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UvoD

Vzdcna onemocnéni a jejich nositelé staly dosud stranou hlavniho zdjmu tzv. pomahajicich profesi. S vyjimkou specia-
lizovanych lékait malokdo védél vice o ,osudech” takto nemocnych déti.

Vposlednichletech, srozvojem mediciny jako védniho i klinického oboru a s roz§ifovanim zdjmu vefejné spravy o dosud
margindlni skupiny ohrozené tzv. socidlnim vyloucenim, se dafi postupné, byt jen diléimi kroky, plnit i dluh odborné
vefejnosti vic¢i nékolika mélo tisicim pacientd (vét$inou détského véku), ktefijsou nositeli zminéného tzv. vzdcného
onemocnéni.

Zavzdcnd jsou oznacovana onemocnéni (pfevazné dédicnd ¢ivrozend) s nizkym vyskytem v populaci. Patii mezi né néko-
lik desitek onemocnéni, znichz nékterd se vyskytuji skute¢né mimoiadné vzacné (vyskyt byva uvddén v poméru 1:500 000

ivice), nebo jen velmi fidce. (Napi. u cystické fibrézy byva pomér poctu narozenych déti uvadén v poméru 1:2 500-3 000).
Shrneme-li vSak pocet pacientl se v§emi skupinami nemoci oznac¢ovanych adjektivem vzacné, dostaneme se k pomérné

znaénému poctu pacientd, ktefi trpi nékterou z téchto nemoci. Obecné byva celkovy vyskyt nositela téchto onemocnéni

uvadén v rozmezi 3-4 % v populaci. V Ceské republice to znamend kazdy rok az 3 000 novych pacient.

Stejné jako se lisi prevalence onemocnéni v populaci, lisi se i disledky onemocnéni na organismus pacienta (ditéte).
Setkame se tak s onemocnénimi, jejichz disledky jsou fesitelné relativné jednoduchou dpravou pfijmu potravy (napf.
celiakie), tak i s onemocnénimi, kterd jsou ve své podstaté stale nelécitelnd a vedou k pfedcasnému tmrti ditéte (napf.
nékteré typy Mukopolysacharidéz).

Problematika déti se vzacnymi onemocnénimi stdla dosud mimo hlavni zajem vzdélavaciho systému v Ceské republice.
Jisté je hlavnim ddvodem relativni ojedinélost téchto onemocnéni v populaci. Na druhé strané vsak vétSinou predsta-
vuji mimofddné zavaznd onemocnéni se zadsadnim vlivem na kvalitu zivota (détskych) pacientd. Jednim z charakteris-
tickych rysti vzacnych onemocnénibyva rovnéz postupujici progrese zakladniho onemocnéni, ktera postupné zhorsuje
vzdélavacii zivotni vyhlidky nemocného ditéte. Proto jsou léta pfedskolniho vzdélavanii Skolni dochdzky velmi dile-
zitym obdobim, kdy lze ditéti, s poskytnutim odpovidajictho stupné specidlné pedagogické podpory, vytvofit podmin-
ky pro dosazeni co moznd nejvyssiho stupné jeho vzdélanosti.

Klicovou roli ve vzdélavani zakd se specidlnimi vzdélavacimi potiebami sehravaji (nebo by sehravat mély) skolska
poradenska zatizeni, a z nich zejména specialné pedagogicka centra. Jejich pracovnici aZ dosud byli témi z pedagogi,
kdo se s détmi se skupinou vzacnych onemocnéni setkdvali nejcastéji. Velmi ¢asto poukazovali, Ze jim chybi pfehledna
informace, kterd by jim ptinesla to podstatné, co dnes o vzacnych onemocnénich a jejich dopadu na specidlni vzdéla-
vaci potfeby vime.

Potieby déti se vzacnymi onemocnénimia potfeby poradenskych pracovnikt jsou tedy hlavnim divodem pro vznik této
metodiky.

Je tfeba hned v Gvodu konstatovat, ze nemiiZe pfinést informace o vSech druzich onemocnéni, jez jsou fazena mezi
vzacnd. Naopak. Pozornost jme mohli vénovat pouze mens$imu poctu onemocnéni. Vybrali jsme vSak takova onemocnéni,
ktera jsou jistym zplisobem odlisnd - a mohou tedy poslouzit jako piiklad i pro feSeni poradenskych (diagnostickych)
situaciu déti a zaka s jinymi onemocnénimi, nez jsou konkrétné v knize uvedena.

Cysticka fibréza a komplex nervosvalovych onemocnéni a v jeho ramci Spinalni muskuldrni atrofie. Tato onemocnéni
se unas vyskytujiviadu stovek (cysticka fibréza) a desitek (SMA ¢i MPS) piipadd. Vjednotlivych kapitolach naleznete
strucny prehled medicinské stranky onemocnéni. Vyskyt, pfi¢iny, projevy, klinicky pribéh a mozZnosti terapie, jakoz
idiléim zplisobem popsany dopad onemocnénina kvalitu zivota nemocného ditéte a parcidlné i na moznostijeho vzdé-
lavani. Nasleduje vzdy ¢ast mapujici domdci péci o nemocné dité, tj. specifikum Zivota rodiny a (zejména) dlouhodobé
péce o dité s ptislusnym druhem vzacného onemocnéni. I ztéchto informaci miiZe pozorny pracovnik SPC nacerpat fadu
informaci pro svou ¢innost.

V dalsi castech kapitol jiz jsou popsana specifika posuzovani specidlnich vzdélavacich potieb ditéte s pfislusnym one-
mocnénim. V nékterych piipadech je pfehled vybranych institut®, které byvaji pfedmétem ¢innosti SPC vi¢i danému



ditéti (napf. Skolni zralost, tzv. doporucenik integraci apod.) doplnén i pfehledem moznych kompenzaénich a rehabili-
tac¢nich pomtcek, které lze pro podporu (nejen) vzdélavani ditéte vyuzit. V zavéru téchto kapitol jsou zafazeny kazuis-
tické piiklady, vzory jednotlivych dokumentd (napf. individudlni vzdélavaci plan), jez jsou vyuzitelné pro inspiraci
¢innosti pracovnikl SPC.

Vedle tii uvedenych zakladnich skupin, kterym je vénovana vétsi pozornost, jsme do publikace zatadili i kratsi sdéleni
o nemocech Rettdv syndrom, Angelmanndv syndrom, Prader-Wili syndrom a Syndrom Noanové, s nimiz se také mize
poradensky pracovnik SPC setkat.

Autofivéri, ze publikace pfispéje k lepSimu pozndni zivota a moznostivzdélavani déti se vzacnymi onemocnénimi.

Za kolektiv autort

Jan Michalik



1 RODINA S DIiTETEM SE VZACNYM ONEMOCNENIM

V zivoté ¢lovéka existuje jen malo tak naroénych situaci jako je ta, v niZ se dozvida o tézké nemoci ¢i zdravotnim
postizeni vlastniho ditéte. A stejné jako se nejde pfipravit na jiné necekané udalosti, nejde se pfipravit ani na tuto.
Onemocnéni ze skupiny tzv. vzacnych onemocnéni v sobé zahrnuje bezpocet situaci a variant, které se 1isi podle druhu
onemocnéni - a jeho disledkt na Zivot nemocného ditéte i jeho rodiny.

Postaveni rodiny s ditétem se zdravotnim postizenim (obecné) se dnes vénuje vétsi pozornost, nez tomu bylo pfed
nékolika malo lety. Rodice déti s postizenim se mohou seznamit jak s odbornymi knihami, které popisuji aspekty jejich
zivota, tak i publikacemi, které psali samotnirodice ¢i pecujici osoby. Tyto knihy se snazi zmapovat zivot a potieby téch-
torodin ,zevniti“. VétSinou vSak uvddéné tidaje pochazejiz relativné malé skupiny pecujicich rodin a osob. Zaroven plati,
ze podminky jejich Zivota, formy a zpisoby péce, jeji narocnost, dopady na stabilitu rodiny, moZnosti a omezeni jejich
¢lent - to vSe se lii doslova ,o0d rodiny k rodiné”. Uvedené konstatovani jesté vice plati pro rodiny s détmi se vzacnym
onemocnénim.

1.1 Faze zvladani informace o onemocnéni (postizeni) ditéte
Katerina Soudnd

Narozeni ditéte s postizenim nebo rozvinuti ¢i ziskani postizeniv pribéhu Zivota ditéte je jednim z nejzavaznéjsich
tem ma své zakonitosti, byva dlouhodoby a velmi bolestny. Pfi zavazném postiZeni ditéte vétSinou trva po cely zivot.
Psychologové zabyvajici se zpracovavanim traumatu vysledovali a popsali nékolik fazi tohoto procesu (Matéjcek,
Blazek, Olmrova a dalsi).

Prvni fazije Sok, ktery je akutnireakcina stres vyvolany napf. sdélenim diagnézy. Mze mit dvé podoby - typ A ma podobu
UtocCné obrany, piikteré dojde ke zrychleni vsech fyziologickych funkeci, zrychli se tep, dech, aktivita, ¢lovék plisobi velmi
rozéilené. Vyvojové starsi je typ B. Pi této reakci se naopak fyziologické funkce zpomali, sniZi se reaktivnost. Clovék s timto

.......

necekany dotek a miiZe mit podobu zkratového jednani s osudnymi dasledky.

Faze Soku trvd nékolik minut az hodin. Oba vySe popsané typyreakcijsou podkorové fizeny, jsou viilineovladatelné. Nema
proto smysl ¢lovéka v Soku slovné utésovat, cokoliv mu vysvétlovat, podavat mu jakékoliv informace a rozumnd zdivodnéni.
Je spise tfeba byt mu nablizku a spiSe na animalni tirovni mu projevit svou tcast.

Jako druha pfichazi faze reaktivni. V piipadé takového traumatu, jakym je postizZeni ditéte, trvd vétSinou nékolik let.
Je to reakce, kterd mtize mit zpocatku silné psychosomatické projevy (hrouceni se, neurézy, nespavost, zachvaty place,
vzteku atp). Jeji podoba je jiz mnohem diferencovanéjsi, vic zalezi na osobnosti rodice, na jeho genetickém vybaveni
a temperamentu. Opét se daji vysledovat dvé zakladni formy - dtoénd a inikova.
ucitelé, rizni odbornici. Nékdy se za¢nou rodice ¢i dalsi pfibuzni obvinovat mezi sebou, coz ma samoziejmé na rodinu
znacné rozkladny vliv. Je$té zhoubnéjsi a pfitom pomérné ¢asté je sebeobvinovani, které vede k pocitiim viny a znacné-
mu znejisténijiz tak dost zranéného rodice.

Dalsi moznou podobou tGtocné reakce je akcentovand péce o dité, kdy rodice objizdéji mnoho odbornikt, stale méni
lékate, zkousejispousty terapiia vénuji ditétivice péce, nezjevjejich béznych ¢asovych a finanénich moznostech. Tento
piistup nékdy vede k naprostému vycerpanirodice (i ditéte).

Z inikovych reakeci je nejvice radikdlni odloZeni ditéte. X tomu dochdzi samoziejmé Castéji tam, kde se rodice dozvédi
diagnézu jiz v porodnici a jsou touto skuteénosti zcela zaskoceni. Krom toho jim tidajné tato moznost byva i dnes pomér-
né ¢asto nabidnuta spolu s pesimistickym vyli¢enim diagnézy a v§ech omezeni vyplyvajicich z vychovy ditéte s posti-
zenim. Néktefi rodice z bezradnosti a zoufalstvi této moznosti vyuziji, neni vSak vyjimkou, ze po odeznéni prvni viny
bolesti zaénou za ditétem jezdit a pozdéji si ho vezmou domd.

Mezi dalsi inikové reakce pat¥iizolace, rezignace, popirdni diagnézy, inik do fantazie, substituce, regrese.



Izolace je zvlasté u vrozenych diagnéz velmi castym a velmi pochopitelnym jevem. Pro rodice je zranujici chodit se svym
ditétem s postizenim mezi ostatni déti a rodice, citi se se svou bolesti osaméli, majijiné zkusenosti a zazitky nez rodice
détizdravych. Aby se vyhnuli zranujicimu soucitu a konfrontaci s ostatnimi détmi, ztistavaji radéji uzavieni doma nebo
se pozdéji stykaji pfevazné s rodinami déti se stejnou nebo podobnou diagnézou.

Rezignace na vychovu pfichdzi vétSinou tam, kde bud rodice zpocatku precenili své sily nebo maji pocit pfilis malych
odezev na své vychovné snazeni, a propadnou pocitu marnosti. Trva-li rezignace piilis dlouho, mtze vést az k odloZeni
ditéte, castéji vsak miva docasné trvani a rodi¢ po nabrani novych sil nebo po pomoci zvenci znovu zacne fungovat.

Popirani diagnoézy byva velmi castou casnou reakci, ktera md za cil zpomalit plné uvédomeéni si dosahu zpravy, a ochra-
nuje tak organismus pfed zhroucenim. U mnohych rodi¢a vsak pfetrvava v mirnéjsi podobé velmi dlouho, rodic si je
védom diagnézy nebo postizeni ditéte, odmitd si v§ak plné pfipustit omezeni z postizeni plynouci, ocekava od ditéte
vykony, kterych neni schopno, to pak vede k pfetézovani ditéte.

Unik do fantazie miize mit mnoho podob, rodi¢ si vysniva uspéchy svého ditéte, ztraci cit pro hranici mezi svymi pied-
stavami a realitou. Unik do fantazie je podvédomou reakci, ma také chranit rodic¢e pfed netinosnou bolesti, ¢asto vak
byva okolim nespravné interpretovan jako védomé klamani.

Substituce je nahrazenijednoho zdroje uspokojeni jinym. VSichni lidé o¢ekavaji narozeni zdravého krasného

a Uispésného ditéte a nestane-li se tak, jsou zklamani. Rodic¢ovstvi potom nepfinasi oéekdvané potéseni a pocit vlastni
uspésnosti v rodi¢ovské roli. Nékteii rodice za¢nou potom podvédomeé hledat chybéjici uspokojeni v jinych Zivotnich
rolich - ponofise do prdce, jsou velmi ¢inni v rdznych sdruzenich zvy$ujicich kvalitu Zivota postiZzenych apod.

Regrese je vyvojovy krok zpatky k nedospélosti. Plyne opét z pocitu netispésného rodic¢ovstvi, kdy rodi¢ za¢ne pochybo-
vat o svych schopnostech, kvalitach, kompetencich. Snadno se potom zacne chovat nesebejisté a za¢ne vzhlizet k auto-
ritdm. Takovy rodi¢ se miize napf. stat snadnym tilovkem riznych sekt. Castéji viak jako autoritu zaéne ctit odborniky,
které potom nekriticky poslouchda avzdava se vlastnich kompetenci. To mizZe vést k obrovskému pietézovanirodice (je-li
odbornikd vice) nebo napi. k tomu, Ze si od neurologa nechd mluvit do délky vlasd nebo zpisobu oblékdni svého ditéte,
od fyzioterapeuta do vybéru skoly, od socidlni pracovnice do napravy tichopu apod.

VSechny podoby reaktivni faze jsou v podvédomi a jen obtizné nad nimi clovék postupné ziskava vladu. Mohou vést
k nepochopitelnému jednani ¢i nepfiméfenym reakcim. Je tieba mit pro né co nejvétsi pochopeni, neobvinovat rodice
z toho, Ze si vymysleji, Ze se détem vénuji mdlo nebo Ze je naopak pretézuji, Ze nespolupracuji atd. Spise je tieba sivzdy
uvédomit miru jejich zranéni a bolesti, respektovat je a podporovat je.

Ani v této fazi nema jesté smysl zavalovat rodice informacemi, nejsou jesté plné pfipraveni je vstiebat. Spis je zde
potieba ddvat jim co nejvice pozitivnich informaci o jejich ditéti, ocenovat jejich vychovné snazeni, vracet jim jejich
kompetence, pfilis je netdkolovat, ale dat jim zaZzit pocit ispéSnosti v rodi¢ovstvi a ¢as na rozvoj ldskyplnych vztaha
vrodineé.

Dalsifazije adaptaénifaze. Vniuzsirodice zacinajipostupné zvykat nanovou situaci, za¢inaji samiaktivné vyhledavat
pomoc. Casto se doZaduji co nejpfesnéjsich prognéz véetné ¢asové, chtéji co nejvice a co nejptesnéjsich informaci. Zde by
simél doprovazejici davat pozor, aby poskytoval kompetentni podlozené realistické informace (ovSem ne zranujici). Mél
by odolat pokuseni dat nerealnou nadéji do budoucna, protoze nesplnénd nadéje se stavd novym traumatem a ve svém
dasledku pfinese novou bolest.

Posledni fazi je faze reorientace, kdy se jiz rodice ¢i rodina pfizptisobuji potfebam vyplyvajicim z postizeni ditéte.
Prindsi s sebou c¢asto zdsadni zmény (zménu bydlisté, prace, profese, rodinného uspotfddani, organizace dovolenych
apod.). Vsechny tyto zmény jsou financné i casové velmi naro¢né, je proto tfeba nabidnout rodiné ucelenou sit pomoci,
vytvorit jakysi plan pomoci, jehoz koneénym cilem by mélo byt nalezeni vlastnich zdroji pomoci a samostatnd kompe-

S postizenim svého ditéte se clovék pravdépodobné nikdy tplné nevyrovnd, a dokonce ne vzdy se podaii projit az do
faze reorientace. Velmi zalezi na citovych zdrojich uvnitf rodiny, na tom, zda je postizZeni vrozené ¢i ziskané, zda jde
o0 jediné dité v rodiné, na postojich okoli a mnoha dalsich faktorech. Krom toho proces vyrovnavani neni plynuly, velmi
Casto dojde nestastné zvolenym slovem nebo novou zivotni situaci k regresu do faze pfedchozi. Zcela specifickd je potom
situace rodin déti s progresivnim nebo letdlnim onemocnénim, kdy se musi kromé faktu zakladniho onemocnéni neusta-
le vyrovnavat s vyvojovym nebo zdravotnim regresem.
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Vyse popsany pohled na proces vyrovnavani se s traumatem postizeni ditéte nenijediny. Napi. znama détska psycho-
lozka Jifina Prekopova spolu se svou kolegyni Erikou Schuchardt popisuji osm stupnt prochdzeni emoc¢nikrizi, kterou
zprava o postizeniditéte vyvola. Prvnim stupném je stav po zjiSténitragické skutecnosti, kdyrodi¢ prochdzi obrovskou
nejistotou, ambivalentnimi pocity, rozmanitymi tinikovymi nebo Gto¢nymi reakcemi. Ve druhém stupni ziska jistotu,
ta v ném ovSem probouzi zoufalstvi, hrdzu a znicujici hnév. Pro tfeti stupen je typicka agresivita, obviriovdni Boha,
svéta, sebe, objevuje se zlost, ktera nuti ke kondni. Tim se dostavd do ¢tvrtého stupné, pro ktery je typické zoufalé
a vétSinou marné hledani pomoci. To vede k depresi, kterd je znamenim patého stupné. Tato droven je dle Prekopové
rozhodujici, pfirovnava ji k dolni strané koberce. Vétsinou se nepodaii zpod néj dostat, zoufaly rodic¢ se stale toci
v kruhu boje, hleddni, zklamavani, koberec ho dusi, kazdy uzlik osnovy ho rozedira. Jen ¢asti trpicich se pry podarii
prejit diky védomému rozhodnuti ,Ja to prijmu” Gzkym prichodem nad ,koberec”, odkud mfize ocenit krasu jeho vzort
a uvédomit siivyznam vSech zranujicich uzlik®. Naslednymi tfemi stupnijsou potom tedy pfijeti, smysluplna aktivita
anakonec solidarita.

1.2 Specifika domaci péce u rodin s ditétem se vzacnym onemocnénim
Jan Michalik

Jestlize obecné informace o ,zvladani” faktu existence zavazného onemocnéni ¢i postizeni ditéte pochdzeji povytce

z prostiedi psychologt a jejich pfistupu, existujii dalsi charakteristiky, které vyznamnym zptisobem ovliviuji postaveni

rodiny s ditétem nemocnym nékterym ze skupiny tzv. vzacnych onemocnéni. Nékteré faktory uvadime dale. Pfitom pro

vSechnytidaje, ndzoryatvrzeniddle uvadéna platijedna zakladnizasada: ,Nic neniabsolutné platné a nic neni neménné -
naopak, realita zivota jednotlivych rodin se navzdjem zdsadnim zpisobem odliSuje”. Dale uvadéné zkuSenosti a pravidla

proto predstavuji nezbytnou miru zjednoduseni a schematismu, kterd ovSem vyvérd z dlouholetych praktickych zkuse-
nosti zivota takto zasazenych rodin.

1.2.1 Rodina se zdravotné postizenym ¢lenem jako neopakovatelna socialni jednotka

Je tieba poukazat na obtize, které nastanou vzdy, chceme-li hovofit o ,rodiné pecujici o ¢lena rodiny se vzacnym onemoc-
nénim”. Zaméfime-li se na kvantitativni stranky zivota téchto rodin, které dokazeme popsat ¢iinterpretovat z obecnych

¢inami zjisténych dat, dfive ¢i pozdéji narazime na obtize takto pojatych Setfeni a pohledu.! Jsou jimi nizkd droven refle-
xe kvalitativnich stranek zivota rodiny a postizeni individudlnich a jedinecnych aspekti v jejich zivoté. Ty jsou pro kazdou

odlisné. Lisi se v desitkdch hodnot a charakteristik jak vnitinfho Zivota, tak vnéjsiho ramce jejich existence. Zamétime-li

se proto na hledani specifik umoznujicich prozkoumat detailnéji podminky Zivota rodin pomoci kvalitativnich méticich

nastroji, dojdeme zanedlouho k témuz okraji, na néjz narazilo chvili pfed tim Setfeni kvantitativni. Byt se bude jednat
o srazku ,z druhé strany”. Nazor nékolika pfislusnikd skupiny, byt v rdmci sebelépe zvladnutého kvalitativniho (a tfeba

idlouhodobého) méfeni, nemtze nikdy zcela vyéerpat obecny makrospolecensky ramec daného jevu. Pro poznani skutecné

situace v té které rodiné je nutnd kombinace pfistupu kvantitativniho (nutna znalost makrospolecenského ramce posta-
veni této skupiny rodin, véetné socidlnich, ekonomickych a demografickych aspektt) a pfistupu striktné individualni-
ho - kvalitativniho, ktery umoznizohlednit obecné poznatky a spravné je aplikovat na situaci konkrétnirodiny. To vSe pii

patfi¢né lidské a odborné vyzralosti pracovnika, kterékoliv pomahajici profese — vnasem piipadé primarné poradenského

pracovnika SPC.

Pozorujeme zasadni rozdily v potfebach a moznostech, ale i ndzorech, zkusenostech, prozitcich a dovednostech rodiny,
ktera pecuje o dité se vzacnym onemocnénim za téchto podminek:
a) dité je narozeno jako prvni a zdravi sourozenci jsou mlads$i, nebo naopak, nemocné dité md jednoho ¢i dva starsi
sourozence;
b) dité je ve fdzi onemocnéni, kdy klinicky prubéh je mirny, nejsou zasazeny rozhodujici organy a vnéjsimu pozorovateli
se situace mlize jevit ,normalizovand”;
¢) dité je jiz velmi téZce postiZeno projevy onemocnéni, zasaZena je vétsina zivotné dalezitych funkci, je zcela odkaza-
no na pécia pomoc pecujici osob;

1 Napf. na str. 14 uvadime primérnou ¢asovou dotaci denni péce o zavislou osobu v rodindch pecéujicich o élena rodiny ve III. a IV.
stupni zdvislosti na péci. Jakkoliv bylo Setfeni reliabilni a validni pro danou skupinu, jedna se pouze a jen o primeér, nevypovi-
dajicinic o kvalitativni strance tohoto tdaje v té ¢i oné rodiné. V tomto piipadé se vSak alespon jednalo o reprezentativni vzorek,
vétsina obdobnych vyzkumdi je zaméfena na nékolik desitek osob.
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d) onemocnéni je omezujici, ma vliv na kvalitu Zivota, pfesto umoznuje prozit relativné ,bézny” Zivot;

e) onemocnéni je tak zasadni, Ze progndza vyvoje zdravotniho stavu je vétSinou ¢i vzdy rizikovd, ¢i dokonce kriticka
az infaustni;

f) dité je ,nemocné”, ovsem kromé zdkladniho onemocnéni méa i obrovské vykyvy v chovani, se ziejmymi prvky agrese
a obdobnych poruch, mimofadné zatézujici okoli svymi projevy.

Ale uvadét je mozno i dalsi faktory, netykajici se bezprostfedné onemocnéni:

g) vrodiné je materidlni dostatek nebo naopak rodina se pohybuje pod hranici hmotné nouze;

h) rodina je dplna a $irsi, s vice sourozenci ¢i vicegenera¢ni rodina nebo naopak z pivodni rodiny ztstal jen pecovatel/ka
a dité, o néz je pecovano;

i) dlouhodobd péce byla podstatnym nebo zavaznym diivodem pro rozpad vztahti mezi ostatnimi ¢leny rodiny;

j) druh vzacného onemocnéni (hloubka zavislosti na péci) nebranirodiné v navazovani obvyklych spolec¢enskych vzta-
hti a neomezuje zdsadné travenivolného casu;

k) rodina (jeji ¢lenové) pecuji nékolik tydnt ¢i mésict nebo rodina, v niz se o nemocné dité staraji dlouhodobé, to je
vice nez patnact let;

1) v okoli rodiny jsou k dispozici podptrné sluzby oficidlnich poskytovatell socidlnich sluzeb a rodina ma finanéni
prostfedky na jejich vyuziti nebo naopak nejsou Zadné sluzby k dispozici nebo rodina nemd dostatek prostfedkd na
jejich potizeni.

Uvedené modelové situace maji zasadnivlivna potiebuvnéjsipodpory, aleivnitini motivacia soudrznost pec¢ujicirodiny.
Zejména plati: vSechny uvedené modely se vzajemné kombinuji a prolinaji. Ujedné rodiny se tak v pribéhu péce setkame
s tim, zZe se ocitd postupné v nékolika modelovych situacich popsanych vyse. Pracovnik SPC, ktery v rodiné jakymkoliv
zplisobem intervenuje, by mél vzdy védét, v které fazi svého Zivota (fazi péce) se rodina nachazi!

1.2.2 Nizka uroven verejné podpory pecéujicim rodinam

Patfi sem zejména nedostatecné zajisténi podptirnych sluzeb ,idlevné” péce, které by doplnily osobu pecujici v jejim dsili
a umoznily castéjsi oddech a rehabilitaci. Novy zakon o socidlnich sluzbach zakotvil dfive nezndmé typy socidlnich sluzeb,
které mohou byt v doméci pééi rodiny vyuZity. Problémem ziistava jejich teritoridlni zajisténi (jsou mista v CR, kde p¥islus-
nou sluzbu prosté sehnat v dostupném okolinelze). Stejné tak je problémem finanéni narocnost péce zajisténé profesional-
nimi poskytovateli. I kdyz se sazba za hodinu péce pohybuje nejcastéji do sta korun, i tak je to pro mnohé rodiny a pecujici
osoby nepfekonatelnou prekazkou. Hovoiime-li o nizké drovni podpory pro pecujici osoby, mame na mysli napfiklad i nee-
xistenci ,statem garantované péce” zdravotni, kdy by po urcité dobé péce (napf. po péti ¢i deseti letech) mély mit pecujici
osoby narok na lazeniskou péci (pfipomenme, ze napf. policisté tuto moznost maji). O nizké podpoie domaci péce svédci
iproblémy, do nichz se pecujici osoba neziidka dostava po pfechodu do dichodu, kdy doba péce (byt vtomto sméru probéhly
v minulych letech urcité tpravy a zlepSeni) a ji odpovidajici ,vydélek” v praxi znamend, zZe pfiznany dichod pecujici osobé
je velmi nizky - jednim slovem nedostateény. Nékteré véci (napf. zminéné dichody ¢i lazeniskou péci) mize stét zajistit,
existujiitakové, jejichz fesenije dlouhodobé a spoéiva v celkovém ekonomickém a socidlnim rozvoji nasirepubliky.

Domdci péce vrodinach vSak znamend nezanedbatelnou vyhodu i pro stét a jeho vefejné rozpocty. Stale plati, Ze domdci
péce je pro stat daleko levnéjsi, nez péce poskytovana u registrovanych poskytovateld. Osoba ve III. stupni zavislosti na
PECi obdrzi piispévek ve vysi 8 tis. K¢ mésicné a z néj jsou hrazeny potieby péce - tudiz napf. i odména pecujici osobé. Pfi
umisténi do zafizeni s celoro¢nim pobytem stoupne poZadavek na vefejné rozpocty nejméné dvojnasobné, ale také ¢tyina-
sobné.

Ddle v textu (pod pism. e) uvddime asovou naroc¢nost péce a rovnéz modelovy pocet hodin, za néz si osoba s prispévkem na
péci mize pofidit (koupit) sluzbu pro svou osobu. Tento daj, spolu s tzv. dichodovym zajisténim pecujicich osob, je nejvy-
raznéjsim dokladem skutecné irovné podpory péce v rodinach.

Samostatny problém pfedstavuje vztah Skolského systému k potfebam takto nemocnych déti. Termin specidlni vzdé-
lavaci potieby je v této kategorii zasadnim terminem. Pfesto, z fady divodi, Skolsky systém dosud neumi potieby této

skupiny svych ,klientd” naplnit. Divodem je kombinace ndsledujicich faktori:

 relativniojedinélost vyplyvajiciz podstaty vzacnych onemocnéni (vefejné systémy jsou obecné méné schopné reagovat
na specifika, zvlastnosti a marginalni - ze svého pohledu - problémy diléich skupin),
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e proménlivost onemocnéni, a tim i proménlivost potieb ditéte v pribéhu détského véku (pro vzacna onemocnéni je
charakteristicka neustala ,proména” ditéte, zpravidla souvisejici s progresi, tj. zhorSenim zakladniho onemocnéni).
Prizplisobeninové situacije naroéné i pro pecujicirodinu. Pro ,neosobni” vefejné systémy podpory je pak pfizptisobeni
aktualnim problémim ditéte téméf nefesitelné.

 relativni rigidita ¢eského vzdélavaciho systému (vlivem fady historickych okolnosti, obecné charakteristiky ceské
spoleénosti - a jejiho ,zrcadla” - vzdélavaciho systému - neni tento pfili§ naklonén feSeni problematiky ,mensin”.
Vétsinova ceska spolecnost - i jejivzdélavaci systém, jistym zptisobem umi zvladnout ,hlavni proud” - méné uz indivi-
dudlni potfeby jednotlivce a specifickych skupin. Uvedené plati navzdory desetiletim, po néz se studenti pedagogiky
vSech typt a druhd Skol u¢i o zasadé ,individudlniho pfistupu”),

¢ individudlni obavy a nepfipravenost konkrétniho pracovnika (at jiz se jednd o pracovnika poradenského zatizeni, kde
predpokladdame vy$si miru odborného zdjmu a empatického pristupu, ¢i povytce naprosto nepfipravenych pedagogt
Skol hlavniho proudu a casto i Skol tzv. specidlnich na pfitomnost ditéte s nékterym skutecné ojedinélym ,vzacnym*
onemocnénim.

1.2.3 Ekonomicka situace rodiny s ditétem se vzacnym onemocnénim

V nasirepublice je obvyklé, ze ,bézné” rodiny jsou tzv. dvoupiijmové, tj. oba dva partneri pfispivaji do rodinného rozpoc-
tu. Pramérny plat v Ceské republice za rok 2010 ¢inil cca 23,5 tis. korun a p¥iblizné 60 % osob tohoto piijmu nedosahuje.
Pokud je rodina tplna, pak je pro osoby s primérnym piijmem obtizZné, aby se jeden z nich stal pecujici osobou, tzn. rezig-
noval na sviij pracovni potencial a plné se vénoval péci. Jesté slozitéjsije to urodin, v nichz se partnetirozesli a péce (at
jiz o dité ¢irodice) ztstala na partnerovi, ktery Zije osaméle. Ve vSech piipadech je, zvlasté v souvislosti s ekonomickym
vyvojem od roku 2008, obtizné ziskat praci. Vzhledem k nastaveni vyse mezd (odpovidajici produktivité prace) je u nds
také méné rozvinuta prace na ¢astec¢ny ivazek, piipadné s flexibilni pracovni dobou, ktera by umoznila sladit pééi o ¢lena
rodiny a zachovat pracovni potencidl pecujici osoby.

Vylouceni z prace je pro rodiny ztrata nejen ekonomicka, ale vyraznym zptisobem modifikuje sebehodnoceni a sebedi-
véru pecujicich osob! Vroce 2007 uvedly pecujici osoby v pilotnim vyzkumu kvality zivota osob pecujicich o ¢lena rodiny
se zdravotnim postizenim (na tizemi hl. mésta Prahy)? k vyroku ,protoze nepracuji, citim se spoleensky izolovan” hod-
noceni 4,2 na sedmibodové Likertové Skdle, kdy hodnoceni 7 pfedstavovalo maximdlni souhlas. Pokud péce v rodinach
pokracuje jako dlouhodobd a jeden z partnerd (nejéastéji zena) trvale ztrati kontakt s pracovnim trhem, modifikuje to
zpravidla nejen vnimdani vlastni osobnosti, ale i vztahy obou partnerd. Nemusi se jednat jen o zhorSeni vztahd, je viak
obvyklé, ze dochazi k rozdilnym pohledim na hodnotu domaci prace.

Zasadnim ,problémem” je vyse a ,koupéschopnost” tzv. ,pfispévku na péci” - jako zdkladni podptrné kategorie urcené
pecujicim rodindam. V fadé pfipadl pravé rodiny s ditétem se vzacnym onemocnénim tzv. ,nedosahnou” na vyssi stupné
prispévku. 0 vysi podpory ¢astecné v dalsim bodu.

Ekonomicky nedostatek nemd dopady jen na vnitini stabilitu rodiny, ale velmi casto i na moznosti zajisténi odpovi-
dajicich pomicek a podpory nemocného ditéte. Nejsou vyjimkou situace, kdy rodina nemocného ditéte po dlouhé roky
(pfestoze tzv. ,zila z jednoho platu”) pfispivala na mzdu asistenta u ditéte ve Skole! Tento neuvéfitelny model je dalsim
z dokladd nizké irovné vefejné podpory témto rodindm. (v souvislosti s provedenou novelou vyhlasky MSMT ¢. 73/2005 Sh.
od. 1.9. 2011 by snad mél byt odstranén).

1.2.4 Vysoka casova narocnost domaci péce o dité se vzacnym onemocnénim
V odborné i laické vefejnosti vcelku panuje shoda nad konstatovanim, ze ,domdci péce v rodinach” je velmi naroéna.

Podrobnéjsi zkoumdani oné ,narocnosti” vSak nebyva zvykem. Nasledujici idaje pochazeji z vyzkumu provedeného vroce
2010 u rodin pecujicich o své dité se vzacnym onemocnénim.?

2 Kol. autord: Zavére¢nd zprava vyzkumu pracovnich kompetenci osob pecujicich o élenarodiny se zdravotnim postiZzenim na izemi
hlavniho mésta Prahy, Olomouc: VCIZP, 2008.

3 Michalik, J. a kol. Zavére¢na zprava z vyzkumu ,Kvalita Zivota osob pecujicich o élena rodiny se vzdcnym onemocnénim”,
Olomouc: IRVS, 2010.
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Graf. ¢é. 1 Soucet doby pfimé péce a dohledu dle skupin vzacnych onemocnéni

Pfima a nepfima péce - srovnani
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piima péce

Pfevedeme-li namérené tidaje na mési¢ni hodnoty péce - a porovname-1i je s vysi pfispévku na péci, ziskame tidaje
uvedené v nasledujici tabulce:

Tabulka €. 1: Koupéschopnost pfispévku ve vztahu k dobé péce a dohledu u skupiny rodic¢h pecujicich o dité se vzacnym
onemocnénim.

Stupen zavislosti Péce a dohled zaden | Péce adohled za mésic Néklagl%?ii Eééi za Z?Sgigiiﬁisi’tkz*e
Cysticka fibréza 13h 4 min 392 hodin 39200 6,9
Spin. muskuldrni atrofie 18h 46 min 563 hodin 56 300 4,8
Mukopolysacharidéza 14h 38 min 439 hodin 43900 6,2
Metabolickd onemocnéni 20h 18 min 609 hodin 60900 4,5
Achondroplazie 13h 49 min 404 hodin 40500 6,7

*

jedna se o naklady na péciv situaci odpovidajici danému poctu hodin a hodinové odméné 100 K¢
(obvykld cena sluzby u registrovanych poskytovateli).

