vice problematicky. ,, No tim, Ze... tim, Ze ja nemusim resit takovou néjakou tu psychickou
stranku to jsme nemuseli a spis tu fyzickou jo“. Pro Denisu je péCe o dcery nezvladatelna.
Partner je pfes tyden na pracovnich cestach a Denisa je na veSkerou péc¢i sama. ,, Muj ted’
staly pritel je furt pryc, je na cestach. Takze vlastné co se tyce péce, starani proste, vsecko
kolem dokola co se tyce tych deti tady toho proste. To je nezvladatelné “. Julie povazuje za
nejveétsi problémy nedostatek informaci, financni narocnost a také méla Spatnou zkuSenost
se zdravotnimi pojiStovnami. ,, Tak zacatek jakoby pocatecni nedostatek informaci jako vii-
bec. Ze zacatku, Ze viastné ¢lovéek o ty nemoci vitbec nic nevédél. A potom urcité ty rehabili-
tacni pomucky. A celkové schanéni néjakejch pomiicek. Je to financné strasné narocny, a to
je jak strasny pojistovny jako spoluprdce s pojistovnama je hrozna ‘. Alena povaZuje za
problém pfi péci o své dité taky finance. ,, Tak urcité finance, Ze. ProtoZe nic neni zadarmo “.
Dale vyjadtila nespokojenost plicnim ventilatorem. Pfestoupila k jiné firmé a nyni je spoko-
jend. ,, No a ted’ jsme prestoupili pod jinou firmu jakoby co se tyce ventilatoru, takze ted jsme
spokojenéjsi “.

Planovani dalSiho potomka

, Mame dalsi t7i deti“ uvedla Alena. Julie s partnerem asi pul roku po smrti Elenky zacali
planovat dalsi dité. Nyni maji 6mésicniho Lukaska. ,, Kdyz nam dcerka pak zemriela. Asi pul
roku potom. Jsme zacli premyslet viastné o dalsim mimcu. A to uz je teda ted na svete. Takze
dobry“. Stejn¢ tak Magdaléna ma dalsi dité. ,,Jo. Ja jsem porodila dalsi*. Denisa také po-
rodila dalsi dité. Jako jedind z maminek pfed dal$im otéhotnénim nebyla na genetickych
testech. V té€ dobé nevédéla, ze dcery maji SMA. ,, No my jsme planovali. Ani neplanovali.
To bylo spis takové jedna méla my budeme mit taky jo, ale kdyz se mé narodil syn. Tak holky

prosteé byly zatim porad v poradku jo. Takze ani jsem to nevédela “. (Tabulka 6).
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Tabulka 6: Celkovy dopad na rodinu

Respondent Alena Magdaléna Denisa Julie
Sdéleni diagnozy N N - N
Vyrovnani se s - - - -
diagnézou
Vztah s partne- + + - +
rem

Péce o dité se - - - -
SMA

Planovani dalSiho + + + +
potomka

+ hodnoceno pozitivné, - hodnoceno negativné, N neutralni vyjadieni
3. Psychicka podpora rodinnych prisluSnikii a nejbliz§iho okoli rodiny
Postaveni rodiny k onemocnéni SMA

Alena si chvalila pomoc manzela a babicky. ,, No ja myslim, ze dobre. Jako no nejvic asi
takhle pomdhal manzel s babickou jakoby jo. Ze babicka se viastné naucila veskerou péci,
co ja. Abych viibec mohla obcas taky vypadnut ven . Rodina Denisy pfijala onemocnéni
dvojéat dobte. ,, Uplné vyborné. Vyborné. Vsecko prijali a snazili se mé prosté co nejvic
podporovat“. Julii rodina byla ze zacatku v Soku a nevédé€la, jak mé reagovat. ,, Tak ze za-
Catku i pro né to byl takovej sok, kdy nevedéli, jestli jakoby o ty nemoci viibec néjak maj
mluvit nebo se ptat nebo viibec nevedeli jak..jak reagovat kvili nam jo. Nevedeéli, jestli o
tom chceme mluvit. Nechceme. Nechtéli se nas ptat nebo. Zacatek nevédeli vibec jak se
chovat, ale jakoby, kdykoliv jsme potiebovali pomoct nebo cokoliv tak viastné bylo to super
no. Pomdhali, co 5lo*“. Podobnou reakci na Filipovo onemocnéni méla také rodina Magda-
1ény. ,, Tak spis tak jako kladli otdazky, na které jsme odpovidali. Videli sami, co jak to pro-