** jednd se o pocet dni, vnichz lze z ptispévku sluzbu koupit pfi primérném poctu dniv mésici 30

a hodinové cené sluzby 100 K¢ a prispévku na péci ve I1I. stupni.

Uvedené vysledky byly prvnim redlné naméfenym ddajem, ktery u nas zjiStoval hodinovou dotaci - tedy ¢asovou naroc-
nost péce o tuto skupinu pacientt - nemocnych déti.

I pfi respektovani mozné statistické chyby se potvrdila minimalné dvé nasledujici zjisténi:

Hodinova odména osoby pecujici o osobu zavislou na pééi (pfedpokladame, Ze cely pfispévek na péci (4 tis - 12 tis. K¢,
dle stupné zavislosti na péci) bude vyuzit pouze na odménu pecujici osobé ¢ini dle stupné zavislosti cca 10 - 19 korun za
hodinu. A to vsituaci, kdy tzv. minimdalni hodinova mzda v Ceské republice ¢ini 48,10 K¢!

Pocet dni, po néz by bylo mozno z pfispévku na pééi uhradit potfebnou sluzbu jinou osobou nez élena rodiny (pracu-
jiciza uvedenych v prameéru 15 K¢ za hodinu), tj. pfi dhradé 80 K¢ za hodinu, ¢inipiiblizné 5 az 10 dniv mésici! Jestlize
uvazujeme o koupi sluzby u registrovaného poskytovatele (osobni asistence, denni stacionat), potom pfi platné cené
sluzby za hodinu - 100 K¢ se jednd pouze o0 4 az 6 dni v mésici!
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1.2.5 Zavislost rodiny na skuteéném stavu (projevech) nemoci ditéte

Pro posouzeni pecujici rodiny, pro hodnoceni rtiznych stranek jejiho zivota pracovnikem SPC je vhodné uvazit nasledu-
jicitfi kritéria hodnoceni, jejichZ vzajemnym porovnanim a kombinaci mdZeme usuzovat na obecnou situaci v pecujici
rodiné. Jde o tyto faktory:

¢ skute¢na a ocekavana délka péce,

e skutec¢na a ocekavana narocnost péce,

¢ podminky pro péci (objektivniisubjektivni).

Zivot pec¢ujici rodiny, zejména té rodiny, kterd pe¢uje svého ¢lena se vzacnym onemocnénim, pfipadné se jednd o dlouho-
dobou pééivice nez deset ¢i patndct let, lze jen téZce poméfovat s vyuzitim kategorii ,bézné”, tedy nepecujici rodiny.

Jeden tatinek, ktery pecoval o nemocnou dceru, se mi sveril, jak uz v dobé pred jejim onemocnénim intenzivné promyslel ,,co by
se stalo kdyby...” To kdyby mélo u néj podobu vlastniho nestésti, jak sam formuloval: ,co kdyz zistanu na ddlnici a uz se nevrd-
tim”... dlouho se nemohl téchto myslenek zbavit, az posléze, bylo to v zacdtku 90. let minulého stoleti, ndhodou objevil banku,
kterd k zaloZeni bézného tictu nabizela i platebni kartu. To nebylo samo o sobé nic neobvyklého, v té dobé bankovni domy rostly
(a krachovaly) jako houby po desti, platebni karty se také zacinaly objevovat. Nicméné - tato méla jednu zvldstnost, chcete-li
vyhodu. Drzitel karty byl pojistén (bez dalsiho poplatku, pouze z titulu jejiho drZeni) na ¢dstku tusim pil milionu korun - po-
kud by zahynul pfi cesté - napt. na ddlnici. Tento tatinek okamzité moznosti vyuZzil - a jak sdm fikal ,,docela mé to zklidnilo.
Najednou jsem védél, Ze kdyby se se mnou néco stalo, byla by zena alespori na urcitou dobu zajisténd - a mohla také zajistit péci
o malou”. Pripomerime, Ze tehdy (ale nakonec i dnes) neni pul milionu korun édstka k zahozen...

Ivbéznych rodindch je obvyklé, ze jeji clenové, a zvlasteé ti zodpovédnéjsi, fesi teoreticky i prakticky otdzky spojené se
zabezpecenim rodiny a jejich ¢lent do budoucna. Pfiznejme vSak, ze u tzv. béznych rodin neni obvyklé, aby se rodice
v produktivnim véku kolem tficetilet bézné zabyvali tim, co by se stalo, pokud pfedcasné zemfou. V pecujicich rodinach
jsou obdobné myslenky relativné bézné. Pro jejich pochopeni (a celé fady dalsich faktord) je mozno pouzit teorii nazva-
nou ,jeden jazyk, dva svéty”. Pro vSechny situace, hodnoty, parametry, které odbornymi metodami v rodinach zkouma-
me, ¢i empiricky popisujeme, pouzivame jeden jazyk a jeho vyrazové prostfedky. Pfislusnik pomdahajici profese (napf.
socidlnipracovnik SPC) tak zkoumd podminky v pecujici rodiné (tfeba pro Gcely pfiznani davky ¢i piispévku) a dozvi se,
ze pecujici v rodiné ,se citi unavena”. Sémanticky vyznam tohoto slova pozornému pracovnikovi neunikne, hrozi vsak,
ze si (byt podvédomé) vybavi desitky dalsich situaci, rodin a osob, véetné jeho samého, které se také ,citily unaveny...”
Ovsem, v podminkach pecujicich rodin a osob se s pfihlédnutim k idajim uvedenym vyse v grafu ¢. 1 jedna o informaci
kvalitativné naprosto odlisnou.

Uvedené lze potvrdit vysledky jiz uvedeného reprezentativniho vyzkumu osob pecujicich o ¢lena rodiny se vzacnym
onemocnénim. Tuénym pismem jsou pro snazsi orientaci oznaéeny modusové hodnoty:

Tabulka ¢. 2: Aktualni stav zivotni pohody pecujicich osob: Mira souhlasu s vyrokem , v posledni dobé u sebe pozoruji“:

Projevy pocitu

Vyrok, tvrzeni:

velmi casto casto ziidka vibec ne neodpov. Celkem
schopnostimitvecipod | o o 0o | 103 | 3456% | 142  47,65% | 24 = 805% | 1 . 034% | 298  100,00%
kontrolou 5 5 5 5 5 5
deprese a beznadéje 28 9,40% 81 27,18% | 116 :38,93% | 72 24,16 % 1 0,34% | 298 :100,00%
velké Gnavy 71 23,83% | 124  41,61% | 83 | 2785% | 19 | 6,38% | 1  0,34% | 298  100,00%
neschopnosti uzit 45  1510% | 115 38,59% | 89 | 29,87% | 49 | 16,44% | O  0,00% | 298 | 100,00 %
volnou chvili
neschopnost radovat se 25 8,39% 77 25,84% | 124 : 41,61% | 71 23,83 % 1 0,34 % 298 100,00 %
ztrdta Zivotnich 37 | 12,42% | 83 | 27,85% | 105 : 3523% | 70  23,49% | 3 . 1,01% | 298  100,00%
perspektiv
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Pecujici osobyvtéto casti hodnotily ,aktudlni” stavv dané oblasti. Nejcastéji potvrzuji pocit velké tinavy, ztraceji schop-
nostuzit sivolné chvile, ato vSeve vice nez poloviné pfipadf. Nasleduje v cca 40 % pocitovana ,ztrata osobnich zZivotnich
perspektiv”. Pfipomenout je tieba, Ze se jedna o souhrnné ddaje za v§echny skupiny pecujicich osob - v jednotlivych
skupindch se projevily vyrazné rozdily mezi skupinami. Zejména se to projevilo u osob pecujicich o dité s mukopolysa-
charidézou a cystickou fibr6zou na strané jedné a na druhé strané u osob pecujicich o dité s achondroplazii.

Tabulka ¢. 3: ZvySeni izolace peéujicich osob ve spoleénosti

ano spise ano neumitp spise ne ne neodpovédélo
posoudit

Druh onemocnéni

Cet. | Rel. éet. | Cet. | Rel.cet. | Cet. | Rel.&et. | Cet. | Rel.cet. | Cet. | Rel.cet. | Cet. | Rel. éet.
Cysticka fibréza 28  24,78% | 38 33,63% | 18 | 1593% | 11 . 9,73% | 18  1593% | 0 . 0,00%
Achondroplazie 3 638% | 9  1915% | 15 31,91% | 2 . 426% | 18 3830%| O . 0,00%
Lizglbslil s 13 | 22,03% | 14  23,73% | 12  20,34% | 7  11,86% | 13 | 22,03% | 0 . 0,00%
onemocneni
Dkl 11 2391% | 9 | 1957% | 12  26,09% | 6  13,04% | 7 | 1522% | 1 = 217%
atrofie § § § § § §
Mukopolysacharidéza | 15 @ 4545% | 12 3636% | 1  3,03% | 4 1212% | 1  303% | 0 . 000%

Mimotddné zavaznou situaci - pocit izolace pecujici osoby - postihuji ddaje v pfedchozi tabulce. I v zde se projevilo
zakladni pravidlo, jez jsme pro vzacna onemocnéni postulovali vySe: pravidlo odlisnosti a vnitini diferenciace i v této
z celkového pohledu relativné malé skupiné déti (rodin). PovSimnout si lze maximalné negativnich pocitd uvadénych
osobami pecujicimi o dité nemocné MPS a obdobné vysoké procento pecujicich osob u déti s CF! Uvedené idaje jsou oprav-
du alarmujici. A l1ze vyslovit divodny pfedpoklad, Ze se nemohou nepromitnout do vztahd pecujicich osob k socidlnimu
okoli. A to riznym zpisobem.

Tabulka ¢. 4: ZhorSeni ekonomické situace rodiny pecujici osoby

o neumim o < ax
ano spise ano posoudit spiSe ne ne neodpovédélo

Druh onemocnéni

Cet. | Rel.cet. | Cet. | Rel.cet. | Cet. | Rel. éet. | Cet. | Rel.cet. | Cet. | Rel.cet. | Cet. | Rel. cet.
Cysticka fibroza 36 31,86% | 30 . 2655% | 20 | 17,70% | 16  1416% | 10 . 885% | 1 . 0,88%
Achondroplazie 9 1915% | 9 | 1915% | 14  29,79% | 3  6,38% | 12 2553% | O . 0,00%
Metabolickd 23 13898% | 12  2034% | 11  18,64% | 6  1017% | 6 @ 1017% | 1 1,69%
onemocneni
Spinalni muskuldrni 8  1739% | 11  2391% | 14 3043% | 8  1739% | 4 | 870% | 1 | 217%
atrofie : : : : : :
Mukopolysacharidéza | 10 @ 30,30% | 12 36,36% | 8  2424% | 2  606% | 1  303% | 0 . 000%

Vyse jsme uvadéli, Ze znacné procento rodin pecujicich o dité se vzacnym onemocnénim je tzv. jednopiijmovych a rovnéz
jsme uvadéli analyzu mozného vyuziti pfispévku na péci. Nyni vidime, Ze pecujici osoby potvrzuji pfedpoklad o vlivu
dlouhodobé péce na ekonomickou situaci rodiny. Nepiekvapi, Ze opét uvadéji nejvétsi zhorSeni rodiny pecujici o dité
s MPS, ndsledované skupinami pecujicimi o déti s metabolickym onemocnénim a cystickou fibr6zou. Opét nejméneé zasa-
zeny z ekonomického hlediska dlouhodobou péci jsou rodiny pecujici o dité s Achondroplazii. Z idajd lze prokazatelné
urcit souvislost mezi ndroc¢nosti (kvantitativné i kvalitativné) péce a moznosti rodi¢d zistat ekonomicky aktivnimi.
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Graf ¢. 3: Respondenti a jejich o¢ekavani do budoucna dle jednotlivych skupin onemocnéni

Océekavani respondenti do budoucna

50 %
40 %
/
/
30% |- | /
7
/
/
20% | |— /
7
10% 4 4
0% J_IL
.. 4 nevim, 7
1 bojim se 2 3 »anitak, 5 6 maximalné Nevod'po-
toho . o s védélo
anitak tésim
‘J Cysticka fibréza 33,63 % 9,73 % 11,50 % 6,19 % 13,27 % 16,81 % 7,08 % 1,77 %
J Achondroplazie 10,64 % 2,13 % 17,02 % 8,51 % 17,02 % 38,30 % 6,38 % 0,00 %
j Metabolicka onemocnéni 38,98 % 1,69 % 5,08 % 5,08 % 11,86 % 20,34 % 11,86 % 5,08 %

ﬂ Spindlni muskuldrni atrofie | 34,78 % 13,04 % 8,70 % 8,70 % 8,70 % 13,04 % 10,87 % 2,17 %

I Mukopolysacharidéza 45,45 % 6,06 % 21,21 % 6,06 % 15,15 % 6,06 % 0,00 % 0,00 %

Z hlediska zakladni socio-psychické charakteristiky pecujicich osob je projekéni otdzka jejich oc¢ekdvani do budoucna
velmi vyznamna (ve vyzkumu bylo doplnéno i vnimanim aktudlniho pocitu ,$tésti”). Vysledky nejsou piiznivé. Opét
s vyjimkou skupiny ,Achondroplazie” vykazali respondenti (a v souladu s dale uvedenymi ddaji spiSe respondentky)
vyraznou miru obav z budoucnosti. Opét se jednd o disledek jednoho ze zdkladnich znakt vétsiny tzv. vzacnych onemoc-
néni. Je jim obvykld mira progrese zdravotniho stavu déti. Jestlize u tzv. bézného zdravotniho postizeni, byt ¢asto i hlu-
bokého, existuje moznost zlepSeni stavu ditéte nebo alespon vybranych funkci organizmu, potom v piipadé vzacnych
onemocnéni je velmi ¢asto, navzdory veskeré péci rodicti, dité ,odsouzeno” ke zhorSeni zdravotniho stavu. A ve vybra-
nych piipadech (napi. MPS, SMA ¢i CF) dokonce k pfedéasné smrti. Otdzkou dalsiinterpretace ztistava dopad popsaného
stavu ,negativnich oc¢ekavani” do struktury osobnosti pecujici osoby, vztahti v rodiné apod. Pracovnik SPC by si mél byt
téchto skutecnosti védom vzdy, pracuje-li s rodinou takto nemocného ditéte.

1.2.6 Péce v rodinach je z velké miry zalezitosti Zen (matek)

Jednd se o znamy (a tak jiz i obecné ptijimany) fakt potvrzujici skuteénost, Ze péce o nemocné dité je v rodinach velmi
vyrazné zalezitosti Zen. Pravé ony jsou tim, kdo ,musi” rezignovat na vlastni osobni cile, méni svou roli na trhu prace
na roli pecujici osoby. Pfi vySe uvedené kvalité tzv. podplrnych sluzeb, pfi vyse uvedené vysi materidlni a ekonomické
nevyvazeného (a ve vztahu k zenam diskriminaéniho) postaveni pfislusnikt jednoho pohlavi, nez je uvedena dlouho-
doba domaci péce. Jestlize jsme vyse hovofili o vybranych charakteristikdch uvadénych rodinami ditéte se vzacnym
onemocnénim, potom je u vSech mozno uvést, ze se vyrazné tykaji zejména zen. Svéd¢ci o tom nasledujici ddaje:
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Graf ¢. 4: Pocet Zen vypliiujicich dotaznik respondenta vyzkumu kvality Zivota pecujicich osob.

ERERL

Cysticka fibréza
Achondroplazie
Metabolickd onemocnéni
Spindlni muskuldrni atrofie

Mukopolysacharidéza

Pohlavi respondenti

i
muzi zeny Neodpovédélo
18,58 % 77,88 % 3,54 %
42,55 % 55,32 % 2,13 %
42,37 % 57,63 % 0,00 %
39,13 % 60,87 % 0,00 %
36,36 % 63,64 % 0,00 %

Tvrzenou skutecnost vys$si miry péce zen explicitné potvrzuji vysledky v nasledujicim grafu. Jedna se o odpovéd na

otazku, ,kdo nejvice vrodiné pecuje”:

Graf ¢. 5: Vrodinach nejvice pecuji tyto osoby

ENERL

Cysticka fibréza
Achondroplazie
Metabolickd onemocnéni
Spindlni muskuldrni atrofie

Mukopolysacharidéza

Nejvice pecujici osoba v rodiné

7{

it
Zena stfidame se Neodpovédélo
83,19 % 15,93 % 0,88 %
59,57 % 38,30 % 2,13 %
74,58 % 22,03 % 3,39 %
71,74 % 28,26 % 0,00 %
84,85 % 15,15 % 0,00 %
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Role otcti v pecujicich rodinach je rovnéz predmétem vybranych sledovani‘, ve vztahu k détem se vzacnym onemocnénim
(a postizenim obecné) je vSak popsdna daleko méné.

Znovu je tieba zopakovat, Ze vzdy, kdyz hovoiime o pecujici rodiné, vzdy, kdyz uvadime vysledky vyzkumi ma-
pujicich postaveni pecujicich osob, de facto hovofime o Zenach. Ony jsou tim, kdo nese nejvétsi bfemeno piimé péce,
ony jsou tim, kdo v budoucnu po odchodu do diichodového véku znovu pociti skutecnost, zZe dlouha léta ,nepfispivaly
do systému dichodového pojisténi”.

Zavér

Situacivrodindch pecujicich o dité se vzacnym onemocnénim je nutno hodnotit podle celé fady faktort. Mezi nejobvyk-
lejsi dosud pattfilo vnimdani situace z hlediska ,p¥ijeti faktu onemocnéni ¢i postizeni ditéte”, jak jej vypracovala a dale

rozpracovava fada autort povytce psychologické provenience. Cilem tohoto textu bylo ukazat pracovnikidm v SPC i dalsi

oblasti, které maji vyznamny vliv na stabilitu rodiny, vnitinivztahy i moznosti i¢astnit (¢i netcastnit) se tzv. spolecen-
ského zivota. VSechny naméfené tidaje (vice o nich v cit. zavére¢né zpravé z vyzkumu) mohou poradenskému pracovniko-
viv SPC pomocivhodnoceni aktualni situace - a tim objektivnéjSimu posouzeni specidlnich vzdélavacich potieb ditéte.
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2 MUKOPOLYSACHARIDOZY (LYSOSOMALNI STRADAVA ONEMOCNENT)

Jifi Zeman, Pavel JeSina, Martin Magner, Tomds Honzik, Lenka Vitnerovd
2.1 Medicinské aspekty onemocnéni

Mukopolysacharidézy (MPS) pfedstavuji heterogenni skupinu dédi¢né podminénych onemocnéni, ktera patii mezi ly-
sosomalni onemocnéni se stfadanim. Lysosomy jsou bunécné organely, které stépi, odbouravaji a odstranuji vysoko-
molekuldrni latky (makromolekuly), které jiz nemaji v organismu uplatnéni. Pfi poruSe lysosomdlnich funkei dochdzi
k hromadéni a stfadani nerozloZenych a neodstranénych makromolekul uvnitf lysosomu. Zvétsené lysosomy méni tvar
bunék, poskozujijejich funkcia pomalu, ale progresivné, vedou ke klinickym projevim onemocnéni. U pacientt s MPS se
v téle hromadi glykosaminoglykany (GAG), kterym se dfive fikalo mukopolysacharidy. GAG pfedstavuji dalezitou slozku
pojivové tkané a diky svym vlastnostem urcuji pevnost i elasticitu tkdni véetné chrupavky a cévnich stén. Skladaji se
z dlouhych polysacharidovych fetézcti, které jsou navazany na specifické proteoglykany. Podle sloZeni se rozlisuje néko-
lik typl GAG, napiiklad dermatansulfat, heparansulfat nebo keratansulfat.

Diagnéza mukopolysacharidézy je zalozena na klinickém podezieni, na prikazu zvyseného vylucovanijednotlivych typa
GAG v moci, na enzymatickém vysetifeni v izolovanych leukocytech nebo kultivovanych fibroblastech a na molekularné-
biologickém vySetfeni. Diilezitd je v€asna diagnostika, a to nejen pro tcely genetického poradenstvi v postizené rodiné
a dostupnost prenatalni diagnostiky, ale i pro nartistajici pocet onemocnéni, ktera jsou lé¢itelnd transplantaci hematopo-
ietickymi kmenovymi bunikami (HSCT) nebo enzymovou substituéni terapii (ERT, ,enzyme replacement therapy”).

Podle typu enzymatického defektuipodle zdvaznostiklinického postizeni se mukopolysacharid6zy déli na nékolik typa.
Podle potradi, v jakém byly nemoci objeveny nebo podle jmen 1ékaftd a lékatek, ktefi onemocnéni popsali jako prvni, se

MPS oznacuji: MPS I (syndrom Pfaundlera a Hurlerové, MPS I-H), pozdéji byla popsdna i mirnéjsivarianta tohoto onemocné-
nijako syndrom Scheie (MPSI-S), MPS II (syndrom Hunter), typ MPS I11 (syndrom Sanfilippo), typ MPS IV (syndrom Morquio),
typ MPS VI (syndrom Maroteaux Lamy) a velmi vzdcny typ MPS VII (syndrom Sly).

Mukopolysacharidézy sice patfi mezi onemocnéni s velmi vzacnym vyskytem, ale ptesto se v Ceské republice kazdy rok
narodinékolik détis nékterou z forem MPS. Charakteristickym znakem MPS je mimofadna zavaznost onemocnéniitézky
a progresivni pribéh onemocnéni spojeny s fadou somatickych i funkénich zmén v organismu postizené osoby. Mukopo-
lysacharidézy predstavujii mimofadnou zatéz pro nejblizsi rodinu a ostatni pecujici osoby.

MUKOPOLYSACHARIDOZA I (MPS I)

Pfi¢ina onemocnéni

Mukopolysacharidéza I (MPS I) je dédi¢né podminéné lysosomdalni onemocnéni, které je zpiisobeno poruchou enzymu
alfa-L-iduronidazy. Tento enzym u zdravych osob odbourava a odstranuje z organismu glykosaminoglykany (GAG, diive
mukopolysacharidy), které pfedstavuji dilezitou slozku extraceluldarni matrix. Porucha alfa-L-iduronidazy u pacientd
s MPS I zptisobuje pomalé, ale progresivni hromadéni a sttddani GAG v tkanich s naslednou poruchou jejich funkeci.

Vyskyt a dédicnost

MPS I patii do skupiny velmi vzacnych onemocnéni. Vyskyt MPS I v populaci se odhaduje na cca 1:100 000. Dédic¢nost
MPSTIjeautosomdlné recesivni. Znamenato, ze onemocnénivznika jen v piipadé, kdy dité dostane genetickou informaci
o onemocnéni (tzv. mutaci v genu pro MPS I) soucasné od obou rodicli. Oba rodice jsou zdravi pfenaseci (heterozygoti)
pouze jedné mutace v genu pro MPS I. Pokud dité dostane mutacijen od jednoho z rodicii, stdva se zdravym pfenasecem,
ale existuje i moznost, Ze mutaci nedostane ani od jednoho z rodici.

Klinické déleni MPS I na t¥i podtypy

MPS I je pomalu progredujici onemocnéni s multisystémovym postiZenim a Sirokou variabilitou klinickych pfiznak.
oftalmolog H. G. Scheie popsal nejmirnéjsi pribéh onemocnéni (MPS I-S, syndrom Scheie), pro ktery je typicky pozdéjsi
zacatek a mirnéjsi klinické postizeni. Uprostied klinického spektra je syndrom Hurler-Scheie (MPS I-HS).
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Klinické projevy u pacienta s MPS I

Prvni pfiznaky tézké formy MPS I-H se objevuji v kojeneckém véku a postizené déti (pokud nejsou lé¢eny) umiraji v dd-
sledku kardiorespiraéniho selhani mezi 3.-10. rokem Zivota. Castd je makrocefalie, hypotonie, hepatosplenomegalie, um-
bilikalni a inguinalni kyly. V batolecim véku se prohlubuje kraniofacialni dysmorfie s prominujicim celem, sedlovitym
nosem a makroglosii. Casté jsou infekty hornich cest dychacich, zvétsené adenoidni vegetace, porucha sluchu, zakal
rohovky, hrudni kyféza s protruzi sterna, gibbus v oblasti hrudni patete, bederni hyperlordéza, omezena hybnost velkych
imalych kloubti, drapovité postaveni prstt narukou, syndrom karpalniho tunelu, porucha rtistu, hypertrich6za a zastava
psychomotorického vyvoje. Ve §kolnim véku dochazi k postizeni srdec¢nich chlopni a rozvoji kardiomyopatie. Zavaznou
komplikaci pfedstavuje rozvoj hydrocefalu a utlak kréni michy.

U pacientd s fenotypem MPS I-HS je priibéh onemocnéni pomalejsi a ocekdvand doba piezitije cca 15-30 let. Piiznaky
onemocnéni se objevuji v batolecim nebo predskolnim véku a deficit intelektu je zpocatku jen velmi maly nebo dokon-
ce i zadny. Mezi prvni pfiznaky onemocnéni mohou patfit hrubé rysy v obli¢eji, porucha rtistu, zakal rohovky, ztuhlost
I-Sje typicky normadlniintelekt, mezi nejcastéjsi obtize pat¥i zakal rohovky a postizenikloubtli a srde¢nich chlopni. Prvni
priznaky onemocnéni se objevuji kolem 5. roku, fada pacient mtze byt dlouho vedena pod nespravnou diagnézou.

Dysmorfické zmény a postiZzeni muskuloskeletalniho systému

Zmény v mékkych tkdnich a kostni deformity jsou typickym znakem MPS I-H i MPS I-HS. Vedou k zhrubnuti rysi v obli-
ceji a ke kraniofacidlni dysmorfii. Pfitomna je makrocefalie s prominujicim celem, makroglosie, sedlovity noc, ztlusté-
ni nostril, rt@ a usnich lalickd, hyperplazie dasni. Casté je hypertrichéza a kariézni chrup. Deformovana sella tvaru J

je typicky rentgeneologicky nédlez na lebce. Déti s MPS I maji kratsi krk, protruzi sterna, hyperkyfézu hrudni patete ¢i
gibbus. Dospéli pacienti maji nizkou postavu a ¢asté bolesti v bederni krajiné. Jemnd motorika ruky je zhorSena, mize

sevyvinout tzv. ,drdpovitd ruka”. Prakticky ve vSech kloubech se mdzZe vyskytnout ztuhlost, bolestivost a flekéni kon-
traktury. SniZuje se vzddalenost, kterou je pacient schopen ujit bez zastavky. P¥i progresivnim postiZeni pohybového

aparatu potfebuji pacienti invalidni vozik. Rtg vySetfeni ukdze zmény ve smyslu ,dysostosis multiplex”, mezi které

patii deformity kloubd, dlouhych kostia panve, dysplasie hlavic stehennich kosti a ovoidni téla obratli.

Gastrointestinalni pfiznaky
Vkojeneckém véku vznikaji casto inguindlni a umbilikdlni hernie v didsledku oslabené pojivové tkdné stény bfisni a zvy-
Seného nitrobfisniho tlaku pfi hepatosplenomegalii. ZvétSenijater viak nebyva spojeno s postizenim jaternich funkei.

Kardiovaskuldrni systém

U vétsiny pacientd vznikaji patologické zmény na srdeénich chlopnich, které se projevuji srdec¢nimi Selesty a pozdéji
istendzou nebo insuficienci. Nejcastéjijsou postiZzeny aortalni a mitralni chlopné s naslednou dilataci srdce a kardiomy-
opatii s méstnavym srde¢nim selhanim.

Respiraéni obtiZze a ORL problematika

Mezi nejéasté&jsi obtize patii obstrukce dychacich cest v diisledku zesileni sliznice faryngu, laryngu a trachey. Cast4 je
spankova apnoe. Hypoventilacni syndrom s dyspnoi, ktery vede k ¢astym plicnim insektim a atelaktazdm, mdze zpa-
sobit plicni hypertenzi a cor pulmonale. Hypertrofie adenoidni tkané je feSena adenotomii. Sttddani GAG v orofaryngu,
dysostéza usnich ktstek, poskozeni sluchového nervu a opakované mesotitidy zptisobuji poruchu sluchu. Senzori-neuro-
ndlni hluchota muze byt zlepSena naslouchadly, ackoli mentdlni troven pacienta je nekdy limitujici pro vyuZiti tohoto zarizeni.

Neurologické projevy a o¢éni postiZeni

U pacientti s MPS I-H se v kojeneckém véku zpomaluje vyvoj kognitivnich a motorickych funkci a celkovy psychomo-
toricky vyvoj se v batolecim véku postupné zastavuje a postupné dochdziik regresi vyvoje, coZ znamena, ze postizené
dité zapomina dovednosti, které se jiz d¥ive naucilo. K postizeni mozku dochaziv disledku hromadéni GAG v nervovych
butikach. Castou komplikaci je i komunikujici hydrocefalus. V pokroéilych stadiich onemocnéni se miize vyskytnout
zvraceni, bolesti hlavy a edém papily. Hromadéni GAG v meningdch zptisobujicijejich ztlusténivede k rozvoji progresivni
cervikdlni myelopatie, kterd mtze vyZzadovat operaéni dekompresi michy. Spatna funkce rukou je zpiisobena flekénimi
kontrakturamiv kloubech. Mezi nejcastéjsi ocni nalezy patii zakal rohovky, porucha zrakové ostrosti (popi. aZ slepota),
glaukom a degenerace sitnice. Degenerace pigmentového epitelu sitnice je doprovazena zhor§enym perifernim vidénim
anocéni slepotou.
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Diagnostika MPS I zavisi na klinickém podezieni. Prvnim diagnostickym testem je stanoveni GAG (mnozstvi a slozeni)
v moci. P¥i podezienina MPS I je nutno vySetfit aktivitu alfa-L-iduroniddzy v izolovanych leukocytech a/nebo v kultivo-
vanych fibroblastech. Pro ucely genetického poradenstvi v rodiné je vhodnd diagnostika MPS I na molekuldrni drovni po-
mocimutaéni analyzy. Prenatalni diagnostika v postiZzenych rodinach je dostupna na biochemické i molekuldrni drovni.

Lécba
Soucasti lécby je socidlni a symptomaticka terapie, ke které patii rehabilitace, dechova rehabilitace, podpora dychani
(tracheotomie a ,CPAP-continuous positive airways pressure”), transplantace srdecnich chlopni ¢i ortopedické korekce
kostnich abnormalit. Pro malé pacienty s MPS I-H a MPS I-HS, u kterych dosud nedoslo k poSkozeni mozku, je metodou
volby transplantace hematopoietickych kmenovych bunék (HSCT). Podminkou dc¢innosti HSCT je HLA identicky ddrce
z rodiny nebo z registru darcli, metoda neni G¢inna u déti s postiZzenim mozku. HSCT md i urcité riziko, napiiklad ze
transplantované bunky se tzv. nepfihoji. Vyvoj v oblasti rekombinantnich proteint v posledni dobé umoznil vyvoj tzv.
Lenzyme replacement therapy” (ERT, enzym substitucni terapie). U pacient s MPS I je lékem volby rekombinantni vari-
anta enzymu alfa-L-iduronidazy, ktery je komercné dostupny pod ndzvem Aldurazyme®. Enzymoterapie je indikovana
u mirngjsich forem MPS I. Enzym nepronikd hemato-encefalickou bariérou a nemiiZe zabranit eventudlnimu rozvoji po-
stizeni CNS. Ve fazi vyzkumu je enzymova terapie do patefniho kanalu. Ve fazi vyzkumu je i perordlni substrat-inhibiéni
terapie MPS I pomocimalé molekuly a také genova terapie.

MUKOPOLYSACHARIDOZA TYP II (MPS II)

Pfi¢iny onemocnéni

Mukopolysacharidéza typ II (MPS II, Hunterova nemoc) je dédi¢né podminéné onemocnéni zpisobené poruchou enzymu
iduronatsulfatazy, ktery se podili na odbouravani glykosaminoglykant (GAG, neboli mukopolysacharidf) v lysosomech. Po-
ruchaiduronétsulfatdzy vede k hromadéni GAG v lysosomech a postiZené bunky a tkané ztraceji schopnost svych zékladnich
biologickych funkci. Onemocnéni dostalo jméno podle Charlese A. Huntera, ktery onemocnéni popsal vroce 1917.

Vyskyt a dédicnost

Mukopolysacharidéza typ II patii mezi vzacna nemocnéni. Vyskytuje se pfiblizné u jednoho chlapce ze 120 az 160 tisic.
Dédiénost MPS II je na rozdil od ostatnich typt MPS gonosomdlné recesivni, tedy vdzand na pohlavni chromozom X,
takze MPS II se vyskytuje prakticky pouze u chlapci. V genu pro iduronatsulfatazu bylo popsanych vice nez 300 mutaci,
u cca 1 % nemocnych chlapci se nedafi geneticky podklad onemocnéné (mutaci) rozpoznat. Divky v postizenych ro-
dinach mohou byt zdravé pfenasecky. Pokud v dospélosti postizeny chromozom X pfedaji synovi, chlapec onemocnéni,
pokud jej pfedaji dcefi, bude divka klinicky zdrava, ale bude prfenasecka jako jeji matka. Divka midze onemocnét jen
velice vzacné.

Klinické pfiznaky onemocnéni
progredujici onemocnéni s manifestacijiz v ¢éasném kojeneckém nebo batolecim véku (MPS II typ A), mirnéjsi forma
onemocnéni se projevuje pozdéji a md i lepsi prognézu (typ B). Mezi obéma typy vSak neexistuje pfesna hranice.
Prvni pfiznaky onemocnéni jsou vesmés nespecifické. Patii k nim pupeéni a/nebo tiiselnd kyla, sedlovity nos,
vétsi obvod hlavy, opakované zanéty hornich cest dychacich, ¢asté zanéty stfedousi ¢i omezend hybnost kloubd.
U chlapct s tézsim typem MPS II se ke konci kojeneckého véku objevuje makroglosie, hepatomegalie, zpomaluje se
rast a opozduje se psychomotoricky vyvoj. Onemocnéni mize postupovat i pomalu a stanoveni diagnézy mtze trvat
inékolik let.

Postava a vzhled
Stradani v chrupavkach se projevi poruchou rtistu i zménami ve tvaru a struktufe kosti s ndslednou protruzi sterna, hy-
perlord6zou bederni patefe a hrbem v oblasti hrudni patefe. Krk je zkrdcen, hrudnik je soudkovity, postupné se méni
fyziognomie obliceje se zaklonem hlavy. PostiZeni chlapci sijsou navzajem velice podobni, jako kdyby vSichni pochédzeli
z jedné rodiny. Sttdddni v jatrech a sleziné vede ke zvétSeni jater a sleziny. Pro zvyseny nitrobfisni tlak a nedostatecnou
pevnost a elasticitu pojiva se ¢asto vytvaii pupecninebo tiiselné kyly.

Pritomna je vyrazna porucha rtistu. Dolnii horni koncetiny jsou mirné pokrcené pro kontraktury v loketnich a kolen-
nich kloubech. Ruce jsou drobné, prsty na rukou jsou zkracené a nelze je pro kontraktury narovnat. Obvod hlavy byva
v prvnich dvou letech zivota zvétSeny (tzv. makrocefalie). Napadné je vyrazné a husté obo¢i, které miize ve stfedni éate
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splyvat. Vlasy jsou husté, vlasova hranice byva polozena nizko. Kofen nosu je vpadly, nostrily obracené smérem dopiedu,
rty jsou ztlustélé. Licni kosti ¢néji dopfedu a celisti jsou pfedsunuté. Mluvi se o tzv. hrubych rysech obliceje. Jazyk je
zvétSeny (makroglossie). Projevem stidddni v kizi a podkozi jsou drobné i vétsi podkozni uzlicky, které u nékterych
chlapct tvoii zejména na ramenou a zadech tzv. hrbolatou kizi. U chlapcti s MPS IT jsou piirtg vySetfeni patefe, kycli ¢i
rukou pfitomny typické projevy ,dysostosis multiplex”.

PostiZzeni plic a srdce

Ventilac¢ni kapacita plic je snizena. PostiZeni srdec¢nich chlopni v disledku ukladani GAG se projevuje srde¢nimi Selesty
a chlopennimivadami, které pak mohou v horizontu nékolika let vytstitiv srdeénislabost se snizenou toleranci k fyzické
namaze. Casté jsou chronickd ryma, zvétseni nosnich i krénich mandli a obstruktivni spankova apnoe.