greduje, co to deld .
Seznameni okoli rodiny s onemocnénim SMA

Aleny okoli bere Klarku jako miminko. Povazuje za slozitéjsi vysvétlit svym znamym, Ze
Kléarka se nemiize hybat, ale jeji intelekt neni postizen ,, Vsect ju tak berou jakoby miminko.
Je spis takovy slozZitejsi jim vysvetlit to, ze ona se sice nehybe, lezi, ale mozecek ma jakoby
zdravej no, zZe jakoby vnimad, Ze tu situaci celkovou jakoby vnimad, tak to je asi takové sloZi-
tejsi . Magdaléna naopak tvrdi, Ze pro ni nebylo narocné vysvétlit svému okoli onemocnéni

syna ,, Neni. Ja myslim, Ze to Siroké mé okoli nebo jako my znami to vi. Neni probléem tam *.
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Stejného ndzoru je Denisa. ,, Ne. Za me problém neni*. Pro Julii byl zacatek tézky. O one-
mocnéni méla malo informaci. Nevédéla, jak nemoc bude rychle progredovat. Postupem
¢asu pro ni bylo vysvétlovani jednodussi. ,, Tak ten zacatek, kdyz jsme...kdyz jsme byli dia-
gnostikovany tak jako Fict tomu okoli tak to nebylo uplnée prijemny Fict. Hele ja nemuzu mam
nemocnou malou a otdzka co ji je tak vysvetlovat, kdyz jakoby clovek presné ani nevédél, jak
bude, co bude. Jak ta nemoc bude rychle postupovat. Tak to nebylo upiné jednoduchy, ale
vlastné ¢im dyl s tou nemoci ta rodina Zije tak tim mi prislo uz jakoby to vysvétlovani méné

horsi. Uz to bylo taky lepsi no “. (Tabulka 7).

Tabulka 7: Psychicka podpora rodinnych prislu$niki a nebliZsiho okoli

Respondent Alena Magdaléna Denisa Julie

Postaveni rodiny + N + +
k onemocnéni
SMA

Seznameni okoli - + + N
rodiny s onemoc-
nénim SMA

+ hodnoceno pozitivnég, - hodnoceno negativné, N neutrdlni vyjadieni
4. Informovanost o SMA
Ziskavani informaci

Alena ziskavala informace o onemocnéni zejména z internetu, anebo vyhledavala maminky
na internetu ve stejné situaci. ,, No ze zacatku vétsinou jsem si tak jako internet nebo jsem si
pohledala pratele jakoby a kamarady co uz tyto deti maji. Takze tak néjak ve skupinkdch na
internetu ‘. Denisa vyhledavala informace stejnou cestou jako Alena. ,, Tak jsem to ziskdavala
na internetu, pres ruzné maminky . Stejn¢ informace vyhledavala 1 Magdaléna ,, Vice méné
jenom z internetu“. Julie dostala v Motole kontakt na pani z rané péce, kterd plisobi ve
Smecné&. Julie si velmi chvélila spolupraci. Rodiné pomohla se zdravotnickymi pomtckami
pro Elen. Seznadmila rodinu s onemocnénim, postupnym priabéhem onemocnéni, pfipravila
je na budoucnost a pomohla i s psychickym vyrovnanim. ,, My jsme v Motole hned dostali
kontakt na pani z ranné péce, ktera piisobi ve Smecné. od ni jsme vlastné dostavali uplné
veSkery informace. A s ni jsme resili veSkery pomiicky. Priibeh nemoci. Vlastné co nas ceka
a jaky...jaky jakoby dopady i psychicky to pak ma i treba na starsiho synka. TakzZe veskery
informace a slo s nima a byla to uzasna spoluprace teda musim rict, Ze bez nich by to nebylo

tak jakoby i ta informovanost i schaneni téch pomiicek. Ti nam strasné pomohli no “.
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Preferované zdroje informaci