Neurologické a psychologické pfiznaky
Chlapci s tézsi formou MPS IT maji poruchu kognitivnich a mentalnich funkci s tézkou poruchou vyvoje feci. V pfedskol-
nim a mlad$im Skolnim véku byvaji pfitomny vyrazné projevy hyperkinetického syndromu. Péce o chlapce je ndro¢na a pro
rodinu znaéné vysilujici. Postizeni chlapci se zklidnuji azZ po nékolika mésicich ¢i letech, ale postupné se horsi pohybové
schopnosti. Terminalni stadium je charakterizovano kvadruspasticitou s poruchou polykdni a nakonecidychdni. Chlapci
s mirnym typem MPS IT mohou mit i normdalni mentalni vyvoj, ale v oblasti jemné motoriky zistavaji neobratni.

Zavaznou komplikaciu chlapct s MPS II miiZe byt rozvoj hydrocefalu v disledk stfadani GAG v oblasti zadnijamy lebni
a krénipatere. Stéjné zavaznou komplikaci byvd ittlak kréni michy s rozvojem myelopatie, ktera se projevuje slabosti hor-
nichidolnich koncetin. Sttddani GAG na zdpésti se projevuje syndromem karpdlniho tunelu s omezenou hybnosti prsta.

Diagnostika MPS II zavisi na klinickém podezieni a nalezu zvySeného vylucovani GAG v moci. Diagnézu je nutno potvrdit
na enzymatické a/nebo molekuldrni drovni. Prenatdlni diagnostika v postizenych rodindch je dostupna.

Lécéba

Metodou volby je enzymova substituéni terapie (ERT) pomoci rekombinantné pripraveného enzymu, ktery se podava jed-
nou tydné intravenézné. U lécenych pacientt se zmensuje velikost i objem jater i sleziny, zlepsuje se fyzicka aktivita,
zlepsuje se rust, zvysuje se vitalni kapacita plic a snizZuje se vylu¢ovani GAG. ERT vSak ma i své limity, protoze podavany
enzym nepfechdzi pres hemato-encefalickou bariéru, takze neni i¢inny pro pacienty s téz$im postizenim mozku. Ve fazi
vyzkumu je proto podavani enzymu pfimo do mozkomisniho kanalu. Transplantace hematopoietickymi kmenovymi bu-
kami (HSCT) neniu pacienti s MPSIIi¢inna a genova terapie je stdle ve fazi vyzkumu. Vyznamnou roli ma symptomaticka
terapie véetné fyzioterapie, rehabilitace, chirurgickych, neurochirurgickych a ortopedickych zdkroki i psychosocidlni
podpory rodiné. Pfed kazdou operaci je nutno upozornit na to, Ze intubace je u pacientt s MPS rizikovd pro zménéné ana-
tomické poméry v oblasti nosohltanu a krku.

Mukopolysacharidéza ITI (MPS III)

Pfi¢iny onemocnéni

Mukopolysacharidéza typ III (MPS III, Sanfilippo) je zavazné metabolické onemocnéni ze skupiny lysosomalnich one-
mocnéni se sttadanim. Klinicky pfedstavuje MPS III jen jedno onemocnéni, ale na biochemické i molekuldrni drovni se
odlisuji 4 typy (MPS IIIA, IIIB, IIIC a ITID). MPS IIIA je zptsobena poruchou funkce enzymu heparan N-sulfatdzy, MPS
ITIB je zpUGsobena poruchou a-N-acetylglucosaminidazy, MPS IIIC je zpisobena poruchou acetyl-CoA: a-glukosaminide
acetyltransferdzy a MPS IIID je zptisobena poruchou N-acetyl glucosamine 6-sulfatdzy. Uvedené enzymy se v lysosomech
podileji na odbourdvani heparansulfatu, coz je velkd molekula (makromolekula) ze skupiny glykosaminoglykant (GAG,
ptvodné mukopolysacharidid). Pfi poruse jednoho z enzymt dochazi ke sttddani GAG v lysosomech. Klinické piiznaky
vznikajiv situaci, kdy postiZené bunky jiz ztraceji schopnost svych biologickych funkeci.

Vyskyt a dédi¢nost

MPS IIT patii mezi vzdcnd nemocnéni, vyskyt celé skupiny MPS III je cca 1:66-100 000. Nejcastéjsi je MPS IIIA a IIIB.
Dédiénost MPS III je autosomalné recesivni. Oba rodice jsou zdravi pfenaseci (nositeli mutace) pro MPS III. Onemocnéni
nastdva v piipadé, Ze dité dostane genetickou informaci (mutaci) o onemocnéni soucasné od obou rodict. Pokud potomek
dostane mutacijen od jednoho zrodicti, bude zdravy pfenasec, pokud nedostane Zadnou mutaci, nejen zZe bude zdravy, ale
nebude ani pfenase¢ pro MPS III.
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Klinické pfiznaky

Hlavnim projevem MPS III je progredujici postizeni centrdlniho nervové soustavy. Mezi 2. aZ 6. rokem se u postizeného ditéte

objevuje hyperaktivita, porucha pozornosti, porucha spanku s pfevracenym rytmem a noéni nespavosti, stavy autoagresi-
vity ¢i agresivity vici okoli. Dité je obtiZné zvladatelné, slozity je pobyt ditéte v pfedskolnim zafizeni. Vyvoj mentdlnich

schopnostije nerovnomérny, zpomaluje se a v predskolnim véku zastavuje. Postupné nastava regres a ztrata diive naucenych

dovednosti, véetné ztraty hygienickych dovednosti, takZze dité opét potiebuje pleny. Opakované zanéty stfedousi vedou

k pfevodni poruse sluchu, fec se horsi a stava se nesrozumitelnou. Obdobi tézké mentélni retardace trva fadu let, v dalsi fazi

nemoci se prohlubujeineurologické postiZzenisporuchou hrubé a jemné motoriky, které vytstiv potiebu invalidniho voziku.
Postizené dité se stava tiché a ztraci kontakt s okolim. Objevuji se polykaci obtize s potfebou vyzivové gastrostomie.

Rist déti s MPS III neni zpravidla opozdén, mizZe byt pfitomna relativni makrocefalie a hyperplasie dasni, ale kraniofa-
cialni dysmorfie se obvykle objevuje az v priibéhu dospivani. Vlasy jsou hustsi a silnéjsi, oboci je husté a obvykle uprostied
srostlé. Postizené détimivaji makroglosii, dychajitstyajsou casto zahlenéné. S vékem piibyvajiizdvazné respiracniinfekty,
zahlenéni a kaSel. Rentgenové vySetieni u pacientd s MPS III ukazuje pouze mirné projevy dysostosis multiplex.

Diagnostika MPS III zavisi na klinickém podezieni a nalezu zvySeného vylucovani GAG v moci. Diagnézu jednotlivych typt
MPSIII je nutno stanovit na enzymatickém vySetfenivizolovanych leukocytech nebo kultivovanych fibroblastech. Pro ucely
genetického poradenstvia eventualni prenatdlni diagnostiku je vhodné potvrdit onemocnéniina molekuldrni drovni.

Lécba

Je pouze symptomaticka. Enzymova substituéni terapie neni zatim dostupnd a transplantace hematopoietickych kmeno-
vych bunék (HSCT) neni ani u jednoho z typt MPS III i¢innd. Genova terapie je zatim jen ve stadiu vyzkumu. V 1é¢bé se
zkousi substrat redukéni terapie (SRT) pomoci Genisteinu (Soyfem), ktery inhibuje syntézu GAG s cilem omezit sttddani.
Podle prvnich vysledk se u nékterych pacientd s MPS III zlepSuje socidlni chovédni, ale obvykle jen pfechodné.

Mukopolysacharidéza typ IV (MPS 1IV)

Pfi¢iny onemocnéni

Mukopolysacharidéza IV (MPS IV, syndrom Morquio) je dédi¢né podminéné lysosomalni onemocnéni se sttdadanim, které
je zptisobeno poruchou odbourdvani (Stépeni) keratansulfatu, ktery tvoii vyznamnou slozku rohovky a chrupavek. Na
Stépeni keratansulfitu se podileji dva enzymy, jejichz porucha vede k dvéma typtim MPS IV. MPS IV typ A (MPS IVA) je
zplisobena poruchou N-acetylgalaktosmin-6-sulfatdzy, ktera stépi sulfatové skupiny keratansulfatu i chondroitinsulfa-
tu. MPS IV typ B (MPS IVB) je zptisobena poruchou beta-galaktosidazy.

Vyskyt a dédiénost

MPS IV postihuje rovnomérné obé pohlavi, vyskyt MPS IV v populaci je udavan v rozmezi od 1:75 000 (v Severnim Irsku) aZ
po 1:265 000 (v Némecku). V Ceské republice byla stanovena incidence ptiblizné 1:140 000. Oba typy MPS IV jsou onemoc-
nénis autosomdlné recesivnim typem dédicnosti. Znamena to, Ze oba rodice jsou zdravi pfenaseci mutace (heterozygoti)
v genu pro MPS IV. Onemocnéni nastava v situaci, kdy dité dostane mutaci soucasné od obou rodicti. Onemocnéni nehrozi
u potomki dvou heterozygotnich rodict v pripadé, ze dité zdédinepiiznivou mutacijen od jednoho z rodica.

Klinické pfiznaky

Pro oba dva typy MPS IV je typicka porucha rdstu, nizka postava, progredujici kostni dysplazie a postizeni rohovky. V no-
vorozeneckém a kojeneckém véku jsou kostni zmény nendpadné, ojedinéle se objevuje omezeniabdukce v kyclich. Obvyk-
le se prvni pfiznaky onemocnéni objevuji v batolecim véku. Déti s MPS IV maji kratky trup, vyklenuty hrudnik s protruzi
sterna, hyperlordézu a/nebo kyfézu patere v oblasti thorako-lumbalni patete, skoliéza je méné ¢asta. Pro postizeni kréni
patefe drzi pacienti hlavu v zaklonu. Casté je flekéni postaveni v kyélich nebo kolennich kloubech. Postaveni kolen je
znacné valgézni (nohy ve tvaru pismene X), coz jesté vice zhorSuje chtzi. Uvolnénd vazivova tkan zapiicinuje hypermo-
bilitu nékterych kloubd, hybnost jinych kloubi byvd omezena. Vyska détii dospélych s MPS IV je obtizné méfitelna pro
nemoznost postavit se zcela vzpiimené, ale kone¢nd vyska v dospélosti obvykle nepfesahuje 110-120 cm.

Hlava ma normalni velikost, ale pro nizkou postavu se zda proporciondlné vétsi. Prominuje facialni ¢ast, zejména bra-
da, zatimco ostatni ¢asti obliceje jsou spiSe ploché s kratkym nosem a mirné vpacenym kofenem nosu. Zuby maji tenkou
sklovinou, zvySend predispozice ke kazivosti zubt vede k jejich casné ztrate.

Pacienti s MPS IV maji normalni intelekt, k postizeni centrdlni nervové soustavy nedochdzi. Pokud se objevi zakal
rohovky, obvykle je jen velmi diskrétni, k postiZeni sluchu dochdzi jen vzacné. Déti s MPS IV by nikdy nemély provadét
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kotrmelce. Mezi zavazné klinické komplikace onemocnéni totiz patii tézka forma atlanto-okcipitdlni instability a na-
slednd myelopatie v oblasti kréni michy, kterd vede k progredujici svalové slabosti. Objevuje se porucha chiize, postaveni
kolennich kloubti dostava tvar pismene X. Svalova slabost mlize vyustit v potfebu invalidniho voziku, klesa i svalovd sila
na hornich koncetinach. Proto jsou u pacientd s MPS IV nutna pravidelna neurofyziologickd vysetfeni a vysetfeni kréni
patefe a michy pomoci MR, kterd umozni véasnou indikaci neurochirurgickych a ortopedickych zakrok.

Deformity hrudniku sniZuji plicniventilaci, cozZ se klinicky projevuje pfedevsim v pribéhu akutnich respiraé¢nich infek-
td. Rozvoj plicni hypertenze zptsobuje hypertrofii pravého srdce s rozvojem cor pulmonale. K postiZeni srdecnich chlopni
snutnosti prevence infekéni endokarditis dochdzijen sporadicky, ani hepatomegalie ¢i splenomegalie nebyvaji pfitomny.
Pacienti s MPS IVB mivaji mirnéjsi pribéh onemocnéni a obvykle dosahuji i vy$Siho vzristu nez pacienti s MPSIV A.

Rtg projevy

Rentgenologické nélezy s postiZenim patefe, panve a rukou jsou pfitomny od kojeneckého véku a déle progreduji. Zebra
jsou $irokad a pfipominaji tvar vesel. Téla obratlt jsou ovoidni, pozdéji s objevuje platyspondylie. Na kyc¢lich je subluxaéni
az luxacnipostavenihlavic kosti stehennich, roz§ifeni kycelnich lopat a hypoplastické zmény na dolnich ¢astech panve.
Metakarpalni kiistky jsou zkrdcené, distalni casti kosti pfedloketnich pfipominajitvar pismene V.

Diagnostika MPS IV je zaloZena na klinickém podezfeni, na pfitomnosti kostnich zmén pfi rtg vySetieni a na prikazu
zvyseného vylucovani GAG v moci. U pacientt s MPS IVB jsou v moci zvySené i oligosacharidy. Diagnézu MPS IV je tieba
potvrdit na enzymatické a/nebo molekuldrni drovni. Prenatdlni diagnostika je dostupna.

Lécéba

Kauzalni enzymova substitucni terapie je ve fazi vyzkumu, ale pfedbézné vysledky jsou slibné. Transplantace hematopo-
ietickymikmenovymibunkami z kostni dfené nebo z pupeénikové krve se v soucasné dobé u pacientts s MPS IV na rozdil
u pacientd s tézkou formou MPS I-H neuplatiuje. Genova terapie je zatim pouze ve fazi vyzkumu. Nutnd je rehabilitace
a symptomatickd a socidlniterapie. Kotouly nejsou povoleny. Pfibolesti se podavajinesteroidni antiflogistika. Oxygeno-
terapie se uplatiiuje u pacientd s vyraznymi plicnimi komplikacemi a spankovou apnoi. Pfi postizeni srde¢nich chlopni
je nutnd prevence infekéni endokarditis. Nutné jsou pravidelné kontroly na ortopedii a neurochirurgii, jejichz cilem je
vcasna indikace chirurgickych zakrokt na kréni patefi, kycelnich kloubech nebo kolenou.

Mukopolysacharidéza typ VI (MPS VI)

Pfi¢iny onemocnéni

Mukopolysacharidézu typ VI (MPS VI, syndrom Maroteaux-Lamy) popsali v roce 1963 francouzsti lékafi Dr. Maroteaux
a Dr. Lamy. Podstatou MPS VI je porucha lysosomalniho enzymu N-acetylgalaktosamin-4-sulfatazy (arylsulfatasy B) po-
tfebného ke stépeni (odbouravani) dermatansulfatu (DS). Nerozstépené molekuly DS se ukladaji a stradajiv lysosomech
s naslednym poskozenim funkce bunék i tkani, pfedev§im chrupavek, kosti a srde¢nich chlopni. Bunky napéchované
lysosomy postupné zanikaji, takze porucha arylsulfatazy B vede i ke zvySenému vylucovani dermatansulfatu v moci.

Vyskyt a dédiénost

Mukopolysacharidéza typ VI je onemocnéni s velmi vzacnym vyskytem v populaci, incidence je cca 1:340 000. Dédi¢nost MPS
VIje autosomadlné recesivni. To znamend, Ze oba rodice jsou zdravi heterozygoti (pfenaseci). Kazdé dité dvou heterozygotnich
rodicl pro MPS VI md 25% riziko, Ze zdédi souc¢asné od obou rodi¢di v genu pro MPS VI mutaci (nepfiznivou genetickou informa-
ci) a onemocni. Onemocnéni nehrozi v piipadé, zZe dité zdédi mutaci jen od jednoho z rodi¢t. Vtomto piipadé bude dité zdravy
pfenasec pro MPS VIjako jeho rodice. Dité vrodiné s MPS VI vSak md i 25% $anci, Ze bude nejen zdravé, ale nebude ani pfenasec.

Klinické pfiznaky

Klinické projevy u pacientt s MPS VI pfedstavuji kontinudlni spektrum projevt od mirnych pfiznakd az po velmi tézké. Za-
vaznost onemocnéni ¢astecné koreluje se zbytkovou aktivitou enzymu. U pacientti se stopovou aktivitou jde obvykle o téz-
kou formu onemocnéni, ktera progreduje jiz od kojeneckého véku. Mezi nejcastéjsi projevy onemocnéni patii makrocefalie,
prominujici ¢elo, mirnda svalova hypotonie, hepatosplenomegalie, umbilikalni a inguinalni hernie. Postupné se v diisledku
progredujiciho lysosomdlniho stfdddni prohlubuje kraniofacidlni dysmorfie, deformity hrudniku, kloubni postizeni a orga-
nové postizeni - kardialni, plicni, hepatosplenomegalie i postizeni smyslové, naptiklad porucha sluchu. U pacientt s mirnéj-
§iformou MPS VI s pomaleji progredujicim onemocnénim a vy$si zbytkovou aktivitou enzymu se onemocnéni mize projevit
azvpribéhu détstvi ¢i dospivani.
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Kraniofacidlni dysmorfie - hrubé rysy obliceje - vznikajina podkladé stidadani GAG v kidzi, podkozi a kostech. Postupné se
ménivzhled obliceje. Hlava je relativné velkd, kofen nosu plochy a celo je klenuté. 0¢ijsou vystouplé, oboéi silné. Rty, tvére,
udnilalicky jsou ztlustélé. Zuby se opozdéneé profezavaji, jsou malé, nepravidelné, Siroké, maji mezeru mezi pfednimifezaky,
sklovina byva defektni, se sklonem k zubnimu kazu, jazyk prominuje a dasné jsou hyperplastické.

Krk je kratky. Pfedozadni primeér hrudniku je zvétSeny, piitomna je hrudni kyféza s protruzi sterna, v torakolumbalnim
spojeni mize dojit ke vzniku gibbu. V§znamn4 je bederni hyperlordéza. Bficho prominuje v disledku kombinace oslabeni
stény b¥isni a zvyseného nitrobtisniho tlaku pro hepatomegalii a splenomegalii. Casta je pupeéni kyla a tfiselné kyly. Ko-
lenni klouby jsou v semiflexi a déti maji ,skréenou postavu” s nohama do X. Casta je ztuhlost velkych kloubt, bolestivost
a flekéni kontraktury a syndrom karpdlniho tunelu, ktery omezuje hybnost ruky. Déti maji nizkou postavu, pectus carina-
tum a hypoplasii dens axis druhého kréniho obratle, kterd miize vést k atlanto-axidlni subluxaci, stlaceni (kompresi) michy
a hydrocefalu.

U pacientt s MPS VI sice nebyva postizen intelekt, ale mohou se objevit komplikace v disledku progredujici poruchy
sluchu, zraku nebo po spankovych apnoickych pauzach. Pri sttadani GAG v leptomeningdch mtze dojit k poruse cirkulace
mozkomisniho moku a rozvoji komunikujicitho hydrocefalu. Zmény krénich obratlt a ukladani GAG v obalech michy mohou
vést k misni kompresi a rozvoji myelopatie. Castyje i syndrom karpalniho tunelu.

Rtg ndlez je typicky ve smyslu ,dysostosis multiplex”. Epifyzdrni centra jsou Spatné vyvinuta. Hlavice femurd jsou malé
a panev Spatné vyvinutd. Tvar Zeber pripomind vesla. Obratle jsou hypoplastické, ovoidni, pfedni strany tél obratla jsou
zobcovité zakoncené az do tvaru rybiho obratle, rozviji se kyféza. Metakarpy jsou Siroké na distalnim konci a zuzuji se na
proximalnich koncich.

Kardiovaskuldrni systém
Stfadani GAG vede k postizeni srdec¢nich chlopni a rozvoji hypertrofické kardiomyopatie. Zavaznou komplikaci u pacientt

zpusobit neimunitni hydrops fetalis. PostiZzeni bfiSni aorty a renalnich arterii vede k rozvoji systémové hypertenze.

Respiraéni systém

V dtsledku deformity hrudniku a progredujici obstrukei dychacich cest dochdzi ke snizeni vitalni plicni kapacity a k na-
mahové dusnosti. Ztlusténi sliznic v nosohltanu, hltanu, hrtanu i pradusnici a mucinézni hypersekrece, hypertrofie tonzil
a adenoidni vegetace vedou k opakovanym stfedousnim zanétim, bronchitiddm, pneumoniim a sinusitidam. Progreduje
porucha sluchu a rozviji se plicni hypertenze a cor pulmonale.

Diagnostika MPS VI je zalozena na klinickém podezieni, pfitomnosti zndmek , dysostosis multiplex” pii rtg vySetfeni a né-
lezu zvyseného mnozstvi dermatansulfatu v moci. Diagnézu je tieba potvrdit na enzymatické drovni stanovenim aktivity
arylsulfatazy B v leukocytech nebo kultivovanych fibroblastech. Molekularni genetické vysetfeni ukaze pfitomnost mutaci
v genu pro arylsulfatdzu B. Prenatalni diagnostika v postiZenych rodinach je dostupna na biochemické i molekuldrni drovni
vySetfenim biopsie choriovych klki.

Lécéba: MPS VI je multisystémové onemocnéni, které vyzaduje komplexni terapeuticky piistup vcetné socidlni a symptoma-
tické terapie. Metodou volby je enzymova substituéni terapie (ERT, enzyme replacement therapy) pomoci rekombinantné
piipravené N-acetylgalaktosamin-4-sulfatazy (Naglazyme, Biomarine). Enzym se podava jednou tydné vintravenézniinfuzi.
Pro lepsi Gi¢innost ERT je nutna véasnd diagnostika. Metodou volby je i transplantace hematopoietickymi kmenovymi bun-
kami (HSCT), naopak genova terapie MPS VI je zatim pouze ve fazi vyzkumu. Nutnd je rehabilitace dechovd i pohybova, psy-
chologickd a edukaéni pomoc, prevence infekéni endokarditis, protetika, a v piipadé potfebyi sluchadla a bryle. Pti rozvoji
komplikaci je nutna 1écba chirurgicka (operace kyly), kardiochirurgicka (operace chlopni), neurochirurgicka (operace hyd-
rocefalu, dekomprese dtlaku michy, stabilizace atlanto-occipitdlni skloubeni), ORL (adenotomie, tonzilektomie, zavedeni
gromet do stfedou$i, kochledrniimplantdt pii senzorické nedoslychavosti), oéni (transplantace rohovky, operace glaukomuy),
ortopedicka (operace kloubti, karpdlniho tunelu) i péce stomatologicka.

Mukopolysacharidéza typ VII (MPS VII)

Pfié¢iny onemocnéni
Mukopolysacharidéza typ VII (MPS VII, syndrom Sly) je zptisobena poruchou lysosomdlniho enzymu beta-glukuronida-
zy, ktery se podili na §tépeni (odbouravani) glykosaminoglykand (GAG), pfedevs§im heparansulfatu, dermatansulfatu
a chondroitinsulfatd.
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Vyskyt a dédiénost

MPSVIIje extrémné vzacné onemocnéni, jehoz vyskyt v populaci se odhaduje na méné néz 1:500 000-1 000 000. Dédicnost
onemocnéni je autosomalné recesivni. To znamenad, Ze oba rodice jsou zdravi heterozygoti (pfenaseci). Dité onemocnéni
jenvpiipadé, ze zdédisoucasné od obou rodicl v genu pro MPS VII mutaci (nepfiznivou genetickou informaci). Onemocné-
ninehroziv piipadé, Ze dité zdédi mutacijen od jednoho z rodict. Vtomto pripadé bude dité zdravy pfenasec pro MPS VII
jako jeho rodice. Pokud dité nedostane mutaci ani od jednoho z rodi¢d, bude nejen zdravé, ale nebude ani pfenasec.

Klinické pfiznaky

MPS VII pfedstavuje multisystémové onemocnéni. U postizenych jedinct se podle stupné zdvaznosti onemocnéni v pri-
béhu kojeneckého, batolectho nebo az pfedskolniho véku prohlubuje v diisledku progredujiciho lysosomdlniho sttddani
zakal rohovky, hepatosplenomegalie, porucha ristu, kraniofacidlni dysmorfie a deformity hrudniku s protruzi sterna.
V torakolumbalnim spojeni miZe dojit ke vzniku gibbu. Hybnost velkych kloub@ byva omezend. Casté jsou pupeéni a t¥i-
selné kyly. Intelekt nemusi byt postizen u vSech pacientd, ale mohou se objevit komplikace v disledku progredujici
poruchy sluchu nebo zraku. Stfddani GAG vede k postizeni srdecnich chlopni a rozvoji hypertrofické kardiomyopatie.
V disledku deformity hrudniku je sniZena vitalni plicni kapacita. Rtg nalez je typicky ve smyslu ,dysostosis multiplex”.
Postizena je pdnev i hlavice femort, tvar Zeber pfipomind vesla. Obratle jsou hypoplastické, ovoidni, pfedni strany tél
obratld jsou zobcovité zakoncené az do tvaru rybiho obratle.

Diagnostika MPS VII je zaloZena na klinickém podezieni, pfitomnosti zndmek ,dysostosis multiplex” pfi rtg vySetfeni
andlezu zvyseného vylucovani GAG v moci. Diagnézu je tfeba potvrdit na enzymatické a/nebo molekuldrni drovni. Pre-
natalni diagnostika v postizenych rodinach je dostupna.

Lécba

Umalého poctu pacienti s MPS VII byla tispésné vyzkouSena lécha pomocitransplantace hematopoietickymikmenovymi
bunkami (HSCT). Naopak zatim ve fazi vyzkumu je genovd terapie i enzymova substituéni terapie a zkousi se i substrat
redukéni terapie (SRT) pomoci genisteinu. Nutna je rehabilitace, psychologicka a socidlni pomoc a chirurgicka, ortope-
dicka a kardiologicka lécba komplikaci.

2.2 Specifika domaci péce o dité s mukopolysacharidézou
Jan Michalik

Jak je patrno z pfedchoziho popisu medicinskych aspekt onemocnéni mukopolysacharidézou, jedna se o mimofadné
zavazné a silné progredujici onemocnéni, které az donedavna mélo u vétsiny typt za nasledek pfedcasnou smrt nemoc-
néhovdétském ¢itzv. teenegrovském véku. Vsoucasnosti existujitypy onemocnéni, pro néz jeizolovan pfislu$ny enzym
avpodobé enzymové substitucni terapie je podavan jako lék. Dosavadni vysledky terapie jsou rozdilné. V nékterych pri-
padechvelmidobré, vjinych ocekdvaninebyla (zatim) naplnéna. Uvedené dva zdkladni pfistupy jsou rovnéz vyznamnym
zpisobem predikéni pro ocekdvanou ,modelovou” situaci v rodiné nemocného ditéte.

2.2.1 Rodina s ditétem bez moznosti lécby

Zakladnim faktorem, jenz ovliviiuje situaci v rodiné, je nezastavitelnd a de facto neovlivnitelna progrese onemocnéni

charakterizovana trvalym tbytkem vSech funkci organismu nemocného ditéte. Na zakladé téchto skutecnosti musi ro-

dina obvykle poéitat s nasledujicimi situacemi:

* zhorSujici se zdravotni stav ditéte a v souvislosti s tim zvySovani naroénosti (obtiZnosti) péce,

e neustdld proména osobnosti ditéte, a s tim souvisejici nutnost pfizptisobeni okoli (chovani, bytové podminky, druhy
péce apod.),

* zvyS$ena zavislost na odbornicich (1ékafi, poradenstipracovnici, véetné pracovniki Skolskych poradenskych zatizeni),
vzristajici nezajem SirSiho (a postupné) i bliz§iho socialniho prostiedi,

e problémy rodiny dlouhodobé nemocného ditéte (lidé v bydlisti, znami, pratelé, §irsirodina),

* zhorSovani ekonomické trovné rodiny (v souvislosti s domdci pé¢i o nemocné dité), pfi dlouhodobé pééi naruseni ¢i
ohroZeni partnerskych a rodinnych vztaht, postupny aZ masivni ndstup inavy, vycerpani a depresivnich ndlad, jen
diléia méneé casté okamziky prozivaniradosti a hrdostivazané na naro¢nou péci.
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Pro posouzenipecujicirodiny, pro hodnocenirdznych stranek jejiho zivota poradenskym pracovnikem SPC je nutno uva-
zit nasledujici tfi kritéria hodnoceni. Jejich vzdjemnym porovnanim a kombinaci miZeme usuzovat na obecnou situaci
v pecujicirodiné.

Uvedené faktory nemusi nutné nastat ve v§ech rodinach. Aktudlni socio-psychickou situaci pfislusnikd rodiny nemoc-
ného ditéte posuzujeme vZdy dhlem pohledu, jez kombinuje nasledujici faktory:

Jde o tyto faktory:

¢ skutec¢na a ocekavana délka péce,

¢ skutecna a ocekavana narocnost péce,

¢ podminky pro péci (objektivniisubjektivni).

Zivot pe¢ujici rodiny, kterad pecuje o dité s mukopolysacahridézou (vice nez tézkym zdravotnim postizenim) dlouhodobé,
tj. vice nez deset ¢i patnact let, lze jen téZce poméfovat s vyuzitim kategorii obvyklych pfi posuzovanirodin pecujicich
o dité s ,béznym” zdravotnim postizenim.

2.2.2 Rodina s ditétem podstupujicim enzymovou terapii

Vtéchto pifipadech odpada diive naprosto jednoznaény zavér o ,nevylécitelnosti” onemocnéni. A z néj vyplyvajici dopady
do socio-psychické stability rodiny. V soucasnosti hovofime o enzymové substitu¢ni terapii u déti nemocnych MPS I, né-
kterych déti MPS ITa MPSVI. Vdohledné dobé lze uvazovat o 1écbé détis MPSIV. Pfipomindme vSak, Ze se vidyjedna o déti,
které jsou co moznd nejmensi, u nichz progrese sttddani dosud nezasahla nevratnym zptisobem organismus ditéte.

Podstata terapie spo¢ivd v dodavani chybéjiciho enzymu do organizmu ditéte (formou infizi) zpravidla 1x tydné ¢i
1x za dva tydny. Uvedeny zpisob terapie je zpravidla velmi finanéné nakladny, v fadd stovek, tisicd ¢i miliond korun roc-
né. Protoze pfi tomto zplisobu terapie nedochazi k napraveni ,pfi¢iny” onemocnéni, tj. neschopnosti organizmu $tépit
avylucovat produktylatkové vymény ,automaticky”, ale pravé jen za pomoci piislusného dodavaného enzymu, je zfejmé,
ze tento zptisob léCby pfedstavuje celozivotni formu terapie, se vSemi disledky, které toto zjisténi vyvolava.

Pfedev$im - ani v téchto pfipadech nelze pro dosavadni kratkou zkuSenost (mésice a nékolik malo let u nékterych
onemocnéni) odhadnout dasledky dlouhodobého podavani této formy medikace. Napf. u nékterych pacientt s MPS II se
po nékolika mésicich podavaniléku objevily velké nadéje a postupné se ukazalo, Ze souc¢asné feSeni podavaniléku (jeho

»doprava” do ptislusnych bunék) nezajistuje ve v§ech piipadech dspéch piifeSeni stftddani v centrdlni nervové soustave.

Ve fazi vstupu do terapie obvykle pfevlada v rodiné (u rodicl) velké ocekdvani a dleva spojend s odstranénim zaklad-
niho ,smrtelného” vystupu nemoci. Postupné vSak miaze dochazet k dalsim problémtam. Mezi zdkladni fadime obavy
o finan¢ni dostupnost lécby v budoucnosti, obavy z reakce organizmu na 1ék, schopnost reparability organa, které jiz
byly stftddanim zasazeny v dobé pfed podanim léku apod.

Souvisejicim, byt méné zdsadnim problémem, je nutnd zavislost na odborném lékaiském pracovisti, pravidelné na-
vstévy, které jsou v pocatcich terapie provadény na specializovaném pracovisti v Praze, teprve postupné v nemocnici
dostupnéjsi mistu bydlisti nemocného ditéte. Zasadnim tkolem je pravidelny monitoring zdravotniho stavu a z néj vy-
plyvajicich schopnostia dovednosti ditéte obecné, i pro ucely jeho vzdélavani.

2.3 Specifika posuzovani SVP u déti s mukopolysacharidézou

Vyse popsané klinické projevy a specifika jednotlivych typd mukopolysacharidézy maji vyznamny dopad na specialni
vzdélavaci potieby kazdého ditéte a Zdka. Pfitom plati, Ze tyto potieby se velmi diametralné lisi podle typu onemocnéni
aivramcijednoho druhu nemoci zdlezi velmi vyrazné na aktudlnim klinickém pribéhu nemoci u kazdého ditéte.

Obecné 1ze konstatovat, Ze mukopolysacharidézy, tim, Ze se jedna o metabolicka onemocnéni stfadavého typu, jsou charak-
terizovany silné progredujicim postupem onemocnéni, ktery je mozno jen v nékterych pfipadech kauzalné zvratit. Uvedend
progrese je dalsim z charakteristickych znakl onemocnéni. Vétsinou (a s jistou mirou zjednoduseni) lze postup nemoci roz-
délit do tii - ctyt fazi. V prvnifazi se sttadani skodlivin v bunikdch piilis neprojevilo, dité se vyviji ,jakoby bylo zdravé”. Tato
faze, opét v zavislosti na druhu nemoci, je rizné dlouhd. A nejvyraznéjije ovlivnéna mnozstvim zbytkové tvorby deficitniho
enzymu. Tam, kde organizmus neprodukuje enzym vibec ¢ijen ve stopovém mnozstvi, nastupuji d¢inky stftadanizahy, ¢asto
jiz v jednom roce véku ditéte. Naopak, tam, kde zbytkova tvorba enzymu umoznuje ¢astecné odbouravani mukopolysacha-
ridd, ze klinicky prvni projevy onemocnéni pozorovat az ve tfech a vyjimecné i péti ¢i Sesti letech Zivota ditéte. I v téchto

29



sleduje druhd faze onemocnéni, kdy je jiz nemoc manifestovana a (vétsSinou) spravné diagnostikovana a objevuji se projevy
typické pro danou etapu a druh onemocnéni. U typt MPS IT a ITI se bude napt. jednat o hyperaktivitu jako dominantni projev

této fadze onemocnéni. Naproti tomu u typd MPS IV se projevuje piislusné postizeni pohybového aparatu, iroven rozumové

schopnosti neni ¢i nebyva zasazena. Toto stadium onemocnéni opét trva nékolik let. Typicky se jedna o predskolni, mladsi

Skolni a nékdyi starsi $kolniveék. Ve tfetim stadiu onemocnéni se jiz manifestuji vS§echny typické priznaky a projevy daného

druhu onemocnéni. Casové se jedna vétsinou o pasmo §kolniho véku. Prohlubuiji se deficity funkci zasazenych stfadanim.
At se jiz jednd o CNS ¢i motoriku - jako nejvyznamnéjsi prvky dvou zakladnich ,vystupi” nemoci - z hlediska specialnich

vzdélavacich potfeb. Jedna se o skutec¢nost, zda je sttddanim zasazena CNS - a tedy ovlivnéna, redukovana az ptipadné zcela

nicena droven rozumovych schopnosti (typy MPS II a III, nékteré typy MPS I). Nebo bunécéné stiddani zasahuje pohybovy
aparat a CNS zGstava nezasazena (typicky MPS IV, ale i pacienty s MPS VI ¢i VII) (Pozn. ve vSech uvedenych pfipadech se

jednd o ramcové a shrnujici tvrzeni, které v individudlnich pfipadech mize mit odliSnou podobu a pribéh). Ve viech vyse

uvedenych etapach Zivota ditéte nemocného mukopolysacharidézou se pfedpokladd ingerence skolskych zatizeni, at jiZ po-
radenskych ¢ivzdélavacich. Naproti tomu v posledni, tzv. ¢tvrté fazi onemocnéni, se vétsinou jednda o naprostou odkdzanost
ditéte (zavislost) na péci dalsi osoby a kompetentnijsou zafizeni socidlnich sluzeb (péce, oSetfovatelstvi). De iure vSak neni
vyloucena ingerence vzdélavaciho systému v podobé tzv. jiného zptGsobu plnéni povinné $kolni dochazky (viz dale).

Pro vSechny poradenské a diagnostické pracovniky Skolskych poradenskych zafizeni proto plati nékolik zdkladnich
zasad (pravidel) spravné diagnostiky ditéte s mukopolysacharidézou:

* podrobna znalost lékaiskych zavéra z vySetieni (zejména jde o organy, které se vazi k dané oblasti specidlnich vzdéla-
vacich potieb (motorika, CNS, smyslové orgdny),

* znalost individudlnich projevi (schopnosti, dovednosti) ditéte vdaném druhu nemoci a stupni (fazi) onemocnéni,

e znalost vzdélavacich podminek ditéte - zejména prostiedi Skoly,

e znalost rodinného prostiedi ditéte ve vztahu k potiebam, pozadavkm a moznostem zdkonnych zastupcg,

e ramcovd pfedstava o progresi onemocnéni v obdobi ,aktudlni” budoucnosti (obdobi, na néz je ¢inén zavér specialné
pedagogické diagnostiky a poradenstvi).

Poznatky zahrnujici vy$e uvedené oblasti je pak nutno vhodnym zplisobem aplikovat pfi predikcivzdélavacich moznosti
daného ditéte - klienta Skolského poradenského zafizeni.

Specidlné pedagogické centrum nebo pedagogicko psychologicka poradna?

Z povahyvécibudou pro posouzeni SVP u této skupiny zaka kompetentnéjsi specialné pedagogicka centra. Nenivsak vy-
louceno, aby ve vybranych pfipadech a situacich fesila nékteré problémy i pedagogicko psychologickd poradna. Bude se
vSak jednat o vyjimky z pravidla - jimz je doporucena piisobnost pfislusného SPC pro kazdé dité. Nejcastéji se bude jednat
0 SPC se zaméfenim na zdky s télesnym postizenim, pfipadné mentalnim postizenim a také s postizenim kombinovanym
(oficidlni uréeni pro zédky s kombinovanym postizenim ma v CR velmi malo SPC).

SPC pro zaky s télesnym postizenim:

e zejménatypy MPSI, IV, VI a VII, SPC pro zdky s mentalnim postizenim:

e zejména typy nemoci MPS II, MPS I (sy. Hurler), MPS I1I, SPC pro zaky s kombinovanym postizenim:
e zejména pro détia zaky nemocné typem MPS I, MPS II, MPS III.

Pfedskolni vék

Pobyt ditéte v materské skole je dnes obvykle vinimdn jako dalezita soucdst jeho rozvoje (socializace). Nejinak je tomu iu déti
s mukopolysacharid6zou. Pfesto pravé ony byvaji z pfedskolniho vzdélavani velmi ¢asto ,vylouceny”. A to kombinaci rady
faktort. Vedle nepfipravenosti a neochoty pfedskolnich zatizeni mezi né fadime i $patnou diagnostiku specialnich vzdéla-
vacich potfeb, obavy a neznalost zakonnych zastupct. To vSe v riizné mife u jednotlivych déti.

Jetfebazdlraznit, Ze, samoziejmé v zavislosti na drovnirozumovych schopnostia stavu pohybového aparatu, lze vzdy pro
dité s mukopolysacharid6zou nalézt vhodné pfedskolni zafizeni. Jestlize dnes ¢asto pfevladd vyuzivani zaiizeni socidlnich
sluzeb (tzv. denni stacionate), je Zadouci, aby déti navstévovaly i bézné mateiské Skoly a mateiské skoly zaméfené na vzdé-
lavaci potieby déti se zdravotnim postizenim.

Déti s mukopolysacharidézou velmi casto détsky kolektiv pfimo ,miluji” (typicky déti s nemoci II ¢i III), a to navzdory
tomu, Ze v socidlnim kontaktu byvaji casto ,neohrabané”, tj. jejich socidlni chovani vykazuje znacné vykyvy. Setkame se
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v tomto véku jak s mirné opozdénym vyvojem (zejména vady fe¢i vyzadujici logopedickou intervenci), tak jiz pokrocilejsimi
projevy nemoci. Napf. zminénd hyperaktivita, inkontinence ¢i naopak projevujici se postizeni pohybového aparatu.

Ve vSech ptripadech ma vSak socializace déti s mukopolysacharidézou v détském kolektivu velky vyznam. Jak pro dité
samotné, tak pro jeho rodinu.

Samostatnou skupinu tvoii déti, u nichz jiz byla zahdjena enzymova terapie. Tyto déti musi pravidelné (cca 1x za tyden
i 14 dni) navstévovat zdravotnické zafizeni a je jim aplikovana piislusnd davka léku - enzymu. V téchto pripadech logicky
dochdzi ke zpomaleni ¢i dokonce postupné zastaveni Skodlivych disledkd sttdddni. Zde je navstéva détského kolektivu
také mozna a vhodna. Lze totiz ocekavat lepsi prognézu dalsiho vyvoje - budovani odpovidajicich socialnich navykd, rozvoj
schopnostia dovednostitéchto déti je proto nenahraditelny.

V nékterych pfipadech bude vhodné, aby byl v oddéleni matefské skoly, v niz je zafazeno dité s mukopolysacharidézou,
pfitomen asistent. V zadném pfipadé nemiizeme doporucit, aby tuto pozici zastaval piibuzny ditéte (napi. matka).

Z hlediska Gpravy prostiedi nevyzaduji déti vyrazné zmény. Pouze u déti se zasaZzenym pohybovym apardatem je logicky
pozadavek plné ¢i alespon ¢astecné bezbariérovosti. U déti trpicich hyperaktivitou je potieba vymezit (ohraniéit a zabez-
pecit) prostor, v némz se mohou pohybovat a napf. pfi pobytu na zahradé zohlednit tento zptisob chovani v mite dohledu
pedagogického pracovnika. U déti trpicich inkontinenci je samoziejmosti vyfeSeni hygieny zptisobem, ktery zajisti jak
zdravotni, tak etické hledisko tohoto problému.

Détinemivajivtomto véku specifické stravovaci pozadavky. Vzdy je viak vhodné pfipadnad specifika konzultovat s rodi¢i ditéte.

Lze tici, Ze je-li dité s mukopolysacharidézou pfipraveno navstévovat matefskou Skolu, potom je, s pfihlédnutim
k omezenim danym typem nemoci a individudlnim pribéhem, zpravidla schopno absolvovat obvyklé ¢innosti v pied-
Skolnim vzdélavani. Samoziejmé v fadé piipadd, napt. déti s téz$im mentdlnim postizenim (napf. typ III ¢i IT), musi byt
vzdélavaci podminky p¥izpisobeny moznostem a schopnostem téchto déti.

Zakladni vzdélavani déti s mukopolysacharidézou

V tomto véku se jiz dasledky zdkladniho onemocnéni projevi u drtivé vétSiny nemocnych déti. Neznamena to vsak, zZe
nejsou schopné skolu v ramci zakladniho vzdélavani navstévovat. Témér vzdy vSak bude nutno vzdélavaci podminky
uzptlsobit. Pouze v nékterych piipadech bude vhodné vyuzit tzv. jiného zptsobu plnénipovinné §kolni dochazky, jak jej
zakon pfedpoklddd (vyhradné!) u détis hlubokym mentalnim postizenim.

Posuzovani §kolni zralosti u déti s mukopolysacharidézou

Jedna se o pravnii fakticky institut, jehoz je na misté uzit u déti, u nichz existuji vdzné dvody domnivat se, ze, byt
formalné dovrsily vék povinny pro zahdjeni skolni dochazky, nejsou z néjakého divodu schopny prvni ro¢nik tzv. po-
vinné Skolni dochazky dspésné cely absolvovat. Nicméné - piedpokldda se, ze pfipadnym vysledkem posouzeni tzv.
Skolnizralosti ditéte bude ndvrh na ,odlozeni povinné skolni dochazky”, coz ovSem znamend pouhou ¢asovou prodlevu
vjejim zahdjeni. Stejné tak je velmi dilezité, do jakého druhu Skoly (do jakého druhu vzdélavaciho programu) dité ma
nastoupit!

Jestlize je Skolni zralost posuzovana u déti, u nichz jiz nemoc vyznamnym zptisobem ovlivnila droven rozumové vy-
spélostia miizeme konstatovat mentalniretardaci (zpravidla mirnou ¢i stfedné tézkou), potom odklad skolni dochdazky
nemizeme doporucovat. Stav ditéte se v pribéhu odkladu nezlepsi - spiSe naopak. Naopak, o odlozeni dochazky mii-
zeme uvazovat napf. u déti s MPS IV, VI, u nichZ mtze byt pozorovana zvy$end unavitelnost, obtize pohybového razu,
a celkovd somaticka nepfipravenost na zatéz, kterou skolni dochdzka vrezimu vzdélavaciho programu béznych skol pro
dité znamend. V tomto piipadé mize byt odsunuti §kolni dochdzky o rok ¢i dva (dle moznosti danych pravnimi pfedpi-
sy) ditéti ku prospéchu. Stejné tak mdze byt odlozeni jistym feSenim v piipadech, kdy dité zahajuje enzymovou terapii
a lze ocekavat stabilizaci ¢i zlepSeni jeho schopnosti. Vzdy je v téchto pfipadech nutno tzce konzultovat s odbornym
lékatem a dobfe se seznamit s rodinnym prostiedim ditéte.

Déti s mukopolysacharidézou vsak, ve shodé s jiz uvedenym, nemusi procesem posuzovani pro oblast tzv. Skolni
dochdazky vibec projit.
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Formy zakladniho vzdélavani déti s mukopolysacharidézou
Vavahu pripadaji nasledujici formy plnéni povinné skolni dochazky:

a) vzdélavaniv bézné zakladni §kole (vzdélavaci program zakladni vzdélavani),
Maze se tykat vSech déti s obvyklou drovni rozumovych schopnosti, ¢asto bude pfitomno télesné postizeni (projevy MPS
IV a ptipadné VI). Neni vSak vylouceno ani vzdélavani déti s uré¢itym stupném mentdlniho postiZeni. Ve vétsiné (¢i ve
v§ech) pfipadd se bude jednat o vzdélavani dle § 3 odst. 2 vyhlasky €. 73/2005 Sh., tedy o tzv. individudlni integraci (s ji
odpovidajicimi nalezitostmi).
Napf. je vhodné, aby jak pedagogové, tak spoluzaci ditéte s mukopolysacharidézou byli informovani o nemoci a jejich spe-
cifickych projevech. Zvlastni pozornost je tieba vénovat prezentaci nemocijako dosud ,plné nevylécitelné”, coz by mohlo
zplisobovat problémy jak vzdélavanému ditéti, tak i ostatnim. V1éka¥ské ¢asti zminénd enzymova terapie (typicky MPS I,
v soucasnosti nelze plné budoucnost téchto déti popsat - ve smyslu trvalé G¢innosti této formy terapie.

Ve §kolach CR jsou viak vzdélavany i déti, pro néz enzymova terapie uz nenivhodna (nemoc postoupila do dal$ich stadii)
nebo dosud zadny lék izolovan nebyl (typicky MPS III).

b) vzdélavani ve Skole samostatné uréené pro zZaky se zdravotnim postizenim (vzdélavaci program zakladni vzdélavani),
Priméteneé plati, co bylo uvedeno vyse pod pism. a) této ¢asti textu. V ivahu nejcastéji pfipadd zakladni skola urcena pro
zaky s télesnym postizenim, zejména pro Zaky s MPS IV - a to tehdy, jestliZe je k dispozici v misté bydlisté zaka. Vzhledem
k povaze onemocnéni neni pfili§ vhodné, aby dité s mukopolysacharidézou pobyvalo na internaté zakladni skoly, a je
vhodnéjsi upravit vzdélavaci podminky ve Skole v misté bydlisté ditéte. Obecnou vyhodou tzv. specidlnich §kol je obvykle
doprovodné sluzby (rehabilitace apod.). A% dosud jsme se v CR nesetkali se vzdélavanim ditéte s mukopolysacharidézou
v zdkladnich skoldch samostatné urcenych pro zaky se zrakovym, sluchovym ¢ifecovych postizenim.

¢) vzdélavaniv zakladni Skole praktické (vzdélavaci program zakladni vzdélavani - lehké mentalni postizeni),

V téchto Skolach byvaji v nékterych pripadech vzdélavany déti zejména s typem MPS III, u néhoz se pravé vyznamnym
zplisobem projevuje tbytek rozumovych funkci. V obdobi mlad$iho §kolniho véku se miize jednat o dité vyrazné hyper-
aktivni, proto je nutno zvazit, jaké vzdélavaci podminkyjsou v té které praktické skole, do niz by dité mélo chodit. Nutny
je kolektiv zaki, ktefi budou schopni akceptovat tyto projevy ditéte. Stejné tak je oviem mozné, Ze hyperaktivni obdobi
u ditéte jiz minulo, ¢i se projevuje v mirné formé. V takovém pripadé, naopak, mohou hrozit ataky agresivnéjsich zakad
vici ditéti s mukopolysacharidézou. Proto by mél poradensky pracovnik SPC velmi dobie zvazit nejen aktudlnivzdélava-
cipotieby ditéte (ajejich prognézu), ale velmi dobfe by mél byt seznamen s charakterem (klimatem) pfislusné praktické
skoly. Tyto se, byt se jednd o jeden vzdélavaci program, v Ceské republice velmi li§i. Nékteré jsou pak pro vzdélavani
ditéte s mukopolysacharidézou doslova nevhodné.

d) vzdélavani v zakladni Skole speciadlni (véetné pfipravného stupné),

Tento zptsob vzdélavani se bude tykat déti s MPS III (ptipadné MPS IT), u nichZ mira rozumového ibytku dosahla stupné
stfedné tézké ¢i tézké mentalni retardace. Piipravny stupen u zdkladni Skoly specidlni je moZno zfizovat na zakladé
novely Skolského zdkona od roku 2009. A to podle znéni § 48a Skolského zdkona zavadi institut , pfipravny stupei
zakladni skoly specidlni”. Cilem je umoZnit nezbytnou pfipravu na vzdélavani détem s tézsim mentdlnim postiZenim,
postizenim vice vadami a autismem.

Piiprava navzdélavaniv pfipravném stupni ma respektovat vyvojové zvlastnosti détis uvedenymipostizenimiv dobé
nastupu k plnéni povinné skolni dochdzky. I pfi tomto zptisobu vzdélavani je mozno vyuzit sluzeb asistenta pedago-
ga. V pfipravném stupni bylo dosud postupovano podle uéebniho planu s 20 hodinami tydné (rozhodnuti MSMT ¢. j. 24
035/1997-22). Dliraz byl kladen na smyslovou a rozumovou vychovu a pfedméty specidlné pedagogické péce. V soucas-
nostijiz musi mit Skoly rozsifen sviij vzdélavaci program - jedna se o rozsifeni stavajiciho §kolniho vzdélavaciho progra-
mu zdkladni Skoly specidlni o ¢ast zohlednujici existenci piipravného stupné této Skoly. Poradensky pracovnik SPC by
mél byt seznamen se znénim tohoto dokumentu - v pfipadé, ze navrhuje tento zptisob vzdélavani u ditéte s mukopolysa-
charidézou. P¥ipomenime znovu, Ze zakladniindikace bude pfitomnost stfedné tézkého az hlubokého mentalniho posti-
zeni. Nejednd se tak o plnéni povinné Skolni dochdzky. Déti zafazené do tohoto zptisobu vzdélavani ziskavaji osvédceni
(nikoliv vysvédceni). Déti pobyvaji v pfipravném stupni az tii roky — nemusi se viak jednat o celou dobu. Nasledné bude
nutno dale fesit povinnou $kolni dochazku ditéte jak pravné - viz moznosti zde uvedené, tak fakticky.
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e) jiny zpisob plnéni povinné s§kolni dochazky.

Jedna se o dva zplisoby feSeni tohoto problému. Upravuje § 40 §kolského zakona a podle néj lze vyuzit:
a) individualni vzdélavani, které se uskuteciiuje bez pravidelné ticasti ve vyucovani ve skole (§ 41),
b) specifickou formu, kterou je vzdélavani zakd s hlubokym mentdlnim postiZzenim (§ 42).

Individualnivzdélavani

Ve vyjimecénych piipadech lze i pii vzdélavani zakt s mukopolysacharidézou (Sifeji se vzacnym onemocnénim) vyuzit
formy individudlniho vzdélavani dle § 41. Tato forma je zakonem pomérné podrobné upravena.

Predpokladem je pisemna zadost zakonného zastupce zaka, o niz ve spravnim fizeni rozhoduje feditel $koly. Tato forma
vzdélavanije moznd pouze na prvnim stupnizakladniho vzdélavani. De iure musi byt zak jiz Zdkem dané koly - tj. musi
absolvovat zdpis a byt feditelem jiz ke vzdélavani ptijat.

Pro zZadost rodict neni stanoven formalni a zavazny tiskopis. Z povahy véci samé by Zadost méla obsahovat nezbytné
identifika¢ni a datové idaje vazici se k zdkovi a jeho situaci a dale:

e obdobi (ro¢nik, pololeti), na néz je zadost o individudlni vzdélavani podavéna,

e dtvody pro individudlni vzdélavani,

e popis materidlnich, prostorovych a vzdélavacich podminek zZdka,

¢ doklady osvédcujici vzdélani osoby, ktera bude zdka individudlné vzdélavat (alespon stfedni vzdélani),
e seznam ucebnic a textd, které budou vyuzivany.

Pro posouzeni zZadosti rodic¢d - a také pro formulaci stanoviska - vyjadieni SPC, které je vzdy pro projednani zZados-
ti nutné, bude potieba podrobné zvazit zejména divody pro individualni vzdélavani. Jakkoliv se mezi nimi objevuji
i,zdravotni divody”, lze dovozovat, zZe se tak ma dit pouze v mimoiddnych situacich - napt. nezbytné dolécovani zdka
v domacim prostfedi apod. Druhym zdkladnim divodem pro tuto formu vzdélavani byva u rodict ,nedtvéra” ke statem
organizovanému a vedenému vzdélavani déti v zdkladnich Skoldch. Jednd se casto o rodice s alternativnimi ndzory na
vychovu ditéte, které byvaji odlisné od hlavniho proudu, jenz byva prezentovan ve vétsiné skol. Z uvedeného vidime, Ze
pro vétsinu zakl s mukopolysacharidézou nebude tato forma vzdélavani vhodna jako trvalé feSeni §kolni dochazky na
prvnim stupni. Jisté nelze - napt. v pfipadé pooperacnich stavil (transplantace kostni dfené apod.) tuto variantu vylou-
Cit zcela. Plati ovSem, Ze vydaje spojené s individudlnim vzdéldvanim hradi zakonny zdstupce zdka, s vyjimkou ucebnic
a zdkladnich Skolnich potieb a specidlnich ucebnic a specidlnich didaktickych a kompenzacnich ucebnich pomtcek.
Individualné vzdélavany zak kona za kazdé pololeti zkousky z pfislusného uciva, a to ve Skole, do nizZ byl prijat k plnéni
povinné Skolni dochdzky.

Vzdélavani zakd s hlubokym mentdlnim postizenim.
Tato forma vzdélavani, byt je daleko castéjsinez forma individualniho vzdélavani, je zakonem upravena velice stroze:

Diteéti s hlubokym mentdlnim postizenim stanovi krajsky tifad mistné pfislusny podle mista trvalého pobytu ditéte se souhlasem
zdkonneho zdstupce ditéte takovy zpiisob vzdeéldvdni, ktery odpovidd dusevnim a fyzickym moznostem ditéte, a to na zdkladé
doporucujicitho posouzeni odborného lékare a skolského poradenského zarizeni. Krajsky urad zdroven zajisti odpovidajici po-
moc privzdéldvdni ditéte, zejména pomoc pedagogickou a metodickou. Dojde-li ke zméné dusevnich a fyzickych mozZnosti ditéte,
krajsky trad zptisob vzdeldvani odpovidajicim zptisobem upravi.

Jedna se de facto o d¥ivéjsi institut ,osvobozeni od povinné Skolni dochdzky”, jenz byl dlouhodobé kritizovan jako rozporny
s ustanovenim Listiny zdkladnich prav a svobod. Proto tento ,legislativni ikrok” ¢ini jiz § 42 konformnim se znénim Listiny,
nicméné nefesi podstatu vzdélavani téchto déti. Velmi casto se jedna pouze o ,alibismus” vefejné spravy, ktera nedisponuje
dostate¢nymikapacitami (napf. nejsou dostupné v misté bydlisté zaka) ve Skolach specidlnich. Timto zptisobem se odpovédnost
za vzdélani de facto pfenese na zakonného zastupce. Zminénou metodickou a pedagogickou pomoc krajsky tfad zajisti tko-
lovanim prislusného SPC. Tato vSak zpravidla nedisponuji dostatecnou persondlni ani materidlni vybavenosti, aby mohla byt
skuteéné Gcinnym pravodcem a metodikem této formy vzdélavani. V praxi se tak uvedend pomoc ztizi na dvé ¢i t¥i navstévy za
rok vrodiné nemocného ditéte.

Proto nedoporucujeme tuto formu vzdélavani u déti, které maji zachovan takovy potencial rozumovych a piipadné dalsich
schopnosti, jenz jim umoznivyuzit jinych forem povinné skolni dochazky! Samoziejmé bude vzdy zdlezet na vili (moznostech)
rodi¢ nemocného ditéte. Pracovnik SPC by mél i¢inné hledat varianty vzdélavani, které ditéti umozni, byt docasny, pobyt
v détském kolektivu a teprve nenajdou-li se tyto moznosti, lze uvaZovat o této varianté.
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Jina situace bude u déti starsiho véku, unichz jiz nemoc postoupila a je zasazena vétsina organt. Vtéchto piipadech, uvazi-li
tak zakonni zdstupci, bude moznd tato forma de facto domaciho pobytu ditéte vhodnéjsi. Z praxe jsou vak zndmy pfipady, kdy
idétis hlubokym mentalnim postizenim byly aZ do cca patnactilet zaky zakladni Skoly praktické nebo zakladni Skoly specidlni.

Poradensky pracovnik SPC musi byt rovnéz informovan o nezanedbatelném finanénim ramci vzdélavani ditéte s muko-
polysacharidézou. Pokud dité navstévuje §kolnizafizeni, ziistava pfispévek na péci na iihradu dalsich ikont péce o dité

v ostatnim case. Pokud dité vyuZiva sluZeb napf. dennich staciondid jako specifické formy socidlnich sluzeb, jedna se

hrazenou (a zpravidla velmi drahou) sluzbu, ktera se v CR pohybuje v rozmezi cca 4 000-9 000 K¢ mésiéné.

(Piispévek je nedostatecny, pokud by rodina méla z této ¢astky hradit ikony sluzeb pouhou ¢astkou 80 K¢ na hodinu,
¢inil by pocet dnii, po néz by mohla pééi uhradit v zavislosti na stupni zavislosti cca 4-8 dnii v mésici!)

Stfednivzdélavani zakd s mukopolysacharidézou
Existuji dvé zdkladni skupiny nemocnych déti - z hlediska jejich tcasti ve stfednim vzdélavani. V prvnim se bude jednat
o zdky s ur¢itym stupném mentalniho postizeni, které jim umozni absolvovat tzv. ,praktickou skolu”.

Jednd se o obor vzdélavani upraveny MSMT:
* pod ¢islem 78-62-C/001 s nazvem Prakticka Skola jednoleta.
* pod ¢islem 78-62-C/002 s nazvem Prakticka Skola dvouleta.

Prakticka skola jednoleta

Je urcena pro zaky s tézkym stupném mentdlniho postizeni, soubéznym postizenim vice vadami a autismem, ktefi ukon-
¢ili zakladnivzdélaniv zdkladni Skole specidlni podle vzdélavaciho programu uréeného pro tuto skupinu zakd (RVP pro
zakladni skolu specialni, Dil II.), pfipadné dobihajiciho vzdélavaciho programu pomocnd $kola a Rehabilitaéniho vzdé-
lavaciho programu pomocné skoly.

Prakticka Skola jednoleta dopliiuje a rozSifuje zakim teoretické i praktické dovednosti ziskané v pribéhu povinné skol-
ni dochazky. Za pfedpokladu respektovani individualnich zvldstnosti a schopnosti zakd je vzdélavaci proces zaméfen

narozvoj komunikaénich dovednosti a dosazeninejvy$si mozné miry samostatnosti a nezavislosti na pééi druhych osob.
Poskytuje pfipravu na osvojeni manudlnich dovednosti a jednoduchych ¢innosti vyuzZitelnych v oblastech praktického

zivota, které absolventtim usnadni integraci do spolecnosti.

Cilem vzdélavani v praktické Skole jednoleté je pfedevsim zvysSeni kvality Zivota absolventd, kterym se v rdmci jejich
individudlnich schopnosti nabizi moznost uplatnit se pfiméfenym vykonem v chranénych pracovistich a pfi pomocnych
pracich v riiznych profesnich oblastech.

Absolventi praktické skoly jednoleté se mohou v rdmci svych mozZnosti a individudlnich schopnosti uplatnit p¥i pomoc-
nych pracich pro oblast sluzeb a vyroby (napi. ve zdravotnictvi, v socidlnich a komundélnich sluzbach, ve vyrobnich pod-
nicich, vzemédélstvi), pfipadné na chranénych pracovistich.

Vzdélavani musi byt pfisné uzplisobeno individudlnim schopnostem zdka. Mélo by byt co moznd nejvice prakticky orien-
tovano a pripravit zdka, v pfipadé moznosti na vykon jednoduchych ¢innosti. Spie se pfedpoklddd Gcast v chranénych
formdach prace. U zakl s mukopolysacharidézou v§ak - hovorime nyni o druzich nemoci, jez rovnéz pfinasi mentalni
postizeni - zpravidla neni pracovni uplatnéni mozné v zadné formé. I kdyz to neni vylouceno, nepfedpoklada se v praxi
dalsi studium téchto zakd.

Vzdélavaci oblasti Vzdélavaci okruhy Minimalni tydenni ¢asova dotace
Jazykovd komunikace Jazykovd komunikace 3
Matematika Matematika 2
Informaéni a komunikaénitechnologie Informacénia komunikaénitechnologie 1
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Vzdélavaci oblasti Vzdélavaci okruhy Minimalni tydenni ¢asova dotace

Clovék a spoleénost Spolecenskovédni zaklady 1

Uméni a kultura Uméni a kultura 2

Vychova ke zdravi

Clovék a zdravi 3
Télesna vychova

Rodinnd vychova Rodinnd vychova 3

Prdce vdomaéacnosti 3

Odborné ¢innosti ] o
Odborné zaméfeni

podle profilace skoly 6

Prtfezova témata p
Disponibilni ¢asovd dotace 6
Celkova povinna ¢asova dotace 30

Prakticka skola dvouleta

Ramcovy vzdélavaci program pro obor vzdélavani prakticka skola dvouletd dava moznost ziskat sttednivzdélani zakam
se sttedné tézkym stupném mentalniho postizeni, pfipadné lehkym mentdlnim postizenim v kombinaci s dal$im zdra-
votnim postiZenim, které jim znemoznuje vzdélavani na jiném typu stfedni Skoly. Prakticka Skola dvouletd dopliuje
a roz§ifuje vSeobecné vzdélani dosazené v pribéhu povinné skolni dochdzky. Vzdélavaci proces je zaméfen na ziskani
zdkladnich pracovnich dovednosti, navykd a pracovnich postupt potfebnych v kazdodennim i v budoucim pracovnim
zivoté. Poskytuje zaklady odborného vzdélani a manudlnich dovednostiv oboru dle zaméfeni piipravy a vedoucich k pro-
fesnimu uplatnéni. Ziskané dovednosti mohou zaci uplatnit v dal§im vzdélavani.

Podminky pro ptijeti ke vzdélavaniv praktické skole dvouleté:
Prakticka §kola dvouleta je uréena Zikum se stiedné tézZkym mentdlnim postiZzenim, piipadné lehkym mentalnim
postizenim v kombinaci s dal$im zdravotnim postiZenim, ktefi ukoncili:

e povinnou Skolni dochdzku v zakladni §kole samostatné ziizené pro Zaky se zdravotnim postiZenim
¢ povinnou $kolni dochdzku v zdkladni §kole speciadlni
e povinnou $kolni dochazku, ale neziskali zdkladni vzdélani

o zakladnivzdélanivzdakladniskole a zvaznych zdravotnich divodd, které jsou vkombinaci s mentalnim postizenim, se
nemohou vzdélavat na jiném typu skoly.

Zakladnim tkolem dvouleté praktické Skoly je pripravovat absolventy na praktické zvladnuti vybranych dovednosti
a vykon jednoduchych éinnosti v oblastech praktického zivota. Obvyklé byvaji (podle zaméfeni skoly) napi. prace s po-
Citacem, dilenské prace, ale dokonce i zaklady anglického jazyka. Pfes ndzev ,prakticka skola” je v planu pfedméta stale
zafazeno velké mnozstvi disciplin (matematika, hudebni vychova). Absolventi praktické skoly se mohou v ramci svych
moznostiaindividudlnich schopnosti uplatnit pfiméfenym vykonem pfi pomocnych pracich ve zdravotnictvi, v socidlni
péci a sluzbach, ve vyrobnich podnicich, v zemédélstvi, pfipadné v chranénych pracovistich. Pfedpoklada se (byt to
nebude Casty pfipad u zakt s mukopolysacharidézou) i dalsi pokra¢ovani v u¢ebnich oborech.
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Vzdélavaci oblasti Vzdélavaci okruhy Minimalni tydenni ¢asova dotace
Cesky jazyk a literatura 4
Jazykovd komunikace
Cizijazyk 2
Matematika a jeji aplikace Matematika 4
Informaénia komunikaénitechnologie Informacénia komunikaénitechnologie 2
Clovék a spoleénost Zaklady spolecenskych véd 1
Clovék a ptiroda Zaklady ptirodnich véd 2
Uméni a kultura Uméni a kultura 4
Télesnd vychova 4
Clovék a zdravi
Vychova ke zdravi 2
Rodinnd vychova Rodinnd vychova 6
Odborné ¢innosti, 8
vyziva a pfiprava pokrma
Odborné ¢innosti

Odborné obory dle zaméfeni Skoly 12

Prifezova témata p

Disponibilni ¢asovd dotace 12

Celkova povinna ¢asova dotace 64

Ostatni stfedni skoly

Hovoiime zde o obvyklém stiedoSkolském vzdélavani na piislusném druhu stfedni Skoly (odborné uéilisté, gymndzium,
stfedni odborna skola...), kde je vzdélavan zak s mukopolysacharidézou, primdrné s druhem onemocnéni, které nepfi-
nasiomezenirozumovych schopnosti. Vivahu tak pfipadaji téméf vsechny stfedni Skoly, méneé jiz ucebni obory narocné
na pohybové a motorické schopnosti a dovednosti. Toto vzdélavani z déti nemocnych mukopolysacharidézou ponejvice
absolvuji déti nemocné typem IV. Ve svété jsou zndmy i piiklady déti nemocnych MPS VI, VII.

V Ceské republice dosud byly déti s MPS IV vzdélavany na stfednich skoldch - a to jak na skole samostatné uréené pro zaky
se zdravotnim (télesnym) postiZenim, tak i na béZné stfedni skole (jednalo se o obchodni akademii).

Piedpoklada se, Ze vzdy bude na misté iprava vzdélavacich podminek podle individualniho vzdélavaciho planu.

Podstatné ipravylze ocekdvat v uzptiisobeni podminek maturitni zkousky. (Ukazku odborného stanoviska SPC uvddime
v pfiloze).

2.4 Piehled obligatornich vyjadieni SPZ obvykle pouZivanych u déti a Zaku
s mukopolysacharidozou

V praxi skolskych poradenskych zatfizeni (vétSinou SPC) se vyskytuje nékolik desitek situaci, k nimz je SPC legislati-
vou vazano poskytnout své stanovisko (doporuéeni, vyjadieni, posudek apod.). Uplny piehled téchto situaci uvadi jina
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publikace (Baslerova, P., Hanak, P., Michalik, J. Katalog miry posuzovani specidlnich vzdélavacich potieb déti a zakd
se zdravotnim postizenim, UP Olomouc, 2011), nyni proto uvddime jen vybrany okruh téchto ¢innosti, které mohou mit
vazbu navzdélavani ditéte a zaka s mukopolysacharidézou.

2.4.1 Poskytnuti informace a poradenské pomoci

Jednd se o obecnou aimanentni soucast ¢cinnosti specidlné pedagogickych center. Podili se nanivsichni odborni pracov-
nici, tedynejen specialnipedagog, psycholog, aleisocidlnipracovnik centra. Vzhledem k tomu, Ze mukopolysacahridéza
predstavuje velmi svébytné a zvlastni onemocnéni pro relativné malou skupinu déti, je zfejmé, Ze vyznamny prvek v po-
radenské ¢innosti sehrava neziskové sdruzenirodin takto nemocnych déti - Spole¢nost pro mukopolysacharidézu.

I odborni pracovnici SPC vSak mohou, zejména pfi déletrvajici péci daného zafizeni o konkrétni dité, byt dobie obe-
znameni s rodinnou situaci ditéte nebo zZdka. A na zakladé této znalosti mohou (a maji) poskytovat poradenské informa-
ce. Na prvnim misté se logicky jednd o informace vazané na tcéast ditéte ve vzdélavacim procesu. Velmi ¢asto vsak bude
potieba poskytovatiinformace, které se vzdélavanim tizce souvisi, nepatfivsak do portfolia pedagogickych otdzek. Jde
primarné o doprovodny systém sluzeb a davek, at jiz ze systému socidlniho zabezpeceni, nebo systému verejného zdra-
votniho pojisténi. Zajisténi dostupnych a potfebnych pomicek, davek, je ¢asto v situacirodiny zasadnim predpokladem

~existence” - a tudiz i podpory vzdélavani nemocného ditéte. Zejména socidlni pracovnik SPC ma moznost, v dohodé
srodici provést ,inventuru” dostupnych prostfedkt podpory a jejich mozné vyuziti pro dité. Pfipadné je mozno se spojit
se Spolecnosti pro mukopolysacharidézu a konzultovat situaci s predstaviteli této rodi¢ovské organizace.

2.4.2 Stanoveni specialnich vzdélavacich potieb

Jedna se o klicové vyjadieni SPC, jemuz pfedchazi komplexni diagnostika. Poradens$ti pracovnici by méli pouzit do-
stupny instrumentaf diagnostickych nastroji - standardizované i klinické povahy. Vzdy bude rozhodovat, v které
oblasti se onemocnéni manifestuje, kterou oblast specialnich vzdélavacich potfeb ovliviuje. V soucasnosti je k dis-
pozici zcela novd metodika posuzovdani specidlnich vzdélavacich potieb déti a zakd se zdravotnim postizenim. Je
zpracovana pro Sest zakladnich zdravotnich postizeni (télesné, mentalni, zrakové, sluchové, poruchy autistického
spektra a naruSeni komunikaéni schopnosti). ZkuSeny poradensky pracovnik nalezne v téchto publikacich (vydala
vroce 2011 Univerzita Palackého v Olomoucia jsou k dispozicivkazdém SPC nebo elektronicky na webu ww.spc.upol.cz)
pfehledny popis zplisobl posuzovani jednotlivych oblasti Zdkovy osobnosti (tzv. domén) - a tedy i ditéte nebo zZdka
s mukopolysacharidézou.

Soucasti zavérecné zpravy z vySetfeni byva i stanoveni délky, na niz je zprava vyhotovovana. V pfipadé déti s mu-
kopolysacharidézou je proto nezbytné seznamit se (zpravidla po dohodé s rodici) s aktualni prognézou vyvoje zdra-
votniho stavu ditéte. Progrese nékterych onemocnéni je velmi silnd, a pfitom obvyklé obdobi platnosti piislusného
vyjadieni SPC maze byt dva roky (ale i vice). Odpovédny pracovnik SPC proto musi ve svém vyjddieni dobu jeho plat-
nosti pfizplisobit o¢ekavanému vyvoji.

Pokud bychom méli vyslovit obecna doporucéeni vazici se ke stanoveni specidlnich vzdélavacich potieb, potom by
se jednalo o nasledujici pravidla:

Maximdlniindividualizace pfistupu k zakovi a respektovani jeho potieb. Mukopolysacharidéza (vSechny jeji druhy)
jsou vzdy odlisné navzdjem, i u kazdého konkrétniho zZdka - a to v nékterych piipadech i velmi zadsadnim zptisobem.
Napi. existuji Zaci s MPS III, ktefi nav§tévuji zakladni §kolu praktickou (pfipadné specidlni) a jsou zaci, ktefiv daném
véku jiz zemreli!

Prizptsobeni okoli projevim ditéte. Opét se tyka vSech déti a zakd s mukopolysacahridézou, vice jisté déti nemoc-
nych typy I, IT a III, kde byva zpravidla pfitomno i mentalni postizeni. Urcité projevy déti a zakt, typicky hyperakti-
vita, jsou povétSinou neovlivnitelné (a to dokonce i medicinskymi prostfedky!). Jakkoliv je vzdélavaci proces obecné
postaven na zdsadé ,ovliviiovani projevl zaka zadoucim smérem”, v pfipadé nékterych déti s mukopolysacharidézu je
potfeba pfizptsobit okoli potfebdm a mozZnostem ditéte.