Alena preferuje informace od rodin, které maji také dité se SMA. ,, Myslim si, Ze jakoby ty
rodiny, takhle jsou nejlepsi ty rodiny, které si stejnou situaci jakoby prochazijou, Ze si tak
predavame informace jeden na druhyho “. Denisa preferuje internetovy zdroj. ,, Asi ten in-
ternet Tak prosté z vlastnich jo zdroju. Co kde clovéek sezene na internetu . Magdaléna po-
vazuje za nejlepsi zdroj informaci internet. Uvitala by seminafte, pfednasky, na kterych by
se ucastnili odbornici k dané problematice nebo dal$i maminky, které maji také déti se SMA.
, Iim, Ze jsem cerpala jenom z toho internetu. Tak ja jsem neméla jinou moznost, ale asi
bych brala treba i néjaké setkani jo...nebo primo néjaky...néjaky seminar. Néco...néjakou
predndsku ze stran toho. To bych urcité privitala jo. Kde tFreba budou i druzi rodice a zku-
Senosti jako z jejich strany a odbornici jo. Spis asi...asi...asi by to bylo lepsi takové to mlu-
vené slovo, zivé. Nez jenom néjaky ten cteny clanek nez ten internet . Julie také vyuzivala
internet, ale jako jedind maminka povazuje za nejlepsi zdroj informaci Kolpingovu rodinu
Smecno. ,, Tak primo pro mé ten nejlepsi zdroj jako by byl jako primo ten kontakt s tou ran-

‘

nou péci. A pak néjakej internetovéj zdroj jsem si taky prochazela*.
Informovanost od zdravotnického personalu

Maminka Julie s informovanosti zdravotnického personalu byla spokojena. ,,Ja myslim, zZe
v tudle dobu uz o té nemoci ano, zZe uz to dostacujici je, a hlavné uz i ta informovanost co se
tyce nemoci je vétsi a uz i medialné je vic zohlednéna, takze ted’ myslim, Ze uz ta informova-
nost je dobrad “. Magdaléna ze stran zdravotnického persondlu dostala pouze stru¢né infor-
mace o onemocnéni SMA. ,, To si myslim, Ze ne. ProtozZe jako stran toho téch lékarskych
informaci. Tak tam to dostanete viceméné tak jako v kostce receno, co a jak. Co se bude dit.
Co se muze dit. A jako tecka . Alena uvadi, Ze informace od zdravotnického personalu jsou
odli$né. ,, Jeden rekne tak a druhej zase jinak no . Denisa s informacemi od zdravotnického

persondlu také neni spokojena. ,, Ne. Ne. Nejsou . (Tabulka 8).
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Tabulka 8: Informovanost 0 SMA
Respondent Alena Magdaléna Denisa Julie
Ziskavani Internetovy Internetovy Internetovy Kolpingova
informaci zdroj zdroj zdroj rodina
Smec¢no
Preferovany zdroj Maminky Internetovy Internetovy Kolpingova
informaci s ditétem zdroj zdroj rodina
SMA Smecno
Informovanost od - - - +

zdravotnického
personalu

+ hodnoceno pozitivnég, - hodnoceno negativné
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5 DISKUZE

Diskuze se vénuje cilim bakaléafské prace, které byly stanoveny jiz na zacatku praktické
¢asti této prace. K dosazeni cilii prace byla pouzita metoda polostrukturovanych rozhovorta
s respondenty. Hlavnim cilem vyzkumu bylo zjistit k jakym zménam v rodiné ditéte se spi-
nalni svalovou atrofii dochazi (psychické zmény, zmény v partnerském vztahu, naplanovani

volnocasovych aktivit, ...).