Uzka spolupréace s rodi¢i (zakonnymi zastupci ditéte). Jak v procesu posuzovani SVP ditéte, tak pozdéji ve vzdélavani
ditéte je zadouci pravidelna a velmi tizka spoluprace s rodic¢i ditéte. Zalezi samoziejmé na schopnostirodi¢ formulovat
zavéryvazici se ke zdravotnimu stavu ditéte, ale obecné plati poznatek, zZe v pfipadé vzacnych onemocnénijsou rodice
obvykle témi, ktefi dité, jeho projevy, dopady onemocnéni dokazi popsat velmipfesné. Vnékterych pripadechipiesnéji
nez dokazi odbornici (coz souvisii se zminénou ojedinélosti onemocnéni a jeho naprosto individudlnim priabé&hem).
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2.4.3 Individualni vzdélavaci plan

Za vytvofeni individudlniho vzdélavaciho planu v indikovanych situacich je de iure odpovédny feditel skoly. V p¥i-
padé détia zakl s mukopolysacharidézou vice nez v jinych pfipadech bude hlavni dil odpovédnosti na pracovnicich
SPC, pfipadné v dohodé s pedagogem ditéte - a samoziejmé za soucinnosti s jeho rodici.

Pro obsah planu nelze pfedepsat obecnd doporuceni. Viz vyse uvedené konstatovani o maximdani individualizaci
vzdélavacich podminek kazdého ditéte. Vpfiloze uvadime pfikladyindividudlniho planu zdka s MPS IVvzdélavaného
na stfedni skole (v rezimu individudlni integrace) a pifiklady vzdélavani zakd s MPS III na zdkladni Skole praktické.

Podle ustanoveni § 6 vyhl. ¢. 73/2005 Sh. individuadlni vzdélavaci plan obsahuje:

a) idaje o obsahu, rozsahu, pribéhu a zpisobu poskytovani individualni specidlné pedagogické nebo psychologické
péce zakovi véetné zdivodnéni,

Zde budou uvedena piislusnd doporuceni k individualni péci o zZaka jak obecného charakteru, tak ptipadnd doporuceni,
omezeni ¢i zplisoby poskytovani podpory v jednotlivych pfedmétech. Vzhledem k uréeni IVP je tieba zvazit uvadéni cit-
livych ddaji vazanych k onemocnéni. Tyto by mély byt zminény co nejvice v ,neutrdlni” podobé a smyslem této casti IVP
je spise uvést shrnujici dopady onemocnéni na specidlni vzdélavaci potieby - a rozpis (popis) opatfeni, jak budou tyto
potieby napliiovany.

b) tddaje o cili vzdélavani zaka, casové a obsahové rozvrzeni uciva, véetné pifipadného prodlouzeni délky stfedniho
nebo vysisiho odborného vzdélavani, volbu pedagogickych postupi, zptisob zadavani a plnéni dkold, zptisob hodno-
ceni, ipravu konani zavéreénych zkousek, maturitnich zkousek nebo absolutoria,

Tato cast pravni normy pomérné explicitné vystihuje obsah této casti IVP. Zvlastni ¢ast je vénovana navrhu tprav ma-
turitnich zkousek - k tomu viak existuji ptislusné formulate, které sijednotlivd SPC vytvaii podle ust. Vyhlasky MSMT

€. 177/2009 Sb., o bliz§ich podminkach ukoncovani vzdélavani ve stfednich Skolach s maturitni zkouskou. Proto je
otazkou, nakolik musi byt tyto idaje i v IVP pro dany rok!

Odborny posudek pro uzpisobeni podminek pro konani maturitni zkousky (§ 20 vyhlasky é. 77/2009) obsahuje uve-
deni kategorie a skupiny zdravotniho postizeni podle piilohy ¢. 2 k této vyhlasce. Jedna se o rozdéleni zaka se zdravot-
nim postizenim nebo znevyhodnénim pro Gcely spoleéné casti maturitni zkousky do étyt kategorii - skupin podle typu
vzdélavacich potfeb a do skupin 1 az 3 podle miry (hloubky) pozZadovanych uzpisobeni.

Jednd se o tyto skupiny postizenirelevantni pro uzptisobeni kondni maturitni zkousky:

» Télesné postizeni (TP)

» Zrakové postiZeni (ZP)

* Sluchové postiZeni (SP)

* Specifické poruchy uéeni a ostatni (SPUO)

Tito Zaci konaji maturitni zkousku za podminek odpovidajicich jejich zdravotnimu postizeni. Popis pfislusnych dprav
(prostfedi a prostorové aspekty testovdni, formalni dpravy dokumentt, ¢asovy limit, obsahové dpravy, pouziti kompen-
zatnich pomucek a pfipadné asistence u zkousky) je nutno uvést vidy vzhledem k aktudlnim potfebam daného studenta
s mukopolysacharidézou.

V nékterych piipadech (nejen u zakt s mukopolysacharidézou) se objevuji v IVP obecnd doporuceni typu ,upravuje se
Ucast ve vzdélavani tak, ze dité nedochazi na prvni (alter. druhou) vyuéovaci hodinu”, nebo jsou ,vypustény en block
pfedméty vychov” apod. K takovym doporuc¢enim, ¢inénym navic na del$i ¢asové obdobi, bychom méli mit nedivéru.
Je otdzkou, zda jsou jak potiebné pro zaka, tak viibec vhodné - tj. v ¢em mdme spatfovat jejich dilezitost pro naplnéni
specidlnich vzdélavacich potieb Zdka? Pokud se jedna o obdobi zvySené nemocnosti ditéte nebo jeho dojizdénina speci-
alizované pracovisté (napf. déti, které jiz jsou v rezimu lé¢by enzymovou terapii), potom je nutno tuto skuteénost v IVP
uvést - byt bez pfesného ¢asového tiseku. Napf. tak ¢asté ,osvobozovani” z télesné vychovy u déti s télesnym postizenim
jerovnéz, ve svétle soucasnych poznatk tzv. aplikované télesné vychovy, nespravnym feSenim.

¢) vyjadfeni potfeby dalsiho pedagogického pracovnika nebo dalsi osoby podilejici se na praci se Zakem a jeji rozsah,
Jiz jsme uvedli, Ze pfitomnost asistenta pedagoga bude velmi ¢asto jednim ze zakladnich pfedpokladt uspésného vzdé-

lavani zaka s mukopolysacharidézou. A to jak détis MPS ITaIlI, kde pfedpokladame existenci mentdlniho postiZeni, tak
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détis MPS IV, kde naopak bude privodnim jevem vada nosného a pohybového aparatu. Kromé asistenta pedagoga pficha-
zi v ivahu v nékterych piipadech i sluzby logopeda, rehabilitaéniho pracovnika a pfipadné dalsiho asistenta plniciho
funkci dohledu a dozoru u déti s tézkymi formami hyperaktivity.

d) seznam kompenzaénich, rehabilitaénich a uéebnich pomiicek, specidlnich uéebnic a didaktickych materiala ne-
zbytnych pro vyuku Zaka nebo pro konani pfislusnych zkousek,
V této ¢asti budou uvedena piislusna doporuceniv zavislosti na specidlnich vzdélavacich potiebdch zZaka. Jisté nebude
bez zajimavosti uvést, jak také miize doporuceniv jednom nejmenovaném SPC vypadat (uvedeno z vyjadieni zdka s MPS
IV - nynijiz v dospélém véku).
~Nevim, jestli Vam to pomtiiZe, ale co si pamatuju, tak jsem ve Skole mél vZdy dvoje ucebnice. Ve tFidé mi ucitelé uvolnili jednu
skrinku a ty druhé ucebnice jsem mél doma. Lavici jsem mél stdle malou. Do Skoly jsem chodil o piil hodiny drive nez ostatni
a pan skolnik mi pridélal i specidlni hdcek do satny. Ve skolni jidelné mi obédy nosila vychovatelka z druziny a poté i pani ku-
charky, a dokonce mi pani reditelka privdzala na zidli seddk do auta, abych se mohl v klidu najist. Kdyz jsem chodil do 5. tridy,
nosil mé nahoru po schodech pan skolnik v ndruci. Do SPC jsem dochdzel pouze po dobu zdkladni skoly, néjaké zpravy psali, ale
co si pamatuju, tak mi vétsinou do téchto zprdv psali vysledky testu (IQ atd..).

Ptitom se jednalo o Zaka s nadprimérnym IQ - ovSem s velmi tézkym télesnym postizenim. VZdy je nezbytné pfesné zvazit potte-
by daného zaka a zaroven se orientovat v nabidce kompenzacnich pomticek. V soucasnosti neni bohuzel dostupny obecny ,Kata-
log” - nabidka téchto prostfedkil podpory s uvedenim miry/moznosti indikace v daném stupni specialnich vzdélavacich potieb.

e) jmenovité uréeni pedagogického pracovnika skolského poradenského zafizeni, se kterym bude $kola spolupraco-
vat pfi zajistovani specialnich vzdélavacich potieb zaka,

Specidlné pedagogicka péce poskytovana v SPC md (napi. oproti obvyklému stavu v pedagogicko psychologickych po-
radndch) jistou vyhodu spoc¢ivajici v moznosti dlouhodobéjsi péce o daného zaka. Velmi ¢asto pracovnici SPC ,provazeji”
dité celou dobou jeho §kolni dochazky - tj. ivice nez deset let, nékdyipatnactlet. Je zfejmé, ze tak maji moznost se velmi
detailné sezndmit s osobnosti ditéte a Zaka, s jeho zdravotnim postizenim, nemoci - zde mukopolysacharidézou - a maji
moznost byt kvalifikovanymi privodci jeho vzdélavani. Uvedenijména piislusného odbornika by mélo byt chapano rov-
néz jako vyjadieni urcitého zdvazku a tikolu pro pracovnika. Bohuzel, personalni zajisténi naSich SPC neumoznuje tak

intenzivni spolupraci SPC a Skoly daného ditéte, jak by bylo pro zdarné vzdélavani ditéte/zaka potieba.

f) navrh pfipadného snizeni poétu Zaki ve tiidé bézné skoly, kde se Zak vzdélava,

Tato moznost bude divodna zejména u vybranych skupin déti v jejich hyperaktivni fazi, ani zde vSak neni obligatorni.
U téchto zakh s MPS IT ¢i III pfedpokladame spiSe icast ve vzdélavani ve Skoldch samostatné urcéenych pro zaky se zdra-
votnim postiZzenim, kde jejiz pocet zaktli ve tfidé oproti $koldm hlavniho vzdélavaciho proudu snizen (i kdyz samoziejmé
nemiizeme vylou€it ani variantu individualniintegrace - zejména tam, kde tzv. specidlni §kola prosté nenik dispozici).

g) pfedpokladanou potfebu navyseni finanénich prostfedki nad rdmec prostiedkiu statniho rozpoétu poskytovanych
podle zvlastniho pravniho pfedpisu®,

V této castijsou analyzy dosavadnich individudlnich plant pomérneé rozpacité. Ukazuje se, ze ptislu$né navrhy, pokud jsou
jiz vlibec uvedeny, nebyvaji ani tak podlozeny skutecnymi potfebami zdka, ale do znaéné miry ,neoficialnimi” pokyny a do-
porucenimi ziizovateld §kol a krajskych tGfadt, které poskytuji prostfedky na ,navysené” naklady vzdélavani zakt se zdra-
votnim postizenim. Jistym divodem muize byt i fakt, ze pracovnik SPC, jenz v drtivé vétsiné stoji za vypracovanim piislus-
ného IVP, neni detailné obeznamen s rozpoc¢tovymi moznostmi dané skoly. Pfipomenme proto, ze za vypracovani (logicky
iobsah) IVP odpovida feditel Skoly, v niz je Zak vzdélavan.

h) zavéry specialné pedagogickych, popfipadé psychologickych vySetieni.

V této ¢asti pracovnik SPC pfistupnou formou uvede hlavni vysledky zminénych vySetfeni. Vzdy je tfeba mit na paméti,
ze zptisob uvedeni téchto zavértd musi byt na jedné strané odborné piesny, na druhé strané IVP neni totéz co napi. ,zpra-
va z vySetieni”. A proto zplisob uvedeni ,transformace” uvedenych vysledkl vySetfeni musi odpovidat jednak potfebam
(a moznostem) pedagogickych pracovniki, ktefi budou pravidla IVP v prdci se Zakem napliovat, a jednak musi byt pfi-
méfené zachovana pravidla ochrany citlivych osobnich tdajt zaka.

5 Vyhlaska ¢. 65/2005 Sb., kterou se stanovi ¢lenéni krajskych normativd, ukazatele rozhodné pro jejich stanoveni, jednotky vy-
konu pro jednotlivé krajské normativy, vztah mezi ukazateli a jednotkami vykonu, ukazatele pro vypocet minimalni drovné kraj-
skych normativi a zasady pro zvy$eni krajskych normativl (vyhlaska o krajskych normativech).
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Stejné jako v jinych p¥ipadech, i zde plati, ze k IVP se vyjadiujirodice (zdkonni zastupci) zdka s mukopolysacharidézou.
Vzhledem ke v§emu, co jsme dosud o této nemoci uvedli, je zfejmé, Ze jejich stanovisko by nemélo byt chapano jako for-
malni akt, nybrz jako stvrzenizajmu a role ve vzdélavani jejich ditéte.

2.4.4 Piijeti ditéte s mukopolysacharidézou do MS

U pfedskolniho vzdélavani se setkavame s problémem, jenz u zakladniho vzdélavani odpada. Totiz: zakladni skolni do-
chdzka je povinna po zdkonem stanovenou dobu. U pfedskolniho vzdélavani tomu tak neni. I to je dGvod, pro¢ fada déti
s mukopolysacharidézou nenavstévuje zaddnou matefskou $kolu. Casto se jednd i o ,nepohodlnost” téchto déti, protoze,
CillI, které byvaji zpravidla manifestovanyjiz v brzkém détském ¢i pfedskolnim véku, Ze ityto déti maji priabéh onemoc-
nénipostupny a pozvolny, tj. neni problém s jejich ticasti v bézné mateiské skole.

Formalné tento akt upravuje § 34 Skolského zdkona nasledovné (vybrand ¢ast znéni cit. paragrafu):

(2) Reditel mateiské skoly stanovi v dohodé se ziizovatelem misto, termin a dobu pro poddni zddosti o prijeti déti k predskol-
nimu vzdélavdni od ndsledujiciho skolniho roku a zverejni je zptisobem v misté obvyklym.

(3) Reditel mateiské skoly rozhoduje o pfijeti ditéte do matefské skoly, popFipadé o stanoveni zkusebniho pobytu ditéte, jehoz
délka nesmi presdhnout 3 mésice.

(4) K predskolnimu vzdéldvdni se ptednostné ptijimaji déti v poslednim roce pred zahdjenim povinné Skolni dochdzky. Pokud
nelze dité v poslednim roce pred zahdjenim povinné Skolni dochdzky prijmout z kapacitnich dilvodil, zajisti obec, v niz md
dité misto trvalého pobytu, zatazeni ditéte do jiné materské skoly.

(6) 0 prijeti ditéte se zdravotnim postizenim rozhodne feditel materské skoly na zdkladé pisemného vyjddrent skolského pora-
denského zarizeni, popripade také registrujiciho praktického lékare pro déti a dorost.

Pravé u déti s mukopolysacharidézou a $ifeji se vzacnymi onemocnénimi, byva v matefskych Skolach ,obligatorné” vy-
zadovano stanovisko praktického (oSetfujiciho) détského lékafe. Toto vyjadieni byvalo diive povinné, od roku 2009 je
jiz v zakoné uvedeno jen slovy ,popiipadé”, tudiz je dostatecné vyjadieni specidlné pedagogického centra. Znovu zopa-
kujme: navstéva predskolniho zatfizeni je pro dité (i jeho rodinu) potfebnd a vyznamnd. Rozhodujici budou konkrétni
moznosti daného zafizeni, schopnosti a potfeby ditéte.

2.4.5 0dklad povinné skolni dochazky u déti s mukopolysacharidézou

K odkladu povinné skolni dochazky se podle dlouholetého pozorovdni,saha” u déti se zdravotnim postiZzenim - a tedyis mu-

kopolysacharidézou - ve dvou pripadech:

e dité je somaticky ¢i socidlné nevyzralé, ovSem jedna se o ,klasické” opozdéni, které je mozno odkladem dostihnout, a od-
klad skolni dochazky zde napliiuje ticel, pro néz je s nim v pravnich normach pocitano,

o dité jejiz stfedné tézce ¢itézce postizeno (u mukopolysacharidézy jiz byly orgdny zasazeny sttdddnim metabolitf) a de
facto se nepocita s navstévou skolnich zafizeni, ale spisSe rodina i okoli ,uvazuji” o zafazeni ditéte do systému socialnich
sluzeb. V takovém piipadé je odklad chapén jen jako ,odklad” definitivniho rozhodnuti, nikoliv jako odklad pro poskyt-
nuti ¢asuna ,dozrani” ditéte. Pravé u MPS je totiz charakteristické, zZe odklad znamena zhor$eni stavu. Vyjimku mohou
tvorit déti, které jsou jiz zafazeny do rezimu enzymové terapie.

Z uvedenych dvou hledisek by méla byt posuzovana aktudlni zadost rodice o odloZeni povinné $kolni dochazky ditéte
s MPS. Pokud je motivace pouze ,odlozeni” rozhodnuti a nepfedpokladad se, ze dité bude navstévovat Skolnivzdélavani,
potom je moznd vhodnéjsi uvazovat o ,jiném zptisobu plnéni povinné skolni dochazky” (viz vyse). Pokud vsak v okoli
bydlisté ditéte existuje Skola, ktera by svym zaméifenim odpovidala pfedvidanym potfebam ditéte, je vhodné usilovat
o zaclenéni ditéte do vzdélavaciho systému. Byt s vyuZzitim odkladu.

U déti s mukopolysacharidézou, u nichz se projevil piislusny stupen mentdlniho postizeni, byva vyuzivano p¥iprav-
ného rocniku zakladni skoly specialni.
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2.4.6 Individualni vzdélavani

V pfedchozi ¢astijsme uvedli zdkladni urceni tohoto zpidsobu vzdélavani - tj. vyuzivd se u déti, u nichz rodice z néjaké-
ho ddvodu (tzv. alternativni nahledy na funkci, roli a kvalitu obecného vzdélavaciho systému) nechtéji, aby jejich dité
navstévovalo béznou zakladni Skolu. U déti s mukopolysacharidézou lze o tomto zplisobu uvazovat zejména v ptipadech,
kdy dité, které je jiZ v enzymové terapii, ma napi. poruchy imunity, je ndchylné k infekénim onemocnénim apod. Zcela
vyjimecneé se lze i u nas setkat se situaci, vniz dité (pfevazné MPS I) podstupuje transplantaci kostni dfené, coz s sebou
nese zvy$ené naroky na prostfedi ditéte - a mdze byt tedy rovnéz dan davod pro individudlni vzdélavani.

Pouze v téchto piipadech (za splnéni vyse uvedenych pfedpokladd stanovenych zakonem) je mozno doporucit tento
zplisob vzdélavani.

Pokud by individudlnim vzdélavanim méla byt feSena nepiipravenost skoly (a $ifeji vzdélavaciho) systému na piijeti
déti s rozsahlymi specidlnimi vzdélavacimi potifebami, potom by se jednalo o zneuzivani tohoto institutu. Zkuseny po-
radensky pracovnik SPC by mél umét posoudit obé hlediska. Rodice déti zpravidla nedisponuji takovou sumou informaci,
aby jednoduse rozliSovali mezi obéma formami jiného zpisobu plnéni povinné §kolni dochazky, tj. individualni vzdéla-
vani avzdélavani déti s hlubokym mentdlnim postizenim.

2.5 Priklady, kazuistiky, pfipadové studie
2.5.1 Vzdélavani divky s MPS III typu (mentalni postiZeni)

Priklad Individualniho vzdélavaciho planu divky s tézkym mentalnim postizenim navstévujici piipravny stupen zaklad-
ni skoly specidlni:
Individualni vzdélavaci plan

Jemna motorika

e procvicit navlékanivelkych koralkd,

e nacviéit tleskani obéma rukama,

e procvicovat manipulace na manipulacnich panelech,
e Gchopy raznych tvart.

Grafomotorika

e cviCit ucelové drzeni tuzky,

e cvicit sledovani grafické stopy,

e procvicovat kresleni prstem do pisku.

Hruba motorika

e rehabilitac¢ni sestavou udrzovat rozsah velkych kloubt,
e zvySovat obratnost pfi chlizi na nerovném terénu,

e zvySovat obratnost pfi hodu a chytanimice.

Poznavaci schopnosti

e cvicit reakci na pokyn ,NE“,

e procvicovat pojmenovania zvuky zvifat,

e procvicovat pojmenovania oznaceni pfedmétd a obrazkd,
e procvicovat reakcina pokyn ,Ukaz mi” - osoby, obrazky,
e podpoftit sprdvnou reakcina pokyn ,dej mi, dej do”,

e procvicit znalost uzitkové hodnoty raznych véci.

Reé

e posilovat spravné reakce na slovni pokyny dospélého,

e snazit se o udrzenislovni zdsoby a jeji dalsi roz$iteni,

e procvicit reakci na slovnipokyn s podporou gesta,

e rozvijeni dvouslovné a viceslovné véty,

¢ udrzovat schopnost fici svoje jméno, pojmenovat ¢leny rodiny.
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Sebeobsluha

e podporovat samostatnost pfijidle,

* zapojit do dklidu po jidle,

e spoluprdce pfi ¢isténi zubdg,

e cviCit zapindni a odepinani rdznych spon a uzaveéra, knofliki,
e procvicovat rozvazovani tkanicky,

e posilovat slovni oznameni potieby WC.

Socializace

* podpofit napodobovani gest a vyrazt dospélého,

e opakovanihticek po dospélém - paci paci, jak je veliky, pa pa,...,
e podporovat reakcina pojem ,Podej mi”,

e rozvoj hry s ostatnimi détmi - kutdleni micem,

e podpofit manipulaéni hry s dospélym.

2.5.2 Jiny zpusob plnéni povinné skolni dochazky, chlapec MPS II.
Jitina Muchovd

SPECIALNE PEDAGOGICKE CENTRUM
Pani

XY

Vymyslend 55

Zlomov

Divérné! é.j vyfizuje: Mgr. P. J.
Ve Zlomové dne 5. 3. 2010

Zprava z psychologického a specidlné pedagogického vysetfeni
§., nar. 15. 5. 1999, bytem Vymyslend 55, Zlomov

Vék: 11;1

Datum a misto vysetfeni: 3. 3. 2010, v domdcim prostfedi

Skola: xy

Duvod vysetfeni: zhorSen zdravotni stav, posouzeni aktudlniho intelektového vyvoje a zvdzeni adekvatniho zpisobu
vzdélavani.

Diagnéza: tézké zdravotni a mentalni postizeni s prognézou postupného zhor§ovani stavu - mukopolysacharidéza.

Podklady pro vysetieni: viechny uvedené pisemné podklady pro potieby vysetfeni osobné pfedany matkou a jsou sou-
¢asti spisové dokumentace klienta SPC - anamnestické idaje, formulate SPC, zprava z psychologického vySetieni.

Pouzité metody: rozhovor s matkou, pedagogem skoly; pozorovani; individudlni prace s ditétem; A. Gesell: Vyvojové
skdly; Handk a kol.: Diagnostika a edukace zakd s tézkym zdravotnim postiZenim; analyza posledni lékaiské zpravy
a posledniho psychologického vysetfeni.

Chlapec s velmi komplikovanou zdravotni anamnézou, v péci odbornych lékaru, k zavaznym diagnézdam patii - mukopolysacha-
ridoza II. typu, hydrocefalus, atrofie mozku, myoklonické kfece, GERD, akutni respiracni insuficience, astma bronchiale, mitrdl-
ni insuficience, atd.,; chlapci zavedena kanyla do prudusnice (tracheostomie) a nutriéni sonda do Zaludku (gastrostomie).
Posledni psychologické vysettenivlednu 2005 diagnostikuje tezké mentdlni postiZeni s prognézou postupného zhorsovani stavu,
doporucuje vzdéldavdni dle §18 (IVP ) a §50 zdkona ¢. 561/2004 Sb. Zdravotni stav chlapce vyrazné zhorSen v 1. pololetiletosniho
Skolniho roku. Behem této doby byl také casto hospitalizovdn. V soucasnosti, dle slov matky a pedagoga skoly, zaznamendno
mirné zlepseni motoriky.
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Z vysSetfeni:

Matka uvadi, ze syn ma aktualné obracenyrezim, pfes den spi, ale na krmeni ¢i jiné ¢innosti se da vzbudit. Béhem vySet-
fenisetatoinformace potvrzuje, chlapec pozorovan ve spanku a také vklidovémiaktivnim bdéni. Na pfichod cizich osob

prilis nereaquje, nevadi mu ani komunikace v mistnosti. K ziskanijeho pozornosti nutno fyzického kontaktu a pfedmeéty
predkladat do jeho bezprostiedniblizkosti. Uchopovani objekti probihd bez zrakové kontroly a spise ndhodné. Pokud se

mu dospéli nevénuji, ihned usina.

Hruba a jemna motorika: kvili zdravotnimu stavu se chlapec nachdzi pfevazné v supinaéni poloze a vsedé na voziku;
pokud je stimulovan, tak s asistenci se postavi na nohy, pokud je drzen za obé ruce, zvladne pdr krokl a usedne na zidli,
kontrola hlavy a trupu celkem dobra (nutny vSak dohled); vleze na zddech se pieto¢i na biisko, ale vzhledem k tracheo-
stomii ma problémy s dychanim a musi byt vracen zpét, velmi rdd se nachazi v poloze na boku; svalstvo koncetin atro-
fické, kotniky spastické, chodidla mirné vtocena dovnitf, kolena uvolnéna; védomy je pohyb hornich koncetin, pokud
se zakryji, vytdhne je a polozina deku, mirné spastické jsou prsty rukou (drapovita ruka), prsty levé ruky vklada do ust,
pravou bere nabidnuty pfedmét - radialnim zptsobem s aktivni Gcasti palce.

Adaptivni chovani: dle slov matky se chlapec v poloze na boku cilené zajima o objekty nachdazejici se v bezprostfedni
blizkosti (béhem vySetfenitato schopnost neprokazana); v supinacnipoloze a vsedé na zidlicce je uchopovani pfedmétt
spiSe nahodné, pravou rukou bere oblibenou hracku, kratce ji drzi, vklada do tust, poté uvolnuje sevieni a upousti ji,
drahu padajiciho objektu nesleduje; bez zrakové kontroly pfijima nabidnuty palec, dlouze ho drzi a soucasné levou ruku
pokladd na mobilni telefon lezicivjeho dosahu; v klidovém bdéni jsou ruce v ¢innosti - levd ruka polozend na dece hladi
pravé zapésti a macka latku obleceni; pfimérené reakce shledavame na svétlo x tmu.

matky se pfiupadnuti pfedmétu leka.
Somatické stimuly jsou chlapci pfijemné, v télesném kontaktu s dospélym dokaze dlouze setrvat - drzi ho za ruku.

Reé/porozuméni fe€i: oblicej bledy, klidny, mimika nevyrazna; retny uzaveér pii spanku dostatecny, pfi bdélosti dolni
ret mirné pfekryt hornimi zuby; polykaci reflex zachovan, dle slov pedagoga se salivace objevuje pouze pfi zhorSeném
zdravotnim stavu; aktudlné v interakci s druhou osobou zrakovy kontakt nenavazuje, nezpozorni ani na zavolani ¢i
osloveni; pred trachestomii u chlapce pfitomny neartikulované zvuky, modulované dle citového rozpolozeni.

Sebeobsluha a hygienické navyky: zcela odkdzan na pomoc druhé osoby, trvale v plenach, vyziva dodavana pfes nut-
ri¢ni sondu.

Sociabilita a citova oblast: spole¢nost dospélych mu nevadi, pfijima dotyk, rdd je polohovan a s matkou spolupracuje pfi
rytmickych rozevickdch s koncetinami; na jednoduché socidlni hry v soucasné dobé nereaguje.

Zavér a doporuceni:

Chlapecvevéku 11 let svelmikomplikovanou zdravotnianamnézou, doposud vzdélavan dle §18 a § 50 zdkona €. 561/2004
Sb., v platném znéni. V souc¢asné dobé, kvili nepiiznivé prognéze nemoci, zhorSen chlapciv zdravotni stav. Nyni vyset-
fen z divodu posouzeni aktudlniho intelektového vyvoje a zvazeni adekvatniho zpisobu vzdélavani.

Vysledky komplexniho vySetfeni chlapce potvrzuji vyrazny regres v psychomotorickém vyvoji. V soucasné dobé
kognitivni kapacita snizena aZ do pasma hlubokého mentdlniho postiZzeni (adaptivni chovani odpovida drovni ¢tyf
tydna).

Po zvazenivsech okolnosti doporucujeme se souhlasem matky od 1. 2. 2010 do 31. 8. 2012 chlapce vzdélavat dle §42
zakona ¢. 561/2004 Sb., v platném znéni.

Adekvatni podpora psychomotorického vyvoje bude dle potieby zabezpecena specidlnim pedagogem SPC, Mgr. X.
Zakonny zastupce byl podrobné seznamen s vysledky vySetieni a doporucenim SPC (informovany souhlas).

Na védomi: se souhlasem matky kopie zpravy pfedana skole.............
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Pfiloha:
1. Doporuceni ke vzdélavani zdka se specidlnimi vzdélavacimi potfebami (urceno pro potfeby statistického vykaznictvi).

2. Doporuceni planu k zabezpeceni specidlné pedagogické podpory.

specidlni pedagog SPC psycholog SPC feditelka SPC

Pfiloha é. 1 ke zpravé ze specidlné pedagogického vysetieni ze dne 5. 3. 2010.

Pani

XY
Vymyslend 55
Zlomov

Divérné! é.j vyfizuje: Mgr. P. J.
Ve Zlomové dne

s vz

Doporuceni ke vzdélavani zaka se specidlnimi vzdélavacimi potfebami
§., nar. 15. 5. 1999, bytem Vymyslend 55, Zlomov

V evidenci: leden 2005

Datum a misto vy$etfeni: 3. 3. 2010

Skola: .............

Tfida: s rehabilitaénim vzdéldvacim programem pomocné skoly.

Typ zdravotniho postiZeni (dle §16 odst. 2 zakona ¢. 561/2004 Sb., o pfedskolnim, zdkladnim, sttednim, vy$sim odbor-
ném ajiném vzdélavani, v platném znéni): mentalni (hluboké).

Se souhlasem matky doporucujeme od 1. 2. 2010 do 31. 8. 2012 chlapce vzdélavat dle §42 zdkona ¢. 561/2004 Sh., v plat-
ném zneéni.

Platnost doporuceni pro potieby statistického vykaznictvi od 1. 2. 2010 do 31. 8. 2012.
Se souhlasem matky kopie prilohy pfeddna Skole.........

specialni pedagog SPC feditelka SPC

Pfiloha ¢. 2 ke zpravé ze specidlné pedagogického vysetieni ze dne 5. 3. 2010.

Doporuceni planu k zabezpeceni specialné pedagogické podpory:

Pfi individudlni péci doporucujeme vychazet z Konceptu bazalni stimulace, programu PORTAGE, déle z publikaci: OPAT-
RILOVA, D. Metody prace u jedinct s tézkym postizenim a vice vadami; STRASSMEIER, W. 260 cviceni pro déti raného
véku; NEWMAN, S. Hry a ¢innosti pro vyvoj ditéte s postizenim; ROUTNEROVA, M., BERANEK, J., HREBIKOVA, M. Zaklady
neurofyziologie pro specialni pedagogy. Facilitace ontogenetického vyvoje.

* Vyuzivat BABY MASAZE s olejickem.
Poloha vleze na zddech: dolni koncetiny - st¥idavé suneme ruce od ky¢li ke kotnikdm (indické dojeni), nebo v opacném
sméru (Svédské dojeni). Pfi zdimani a krouceni se dlané pohybuji protichtdnymi krouzivymi pohyby, chodidla masiru-

jeme od paty k prstim nebo ,prochazkou” po plosce nohy. Na zavér uvolnime jednotlivé prsty na nohach a chodidlo néko-
likrat pohladime. P¥i masazich bficha (pokud to chlapci bude pfijemné a nebude mu to ¢init zdravotni obtize) krouzime

4t



celou dlani kolem pupku ve sméru hodinovych rucicek (mlynek), pfi vodnim mlynu ruce polozime rovnobézné nad sebe
a suneme stfidavé dlané od hrudni kosti k podbfisku. Pfijemné je i hlazeni od stfedu bficha do stran. Na peristaltiku
stfevma vliv slunce - mésic, prava ruka kresli slunce, levd ruka v horni ¢asti pouze pilmésic - zbytek kruhu se dokresluje
na hibeté pravé ruky. Hrudnik masirujeme jemnymi tahy od stfedu smérem do stran (oteviend kniha). Z ky¢li smérem
k ramendm vychazi dalsi tahy, prava ruka jde smérem od levé kycle zaka k jeho pravému rameni a zpét, levd od pravé
kycle klevému rameni. Horni koncetiny masirujeme podobnym zptisobem. Nezapomindme na uvoliovani prstd krouzivym
zplisobem. Jemné provadime i masaz obliceje. Palci piejizdime od stiedu cela ke spanktm (oteviend kniha na cele), od
kofene nosu postupné hladime obo¢i, vicka, lice az ke spdnktim, horni a dolni ret, ukazovacky a prostfedniky krouzime
od stfedu brady po obvodé obliceje aZ za usi.

Poloha vlezZe na boku: malé krouzky podél patefe, poté suneme stiidavé ruce zboku na bok, pravou tahneme k sobég, levou
od sebe a naopak. Nasleduje hlazeni od krku k hyzdim, od krku k patam.

e Zatazovat PROGRAM WILBARGER BRUSHING.

V sedu ,kartacujeme” mékkym kartackem bez rucky v potadi sije, popf. horni ¢ast zad, prava paze po zapésti, pravd ruka,
leva paze po zapésti, levd ruka, pravd dolni koncetina po kotnik, prava noha, leva dolni koncetina po kotnik, leva noha. Po-
stupujeme ve sméru od kotenovych ¢asti k periferii, na pazich je mozno kartacovat stiidavym tahem kartace dolt a nahoru,
mizeme stimulovat dlané i chodidla. Nikdy nesmime kartacovat oblast bficha, vnitini stranu pazi a dolnich koncetin. Pii
kartdc¢ovanije vhodné mit poloZenou druhou ruku na téle ditéte. Program je vhodny provadét pfirelaxaéni hudbé.

Vyuzivat KONCEPT BAZALNI STIMULACE - nabizet dostateéné mnozstvi pfiméfenych podnétt a stimuli - vizudlnich,
taktilné haptickych, akustickych, ordlnich, vibrac¢nich, vestibuldrnich a somatickych.

Pro zrakovou stimulaci vyuzivat vojenskou baterii ve tmavé mistnosti — podrZte rozsvicenou baterku nad lezicim, sedicim
ditétem ve stfednilinii, pohybujte ji pomalu doprava a doleva, prikryjte svétlo celofanem rtiznych barev, teprve poté vyuzivejte
pohyb po vertikdle (vhodnd baterka je vojenskad).

Rozsvécovanibaterky v riznych ¢astech mistnosti, pomalé promitani svételnych efektt na zed, prosvétlovat latky, pfedméty.

Vyuzivat promitac¢ku diapozitivii - tvofit rukama stinové obrazky, upoutdvat jeho pozornost.
Pracovat s hrackou se svételnym signdlem.

Kdyz se dité nediva, polechtejte je na rukach nebo se dotknéte jeho ruk nécim teplym nebo studenym.
Pomalovat ditéti prsty neonovymibarvami + sledovani v ¢erveném svétle.

Spolecné hry se zrcadlem, pozorovani vlastniho obliceje v zrcadle.

Sluchovou stimulaci provadime v klidném prostfedi bez rusivych zvuk z okoli.

Pro podporu pohybové aktivace pfipevnéte rolnicky na koncetiny.

Sledovat reakce na osloveni, zavolani, rozliSovani intenzity hlasu.

Pracovat s riznymi tény, napi. s budikem, rddiem, prehravac¢em - otdceni se za zvuky, vyuzivat mikrofon, metronom, klavesy.
Sledovani drdhy zvuku - ptfed ditétem hodime ozvucenou plechovku, vétsi mi¢ (dité lokalizuje pohledem).

Vyuzivat zvukové karty zZivé a nezivé piirody; tvotit zvuky z okoli - tukanilzice, zachrasténi kli¢d, hrachu ¢i kaminkd
v plechacku, Susténiigelitu, mackani papiru.

Manipulovat s obaly od Kinder vajicek, které jsou naplnény riznym obsahem, zrakovou percepci podpofime vybarvenim
¢iobalenim vajicek do jednobarevnych latek (vyuzivam zdkladnibarvy).

Hmatova percepce - vyuzivat masazni polstay, termofor, elektrickou pefinku.

Manipulovat s riznymi pfedméty - riznobarevnd klubi¢ka vin, koliky na pradlo - pfipevnit na obleceni (dité se je pokou-
$1 odstranit), barevné draténky, papiry, sacky.

Vyuzivat mickovou facilitaci - molitanovym mickem ,koulet po téle”.

Vyuzivat hru s vodou - namaceni rukou, stifkdni (rozliSovat teplou x studenou vodu); rGzné moznosti suSeni rukou -
ruénikem, papirovym ubrouskem, horkym vzduchem; pfi ¢isténi zubtl napt. vyuzivat elektricky zubni kartacek (umoz-
nuje i masaz dutiny dstni) - pokud to nebude vadit.

Cichové podnéty - aroma lampy a vonné olejicky.
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Hrubou motoriku stimulovat POLOHOVANIM A RYTMICKYM CVICENIM S KONCETINAMI.

A) Poloha supinaéni

S

VP - poloha na zddech s podloZenym Sikmym molitanovym klinem a vdlcem pod koleny.

Pri této poloze dbame, aby mélo dité vSechny casti téla ve stfednim postaveni véetné hlavy (nesmi byt posilovany to-
nicko $ijové reflexy) a nesetrvavaly v patologickych pohybovych vzorcich. Jsou-li dolni koncetiny v extenéni spasticité,
podlozime pod koleny vélec, eventuelné vlozime polStafek mezi kolena, aby nedochdzelo k hyperaddukénimu postaveni
stehen.

Leh na zddech v uvedené poloze umoznuje ziskdni nové pohybové zkusenosti, v konecném disledku ma byt docileno
aktivniho tchopu a pohybu hornich koncetin v oblasti stredni osy téla.

Jako u polohy pronaéni nejprve probiha nacvik otdceni hlavy za podnéty z rdznych dhla (vice nabizet pfedméty zprava
¢izlevane zepfedu), motivujeme dité k aktivnimu dichopu a lokalizaénimu cviceni. Tato poloha je vhodna p¥i manipulaci

s jednoduchymi nastroji ¢i ndstroji z Orffova instrumentafe.

B) Poloha na boku

VP - poloha s uvolnénou svrchni horni koncetinou.

Poloha na boku musi byt pro dité pohodlna a stabilni. V této poloze musime dbat na nakroceni svrchni dolni konéetiny,
kterou musime zajistit pomoci polstaiku nebo terapeutického hada, ktery je omotany navic jesté kolem téla, ¢imz se
zvysuje stabilita polohy. Spodninoha je nataZend nebo mirné pokréend, hlava se nachdzi ve sttedni poloze. Stabilizace
v této poloze je dilezitd, nebot dité nesmi pfepaddvat dozadu ani dopfedu, a mize se tak vice soustfedit na manipulaci
s predméty. Svrchni horni koncetina je tedy uvolnéna a pfipravena k praci.

Poloha na boku upeviiuje aktivni uceni, dovoluje manipulaci se Skalou nabizenych pfedmétt odlisnych povrchi, velikosti
a hmotnosti (valecky, krouzky, hrkavky, kolicky), podporuje tichopovou aktivitu ve vSech jejich fazich, tzn. uchopit, po-

drzet a pustit, zdokonaluje ichop.
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Ukazka aktivit v poloze vleZe na zadech - rozvoj hrubé, jemné motoriky, vnimani - vée s asistenci.

ciL

PROSTREDKY

CO SLEDUJEME

Dosazeni celkového psychického
uvolnéni.

Poviddnisis ditétem, spolecné
skandovanifikadel, pisnicek, poslech
oblibené pohddky ¢irelaxa¢ni hudby.

Navazani oéniho kontaktu, troven
verbdlniho projevu.

hlavy.

Posileni sijovych svalt a svali zdvihact

Pritahovani se ke gumovému krouzku.

Aktivnitdchop levé a pravé ruky.

Zvyseni pohyblivosti v ramennich
kloubech.

Motivace prostfednictvim fikanky ,Auto
jede...”, to¢i gum. krouzkem (volantem).

Miru samostatnosti ichopu, ¢innost
obou rukou.

Castech téla
avkloubech vibracemi.

Navozeniintenzivniho pocitu v nosnych

Masdzni polstar.

Celkovou reakci, pokud jsou stimulace
ditéti nepiijemné, dale je neprovadime.

Budovani télesného schématu ve
spojitosti s nacvikem orientace na
vlastnim téle.

Kolicky na pradlo pfipnuté k odévu na
riznych ¢astech téla.

Snahu o sejmuti koli¢kd, seznamovani
s ¢astmi téla.

Navozenineobvyklych hmatovych
vjemd.

Kolébanina mirné nafouknutych micich
umisténych v povlaku, nebo naplnéni
povlaku mikrot. sdcky.

Snahu o jakykoliv aktivni pohyb, zda se
dité dokdze patfiéné uvolnit.

Seznamovani s pfedméty.

Zavésené provazky s pfedméty riznych
tvard, povrcht a velikosti.

Pohyb rukou ve stfedové linii téla.

koncetin.

Navozeni dobré nalady, uvolnéni dolnich

S asistenci ¢innosti dle fikadel napi.
»Zveddam jednu nozku, druhou,
zatanc¢ime spolu trosku” .

Snahu o jakykoliv aktivni pohyb,
nonverbalni a verbdlni reakce.

ZlepSenikoordinace prsti
arukou, zlepSeni koncentrace.

Hra s oblibenou hrackou, hlazeni.

Reakce na povely, zapojovani pazi,
koordinaci koncetin p¥i pohybu.

ZlepSovani obratnosti prstd.

Mackanibarevnych dratének z umélé
hmoty, papiru, sacku.

Stimulovat hmat.

Masirovani prstti a rukou, uvoliiovani
zdpéstia celé paze, rozliSovani povrcht.

Mackanimasazniho micku
a mic¢kd riznych materiald
avelikosti, hazenibez cile.

Zapojovani pazi, vybérovost micku,
vzddlenost hodu, schopnost zaméfit cil
(na osobu).

Rovnomérné pohyby obou pazi.

Rytmizace s chrastitky nebo prstovymi
¢inelkami.

Rytmizaci, dchop.

Poloha vsedé.

Dité mdme pred sebou s mirné prekrizenymi dolnimi koncetinami.

CiL

PROSTREDKY

CO SLEDUJEME

Zprostfedkovani vestibuldrnich podnétt
podél osy a napfic¢ osou téla.

Houpani a kolébanirdznymi sméry na
kliné, popf. na rehabilitaénich micich za
vyuzitirytmizace.

Celkovou reakcina télesny kontakt,
zprostfedkovani uvolnéni.

Provadéni pohybi hornich koncetin pfes
stfedovou osu téla (stiidavé, s pomoci).

Motivace fikankou ,Rezem d¥ivi na
polinka...”.

Uvolnéni hornich koncetin.

Vykonavanipomalych obloukovitych
pohybd hornich konéetin v zorném poli
(stridavé, s pomoci).

Motivace fikankou ,Tik, tak, hodiny...”.

Koordinaci pohybti oé¢i a hlavy za
podnétem.

Provadéni flexe a extenze pfedlokti
(stridavé, s pomoci).

Motivace pisnickou ,Tluce bubenicek,
tlucée na buben...”.

Uvolnéni hornich koncetin, relaxace,
navozeni pfijemné atmosféry.

Nécvik pronace a supinace.

Motivace fikadlem ,Tak, tak, vselijak...”,
vkladani pfedmétd do dlané.

Procvicovanidchopd.

Pfendavani pfedméti z jedné ruky do
druhé (s pomoci).

Motivace fikadlem.

Koordinacni ¢innost obou hornich
koncetin, procvi¢. dchopd.
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Poloha na boku - volime tu stranu, kam mifi pohyb ditéte.

ciL PROSTREDKY CO SLEDUJEME

Nacvik vizudlniho a taktilniho vnimdani, Vhazovani pfedmétt do ohranic.

PR o - o Uchop, koncentrace pozornosti.
posileni svald HK. prostoru, vyuzivat mluvici hrnec. P P

S asistenci mackat houbu,
manipul. s hadrem, ,jezdit”
po balicim papife; hledat pfedmét
v sypkych materialech (pisek,
natrhany molitan).

Rozvoj jemné motoriky, rozvoj
taktilniho a zrakového, vnimani.

Procvicovanidchopu, pfiprava na praci
s dlanovou pastelkou.

Hra na schovavanou - hracky jednotlivé
schované pod $atkem (prihlednym, Sledovanireakce na podnéty.
potom latkou) - odkryvani hracky.

ZlepSeni koncentrace, rozvoj zrakového
a taktilniho vnimani.

Dalsi aktivity na podporu motoriky:
Dle potfeby vyuzivat fixacnilimce, aby nebyly posilovany tonicko $ijové reflexy.

Kolem chlapce nakupime rtizné ozvuéené hracky, které p¥i sebemensim pohybu vyvolavaji jemny zvuk; vyuzivat napi. zvu-
kovou deku.

Pod hlavu vkladat ploché, nafukovaci, ozvucené pfedmeéty, napt. ,bublinkovy igelit”.

Vyzkouset cviceni na rehabilitac¢nich valcich a micich: sed rozkrocny nebo snozny - dospély sedi za ditétem a provadi houpa-
ni do stran; v§echny pohyby na micich a védlcich zaéinat jen v nepatrném rozsahu s pomalou zménou, nestfidat je rychle za
sebou, dat télu ditéte moznost zareagovat na zménu polohy.

Vyuzivat nékteré z cvikl dle Veroniky Sherborne - vozenina dece, baleni do deky, houpani, houpaci sité.

Zatazovat dechova cviceni: dité vsedé opreno zddy o dospélého - obé ruce na ramenech, pfi vydechu obé ruce tla¢i smérem
dol; pfinddechu hladit paze ditéte smérem nahoru, pri vydechu dola.

Stimulace orofacidlni oblasti - nutna dobrd poloha hlavy i poloha téla, orof. masdze provadime prsty, §téteckem (suchym,
mokrym), ty¢inkami do usi, které je vhodné dat na chvili do mrazaku.

Pohyby se provadéji smérem nahoru, jakoby z hlavy ven, kazdy pohyb provadime 3x. Nejdfive stimulujeme 3x jednu a potom
3x druhou polovinu obliceje.

* Vychdazime z bodu ve stfedu brady a po obvodu obli¢eje sméfujeme nahoru ke spanku.
e Zaciname od koutku tst a pokrac¢ujeme nahoru ke spanku.

e Vychozibod u chfipi nosu, pokracuje se nahoru ke spanku.

* 0d $picky nosu pokrac¢ujeme tahem az ke kofenu nosu.

e 0dvnéjsiho koutku obo¢ivedeme linku ke kofenu nosu.

+ Stétcem, ty¢inkou krouzime kolem ist.

e 0d koutku rtu kopirujeme ret do jeho stfedu - nejdfive jedna strana, pak druha.

* Kopirujeme spodniret, zaéindme stdle z jedné strany, pak z druhé.
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2.5.3 Vzdélavani chlapce s MPS IV. typu na stfedni skole®

Zakladni Skola XY
Speciadlné pedagogické centrum

Jméno: H. J.
Mésic a rok narozeni: srpen 1991

Rodinna anamnéza:

Matka je narozena roku... , dosdhla stredoskolského vzdélani, v soucasné dobé pobira pfispévek na péci (pecuje o dva
postizené syny). Otec je narozen v roce 19--, dosahl stfedoskolského vzdélani, pracuje ve statni sféfe. Bratr J. narozen
vroce 1987, stejnd diagnéza jako u H.

Osobni anamnéza:

H. se narodil z druhé gravidity matky. Téhotenstvi bylo fyziologické, porod probéhl v 38. tydnu spontanné. Porodni
vaha a délka g/cm, nek¥iSeny, bez poruchy porodni adaptace, pozdni ndstup laktace, kojeny u prsu, v ivodu dokrmovan
alternativné, kojen do 3. mésicd. Samostatna chize kolem roku. Zacal navs§tévovat jesle ve dvou letech, matefskou Skolu
ve tfech. Zahajeni povinné skolni dochazky bylo v 6 letech. Na prvnim stupni dochazel na logopedii. Diagnéza sdélena
rodictm ve 12 letech - mukopolysacharidéza typu IV. A. Prodélal operaci kycelniho kloubu, kolena, mizniho kanalu.
Vsoucasné dobé se pohybuje na invalidnim voziku.

Zakladni skola

Pro potfebyindividudlniintegrace je pro H. vypracovan individudlnivzdélavaci plan. H. je osvobozen od pfedmétu téles-
né vychovy, pii praktickych ¢innostech se ticastni pouze teoretické ¢asti vyucovani. Specidlné pedagogicka a psycholo-
gicka péce je zajiSténa osobnim asistentem — ma dohled na pohyb Zdka pii Skole, zejména v dobé, kdy se orientuje pouze
nainvalidnim voziku.

Kompenzacénia ué¢ebnipomucky - specidlni zidle, invalidnivozik, 2 sady uéebnic (1 doma, 1 ve $kole), H. vypracovava
zapisy na jednotlivé listy, vyuzivd pocitace a internetu (v ucebné vypocetni techniky), jsou mu kopirovany zapisy pii
dlouhodobé absenci zptisobené pobytem v nemocnici nebo pfi bolestech ruky. Spoluprace a pomoc tfidniho kolektivu je
na dobré drovni.

Spoluprace se zakonnymi zastupci zaka — matka kazdy den dochézi do skoly pro syna, proto je v neustalém kontaktu
stiidniucitelkouis ostatnimivyucujicimi. H. jekazdy den pfivdzen a odvazen do S$koly matkou. Béhem vyucovanije pod
dohledem uciteld. Po ukonéeni vyucovani jsou zaci odvadéni vyucujicim a H. je pfeddn matce.

Pro t¥idu, kterou H. navitévoval na 2. stupni ZS, byl vypracovéan specidlni program stéhovani do uéeben tak, aby H.
nebyl pfili§ vystaven narocnému pfechazeni z ucebny do ucebny. Stéhovani bylo omezeno na co nejmensi miru - pokud
se tfida stéhovala, pak pouze do specialni ucebny, ve které je provadéna vyuka odbornych pfedméta (fyzika, pfirodopis,
informatika, vytvarnd vychova). V ucebné mél H. specidlni zidli, kterou mu spoluzaci dopravovali do kterékoliv ucebny.
Zapisy v hodinach provadél pouze na listy papiru, aby se minimalizovala vaha aktovky. Piivétsich obtiZich mél moznost
vyuZzit invalidniho voziku (v této dobé na ZS jesté chodil). Vztah t¥idniho kolektivu k H. byl velmi dobry. Spoluzaci se
aktivné ucastnili pomoci: pfenaseni specidlni zidle, aktovky, ucebnic a jinych pomticek. Také dohlizeli, aby se k nému
zaciz ostatnich tfid chovali ohleduplné. Na druhou stranu v ném nevzbuzovali pocit, Ze je postiZeny. H. byl plné zapojen
do tiidniho kolektivu a pro svou vstiicnou a milou povahu byl velmi obliben.

Vroce 2004 byl H. na operaci a nyni se pohybuje pouze na invalidnim voziku. Vzhledem k jeho zdravotnim problémam
mél ¢asto problém dostavit se hned na prvni vyucovaci hodinu a obcas kviili bolestem musel odejit z vyucovani pfed
koncem. Na tyto hodiny byla H. poskytnuta feditelem Skoly dleva. Jeho absence byla kompenzovana vypracovanim do-
madcich praci formou referatti z uéebnilatky a dodateénych dkold po dohodé s vyucujicim piislusného predmétu.

Obchodni akademie

V roce 2006 byl H. pfijat na stfedni skolu - Obchodni akademii. Zak doloZil pfi pfijeti do prvniho roéniku doklady o té-
lesném zdravotnim postizeni, podle kterych byl se souhlasem SPC stanoven individudlni vzdélavaci plan. Soucdsti in-
tegrace je vyuziti asistenta pedagoga. Individualni vzdélavaci plan odpovida potfebam Zaka pfi integraci do bézného
kolektivu ZS a lze jej bez tiprav pouZit pro praci s nim. H. je velmi zodpovédny, snazivy, ve t¥idnim kolektivu oblibeny.

6 Zosobniho spisu chlapce nemocného MPS, archiv Spole¢nosti pro MPS
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Celkové vysledkyjsou spise nadpramérné, vyborné vysledky, odpovidajici zdjmu o pfedmét ma H. vinformatice. Podobné
je uspésny v chemii, ktera je pak pro néj z hlediska zdravotniho stavu méné uplatitelnd. Spoluprace matky se Skolou je
pravidelnd a velmi dobra.

Individualni vzdélavaci program
Vydany k rozhodnuti feditele skoly a zpracovany v souladu s § 6 a 7 vyhldsky ¢. 73/2005 Sb. o vzdéldvani deti, Zdku a studentil
se specidlnimi vzdéldvacimi potrebami a deéti, Zakt studentil mimorddné nadanych v platném znéni.

V souladu s rozhodnutim: 0A/P/2009/103/a
Jméno zaka: H. J.

Skola: obchodni akademie XY

Tfida: 3. A

Vysetieni SPC k integraci: vydané dne s platnosti do: vydano 12. 6. 2006 s platnosti po celou dobu studia
Kontrolni vySetfeni dne: planovéano na fijen 2009 a tinor 2010
Uéebni dokumenty: Obchodni akademie 63-41-M/004 schvalené MSMT CR dne 23. 8. 2001 pod ¢. j. 23 842/2001-23

Uprava vzdélavaciho programu:

e vyuka bude mit formu denni dochazky s respektovanim vyssi absence zaka,
* vyuka bude zajisténa asistentem pedagoga,

» vpiipadé potieby bude prodlouzeno klasifikaéni obdobi,

e vsouladu s § 67 odst. 2. zdkona 561/2004 Sb. bude zdk uvolnén:

* zpfedmétu télesna vychova po celou dobu studia,

e zpfedmétu zboziznalstvi,

e zpfedmétu némecky jazyk,

* zpfedmétu matematika.

Specialné pedagogicka a psychologicka péce:
Bude probihat dle doporuceni SPC.

Nezbytné kompenzaéni a uéebni pomuicky:

Psaci prostfedky se silnéjsi stopou (cca 200 K¢).

Linkované se$ity formdtu A5, A4 s vyraznymi linkami rznych $itek (cca 200 K¢).
Pomicky pro relaxaéni ¢innosti - modelovaci hmoty, barvy, nidzky, stavebnice (cca 2 000 K¢).
Ucebnice:

Zaklady spolecenskych véd - 100 K¢

Ekonomika - 150 K¢

Uéetnictvi - 230 K¢

Cesky jazyk pro 3. roénik SOS - 100 K¢

Literatura v kostce - 150 K¢

Citanka III. k literatufe v kostce - 150 K¢

Celkem 3 200 Ké

Navrh na sniZeni po¢tu zakia: neni
Ucast dalsiho pracovnika ve vyuce: Asistentka pedagoga

Pracovni napln:

* Systematicka asistence pedagogovi pfi vychovné praci v oblasti spole¢enského chovani, zakladnich pracovnich, hygi-
enickych ajinych navyka.

* Vychovnou ¢innosti prohlubuje u Zdka pracovni, hygienické a komunikaéni dovednosti a navyky.

* Denné procvicuje a upeviiuje prvky sebeobsluhy, vede zaka k samostatnosti.
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e Doprovazi zdka pfi pfesunech po skole, pfi pfesunech na kulturni a sportovni akce.

e Asistuje pfi odborném vycviku, pfituristicko-sportovnim kurzu.

e Pomaha zakovi pfidklidu a tftidéni Skolnich pomtcek.

e Dba pokynt fidiciho pedagoga, spolupracuje s nim, plni vychovné-vzdélavaci ukoly.

¢ Individualné pracuje s zakem.

e Zanepritomnosti pedagoga vykondava vychovny dozor.

e Zaasistence a metodického vedenipedagoga prohlubuje a rozsiruje své védomosti v oblasti specidlni pedagogiky.

¢ Povinné se zicastnuje vsech pedagogickych porad, rad a metodickych schizek, tfidnich schtizek.

e Pomdaha pedagogickym pracovniktim $koly pfivychovné a vzdélavaci ¢innosti, pfi komunikaci se zdkem, pfi spoluprdci
se zakonnymi zastupci zdka.

Piedpoklad navys$eni finanénich prostiedki:

+ Skolabude vyuZivat k zajisténi integrace normativni zdroje vdzané na dany druh integrace, kterd podle aktuélni potfe-
by doplni z icelové dotace zrizovatele nebo z béZného rozpoctu,

e Mzdové naklady asistentky pedagoga budou kryty z normativniho rozpoctu nebo z tiéelového piispévku ziizovatele,

e Mzdové ndklady budou poskytnuty pedagogickym pracovnikféim formou osobniho pfiplatku za praci vét§iho rozsahu nebo
odmény za mimofadnou ¢innost. V pifipadé ¢innosti mimo stanovenou pracovni dobu prace vykazana jako prescasova.

¢ Pedagogicti pracovnici maji pravo na sluzebni cestu pro zajisténi konzultacni ¢innosti. Pfitom musi respektovat rezim
sluzebnich jizd skoly a v piipadé souhlasu pouzit soukromé vozidlo.

e Naklady na kompenzaéni, rehabilitaéni a u¢ebni pomicky celkem 3 200 K¢.

Dalsi informace: Zaku bylo povoleno opakovani roé¢niku.

Spoluprace se zakonnymi zastupci:
Zaka vozi do skoly matka. V ramci skoly je mobilita zajisténa asistentkou pedagoga, kterd tuto funkci vykonavala jiz na
ZS. Pro $kolni rok 2009/2010 je stanovena garantem integrace tf¥idni u¢itelka K. L.

Podil zaka na feSeni problému: maximalni snaha o samostatnost.
Jmenovité uréeni pracovnika poradenského systému spolupracujiciho se Skolou:
SPC ptilogopedické ZS - D. M.

2.5.4 Vzdélavani zaki na zakladni skole praktické a specialni (sourozenci, MPS III. typu)

Mgr. Jitina Muchovd
Piipadova studie €. 1: chlapec 14;6 let MPS III. typu

Podklady pro Setfeni: spisova dokumentace klienta - osobni a pedagogickd; soucasti jsou zpravy z lékafskych, psycho-
logickych a specidlné pedagogickych vysetieni, rozhodnuti o zafazeni, pfefazeniavzdélavanizaka, osobnia katalogové
listy zdka, pedagogické hodnoceni t¥idnich uéiteltt ZS praktické (dfive zvlastni) a ZS specialni (dfive pomocné), dia-
gnostické zaznamy, IVP, vysvédceni.

Metody: pozorovani, rozhovor s pedagogy, rozbor lékaiskych, psychologickych, specidlné pedagogickych a pedagogic-
kych zprdv, rozbor diagnostickych zdznami a vysvédéeni.

Rodinnd anamnéza:

Harmonicka rodina, chlapec vyrtista v milujicim a podnétném prostiedi, obétava péce ze strany matky. Spolupraci s ro-
di¢inutno hodnotit jako vybornou.

Otec:

XXX, 44 let, ma ukonéené stiedoskolské vzdélani, 0SVC, se svou manzelkou ma dvé déti.

Matka:

xxX, 41 let, absolventka stfedni $koly, pracuje jako referent Ceské spofitelny, s manzelem ma dvé déti.

Sourozenci:

Star$ibratr - xxx (1991).
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Osobni a $kolskda anamnéza:
Dité je z druhého téhotenstvi matky.
Prenatdlni a perinatdlni obdobi: v dokumentaci chybi konkrétni idaje.
Postnatdlni obdobi: od raného véku psychomotoricky vyvoj chlapce jevil znamky opozdéni, byl v péc¢i neurologa. Ve ¢ty-
fech letech, pro napadnostiv psychickém a motorickém vyvoji, vySetien klinickym psychologem, navrzena péce SPC.
V ptedskolnim véku centrem individualné integrovan ve spadové MS, jeden odklad $kolni dochazky p¥irozeny (vzhle-
dem k datu narozeni), druhy doporucen psychologem pro zfetelné znamky pracovni a citové nezralosti (1999).
V Sesti letech je schopny se odpoutat od matky, chovani je bez zvlastnosti, objevuje se pouze mirny neklid. Hovoii
v jednoduchych vétach, sdéli zakladni idaje, v fe¢i mnohocetnd dyslalie, Spatna vyslovnost sykavek, ma gotické patro.
Na pokyn vytleskd své jméno, s jinou rytmizaci obtize. Upevnény md zakladnibarvy, s pfesnosti uréirozdily mezi dvéma
pfedméty. Pracuje s pfedpocetnimivztahy, ¢iselnou fadu jmenuje do deseti, v prostoru se orientuje - ur¢i pojmy nad, pod,
vedle, vpfedu, vzadu. Casteéné zvlada obkreslovani geometrickych tvart a pismen, na nizké trovni je kresba postavy.
Skolni rok 2000/2001 (prvni tiida): Nastupuje na béznou ZS, v #{jnu pro vyukové obtize psychologicky vysetfen - potvr-
zeno horni pismo lehkého mentilniho postiZeni, od 2. pololeti doporuéen piestup na Z$ praktickou (dfive zvlastni).

Vkvétnu 2001 tiidni ucitelka hodnoti zaka ndsledovné: Viijnu, po nastupu na skolu, chybély pracovni ndvyky, nedosta-
tec¢né byly reakce na pokyny pedagoga, neplnil zadané tikoly, v rizné mite se projevoval vzdor a negativismus, nedostat-
ky byly v oblasti sebeobsluhy, bal se chodit sdm na toaletu. VSechny Skolni potieby pouzival tak, jak ho pravé napadlo -
misto matematiky si prohlizel slabikaf, kreslil do prvouky, schovaval se pod lavici, pfedstiral spanek. Skolnimu rezimu
se prizplisobil az po Sesti tydnech a plnil $kolni dkoly. V pololeti byl klasifikovan zndmkou 2. V ¢eském jazyce si osvojil
pét pismen (slabiky a slova s hlaskou M), v matematice poc¢ital v oboru do tii.

Ve druhém pololeti v ceském jazyce zvlada ¢teni probranych pismen a slabik, se slovy mda potize. Pomahd znazornéni
slabik obloucky, pfesto chybuje, nesoustfedi se az do konce véty. Vétsi problémy ma v pisemném projevu, hlavné u psa-
trucuje, pak zacne rychle psat, aby to mél za sebou. Zlobi se, kdyz je opis nebo prepis za domadci ikol. Velmi nejisty je pfi
diktdtu, vétsinou se zapoji az v pribéhu diktovdni.

Nejvétsim uskalim je matematika. Pocetni operace v oboru do tii si pamatuje, v oboru do ¢tyf a péti hadd. U samostatné
prace je schopen se soustfedit 3-5 minut.

Vbieznu chlapec chybél ve skole ¢tyfitydny. Po ndstupu do Skoly se jeho chovanivyrazné zhorsilo, casto plakal, odmital
pracovat, byl znaéné nesoustfedény a unaveny, casto se pfedvadél - valel se pod lavici, napodoboval zvifatka ¢i chrapdni.
Zacal se agresivné projevovat vici spoluzaktm. Na napomenuti nereagoval.

V soucasné dobé se situace nepatrné zlepsila, ale pietrvava vzdor a negativismus. Motivace, stejné tak i dirazny pokyn,
se ¢asto mijeji i¢inkem. Vzdélavaci program ZvS, i z dtivodu kratkodobé koncentrace pozornosti a instability, nezvlada.
Pedagog doporucuje pedopsychiatrickou péci.

Skolni rok 2001/2002 (druhd tiida): Pedopsychiatrem nasazena medikace, ale bez efektu. Ve vyuce je vzdorovity, agre-
sivni, negativisticky, ucivo 2. tfidy 1. c¢tvrtleti neplni. Nejvétsi nedostatky ma v matematice. Mechanicky jmenuje
¢iselnou fadu do Sesti, pojmim piirozenych ¢isel nerozumi, nema pocetni pfedstavy, nedovede samostatné pocitat
ani dle nazoru, slovnim dlohdm nerozumi. S velkymi obtizemi se také potykd v ¢eském jazyce - nedati se psat tvaroveé
nafské dovednosti - zaméniuje pismena, slabiky i celé slova. Tfidni uéitel navrhuje pfefazeni na ZS specialni (dfive
pomocnou).

0d ledna 2002, na zakladé psychologického vysetieni a se souhlasem zdkonného zastupce, zak vzdélavan dle Vzdéla-
vaciho programu pomocna $kola. Na konci 2. t¥idy ZS specidlni (pomocné) hodnocen ve viech pfedmétech jedni¢kami,
prestup byl hodnocen jako optimalni, chlapec zklidnén, ué¢ivem nepietézovan.

Skolni rok 2002/2003 (tfeti tfida): V prvnim pololeti éte samostatné, plynule a s porozuménim, pismo mé Ghledné, poéita
presné a pohotové, v uéivu predmétu Vécné uceni se orientuje. V télesné vychové je obratny a snazivy, ispésny je v hu-

debnivychové, kde zpiva, rytmizuje, s malou pomoci plni vytvarné a pracovni ¢innosti. Vyrazny regres ve vyvoji t¥idni
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pedagog zaznamendava na konci tfetiho roéniku. Zak ¢te, pise a po¢ita s pomoci, uéivo zvlada ¢asteéné, zhor§ena moto-
rika, ve vychovach vyzaduje vedeni.

Skolni rok 2004/2005 (pdtd tfida): Postupné se zhor$ujici zdravotni a psychicky stav chlapce, nezvladani uéiva v plné
mife, vede feditelstvi S$koly k rozhodnuti vzdélavat Zaka dle IVP (leden 2005) - na zakladé doporuceni SPC apo dohodé
s rodici.

Skolni rok 2005/2006 (Sestd tfida): Objevuje se stereotypni pohyb, zaznamenén regres v fe¢i, na kladené otazky neade-
kvatné odpovidd - opakuje posledni slovo ¢i slabiku, Zddné pismeno si nevybavi, kresba je omezena na ¢arani, s pomoci
stfihd papir, skldda a lepi, sdm pracuje se stavebnici, na obrazovém materidlu rozpoznd domaci zvitfata, na sobé ukdze
jednotlivé ¢asti téla apod. SPC doporucuje zménu vzdélavaciho programu a navrhuje zafazeni zaka do tfidy s rehabili-
tacnim vzdélavacim programem.

Kontrolni psychologické vySetfeni v cervnu 2007 potvrzuje pasmo téZkého mentalniho postiZeni. Vzdélavani zaka
dle IVP a Rehabilitaéniho vzdélavaciho programu PS hodnoti jako adekvétni.

Skolni rok 2008/2009 - II. pololeti (devity rok skolni dochdzky): Motorika - chiize velmi téZkopadnd - nutny dohled, na
vychazky vyuzivan vozik; na zemi s mirnou dopomoci méni polohy, s oporou vstane - pfitahne se rukama, mi¢em hazi
bez napfahu, ojedinéle ho chytne, s motivaci s nim kouli; manipuluje s riznymi pfedmeéty, tichopy castecné prizpliso-
buje velikosti a tvaru objektu - dlanovy, prstovy, pinzetovy, izolované pouzivd ukazovacek; bere tkanic¢ku, koliky, po
jednom listu otdci leporelo i stranky v informacnich letacich, jezdi jezdcem po vytycenych drahach, s pomoci pracuje
s modelovacimi hmotami a papirem; procvicovani grafomotorickych dovednosti probihd pouze za individualniho pii-
stupu, s pedagogem zvladne body a rizné ¢ary, pokud pracuje sam, plochu papiru ihned zacdra, dchop psaciho nacini
valcovy v pravé ruce.

fleé/porozuméni feci, adaptivni chovani: zpozorni na zavolani, reaguje na zménu intonace hlasu i pozdrav, za zvukem
se otd¢i; rozumi jednoduchym pokynim (,dej”, ,sedni si”, ,vstan”); dle fotografii rozpozna ¢leny rodiny, sebe, nékteré
spoluzaky, pfedméty bézné potieby a zvifata; verbdlné se prilis neprojevuje, v kontaktu s druhou osobou si dopomaha
gesty - nonverbalné vyjadiuje souhlas ¢inesouhlas, na pozdrav odpovida ismévem, pokud md zajem o konkrétni pomdc-
ku ¢i hracku, ukaze na ni a vezme si ji; dle nalady vnima nabizeny pfedmét a manipuluje s nim, se dvéma kostkami bou-
cha o sebe, na pokyn stavi komin, jestliZe jedna upadne - nereaguje; pfitdhne hra¢ku na provazku, nasune krouzek na
pevny hrot (po nazorné ukazce); ve tfidé se orientuje, vbudové skoly hiife; dle slov pedagoga rad vybird kaminky z pisku,
tleskd a rytmizuje s nastroji Orffova instrumentare.

Sociabilita a citova oblast: aktualné velmi apaticky, do ¢innosti se musi motivovat, zdrZenlivé se chovd k neznamym
osobam, obavy ma z kontaktu se psem.

Sebeobsluha a hygienické navyky: odkazan na pomoc druhé osoby, trvale v plenach, s asistenci si umyva a utira ruce;
pii oblékdni a svlékani ¢asteéné spolupracuje, umi sundat ¢epici, s malou pomoci rozepne patent a suchy zip, rozvaze
tkanicku; potravu ukousne, pomoci prstd ji na kousky nakrdjené pecivo, obéd jilzici (necisté), pije z hrnku.

Piipadova studie ¢. 2: chlapec 16;1 let MPS III. typu

Podklady pro Setfeni: spisovd dokumentace klienta — osobni a pedagogicka; soucasti jsou zpravy z lékaiskych, psycho-
logickych a specidlné pedagogickych vySetfeni, rozhodnuti o zafazeni, piefazeni a vzdélavani zZaka, osobni a katalogové
listy zaka, pedagogické hodnoceni tfidnich uéitelt ZS praktické (dfive zvlastni), diagnostické zaznamy, IVP, vysvédéen.

Metody: rozhovor s pedagogy, rozbor lékaiskych, psychologickych, specidlné pedagogickych a pedagogickych zprav,
rozbor diagnostickych zaznamt a vysvédcéeni.

Rodinna anamnéza:
Viz. vySe - sourozenec

Osobni a Skolska anamnéza:

Dité je z prvniho téhotenstvi matky.

Prenatdlni, perinatdlni a postnatdlni obdobi: rizikové téhotenstvi ukonceno v 36. tydnu, porod protrahovany, po porodu
dité ¢tyfidnyvinkubdtoru pod kyslikem. Od raného véku v péci odbornych lékait - neurologa, foniatra, pedopsychiatra,
oftalmologa a kozniho lékate. U chlapce diagnostikovan détsky atopicky ekzém, nedoslychavost stiedniho stupné.
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Rozvoj motoriky se lehce opozdoval, fec vyraznéji. Z toho divodu vySetfen BERQU, ktera potvrdila sluchovou vadu
(levé ucho prah slysitelnosti 30 dB, pravé 50 dB) - kompenzace sluchadly. U chlapce zji§téna také o¢ni vada - mirna
dalekozrakost, korekce brylemi.

0d péti let v evidenci SPC a ve spddové MS individudlné integrovan. Adaptace na nové prostfedi probihala velmi §patné -
chlapec vice jak mésic plakaval, nezapojoval se do hry, kousal si nehty, stale vyzadoval pfitomnost matky. Kontakt s cizi
osobou navazoval s velkymi obtiZemi, ojedinéle spolupracoval, vyraznd byla psychomotoricka instabilita, a to i pfes
nasazenou medikaci pedopsychiatrem. Pro §kolnirok 1997/1998 doporucen odklad skolni dochazky z divodi celkového
vyvojového opozdéni. V prosinci 1997 ve véku 6;7 kontrolné psychologicky vySetfen - schopnost koncentrace pozornosti
mald, objevuji se prvky negativismu. Re¢ z diivodu mnohoéetné dyslalie méné srozumitelnd, slovni zdsoba na tirovni étyf
let. Graficky napodobi ¢aru, kolecko, ¢tverec. Figurdlnikresba postavy se nedaii, po opakovaném pokynu kresli slunicko.
Psacinacinidrzivlevé ruce. Na zadost rodicd, i s ohledem na sluchovou vadu, navrzen druhy odklad skolni dochazky.