Pokud se narodi do rodiny dité se SMA, ovlivni to jeji chod. Pii zaméfeni se na onemocnéni
jsme se v prvni linii zabyvali zejména prvotnim impulzem, ktery rodi¢e upozornil na to, ze
se jejich dite€ nevyviji, tak jak by mélo. U kazdého ditéte byl prvni varovny signal rozpozndm
v jiném vyvojovém obdobi ditéte. U dvou maminek byly zmény zaznamenany jiZz v kojenec-
kém veku. Progrese onemocnéni jejich ditéte byla horsi nez progrese u dalSich dvou déti, u

kterych maminky pozorovaly zmény v jejich Skolnim véku.

Z rozhovort vyplynulo, ze zacatek klinickych projevil a progrese onemocnéni se lisi v za-
vislosti na typu spinélni svalové atrofie. Dvé z oslovenych maminek uvedly, Ze jejich dité
chazi k rychlé progresi onemocnéni. Déti jsou zcela nesobéstacné. K zajisténi vyzivy ditéte
je nutné zavedeni gastrostomie. Pro zajiSténi dychacich funkci zavedeni tracheostomicke
kanyly. Ve vétSin€ ptipadl pak i trvalou plicni ventilaci, bez které by se doZily zhruba dvou
let Zivota. Potiebuji kazdodenni 24hodinovou péci svych rodicti nebo druhé osoby. Dalsi dvé
maminky pecuji o déti s mirnéj$i formou SMA. Jedna se o III. typ. Onemocnéni se projevuje
v pozd¢jsim véku nez SMA 1. typu a jeho prubéh je klinicky mirnéjsi. V porovnani vysledkt
vyzkumu této prace s vyzkumem Lysé (2014), maminky rovnéz uvadéji, Ze narocnost péce

o déti zavisi na formé SMA.

V oblasti celkového dopadu onemocnéni SMA na rodinu byly maminky dotazovany na to,
jakym zptisobem a kdy jim byla tato diagnoza ditéte sd€lena. Z rozhovorti s maminkami bylo
zjiSténo, Ze tfem z nich byla diagndza ozndmena po podrobnéjSim vySetieni ditéte. Jedné

mamince byla diagnoza sdélena az po jedenacti letech od doby, co se s dcerami zacala 1é€it.

Dotazované maminky reagovaly na sd€leni diagnézy svého ditéte s urcitymi odliSnostmi,
kazda se s novou informaci vyrovnavala jinym zplisobem. Zpétné své reakce na sdéleni di-
agndzy ditéte oznacuji jako Sok, zhrouceni. ,,.SmiFit se s tim, Ze Vam doktori Feknou, Ze neni
lék a Vase dité onemocni a viastné casem umre“. Nejlépe na diagndzu reagovala maminka

chlapce, u kterého bylo SMA prokazano v nejvyssim véku oproti ostatnim détem. Maminka
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ze zacCatku netusila, o jaké onemocnéni se jedna a co vibec pro jeji rodinu znamena do bu-

doucna. Obavy maminek nartistaly s postupnou informovanosti o SMA.

Z rozhovoru vyplynulo, Ze tfi maminky si kviili zdravotnimu stavu svych déti nemohou do-
volit dlouhodobé;jsi dovolenou. Pouze jedné mamince dovoluje mirné;si typ onemocnéni je-

jiho syna absolvovat dovolené tak, jak byla rodina zvykla pied stanovenim diagnézy.

Zmény ve vztahu s partnerem hodnoti dotazované spise jako pozitivni. Dvé maminky uva-
déji, Ze je nemoc vice semkla. ,, Myslim si, Ze jsme se spis vic semkli, nez aby nas to rozde-
lilo . U jedné maminky to vztah s partnerem nijak neovlivnilo. V dal§im pfipadé SMA one-
mocnéni zapfi€inilo rozvrat vztahu.

Vv

Nejcastéjsi problémy pii péci o dité se SMA maminky uvadéji finanéni naro¢nost, nedosta-
tek informaci, $patnou komunikaci se zdravotnimi pojiStovnami a dv€ maminky se shoduji
v ndzoru, ze je pro né narocné pecovat o déti zejména po fyzické strance. Bubalova (2015)
ve svém vyzkumu, zabyvajici se socialni situaci rodiny uvadi jako jeden ze zna¢nych pro-
blémi finanéni néklady rodiny, které souviseji s péci o dité se SMA. Stejny vysledek vy-

zkumu uvadi Slabdkova (2013).

V praci bylo déle zjiSténo, ze stanoveni diagn6zy SMA u jednoho ditéte v rodiné¢ nemélo
viceméné negativni dopad na planovani dalsiho potomka. Zde bylo rozhodovani rodic¢i jisté
ovlivnéno moznosti provedeni prenatalnich genetickych testii. Tfi maminky o SMA svého
ditéte védeli, kdyz planovali dalSiho potomka. Jedna maminka pii pldnovani dalsiho ditéte
jesté nevédela, ze jeji dcery maji SMA.

Psychicka podpora je dilezitym elementem pii zvladani narocnych Zivotnich situaci. Proto
jsme zjiStovali, jak se po psychické strance rodina k danému onemocnéni postavila. Tti ma-
minky si chvalily pomoc svych nejblizsich. Jedna z nich vSak popisuje pocatecni Sok rodiny,
ktera nevédéla, jak se ma v dané situaci zachovat. Spatna prognéza onemocnéni byla diivo-
dem nejistoty nejblizSich v rozhovorech z rodiny. Rodina posledni maminky spiSe pokladala
rodi¢iim otdzky o onemocnéni. Vyzkumné Setieni Bubalové (2015) se shoduje, podporu ma-

minky nalézaji ve své blizké rodiné.

V dané problematice jsme se dale zaméfili 1 na reakce SirSi rodiny a okoli. Dv€ maminky
uvadi, Ze pro né neni nijak naro¢né vysvétlit svému okoli onemocnéni ditéte. Dalsi dveé ma-
minky se v nazoru odliSuji. Pro jednu byl naro¢néjsi zacatek, kdy sama o onemocnéni ne-

méla dostatek informaci a nevédéla, jak rychle bude SMA progredovat. Postupem c¢asu se to
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stalo méné narocné a dokazala o onemocnéni vice mluvit. Posledni maminka povazuje za

narocné vysvétlit, ze jeji dité je zcela imobilni, ale jeho intelekt je v poradku.

Do jaké miry jsou informace rodindam o onemocnéni poskytovany jsme zkoumali v dalsi
¢asti. V té nas predevsim zajimalo, kde pfesn¢ maminky ziskavaji informace o onemocnéni.
Tti maminky volily cestu vyhledavani informaci z internetovych zdroji. Zde dvé z nich po-
vazuji za dobry zdroj informaci jiné rodiny se stejnou nebo podobnou diagn6ézou. Pouze
jedna maminka si chvalila informace od Kolpingovy rodiny Smecno, ktera jim v jejich situ-

aci velmi pomohla.

Daéle nas v dané oblasti zajimalo, ktery zdroj informaci maminky povazuji za nejlepsi. Zde
se znovu piedchozi tii maminky shodli na internetu jako nejlepSim zdroji informaci. Jedna
maminka se znovu odkazovala na Kolpingovu rodino Sme¢no. ,, 7i ndm strasné pomohli

“«“

no .

Jako posledni nds v oblasti informovanosti rodiny o onemocnéni zajimalo, zda jsou ma-
minky spokojené s rozsahem podévanych informaci o SMA od zdravotnického personalu.
Jedna maminka povazuje informace za dobré. Ostatni tfi jsou opa¢ného nézoru. Jedna do-
konce uvadi, Ze informace od jednoho lékare ji byly podadvany v rozporu s informacemi dru-
hého Iékate. V porovnani s vysledky vyzkumu Slabakové (2013) jsme dospéli k neuspoko-

jivé shodé maminek, které uvedly nedostatecnou informovanost zdravotnického persondlu.
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ZAVER

Spinalni svalova atrofie se 1 pies fadli vyzkumt stran 1écby fadi do nevylécitelnych onemoc-
nénich. Riizné typy tohoto onemocnéni jsou diagnostikovany v odliSném vyvojovém obdobi
ditéte. Jedinou modalitou je v soucasnosti 1écba symptomatickd. Tato se snazi zmirnit pfiro-
zeny prub¢h onemocnéni, rozvoj komplikaci a zejména zlepsit kvalitu Zivota ditéte a jeho
rodiny. D¢ti se spinalni svalovou atrofii nemayji postizeny intelekt. Své okoli zcela vnimaji.