Psychologické vysetfeni zaméfené na posouzeni vhodného typu Skoly se uskutecnilo v lednu 1999. Shledano zlep-
Seni v oblasti sociability - nepldce, nedoZaduje se matky, chlapce je vSak nutno neustdle usmérnovat. V feci zlepSena
srozumitelnost, mirné rozsifena slovni zasoba (na iroven péti let), vétu nedokaze zopakovat. Maly pokrok zaznamendan
v grafickém projevu. Ciselnou fadu zvlada do péti, poéetni pfedstava neutvofena, zdkladni barvy rozpozna. Diagnosti-
kovéana je dolni hranice lehkého mentdlniho postiZeni, navrzeno zafazeni do specidlniho Skolstvi a vzdélavani dle
Vzdélavaciho programu zvlastni skola.

Skolni rok 1999/2000 (prvni tiida): V z&¥i nastupuje na Z$ praktickou (dfive zvlastni). Adaptace probihé bez vétsich problémi,
place pouze prvni dva dny. BEhem dne se vyrazné projevuje psychomotoricky neklid, impulzivnijedndnia velmi kratkodobé
na toaletu. Velmi dfirazné se domahd zazitého rezimu v MS, tzn. po velké pfestavce chce jit ven, kolem poledne se dozaduje
obéda (ve vyuce).

Za pifimé tcasti pedagoga se kratce soustiedi. Problémy ma se psanim, chybi mu zajem a trpélivost, je podrazdény nebo
naopak unaveny. Patrné vlivem pietézovani uc¢ivem se u zaka objevuje koktavost. Stejné piiznaky pozoruji rodice doma
pfiplnéni domdcich tdkold.

0d 1. listopadu 1999 74k se souhlasem zdkonnych zastupct prestupuje na Z$ specidlni (dfive pomocnou).

Skolni rok 2000/2001 (druhd t¥ida): T¥idi velké a malé pfedméty s 2-3 prvky, skldda je dle barvy a tvaru, na dvou obraz-
cich vyhledd shodné a odlisné prvky, rad pracuje se stavebnici. V pfedmétu Psani se upeviiuje drzeni psaciho nacéini, uci
se orientaci na fddku zleva doprava. Nacvik ¢teni probihd pomoci globalni metody. Osvojeny jsou predpocetni vztahy
amatematickd fada do péti, dle diktatu pise ¢islice. Znd zdkladni své tidaje (jméno, bydlisté), jmenuje ¢leny rodiny, spo-
luzaky, pedagogy. Hovoii v jednoduchych vétach, na otazky odpovida jednoslovné. Skolnimu rezimu rozumi, vi, kdy je
svacina, obéd, kdy nastupuje do druziny.

Skolni rok 2003/2004 (pdtd tFida): Zafazen do Rehabilitaéniho vzdélavaciho programu pomocné §koly, potvrzeno pismo
tézkého mentalniho postizeni.

Skolni rok 2004/2005 (Sestd tFida): Koncentrace pozornosti max. deset minut. Zadk napodobi riizné ¢ary, s individudlnim
vedenim tvary pismen A, I, 0 i nékteré ¢islice. S dohledem vytvoii matematickou fadu 1-10, rozlisi plo$né tvary - kruh,
Ctverec, trojuhelnik, tfidi znamé obaly od zboZi a zakladnibarvy, dle pokynid ukaze na pfedméty béZné potieby a zvitata.
Rozumi jednoduchym instrukcim, verbalné podékuje, zvlada jednoduché logopedické cviceni mluvidel. Ve t¥idé i v pro-
storach skoly se orientuje.

Skolni rok 2008/2009-II. pololeti (desdty rok skolni dochdzky): Motorika vykazuje znaénou nekoordinovanost, chiize je
velmi tézkopddna, s dohledem zvlada shody v obou smérech, na zemi neobratné méni polohy, s oporou vstava; k nejobli-
benéjsim ¢innostem pat¥i hry s micem - hazeni, chytani, kouleni; pifjemné se citi v polohovacim vaku, kulickovém ba-
zénu a pri mickové facilitaci; neobratné manipuluje s pfedméty, tichopy ¢aste¢né pfizplisobuje; grafomotoricka cvic¢eni
s asistenci, silnym fixem se procvicuji c¢ary, bez dohledu plochu papiru zacara.

Reé/porozuméni feéi, adaptivni chovani: navazuje oéni kontakt, usmiva se, zpozorni na zavoldni i zménu intonace hla-
su; dle ndlady reaguje na jednoduché a dirazné pokyny; dokdze se stydétivzdorovat, jednim slovem (,huhnavé”) sdélit
své pfani, napodobit réizné zvuky; ukdze na osobu, kterou ma rad, chape pojmy JA x TY, MNE x TOBE; nelibost vyjadiuje
piedevsim nonverbalnim zptisobem - odstréenim, zménou mimiky, bouchdnim do nabytku, zklidni se u poslechu hudby
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¢ipfirytmizacisnastroji Orffova instrumentarte; vnimad svij obraz v zrcadle, na fotografiich rozpoznd sebe, ¢leny rodiny,
spoluzaky, pedagogy, pfedméty bézné potieby, zvitata, ovoce, zeleninu, ukdze na zdkladni ¢asti téla; dobra je orientace
ve tiidé, budové Skolyizahradé. K oblibenym aktivitam patii dotykové terapie a canisterapie, se psem se mazli, ¢eSe ho
a krmi, ukazuje na jeho casti.

Sociabilita a citova oblast: pozornost velmi kratkodobd, vhodné je stfidani ¢innosti, jinak se zvyraziuje psychomoto-
ricky neklid, bouchd do dveii a ma tendence odchazet ze tiidy; kdyz néco potrebuje, vyhleda pedagoga.

Sebeobsluha a hygienické navyky: na toaletu odchazi s pedagogem, s dopomoci si umyva a utird ruce; pii oblékani pa-
sivni, sam si stahne cepici a vyzuje boty; u jidla a piti nutny dohled, ma tendence se schovavat s talitkem pod stil a tam
jist, problémy ma s polykanim ryze, jilzici, ¢asto musi byt dokrmovan.

UKAZKA PEDAGOGICKEHO HODNOCENI NA KONCI SKOLNIHO ROKU 2007/2008 (vysvédéeni - devity rok $kolni do-
chazky): Ve II. pololeti tohoto §kolniho roku jsi rad chodil do $koly a plnil zadané tdkoly. V hodindch rozumové vychovy
jsme pokracovali v globalni metodé ¢teni, poznavali jsme soubory hygiena, ovoce, zelenina, zvifata, dopravni prostied-
ky, rodina, potraviny. Obrazky jsme ptifazovali k fotografii ¢i stejnému obrazku. Za pomoci asistentky jsi skladal véty
pomoci A nebo I. Cviéili jsme prostorovou orientaci ve §kole, tiidé, Satné, télocvicné, jidelné a na toaleté. Povidali jsme
siopiirodé, zméndch pocasi, obleceni, kvétindch, zvifatech. Seznamovalijsme se se zakladnimi ¢asovymivztahy - rdno,
poledne, vecer. U¢ili se rozliSovat pojmy mdlo x moc x nic. Provadéli jsme jednoduchd logopedicka cvic¢eni, masaze a sti-
mulace mluvidel. Sebepozorovali se v zrcadle a identifikovali se s fotografii. V hodinach smyslové vychovy jsme mani-
pulovali s pfedméty odlisnych povrchi, seznamovali se s pojmy teply x studeny, suchy x mokry, lehky x tézky. Pracovali
jsme s interaktivnitabuli, kde jsme nejc¢astéji pouzivali pocitacové programy Altik, Gordiho 30 her, omalovanky. I v tom-
toroce unasvetiidé probihala canisterapie. S pejskyjsme sihrali, ucili se poznavat ¢astijejich téla, soutézilijsme s nimi,
vodili je na voditku, hazeli jim balénky. V hodinach hudebni vychovy jsme poznavali hudebni nastroje, zpév lidovych
a détskych pisni jsme doprovazeli nastroji Orffova instrumentaie, v multisenzorické mistnosti Delfin jsme poslouchali
relaxaéni hudbu. V hodinach télesné vychovy jsme provadéli vychazky do okoli Skoly, lesa, na détské hristé, kde jsme
cvic¢ili obratnost. Masrad hry s mi¢em, umis hdzetichytat. Vhodinadch pracovnivychovyjsina piskovisti stavél babovky,
pfemistoval pisek. Pracovali jsme v keramické dilné, kde jsme hlinu valeli a vykrajovali libovolny motiv. Pfeji Ti mnoho
Usili a pile v dalsim Skolnim roce.

INDIVIDUALNI VZDELAVACI PLAN

Skolnirok 2008/2009

JmMENO @ PIIJMENT ZAKA . iuuieniiiriieiiiiieiie e e ee e e eaneans TLAT.S tuteuneeneene e euenn et et et eae et enene et saneeneneaans
Rocnik/rok Skolni dochédzky: 10. Ttida:

Tridni ucitel:

Asistent pedagoga:

Doporucenik IVP: SPC (jméno pracovnika)

IVP vychazi ze schvdleného uéebniho dokumentu: 15 988/2003-24 Rehabilitaéni vzdéldvaci program pomocné skoly
a Individudlni vzdélavaci plan.
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1. Vzdélavaci cile:

* rozvijeni poznavacich schopnosti, logického mysleni, paméti, pozornosti,
» vytvafenipocetnich pfedstav,

e rozvijeni grafickych schopnosti,

* rozvijeni psychickych funkci prostfednictvim smyslového vnimdni,
* rozvijenijednotlivych smyslovych analyzatort a jejich funkece,

e zdokonalenidrovné motoriky,

* rozvijenischopnosti komunikace a verbalniho projevu,

e zvySovani samostatnosti, sobéstacnosti a nezavislosti,

» zdokonalovdni sebeobsluhy a péce o vlastni osobu,

e vytvafeni pracovnich dovednosti a navykd.

2. Metody a formy pedagogickych postupti, vyuZzivané terapie, koncepty, programy:

Metody:

* metody slovni (vypravéni, vysvétlovani),

e nazorné demonstracni (pfedvadéni a pozorovani, prace s obrazem),

* pojmové uceni ve spojitosti s alternativnimi a augmentativnimi komunikaénimi technikami (prace s riznym obrazo-
vym materidlem, piktogramy, globalni ¢teni, apod.),

e dovednostné praktické (napodobovani, manipulovani, produkéni metody),

e socidlniuceni (zaklady orientace v bézném zZivoté, nejblizsim okoli),

o aktivizujici metody (situacni, didaktické hry),

e komplexnivyukové metody (frontdlnivyuka, skupinova vyuka, projektova vyuka, individualni a individualizovand vyuka).

Formy:

e vyucovaci hodina (vyklad nového uciva, opakovani a fixovani, hodnoceni, kombinovana),
e exkurze,

* tematické vychazky,

e vylet.

Terapie, koncepty, programy:
e canisterapie,

* muzikoterapie,

e psychomotoricka terapie,

* dotykové terapie,

¢ mickova facilitace,

e orofacidlni stimulace,

e aromaterapie,

¢ metoda Globalniho ¢teni,

e metoda Veroniky Sherborne,
* metoda Dobrého startu,

e koncept Bazdlni stimulace,
¢ metoda Walter Strassmeier,
e program Wilbarger Brushing.

3. Materialni podpora:

e odborna literatura a casopisy,

e détské casopisy, encyklopedie, obrazovy material,

e pracovni listy,

e kompenzacnia didaktické pomicky,

* pocitac a pocitacové programy,

* vyuziti moderniho za¥izeni a vybaveni (interaktivni tabule, multisenzoricka mistnost, vodnipostel, kulickovy bazén,
keramicka dilna, rizné rehabilitacni pomutcky - rehabilitacni mice, vdlce, Over bally, polohovaci pomtcky, apod.),

e Orffovyndstroje a pomicky k terapiim.
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4. Casovy rozvrh vyuky v tydnu: 20 hodin tydné

5. Obsahové rozvrzeni uciva na Skolni rok 2008/2009

Smyslova vychova:
Rozvijeni zrakového vnimdni:

dodrzovani zasady zrakové hygieny a bezpeénosti,

sklddani prfedmeétt vedle sebe, na sebe, do krabice,
vnimanivelikosti, tvaru a polohy pfedméta,

fazeni pfedmétd podle velikosti, rozliSovani pojmt maly x velky, dlouhy x kratky,
poznavani a tfidéni pfedmétt, diferenciacni cviceni,
pfifazovani shodnych plo$nych tvart,

tiidéni obrazka podle obsahu - kvétiny, ovoce, zvifata,
skladani celki z ¢asti,

vyhledavani shodnych barev a jejich fazenivedle sebe, pod sebe,
cviceni smérové orientace - vlevo, vpravo, nahofte, dole,
sebepozorovaniv zrcadle, napodobovani pohybti ucitele.

Rozvijeni sluchového vnimdni:

pozndavani a rozliSovani zvuka s vyuzitim zrakové podpory (zvonek, bubinek, klice...),
sluchova cviceni bez vyuziti zraku,

napodobovaniriznych zvuki,

poznavani hudebnich ndstrojt podle zvuku,

experimentovani s jednoduchymi hudebnimi nastroji,

rozliSovani zvukt na ulici, v pfirodé,

rozvijeni smyslu pro rytmus, rytmicka cviceni,

poslech hudby riznych zZanrdg,

cviceni a hry, v nichz se uplatiiuje spojeni zvukt s pohybem.

Rozvijeni hmatového vnimdni:

vyuzivani canisterapie (hlazeni, ¢esdni, krmeni, polohovéni),
zafazovani dotykovych masazi,

hlazeni jemnymilatkami, ,mickovani”, ,kartacovani”
poznavani pfedmétd hmatem s vyuzitim zraku,
manipulace s pfedméty odlisnych povrchl (hladké x drsné, kulaté x hranaté),
rozliSovanivlastnosti (teplé x studené, lehké x tézké, suché x mokré, mékké x tvrdé),
hry svodou (pfelévani, nabirani),

tiidéni pfedmétt a piirodnin.

apod. — navozovani piijemnych pocitf,

Rozvijeni ¢ichového a chutového vnimdni:

rozvoj ¢ichové percepce - nadech nosem, vydech tsty, foukani,
spravné kousani, polykani potravin a piti ndpoja,
rozliSovani a urcovani chutovych vlastnosti: sladky, slany, kysely, dobry, nedobry.

Prostorovad a smérovd orientace:

orientace v prostoru - nahote, dole, vpfedu, vzadu,
smérova orientace - fazeni pfedmét zleva doprava, nad x pod, na zaéatek x na konec,
plnénijednoduchych piikaza - dej mic na sttl, pod stil, vedle sebe.

Rozumova vychova:
Rozvijeni pozndvacich schopnosti:

procvicovani orientace ve tfidé, skole a v nejbliz§im okoli skoly,
znalost jmen spoluzdkt, ucitele, asistenta,
poznavani pfedmétd denni potieby, zvifat a jejich zvuki,
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e vztahy mezilidmi - koho ma rad, kdo ma rad mne,

* vztahy mezispoluzdky - budeme si pomdhat,

e rozliSeni - chlapci x dévcata, pan x pani,

e poznavaniarozliSovani piktogrami, obrazkd,

e poznavanizakladnich potravin a jidel,

* socialni ¢teni - poznavani zbozi dle obalu a béZné uzivanych symbold (WC, umyvarna),
e prdce na pocitaci se specidlné upravenou mysi.

Rozvijeni komunikacnich dovednosti:

* zapojovani se do dénitridy, vytvafeni pocitu bezpedi, jistoty a kladnych emoénich situaci,
e pochopenipojmi ja x ty, maj x tviij, mné x tobé,

* sdéleni prosby, potieby, pozdrav, podékovani, chovani u stolu,

e prace s obrazovym materidlem, piktogramy,

e prohlizeni détskych knizek, ¢asopisd.

Recovd vychova:

¢ dechova cviceni,

e jednoduché prapravné logopedické cviky - cviky rtti, jazyka, nacvik spravného dychani, foukani, napodobovani zvukd,
» upevnovani slovni zasoby, obohacovani,

* motivace k slovnimu projevu,

e napodobovani zvuk, hlast zvitat.

Rozvijeni logického mysleni a paméti:

e manipulaéni ¢innost doprovazenda pojmenovanim a komentafem,

* orientacev ¢ase (rano, poledne, vecer, vnoci, snidané, obéd, vecere),

e orientace natadku, fazeni obrazkt, doplnovani,

e pozorné sledovani kratkého vypravéni, poslech hudby - prodluzovani koncentrace pozornosti,
e chdapanipojmd je x neni, chci x nechci, mam x nechci.

Rozvijeni grafickych schopnosti:

e rytmicka cvi¢eni - uvolniovani paZe, lokte, zdpésti,

* cvicenidlania prstd, tvofeni Spetky,

* manipulace s pfedméty riznych velikosti a povrchi - procvicovani achopt,
e ¢mdraniv piskovnici,

* spontdnnikresba voskovkami, silnym fixem,

e rovnani pismen do fadka.

Pracovni a vytvarna vychova:

sebeobsluha - oblékani a svlékani odévu, obuvi, iklid na misto, udrzovani potradku v osobnich vécech,

hygienické navyky - pouzivani WC, mydla, procvicovani samostatnosti u myti a utirani rukou, ¢isténi zubti, pouzivani
kapesniku, stolovani - samostatnost pfijidle, spravné kousani a zvykdni potravy, pouzivanilzice, iklid stolu po jidle,
péce o okolni prostiedi - iklid ve tfidé, utirani prachu, sklizeni ovoce na zahradé, prace s riznymi materialy, vyuzivani
tradi¢nich a netradi¢nich vytvarnych technik - vybirdni kamink? z pisku, skladani kostek a ukladani do stavebnice,
krabice, tvarovani kulicek z modeliny, keramické hliny, prace s papirem — mackani, trhani, lepeni, manipulace s tiskat-
ky, prace s temperovou barvou - roztirani houbou, stétcem, zapousténi klovatiny, prace s latkou - lepeni apod.

Hudebni a pohybova vychova:

* sluchova, dechovd a hlasova cvic¢eni - dliraz na spravné drzeni téla pfi dychani,

* rytmizace fikadel,

* rytmicka cviceni - Orffovy ndstroje, rizné ozvucené pfedméty, hra na télo,

* hudebné pohybova cviceni - hry s fikadly, pohyb podle rytmickych doprovodd,

e poslech riznych zanrd hudby - poslech spojeny s vinimanim rytmu a melodie, relaxa¢ni hudba.
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Rehabilitaéni télesna vychova:

rozvijeni hybnosti - lezeni a otd¢enina zemi, uvolriovani koncetin, $ijovych svald, stimulace pohybu v prostoru, zmény
poloh; chiize do schodd a ze schodd, chlize po nakreslené ¢afe; jednoduché pohybové hry; cviceni zamérené na posileni
jednotlivych svalovych skupin; tichop a manipulace s riznym nac¢inim a pomtickami, pohyb s kinetickymi a ozvucenymi
hrackami; pohybové ¢innosti v rytmu hudby; hry s mi¢i - kutdleni, kopani, hazeni, chytani; ¢innosti zaméfené na uvol-
néni a zklidnéni organismu - masaZze, relaxace, pobyt v kulickovém bazénu; zafazovani nékterych sezonnich sportt -
bobovani, stavéni snéhulaka, hry na détském hfisti, turistika,

rozvijeni jemné motoriky - uvoliiovani hornich koncetin pomoci rytmickych cvi¢eni, masazi a hlazeni, rozvoj cileného
pohybu rukou, prstt, procvicovani riznych dchopti, manipulace s pfedméty,

rehabilitaéni cviceni - masdze zad, koncetin, dlani, plosek nohou, pobyt v kulickovém bazénu, vodni posteli a v multi-
senzorické mistnosti (Delfinku), mi¢kovad facilitace, ,kartacovani”, cvicenina rehabilita¢nich micich, s overbally.

6. Klasifikace, hodnoceni zZaka: slovni
7. Potieba dalsiho pedagogického pracovnika: neni
8. Pfipadné sniZeni poctu zaku ve tfidé: neni zapotiebi

9. Pfedpokladana potieba navyseni finanénich prostfedki nad ramec prostiedki statniho rozpoétu poskytovanych
podle zvlastniho pravniho pfedpisu: neni

10. Zavéry specialné pedagogickych, popfipadé psychologickych vySetieni: viz dokumentace zZdka
Piipominky a doporuéeni rodiét IVP:
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SPECIALNE PEDAGOGICKE CENTRUM

Pan

XY
Laskova 38
Muchov

Divérné!

¢. jednaci:

vytizuje: Mgr. P. J. Ve Zlomové 23. 1. 2006
dne

Doporuceni ke vzdélavani zaka se specidlnimi vzdélavacimi potiebami
P. nar. 28. 10. 1992, bytem Laskova 38, Muchov

V evidenci: duben 1997

Datum a misto vysetfeni: 8. 1. 2006, v SPC

Skola: Z$......

Tiida: Sesty rok §kolni dochazky, Vzdélavaci program PS - stfedni stupeii

Typ zdravotniho postiZeni (dle §16 odst. 2 zakona ¢. 561/2004 Sb., o pfedskolnim, zdkladnim, sttednim, vy$sim odbor-
ném a jiném vzdélavani: mentalni (tézké).

Vzdélavaci program: Rehabilitaéni vzdélavaci program pomocna skola.

Dle vy$e uvedeného zakona a vyhlasky ¢. 73/2005 Sbh. o vzdélavani déti, Zaka a studentd se specidlnimi vzdélavacimi
potfebami a déti, zdkl a studentd mimofadné nadanych doporucujeme:

* dochdzku do Skoly samostatné ziizené pro zaky se zdravotnim postiZzenim;

o vzdélavanidle IVP (§18);

e pritomnost asistenta pedagoga je nutna.

Platnost doporucéeni pro potieby statistického vykaznictvi od 1. 2. 2006 do 31. 8. 2010.

Prosime o pfedani zpravy ZS.

psycholog SPC feditelka SPC
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3 CYSTICKA FIBROZA

PhDr. Helena Chladovd, Mgr. Tereza Tesarovd
3.1 Charakteristika cystickeé fibrozy

Cysticka fibréza (déle jen CF), diive také mukoviscidéza, je jednim z nejcastéjsich vrozenych dédiénych onemocnéni.
Je to nemoc chronickd, v soucasné dobé dosud nevylécitelna, ale lé¢itelna. Nemocni potfebuji trvalou péci a pomoc
nejen rodiny a zdravotnikd, ale i §irsiho okoli. Proto je tfeba, aby o podstaté nemoci a o problémech, které jsou s ni spo-
jeny, védélo i okoli nemocného. CF se miZe projevit kdykoliv béhem zivota (nejcastéji vSak v prvnim roce véku ditéte).
Projevuje se opakovanymi infekcemi dychacich cest, neprospivanim (Spatnym pfibyvanim na vaze), dale vysokym
obsahem soli v potu a u 98 % dospélych muza i neplodnosti. Nemoc miiZe byt provazena dal$imi projevy a komplikace-
mi, které mohou jeji obraz ménit a ovliviiovat jeji prabéh.

3.1.1 Co se déje v organismu nemocnych CF?

CF je dédi¢né onemocnéni zplisobené mutaci urcitého genu. Tento defektni (zménény) gen vede k nedostatecné tvorbé
a funkci bilkoviny, kterd se nazyva CFTR protein a kterd requluje prichod iontt chloru (Cl-), sodiku (Na+) a bikarbona-
tu (HCO3-) obalem bunék. Na vSech sliznicich nemocnych CF je pro poruchu funkce CFTR bilkoviny omezeno vylu¢ovani
Cl- a zvyseno vstiebavani Na+. To se projevi zejména v dychacich cestach, v travicim dstroji (ve slinivce bfisni), v jatrech
a v pohlavnim tstroji. V dychacich cestach se tvofi misto ¢iré tekutiny omyvajici fasinkovy epitel vazky a husty hlen,
ktery pevné lpi na sténdch sliznice, omezuje pohyb fasinek a hromadi se v dychacich cestdch. Stejné zmény se dé&jiina
sliznicich ostatnich orgdnd, jejichz vyvody mtze vazky hlen ucpavat. Jeho hromadéni a konzistence narusuji normalni
funkci orgdna a jsou pricinou vétsiny klinickych pfiznakd CE. Jind situace je v potnich zlazach. Ty produkuji az pétkrat
slanéjsipot nez u zdravych osob.

3.1.2 Jak ¢asta je CF?

Cystickou fibrézu ma jedno z 2 500-4 000 narozenych déti. To znamen4, Ze se v Ceské republice narodi kazdy rok asi
32 - 46 détis CF. Kazdy 26. jedinec unas je nosicem mutace genu pro CF. Je tedy pomérné vysoka pravdépodobnost, Ze se
dva nosici setkaji — stane se to pfiblizné vkazdém 676. partnerstvi. Takovy par pak ma 25% riziko, Ze bude mit nemocné
dité. Nesporné v§echna onemocnéni nejsou spradvné diagnostikovana a zcela urcité zZije mezi ndmi mnoho nemocnych
s CF, ktefijsou lé¢eni pod jinou diagnézou. V Ceské republice je v souc¢asnosti diagnostikovano pfiblizné 600 nemocnych
a pfedpokldda se, ze pocet vSech nemocnych se blizi k 1 000. Na podzim 2009 byl zahajen celoplo$ny screening novoro-
zencl a naprostd véts$ina nemocnych déti je nyni diagnostikovana pfiblizné do konce Sestinedéli.

3.1.3 Pfiznaky CF

Piiznaky nemoci a jejich zavaznost se u jednotlivych nemocnych velmi lisi. Postizeni dychaciho tstroji, projevujici se
predevsim opakovanymi infekcemi, je pfitomno prakticky u vSech nemocnych s CF, mtze se vSak projevit kdykoli v pra-
béhu Zivota - nékdy to byva zahy po narozeni, jindy aZ v dospélosti nebo kdykoli mezi tim. Pfiznaky poruchy traveni,
zpUisobené nedostateénym vylucovanim travicich enzym, jsou pfitomny pouze u 80-85 % nemocnych. Nedostatecna
tvorba téchto enzymi nemusi vzdy byt pfitomna od kojeneckého obdobi, ale mtZe se rozvinout v pozdéjsim véku. U 10 %
novorozenctl s CF se projevi onemocnéni hned po porodu mekoniovym ileem, coz je ucpani stfev hustym sekretem. Vyso-
ky obsah soli v potu ma 99 % nemocnych, 98 % dospélych muzt je neplodnych.

Je dtlilezité védét, ze postizeni dychaciho a zazivaciho dstroji spolu dzce souviseji a ovliviuji se. Nemocny se zavaz-
nymi respiracnimi projevy ma mensi chut k jidlu, $patné travi potravu a nepfibyva ¢i dokonce ubyva na vaze. Nemocny,
ktery z jakéhokoli divodu trpi §patnym stavem vyzivy, se htife vyrovnava s infekci a jakymkoli problémem, postihujicim
dychaci Gstroji. Je tedy tfeba dbat nejen na to, aby se dité s CF zbytecné nesetkavalo s infekci a aby dobte pecovalo o hy-
gienu svych dychacich cest, ale i na to, aby bylo v co nejlepsim stavu vyzivy.
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Struény pfehled moznych piiznaku CF

Dychaci ustroji:
Obecné pfiznaky: Kasel (drazdivy nebo s vykaslavanim hlenu), zrychlené, ztizené dychani, dusnost, zastfeny hlas, ucpa-
ny nos, soudkovity hrudnik, palickovité prsty.

Onemocnéni postihujici dychaci cesty: Opakované zanéty vedlej$ich nosnich dutin. Nosni polypy. Opakované nebo
chronické zanéty pridusek - bronchitidy. Opakované zanéty plic - pneumonie.

Travici ustroji:

Obecné pfiznaky: Neprospivani (vétSinou pii normalni chuti k jidlu), velké biisko a relativné tenké koncéetiny, porucha
ristu, objemné pachnouci stolice, plynatost, bolesti bficha, zluté zbarveni kiiZze a bélma u postizeni jater.

Onemocnéni postihujici travici dstroji: Porucha zevni sekrece slinivky bfi$ni. Opakované zdnéty slinivky. Cukrovka. Me-
koniovy ileus (u novorozence). Distalni intestindlni obstrukéni syndrom (ucpani stieva zahusténym obsahem). Vyhiez
koneéniku. Striktury stfeva. Jaterni postizeni nékdy vedouci az k cirhéze. Zluénikové kameny. Gastroezofagealni reflux.
Potni zlazy:

Népadné slany pot. Metabolicky rozvrat (Sok) p¥i vysSich ztratach soli potem.

3.1.4 Prubéh a prognoéza

Pribéh onemocnéni bez zavedené lécby pTinasi ¢asté exacerbace respiracnich infekei, postupnou ztratu funkéni plicni
tkdneé se selhavanim dychdani, neprospivani, podvyzivu, rozvoj cirhézy jater, diabetu, osteoporézy.

Pribéh onemocnéni se zavedenou lé¢bou: Cilem 1é¢by je oddaleni rozvoje komplikaci a udrzeni co nejlepsiho stavu funk-
ce plic a dobrého stavu vyzivy. Stfedni vék p¥eZziti je v soucasné dobé ve vyspélych statech okolo 37 let.

3.1.5 Lécba

CFje chronicka nemoc, kterou je tieba lé¢it trvale, nebot zatim jesté neexistuje metoda, ktera by ji vylécila. Cilem lécby
je udrzet nemocného a predevsim jeho plice a dychaci cesty co nejdéle v dobrém stavu. Moderni lécha CF je oznacovana
za agresivni. To znamena, ze pouziva velkého mnozstvilékd a ¢asto ve vysokych davkach. Zasadné ma rodina ditéte s CF
vést tak normalni Zivot, jak jen ji to nemoc ditéte dovoluje. Hojny pobyt a pohyb na ,Cerstvém” vzduchu je pro dité s CF
ni) ik posileni svali a télesné kondice. Je prokdzano, ze déti, které jsou télesné zdatnéjsi, maji mnohem lepsi vyhlidky
nez détinevykonné.

3.1.6 Léceni onemocnéni dychaciho ustroji

Léceni infekci dychacich cest spoéiva prfedev$im v podavani antibiotik. U déti s CF se s 1écbou antibiotiky zaéind pod-
statné diiv a podavaji se déle a ve vyssich davkach nez u zdravych déti. U nemocnych s CF je tfeba zasahnout okamzité,
abyinfekce a zanét nemohly udélat na plicich nenapravitelné zmény. Casto se antibiotika nasazujiiu virovych infekci, na
které pfimo nedcinkuji. Pomdhaji viak v zarodku vymytit bakteridlni infekce, které na virézy bezprostfedné navazuji.
Pro nemocné CF je typické riziko osidleni plic nékolika specifickymi bakteriemi, které se neusidluji v dychacich ces-
tdch zdravych lidi a nejsou pro né ani nebezpecné. Ve skupiné nemocnych CF vSak hroziriziko epidemie témito bakterie-
mi, aproto jsou od sebe jednotlivé skupiny pacientt ijednotlivi pacienti striktné separovania oSetfovanizcela oddélené
(vjiné mistnostiavjinyden), ato jak pfiambulantnich kontroladch, tak pfinutnostihospitalizace. Pfindhodném setkdni
CF nemocnych je doporuéeno dodrzovat vzdalenost minimalné na délku natazené paze dospélého clovéka. Vzajemné po-
tkdvanimezipacienty se v§ak velmi nedoporucuje a veSkeré spole¢né aktivity nemocnych jsou proto vyloucené.

Bakterii Pseudomonas aeruginosa (,pseudomondda”) se velmi dobfe daii ve vihkém prostfedi, zejména ve vodé, kterd
je néjak znecisténa lidmi, a dile v ptidé. MiiZe se mnozit v§ude, kde je vlhko a minimdlné pokojova teplota. Zdrojem této
bakterie mohou byt napi. sifony vodovodnich zafizeni ¢i WC, nedostatecné chlorované bazény, odpafovace na istfednim
topeni, zubaiské vrtacky apod. Do vzduchu se mikrob dostane v okamziku, kdy vznikne aerosol, to znamena, Ze se vy-
tvoii velice jemné vodni ¢astice, které okem nepostiehneme, napt. pustime-li do vylevky vodu nebo splachneme-1i WC.
V drobnych kapi¢kach vody se pseudomondada dostane do vzduchu a nemocny s CF ji mize vdechnout. Ve vzduchu viak
dlouho nevydrzi a zahyne. U nemocnych s chronickou infekei této bakterie se zahdji po prvnim pokusu o zlikvidovani
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mikroba ,béznymi prostfedky” 1écba antibiotiky do zily (intravendzné ¢ilii. v., ,ivécka”), podavanymi po dobu 14 dni
kazdé tii mésice. Tato lécba se pfi chronické pseudomonddové infekci opakuje pravidelné étyfikrat roéné i v pripadé, ze
stav nemocného je dobry a nemocny nevykazuje projevy infekce. V mezidobi mezi i. v. lé¢bou pacienti denné inhaluji
navicinhala¢ni antibiotika.

Nejobavanéjsi bakterie z komplexu Burkholderia cepacia (,cepdcie”) mohou zplisobovat tézkou infekci, byvaji rezis-
tentni na vétsinu dezinfekcei a antibiotik a nejcastéjsi z jejich forem je kontraindikaci k zafazeni na transplantaci plic.
Nemocny s CF se bakterii mize infikovat ze zevniho prostiedi nebo kontaktem s jinym nemocnym. Pfi jejim prvnim za-
chytu se okamzité zahdji pokus o zlikvidovani infekce intravenéznilécbou antibiotiky. Chronicka infekce se vzhledem
krezistencina antibiotika nelé¢i opakovanym pravidelnym poddvanim antibiotik. Lécba se ponechdva pouze na akutni
zhorSeni projevi trvalé infekce.

Kazdodenni domaci lé¢ebnou péci je snaha o udrzeni prichodnosti dychacich cest - husty hlen je tfeba zkapalnit, aby
mohl byt vykaslan a plice se udrzovaly ,¢isté”. Redéni hlenu se provadi inhalacemi 1ékii, které se tak dostanou p¥imo
na misto, kde maji uc¢inkovat, tedy do jemnych pridusinek nebo az do plicnich sklipkd. Dobrou techniku inhalaci uéi
nemocnéijejich rodic¢e ihned po stanoveni diagnézy fyzioterapeut a poté ji pravidelné kontroluje a upravuje podle véku
a zdravotniho stavu nemocného. Formou inhalaci se podavaji léky zfedujici hlen (mukolytika), antibiotika, léky rozsi-
fujici pridusky (bronchodilatancia) a protizanétlivé léky, pfedevsim kortikoidy.

Lécéebna rehabilitace zahrnuje dechovou fyzioterapii a pohybovou léébu. Prvni ma bezprostiedni, vétsinou expek-
toraéni (odhleniovaci) efekt. Druha slouzi k postupné adaptaci organismu na télesnou zatéz a projevuje se zlep$ova-
nim fyzické kondice i celkové odolnosti.

U nemocnych s tézsim postiZzenim, kde plice nedokazi plné okyslicovat krev, se pristupuje k domadci kyslikové terapii.
Provadi se pomoci tzv. koncentratord kysliku (funguji na elektricky proud a ,vyrdbi” kyslik z okolniho vzduchu) nebo
pomoci kapalného kysliku doddvaného domi pravidelné v lahvich (s moznosti naplnit si mensi cestovni lahev). V po-
krocilych stadiich nemoci, kdy selhava predchozi soustavné provadéna lécbha a stav nemocného se zhorsuje natolik, ze
neninadéje, Ze by zil déle nez 1-1,5 roku, se rozhoduje o fe§eni této zavazné situace moznosti zafadit pacienta na cekaci
listinu k transplantaci plic.

3.1.7 Lééeni onemocnéni zazivaciho ustroiji

Léceni spociva v ipraveé stravy (v dodrzovani vysokokalorické diety), v podavani pankreatické substituce (tj. vnahradé
chybéjicich enzymd slinivky bfi$ni), vitamina a v 1é¢eni pfipadnych komplikaci.

Strava ditéte i dospélého s CF musi byt plnohodnotna, ma obsahovat o 40-50 % vice energie (kalorif) nez strava zdra-
vého jedince téhoZ véku. 45 % kalorického pfijmu pfitom maji hradit tuky, jejichZ vyhodou je, Ze v malém objemu dodaji
kalorii a nepfibyva ¢i dokonce ubyva na vaze, dostavd navic podpdrné piipravky enteralni vyzivy (nejznamé;jsi Nut-
ridrink) obsahujici zakladni slozky potravy ve zjednodusené - jakoby jizZ natravené - formé, obohacené vitaminy a sto-
povymi prvky.