Muizeme fici, ze jsou "uvéznéni" ve vlastnim téle.

Cilem této prace bylo zjistit celkovy dopad onemocnéni na rodinu, zejména pak psychickou

podporu a informovanost rodin o SMA.

Z vysledkt vyzkumu vyplyva, Ze v rodindch dochazi k vyznamnym zménam v partnerském
vztahu, a to Casto jiz po samotném sdé¢leni diagnézy. Rodice popisuji spiSe vzdjemné se-
mknuti a podporu jeden druhého. Stanoveni diagnézy SMA u jednoho ditéte v rodiné nemélo
podstatny negativni efekt na planovani dalSich potomki. Ve vSech ptipadech se rodice roz-

hodli pro dalsi dit¢.

Z vysledki vyzkumu je dale ziejmé, ze rodice ve velké mite nalézaji pochopeni a psychickou

podporu ve své nejblizsi roding.

Péce o takto nemocné dité je Casové velmi narocna. Rodice jsou Casto psychicky a fyzicky
vycerpani. Odpocinek si z divodu zdravotniho stavu ditéte nemohou dovolit. Také fi-
nan¢ni naklady na péc¢i maji rostouci tendenci vzhledem k progresivnimu pribéhu onemoc-
néni.

Mezi negativni faktory patfi nedostatecna informovanost zdravotnického personalu. Ten
Casto poskytuje rodicim neucelené informace o onemocnéni a rodice jsou tak ve vétSing

pfipadl nuceni vyhledavat informace na internetovém zdroji.
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Doporucenim pro praxi

- Zajistit rodindm odbornou psychologickou péci.

- Dostate¢né vzdélavat zdravotniky pro poskytovani ucelenych informaci o onemoc-
néni.

- Doporucit rodinam socialniho pracovnika ranné péce.

- Informovat rodiny o jiz existujicich organizacich, které se vénuji podpofe rodin se
SMA.

- Zajistit seznameni rodi¢i s jinymi rodinami, kteii si prochazeji stejnou situaci.

- Zavést vice seminait pro rodice, kterych by se Gcastnili odbornici, jenz se zabyvaji

danou problematikou.
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Spindlni muskulérni atrofie
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PRILOHA P I: INFORMOVANY SOUHLAS S ROZHOVOREM

@ Univerzita Toméage Bati ve Zliné
Fakulta humanitnich studii

Informovany souhlas s rozhovorem

VézZena pani, vaZzeny pane,

jmenuji se Barbora Dohnalové a jsem studentkou 3. ro¢niku na Fakulté¢ humanitnich studii

Univerzity Tomase Bati ve Zlin¢, kde studuji obor VSeobecna sestra.

Téma mé bakalaiské prace je Problematika rodin pecujicich o déti se spinalni svalovou atro-
fii. Hlavnim cilem vyzkumu je zjistit, jak moc se rodiné zméni zivot, pokud se jim narodi
dit¢ se SMA. Zda je rodinam poskytovana dostatecnd podpora od rodinnych pfislusniku a

zda je informovanost o onemocnéni pro rodiny dostatecna.

Pfedem Vs chci informovat o nahravani rozhovoru na mobilni telefon. Poté bude prepsan
do textové podoby, kde bude anonymizovan a bude slouzit pouze ke zpracovani dat k vy-
zkumu bakalarské prace. Je zcela na Vas, zda odpovite na vSechny otazky béhem rozhovoru

a do jaké miry budete chtit sdélit Vase zkuSenosti.
Dékuji Vam za spolupraci,
Barbora Dohnalova.

Svym podpisem stvrzujete souhlas s poskytnutim rozhovoru pro tcely vySe popsaného vy-

zkumu.

Datum rozhovoru Podpis respondenta

Kontakt:
Barbora Dohnalova
Email: barbora39@seznam.cz