Pokud se stav vyzivy ani touto cestou neupravi, pfistupuje se k méné piijemnym moznostem jako je vyziva tzv. nazo-
gastrickou sondou, tj. sondou, kterou se nemocnému ditéti vecer zavede nosem do zZaludku a kterou mu pak v priabéhu
noci kape do Zaludku vyzivny roztok. Dalsim zptsobem je sonda, kterd se malou operaci zavede bfi$ni sténou piimo do
zaludku. Nazyva se perkutdnni endoskopicka gastrostomie, zkrdcené PEG. Tato sonda se pfichyti ke ktizi, uzavie patent-
nim zavérem a béhem dne zdstava uzaviena. Vecer se uzaveér otevie a napoji se na néj hadicka, kterou celou noc kape
pomoci pumpy vyzivny roztok pfimo do zaludku nebo do stfeva.

Pfed kazdym jidlem uzivaji nemocni CF tzv. pankreatickou substituci (ndhradu enzymi slinivky bfisni). Enzymy je
tieba brat ke kazdému jidlu s vyjimkou ¢istého ovoce.

I pti dostatecné substituéni lécbé je nutno détem s CF dodavat vitaminy, které jsou rozpustné v tucich, tedy vitamin
A,D,Eanékdyik.

Nemocni CF nesmi zapominat na dostateény pfisun tekutin (nejméné 2 litry denné) i soli, hlavné v horkém pocasi. Ji-
nak hrozirozvrat vnitiniho prostredi ¢i zahusténi stfevniho obsahu a zZluéia zhor§eniuvolnovanihlenu z dychacich cest.
Je dokazano, Ze déti s CF Spatné odhaduji svou potiebu tekutin. Pfi zvySeném pohybu zejména v teplém pocasi je tieba
déti s CF vyslovené nutit k pfijmu tekutin.
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Soucasti 1écby jsou také preventivni opatfeni dodrzovana v domdcnosti (popsand podrobné v néasledujici kapitole
Specifika domdci péce u nemocného CF) a opatfeni mimo rodinu, mezi néz patii nedoporuceni k navstévé kolektivnich
détskych zatizeni (kromé pfedskolniho roku) a omezenipouzivaniprostiedkd hromadné dopravy a navstévy uzavienych
prostor s vétsi koncentracilidi (jako jsou kina, divadla) v dobé zvySeného vyskytu virovych infekei dychacich cest.

3.2 Specifika domaci péée u nemocného s CF

Rodina s ditétem s CF Zije stejné jako rodiny se zdravymi détmi, s tim rozdilem, Ze musi do svého denniho programu
vélenit ikony spojené s léébou ditéte a uréita, zejména hygienicko epidemiologicka omezeni.

Rada rodin zvladd rodinny Zivot véetné aktivniho traveni volného ¢asu skloubit s nemoci ditéte. Mira omezeni zalezi
primarné na zavaznosti pribéhu onemocnéni u konkrétniho ditéte, na jeho aktualnim zdravotnim stavu a v neposledni
fadé také na pristupu rodiny k nemoci jejiho ¢lena, ditéte.

,Den s CF” za¢ina prozaicky - rodic jde jako prvni splachnout toaletu (vzdy s pfiklopenym vikem), eventudlné i ,onu”
mistnost vyvétrat. Pak jde oSetfit ostatni odpady a vlhkd mista v byté dezinfekci s chlérem (Savo, Chloramin), nebot
pouze ty spolehlivé ni¢i bakterie pseudomonady a cepdcie.

Poté rodice chystaji détem vysokokalorickou snidania svac¢inu do Skoly a pfipravuji ditétiinhaldtor. Déti nemocné CF
obvykle nejedi rady nebo dokonce trpi nechutenstvim. Pfipocteme-li, Ze takto nemocné dité ma snist o polovinu vice,
nez jeho zdravy vrstevnik, vychazi nam dlouho trvajici dohled nad tim, aby se dité co nejlépe nasnidalo. Ke kazdému
jidlu dostdva dité travici enzymy v kapslich vmnozstvi odpovidajicim snédenému jidlu. Rano také dité dostane vitaminy
potfebné dopliiovat u CF (rozpustné v tucich, tedy A, D, E, K), pfipadné dalsi léky jako jsou antibiotika a probiotika.

Samotna inhalace (jedné inhalované latky) zabere pfiblizné 20 minut, u nejnovéjsiho typu inhaldtoru, ktery nehradi
pojistovna a stoji pfes dvacet tisic korun, méné. Poté nasleduje dechova rehabilitace s flutterem /¢ti flatrem/ (nebo aca-
pellou /cti akapelou/) a pfipadné dalsi dechova a kondiéni cviceni trvajici odhadem do ptl hodiny. Z pohybovych aktivit
vhodnych pro odhlenéni se doporucuje zejména skakani na trampoliné nebo hopsanina gymbalénu. Rodici pak zbyva jes-
té ptipravitinhaldtor a dechové pomickyna odpoledniinhalaci. Inhalétor, tedy jeho ¢ast zvand nebulizator (tj. ta, kterou
dité dava do ust a v niz je nalita inhalovand latka) a ostatni pomtcky je tfeba po kazdé inhalaci vycistit, vydezinfikovat
varem nebo pouzitim parniho sterilizdtoru a uloZit tak, aby nejlépe vyschly dosucha. Tato piiprava zabere do pil hodiny.

Ve skole rodi¢ zprostfedkované pies pani ucitelky monitoruje, jak dité svaci, zda bere k jidlu odpovidajici mnozstvi
enzymd a jak je postarano o hygienicka pravidla v souvislosti s rizikem infekce bakteriemi. Na obéd dité bud dochézido
Skolnijidelny a dohani zvySenou potfebu kalorii dal§imi ,chody”, nebo chodi na vysokokaloricky obéd dom?.

Odpoledne ceka dité kromé odpoledni svaciny dalsi inhalace s dechovou rehabilitaci (rodi¢ opét zajistuje péci o in-
haldtor). Vétsina déti inhaluje odpoledne navic lék Pulmozyme, po kterém ndsleduje pauza v trvani jeden a ptl az dvé
hodiny a teprve poté ndsleduje dechova rehabilitace.

Kveceru by mélo dité stihnout vecefti, tfetiinhalaci s rehabilitaci (ne tésné pfed spanim, aby jej v noci nedrazdilo ke
kasli) a nejlépe také druhou vecefi.

Posledni ¢len rodiny, ktery ztstane vzhiru, dokoné¢i denni kolobéh zivota rodiny dezinfekci toalety a odpadt, aby
v nich mohl pomocnik chlér likvidovat pies noc zakerné bakterie...

V uréitych pfipadech maze probihat v domacim prostiedi také intravenéznilééba ditéte antibiotiky (takzvand ,ivéc-
ka”). Déti, které maji plice osidlené pseudomonddou, chodi kazdé tfi mésice na ¢trndctidenni pieléceni vysokymi dav-
kami nitroZilné podavanych antibiotik do nemocnice. Pokud to schvdli lékaf a jsou-li rodice zdatni, mize tato lécha
probihatidoma. Vnemocnici zavedou ditéti kanylu a rodi¢ zajiStuje sterilni podavani antibiotik podle indikace lékafem
(obvykle tiikrat denné). V pfipadé potieby vymény kanyly dojede rodi¢ s ditétem do domluveného zdravotnického za-
fizeni. Béhem této doby zlistava vétsina déti doma s klidovym rezimem, ale nékteré dochdzeji do Skoly s pfihlédnutim
k urcitym omezenim danym zavedenou kanylou a pfipadnou vétsi inavou ditéte zptisobenou poddvanymi antibiotiky.

3.2.1 Kompenzaéni a rehabilitacni pomicky

Détis CF nepotfebuji specifické pomuicky pro Skolnivyuku. Z pomiicek pro vzdélavanijim mohou poslouzit - stejné jako jinym
détem - rlizné pracovni sesity ¢i cvic¢ebnice pro piipad, Ze zameskavaji ve Skole a je potfeba, aby si doplnily chybéjici u¢ivo
v mimoskolnim case. Déti s CF vSak pouzivaji denné rehabilitacni pomtcky pro dechovou rehabilitaci a kondi¢ni cviceni.
Mezi pomicky denni potfeby u déti s cystickou fibrézou patii zejména inhalator a pomficky k dechové fyzioterapii flutter,
pripadné acapella.
0d zdravotni pojistovny dostava nové diagnostikované dité inhaldtor Pari Boy. Pozdéji fada déti dostava lék Pulmozyme
(fedilépe hnisavy hlen v dychacich cestach), ktery se inhaluje na vykonnéj$im (a bohuzel také vétsim a tézsim) inhaldtoru
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Pari eFlow /¢ti iflou/, ktery je rychlejsi, maly, skladny a funguje i na tuzkové baterie.

Uvsech typid inhalatoru se po kazZdé inhalaci ¢isti a dezinfikuje ¢ast zvand nebulizator vyrabéjici z tekutého léku ,mlhu”,
kterou nemocny vdechuje. Tuto soucastku drzi nemocny v istech a je proto nezbytné nutné dbat na jeji dezinfekci. P¥inepro-
vadéni dezinfekce vdechuje nemocny zpét do plic bakterie, které se mohly pomnozit na neosetfené pomdcce.

Cisténi nebulizatoru se provadi omytim v teplé tekouci vodé. Dezinfekce se provadi nejéastéji varem po dobu patnacti
minut v horké vodé, nebo za pouziti domdciho parniho sterilizatoru (parni sterilizator kojeneckych lahvi). Po dezinfekci je
tfeba pomicky nechat diikladné vyschnout a ulozit na bezprasné ¢isté misto.

Pomicka k dechové fyzioterapii flutter (p¥fip. acapella) se pouziva po kazdé inhalaci. Dechovd cviéeni, pfi nichzZ se rtz-
nymitechnikami fouka do téchto pomucek, umoziuji posouvani zfedéného hlenu dychacimi cestami vzhtiru tak, aby hleny
mohly byt odkaslany (,hlen ven”). Také tyto pomticky se pravidelné dezinfikuji.

Dal§imi pomidckami pouzivanymi k leps§imu odkaslani hlenu jsou trampolina, gymbalén nebo rizné dechové trenazéry.

inhalace s inhaladtorem Pari eFlow Rapid inhalace s inhalatorem Pari Boy

dechova pomfticka acapella choice dechovd pomticka flutter
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3.3 Specifika posuzovani SVP u CF

Déti s CF navstévuji Skolské zatizeni vétSinou vrezimu, ktery je identicky s rezZimem déti zdravych.

Skolni piiprava zaé¢ind vlastné jiz v pfedskolnim véku - v mateiské skole, resp. v jejim poslednim roce, ktery je velmi
ddlezity pro zddrné nastartovani tspésné skolni kariéry ditéte s CF. Tento fakt vlastné plati obecné, ale u déti s CF zvlaste,
protoze béina dochazka do MS se u nich z diivodu nezddouciho kontaktu s infekci spise nedoporucuje. Zazitek prace v ko-
lektivu a pod vedenim dospélého a pravidelny kontakt s vrstevniky je tedy u nich spise vyjimkou. Proto, je-li dité v dobrém
stavu vyzivy a nestiné-li castymi infekcemi dychacich cest, by mélo rok pfed nastupem do prvni tiidy pfedskolni piipravou
v MS projit, alespori na dopoledni program.

Lécebné rehabilita¢nirezim, ktery dité s CF musi dodrzovat, se dotykda provozu mate¥ské skoly zvlasté v ohledu hygienic-
kém. Je tieba, aby jej ucitelky znaly a védély, co a jak zafidit a jak uspofadat podminky ve tfidé s ohledem na nemocné
dité.

Ustfednim pozadavkem hygienického rezimu v kolektivnim détském zafizenije potfeba zajisténi dezinfekce WC a umy-
varny rano pted pfichodem ditéte do MS.

Pfi zaméstnanich v MS je doporuéeno vyhybat se praci s cibuli (uvadi se, Ze v zahnivajici cibuli se vyskytuje cepacie)
a se zeminou obecné (zasazovani kvétin, jejich oetfovani, seti seminek, apod. v ramci vychovnych zaméstnani). Uzkost-

Problémy s travenim a nechutenstvim, které se hojné vyskytuji u déti s CF, pfedstavuji dalsi okruh, ktery je tieba v MS
osetfit a dbat na néj. U¢itelka MS dava ditéti s CF pfed kazdym jidlem travici enzymy a k tomu potfebuje védét, kolik kapsli
ma dité ke kterému jidlu dostat.

Starost rodi¢t o vydatnost jidla by méla byt ,jisténa” moznosti pfinaset si do MS po dohodé s uéitelkou jidlo navic, napf.

Plavaniv bazénu s dobfe chlérovanou vodou v rdmci MS neni pro déti s CF zakdzano, ale je tieba opét dodrzovat uréita
pravidla - dité by mélo rychle projit sprchami (ev. navic s rouskou) a nezdrzovat se zde, mélo by se chranit prochlazenivic
nez déti zdravé a mélo by pobyt a pohyb ve vodé regulovat samo na zakladé toho, jak se citi, jak mu staci sily.

Saunovani je pro déti s CF pfimo zakazano, mohlo by je ohrozit na zivoté vzhledem k velkému bytku soli potem, a tim
rozvracenim iontové rovnovahy v organismu.

Posuzovani §kolni zralosti u déti s CF se nedéje plosné - tj. ne kazdé dité s CF musi projit psychologickym vysetienim.

0 tom, zda dité nastoupi nebo nenastoupi v terminu” do prvni t¥idy, spolurozhodujiv podstaté tii ukazatele - télesna,
fyzicka zdatnost a zralost, stav zdkladniho onemocnéni (frekvence infekci dychacich cest, droven plicnich funkci) a psy-
chologicka a socidlni zralost. Posouzeni §kolni zralosti je tak vyslednici pohledu rodiéi, uéitelky MS a pfipadné psycho-
loga (logopeda), ktery s ditétem dlouhodobéji pracuje nebo realizuje jednorazové vysetieni Skolni zralosti s pouzitim
standardnich testovych metod.

Uroven schopnosti u déti s CF byva ¢asto vlivem systematické péce rodic¢i kvalitni ve slozce poznavaci - informace,
slovni zdsoba. Naproti tomu socidlni, emoéni zralost a Groven spoluprdce byvaji v porovnani se stejné starymi zdravymi
détmihorsi (méné kontaktd s vrstevniky, vétsi fixace na rodinu, obtiznéjsi adaptace na zmény).

S nastupem ditéte do prvni tiidy se vyrazné méni jeho postaveni. Hru vystiida systematicka prace v podobé cileného
vzdélavaciho procesu. Navic je pozadovan vykon (a to jak Skolou, tak rodici), ktery je hodnocen, a jeho prostfednictvim
jsou zaci posuzovdni jako hor$inebo lepsi. Toto srovndvani za¢inaji déti velmi rychle vnimat a md vliv na prozivani vlast-
niho sebeobrazu a na prozivani sebe sama.

P¥inastupu do $koly doporucujeme rodictm ditéte s CF, ze je tfeba uvédomit vedeni skoly (pisemné) a tfidniho ucitele/
/ucitelku ditéte o tom, Ze je dité nemocné a jaka ma omezeni.

Doporucuje se, aby rodic ditéte s CF na prvni schiizce rodi¢t informoval také rodice ostatnich spoluzdkl o onemocnéni
ditéte a jeho projevech. To je dlilleZity krok hlavné z toho divodu, Ze dité s CF trpi ¢asto kaslem nebo prosté musi vykaslat
husty, vazky hlen, kteryho drazdivdychacich cestach. Kasel by nemélo potlacovat a platijednoznaéné doporuceni- ,hlen
ven”. Stavd se, Ze vpiipadé neinformovani se spoluzdci od kaslajiciho ditéte odtahujiz obavy, aby je nenakazilo. Déje se to
¢asto narozumné doporucenirodi¢t, které je neseno spravnou ivahou o ochrané vlastniho ditéte pfed infekei. Casto je to
pak prvnikrok ze strany tfidniho kolektivu k vylouceni ditéte s CF ze svého stfedu. Sdéleni rodi¢dm spoluzdkt o tom, ze
kasel ditéte s CF neni pro jejich déti ohrozujici, je proto zdsadni.

Druhou véci, kterou doporucujeme vyucujicim, je v ramci tfidnické hodiny uspotddat povidani - besedu s détmi o CF.
Dité si pfinese pomticky, které hézné denné pouzivd, aby mohlo fungovat ve skole a v zivoté a porozpravi o tom, co musi
vSechno vykonat pro své zdravi a pro to, aby se mohlo ucastnit §koly a dalsich aktivit. Tento exkurz lze zrealizovat vSak
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aneostycha se hovofit otevienéji o tom, ¢im je ,vyjimecné”. Je-li dité diagnostikovano pozdéji, coz se také nékdy stava, je
v pubertdlnim obdobi jiz vétsinou takové véci nenaklonéno a o jeho onemocnéni vivice pouze jeho nejblizsi kamaradi.

Co se tykd priabéhu vyuéovani, je tieba mit na paméti, Ze dité s CF miva ¢asto problémy se soustfedénim, rusi ho témér
stale pfitomné drazdéni ke kasli nebo pfimo kasel jako takovy. Mélo by také v zajmu zbavovani se hustého hlenu, ktery je
zivnou ptdou pro bakterie zptsobujici zanéty dychacich cest, odkaslavat a vyplivavat hlen do papirovych kapesniki. To
v$e negativné ovliviiuje pozornost a nékteré dalsi kognitivni funkce jako je kratkodobd pamét, slozka tichovnosti dlou-
hodobé paméti, kvalita zrakového a sluchového vnimani. Kasel a vSe kolem jeho oSetfeni také vede k vétsi unavitelnosti
a vycerpanosti centralni nervové soustavy u ditéte s CF, takze jeho ,nasazeni” v pribéhu hodiny i dale v pribéhu celého
vyucovani mize vyznamneé kolisat.

Nékteré déti s CF se stydi kaslat a hlavneé plivat hlen do kapesniku pfed spoluzaky. Doporucuje se proto, aby mély misto
pokud mozno v fadé u dveii nebo prosté pobliZ vychodu ze tfidy na chodbu tak, aby mohly kdykoli ze t¥idy odejit, odhlenit
a odkaslat venku. Misto u dveii je také ,strategicky” vyhodné proto, ze déti s CF nékdy potfebuji castéjsi navstévu WC. Tyka
se to zvlasté velké potiebynebo prosté jen uvolnéniplynt, které vznikajiv pribéhu trdvenia které pachnou intenzivnéji, nez
jetomu u zdravého clovéka. I toto se miize ndsledné stat divodem posméchu spoluzaki nebo i divodem Sikany.

Doporucuje se také, aby déti mély dovoleno dojidat svacinu jesté zacatkem vyucovaci hodiny, protoze to ¢asto v pribéhu
pfestdvky nestihaji. Mély by mit mozZnost také se kdykolinapit. Pitny rezim je velmi diilezity z divodu fedéni hustého sekretu
v dychacich cestach, i z ddvodi prevence dehydratace a rozvratu metabolismu zplisobené ztratami soli.

Mezi skupinou nemocnych CF se stejné jako ve zbytku populace vyskytuji déti se specifickymi poruchami ucenive smyslu
dyslexie, dysorthografie, dyskalkulie. U nich se pak ovSem vSechny vyse zminéné vlivy na pfislusné kognitivnifunkce nejen
sCitaji, alerovnounasobi, takze dité s CF, ilehkym pribéhem dysporuch a navicjesté sindispozici ADHD, je tfeba vnimat jako
adepta na integraci par excellence.

Détis CFvzhledem ke své nachylnosti k infekcim dychacich cest - a to nékdy i vramci prevence (napi. chfipkové obdobi) -
Casto absentuji. Jsou-li v domaci péci, pak je prospésna domluva rodice s vyucujicim ohledné ikoll a nové probirané latky
s moznostinapf. elektronického zasilani v dohodnutych intervalech. Déti nékdy mohou ve skole vyuzit i noSeni rousky pro
ochranu pfed infekci, ale toto feseni je pouze kratkodobé a neni p¥ilis samotnymi détmi oblibené.

Jestlize je dité hospitalizovano, vétsinou pfi hospitalizaci del$i nez tyden nebo p¥i opakovanych hospitalizacich, za¢ina
probihat vyuka nalizku a jejivysledky zasila Skola piilizkovém zafizeni kmenové Skole k zapoéitani do celkové klasifikace
zaka. Stiné-li dité doma a toto stonanitrva dlouho - tydny nebo mésice, pak by v rdmci integrace méla byt domluva s vyucu-
jicim o jeho navstévach v domacim prostiedi ditéte v néjakych vzajemné vyhovujicich intervalech.

Vzhledem k tomu, Ze déti s CF maji rdno pfed odchodem do $koly fadu povinnosti navic, je nékdy nutné podle podminek,
knimz napf. patiiizplisob dopravy ditéte do Skoly, upravit ¢as ptichodu do Skoly. Nékteré détitak zac¢inajiaz druhou vyucovaci
hodinou - bud vSechny dny v tydnu na urc¢itou dobu, nebo jen v urcité dny, to vse podle domluvy s vyucujicim a vedenim skoly.

Vtélesné vychové by dité s CF mélo fungovat podle svych sil a moznosti. Nedoporucuji se béh na delsi trat a nékterd zatézo-
va posilovaci cviceni. Prace na pozemcich, v dilndch, vlaboratofich, apod. je rovnéz tieba pfizpdsobit omezenim ditéte.

Uéast na spole¢nych akcich se spoluzaky - skolni vylety, skoly v pfirodé - jsou mozné a vétsinou jsou véci tizké spoluprace
mezivyucujicim a rodi¢i nemocného ditéte.

Pro Gi¢ely dobrého informovanivyucujicich o onemocnéni CF a o nakladdnis nim vramcivyucovaciho procesu byla Klubem
nemocnych CF vydana informacni brozura, kterou rodice pfedavaji tiidnimu uciteli ditéte.

3.4 Piehled obligatornich vyjadfeni SPZ obvykle pouzivanych u CF
3.4.1 Poskytnuti informace a poradenské pomoci

Této informace se dostava rodicim déti nemocnych CF casto pfimo prostfednictvim psychologa nebo socialni pracov-
nice svépomocné neziskové organizace - ob¢anského sdruzeni Klubu nemocnych CF.

Informace je poskytovana v konkrétnich pfipadech, kdy zdravotni stav ditéte a jeho zpisobilost ticastnit se §kolni
prace a dochdzky nebo vibec navstévovat skolu v obvyklém rezimu je néjakym zplisobem zménéna.

Psycholozka Klubu se vétsinou po domluvé s rodic¢i ditéte spoji s pfislusnou PPP nebo SPC a na zakladé ustni dohody
s tamnim pracovnikem mu zasila pisemnou zpravu. V ni jsou uvedeny jednak vSechny obvyklé informace obecného
charakteru ohledné onemocnéni CF a dale i specifické informace tykajici se daného ditéte.
I nadale pak funguje (vice ¢i méné) spoluprdce mezi Skolskymi pracovniky a psychosocidlni slozkou osetfujiciho
tymu.
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3.4.2 Zasady a cile specialniho vzdélavani - stanoveni specialné vzdélavacich potieb

Vychazime-li ze zakladnich zasad, které musi dité s CF dodrzovat, je tfeba si v§imat ndsledujicich bodd a mit na paméti
tato specifika: Je tfeba myslet na to, zZe dité s CF musi denné dodrzovat ¢asové naroc¢ny lécebné rehabilitacni rezim.
Dtrazje kladen skute¢né na kazdodenni systematickou pééi o dychaci cesty min. tiikrat denné. Tak, jako sizdravi ¢isti
zuby, nemocni CF musi peclivé ¢istit plice, aby mohli relativné normalné fungovat. Jidlo, které je pro déti s CF velmi
dualezité, jim velmi casto ,nejede” tak, jak by bylo z hlediska zdravotniho stavu a zachovani dobrych plicnich funkci
tfeba, a déti u néj stravi daleko vice casu nez déti zdravé. Z téchto prvnich dvou bodt vyplyva, Ze co se tyka vzdélava-
cihorezimu u détis CF, jde vkaZdém piipadé ve znaéné mife o ¢as.

Proto by objem domaci pfipravy na vyucovani a psani domdcich tkold mély byt pfizptisobeny tomuto faktu. Mély by
byt redukovany na nezbytné minimum s védomim toho, Ze by pro dité s CF mél zbyt i néjaky ¢as na tolik dilezity oddech
arelaxaéni aktivity.

Problémy s travenim by mély byt ze strany $koly oSetfeny moznosti ditéte kdykoli si dojit na toaletu bez dovoleni -
itfeba stim, Ze odchod ze tfidy dité vyuzije pouze k uvolnéni plynt.

Z hlediska fyzické zatéze by dité s CF mélo mit moZnost dcastnit se v§ech aktivit s ostatnimi spoluzaky podle svych
moznosti, chuti a samoziejmé doporuceni lékate.

Kasel, ktery je u déti s CF dilezity pro odhlenovani, zpisobuje u vétSiny déti naruseni slozky pozornosti béhem
vyucovani, je také unavujici a md na svédomi rychlejsi fyzickou i psychickou vycerpanost ditéte béhem vyucovaciho
procesu.

Cilem v pribéhu vyucovani by tedy méla byt ochrana ditéte pfed pfepétim piizptisobenim ikold tak, aby byly pro néj
proveditelné bez velkého sahani si do rezerv, které jsou omezené.

Potieba osobniasistence jeu détis CF aktudlnizvlasté v pfipadé, kdy dité kromé zdkladniho onemocnénistrada jesté
jinym onemocnénim nebo kdy je diagnostikovano napf. jako dité s hraniénimi schopnostmi, s rysy ADHD a dysporucha-
minebo pochazivrizné podobé z oslabeného rodinného prostiedi.

3.4.3 Individualni vzdélavaci plan

Tento pldn tvoii piislusnd PPP nebo SPC pro dité s CF na zakladé dodanych materiald z CF centra, a to jak s ohledem na
obecné znalosti kolem onemocnéni CF, tak s ohledem na uréité dané dité, na jeho individudlni charakteristiky fyzické,
psychické (osobnostni, emoéni) a socidlni (rodinné, vztahové).

VétSina déti s CF prochdzi v rdmci velké kontroly jednou za rok prazskym motolskym centrem (pifi FN Motol), takze
v piipadé potieby je lékati rodi¢im doporucena psychologicka konzultace nebo psychologicka péce. Déti hospitali-
zované za Ucelem i. v. 1écby antibiotiky nebo z divodu zhorSeni stavu jsou soucasné s kazdodenni lékaiskou péci na-
vStévovany také psychologem nebo socidlni pracovnici Klubu. Z toho vyplyva, zZe s vét§inou déti a rodicti se setkavame
opakované v ramci provazeni a znalost, kterou mame o jejich fungovani i fungovdni rodiny, mize byt dilezitd i pro
hladsi zatazeni ditéte do Skolniho kolektivu v ramci vzdélavaciho procesu.

Upravy $kolniho rezimu jako je vypousténi prvni vyuéovaci hodiny nebo tileva v podobé nedochézeni ditéte napt. na
vytvarnou, pracovni, hudebninebo télesnou vychovu a rizné dalsi varianty, je tfeba domlouvat a fesit pfisné individu-
alné. Netykaji se vSech déti, nejsou tfeba vZdy a nemusiv jedné podobé trvat po cely Skolni rok. Méni se v zdvislosti na
zdravotnim stavu ditéte, na tom, jak casto stiné, jak velky je objem jeho absenci, apod.

Navrh na zatazeni zZdka se zdravotnim postizenim do nékteré z forem specidlniho vzdélavani podava piislusné PPP
nebo SPC se souhlasem rodi¢t psycholog CF centra.

Vyznamnou zménu specidlnich vzdélavacich potieb ditéte s CF vétSinou opét po domluvé s rodici kromé nich samych
avizuje Skole, PPP nebo SPC psycholog nebo socidlni pracovnice Klubu.

3.4.4 Prijeti ditéte s CF do MS

Dtive bylo pravidlem, Ze déti s CF do MS v podstaté viibec nedochézely, aby se ochréanily pfed ¢astou nemocnosti, k niz
jsou nachylnéjsi nez zdravé déti a kterd je nepomérné vice poskozuje nez déti zdravé. Dnes se doporucuje dochazka do
MS - samoziejmé s ohledem na zdravotni stav ditéte - rok pfed nastupem do zakladni §koly a to hlavné za i¢elem sociali-
zace a zaziti pracovniho rezimu v kolektivu vrstevnika. Neprojde-li nemocné dité takovou pripravou, je jeho nastup do
Skoly v kazdém piipadé problematic¢téjsia lze ocekavat vice problémi s tim spojenych.

Uprava prostfedi v MS, hygienicky rezim, jidlo a zapojeni ditéte do krouzkd v rdmci MS jsou véci kazdodenni tizké
komunikace mezi rodié¢i a u¢itelkami MS a v konkrétni podobé byly popsany vyse.
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3.4.5 Odklad povinné skolni dochazky u déti s CF

vvvvvv

priblizil ,normalu”. To znamend, Ze nékteré détis CF jdou do skoly vterminu a dd se ¥ici, Ze jejich pocet se se zlepSujicimi
moznostmi lééby zvysuje.

Odklad skolnidochdzky doporucuje oSettujicilékat CF centra, psycholog Klubu nebo psycholog spadové PPP, obvodni
pediatr, MS a vyslovuji se k nému rodice, kte¥i s nim mohou nebo nemusi souhlasit a v podstaté v tomto ohledu maji roz-
hodujici slovo.

U chronicky nemocnych détijako jsou détis CF, je tfeba brat viivahuitakovyargument pfirozhodovanio ¢ase ndstupu
do Skoly, ze déti budou mit patrné ve skole velky pocet neomluvenych hodin a nékdy bude napft. tteba, aby ze zdravotnich
dtavodt opakovaly ro¢nik. Maze se tak stat, Ze dité narozené na podzim nastoupi do $koly s odkladem $kolni dochazky,
jesté pak opakuje tfidu a je nakonec o tii roky star$i nez ostatni déti ve tiidé. Déti s CF jsou sice vétSinou konstituéné
drobnéjsi a méné vyspélé nez déti zdravé, to vSak neznamend, ze by byly méné vyspélé psychicky.

UzZitecnym feSenim mGzZe byt zafazeni ditéte do pfipravného roc¢niku zakladni skoly.

3.4.6 Individualni vzdélavani

Dité nebo adolescent s CF mohou nékdy absolvovat individualni vzdélavani, to znamena mit kmenovou tfidu, ale docha-
zet jen na ur¢ité dny v mésici nebo hodiny v tydnu s tim, Ze je pak vyucujicimi z latky pfezkouSeno. V ramci této formy
vzdélavani miiZe byt i domluva o dochdzenivyucujiciho k ditéti domd v néjakych stanovenych intervalech.

Tato podoba vzdélavani mdze byt aktualni napi. u déti, které potfebuji kontinualni terapii kyslikem nebo jsou indi-
kovany k transplantaci plic a je nezddouci, aby v dobé, kdy cekaji na vhodného ddrce, byly ohrozovany infekcemi z pro-
stiedi.

3.4.7 Prihlaska ke studiu na stfedni skole

Détem nemocnym CF se doporuéuji studijni nebo ucebni obory, které vyhledové pfedpoklddaji praci ve fyzicky méné
naro¢nych oborech, bez nutnosti sménného provozu, v nezavadném a nerizikovém prostfedi (nevhodné je prostiedi zne-
CiSténé prachem nebo chemickymi latkami, ve vysokych nebo naopak nizkych teplotdch okolniho prostiedi, kontakt
s nemocnymilidmi ¢i prace na mistech s velkou koncentraci lidi obecné).

Nedoporucuje se také ubytovani na internaté nebo slozité kazdodenni dojizdéni, §kola by méla byt dostupnd mistu
bydlisté studenta s CF.

3.5 Kazuistiky

Kazuistika ¢. 1

U péti a pllletého pfedskolniho chlapce (narozen v ¢ervnu) bylo vysloveno podezieni na CF na zdkladé neprospivani,
opakovanych respiraé¢nich infektt a dalsich typickych pfiznakd svédéicich pro toto onemocnéni. To se posléze potvrdilo
vySetfenim chloridd v potu, které byly enormé zvyseny.

Genetickym vySetienim se nasledné zjistilo, Ze stejnou nemoci s mirnéjsimi atypickymi projevy trpiijeho osmilety
bratr, navstévujici 2. tfidu zakladni skoly bez odkladu §kolni dochazky.

PYed stanovenim diagnézy u obou sourozencid nebylo pochybnosti o tom, Ze také mladsi nastoupiviadném terminu do
1. t¥idy. Chlapec dochézel standardné do MS od 3 let véku a byl tam tidajné hodnocen jako sikovny a zptisobily nastupu do
Skoly s tim, ze je tfeba pouze pracovat na formalni strance reci, kde vykazoval mnohocetnou dyslalii.

V pribéhu edukaéniho pobytu (kvili zauceni o 1é¢bé CF) na oddéleni bylo matce nabidnuto posouzeni §kolni zralosti
u chlapce s naznacenim dvahy o odkladu $kolni dochazky vzhledem k fadé faktort, které se zkumulovaly (stanoveni
diagnézy u obou chlapct, nutnost zvladnuti lécebné rehabilitaéniho rezimu a jeho zaclenéni do Zivota rodiny, nedosta-
tecné konstituéni pfedpoklady u chlapce pro nastup do $koly, dyslalicky projev, hravost) a ukazuji na tuto moznost jako
na optimalnifeSeni situace.

Prvni reakce rodict k alternativé odkladu byla zcela odmitava, vnimali ji jako dalsi handicap a dalsi omezeni. Byli
rozhodnuti, Ze chlapce jednoznacné do skoly pfes v§echna ,proti” poslou. Jejich rozhodnuti konvenovalo i s tim, Ze se
ponékud zkomplikovala situace v MS, kam chlapec dochézel, protoZe pani uéitelky se zalekly nutnosti dodrzovani hygie-
nického rezimu a podavani pankreatické substituce pfijidle a mély tendenci chlapce spide z dochazky do MS pod riiznymi
zaminkamivyloucit, resp. omezit ji na minimum.
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VySetfeniskolnizralostise nakonec zrealizovalo za pfitomnosti obourodict. Rodic¢e byli podrobné instruovanio tom,
co je soucdsti Skolni zralosti a jak bude celd akce vypadat. Bylo jim také feceno, ze doba trvani je zhruba ¢asem vyuco-
vacihodiny, a tak budou mit moznost vidét nejen zpisob prace chlapce co se tyka kvality jeho védomosti a dovednosti,
ale budou také moci spatrit to, jak vypada jeho soustiedénost, pracovni nasazenia vydrz u zadavanych tkold.

Po skonceni vySetieni oba rodice shodné vyslovili souhlas s odkladem $kolni dochazky - chlapec byl neklidny, ne-
soustiedény, odbihal (i fyzicky) od ikolti, vyzadoval jejich skonéeni, jeho grafomotoricky projev se jevil jako nevyzrdly,
stejné tak schopnost slovni analyzy a syntézy. Obtizné toleroval neispéch - vzdy se rozplakal a nasledné rozkaslal,
kdyz si s nécim nevédél rady a bylo tieba jej klidnit a znovu motivovat pro dalsi praci. Zpravu s doporucenim odkladu
§kolni dochazky pfedali rodi¢e nasledné kole pfi zapisu a také MS. Bylo rovnéz dohodnuto, Ze SPC telefonicky informu-
je feditelku Skoly, nabidne podporu a spolupraci, pfipadné domluviinavs§tévu na misté. Chlapec pak naddle bez vétsich
problémi pokracoval v dochazce do MS a do 1. t¥idy nastoupil v nasledujicim roce.

Kazuistika €. 2

Tiileté divce s tézsi srdecnivadou byla diagnostikovana CF v ramci vySetfovani na détské kardiologii.

Adaptace na CFrezim v souvislostis komorbiditou a odmitdnim lé¢ebné rehabilitaénich dkond (inhalovani, odsavani
sekretu z dychacich cest proto, Ze se nedafilo jeho vysmrkani a vykaslavani, komplikované jidlo vzhledem k velké
vybiravosti a odmitani fady potravin) byla naroénd a dlouhodobd. Velmi pozvolna se dafilo zlepSovat stav vyzivy
a divéinu compliance smérem k inhalacni léché a fyzioterapii viibec.

Ve véku péti let se zdaftilo jeji zafazeni do kolektivu mateiské skoly, kde se dokonce povedlo zafidit pro ni osobni
asistentku, kterd se tam soucasné starala jeSté o dalsiho chlapce s diabetem. Reditelka MS spolecné s ucitelkou t¥idy,
do niz divka chodila, a s jeji osobni asistentkou projevily zdjem o podrobnou edukaci ohledné onemocnéni CF a po
dohodé s ndmi absolvovaly setkaniv prostordch Klubu, kdy se jim dostalo podrobnych informaci o onemocnéni a jeho
managementu doma i v podminkach kolektivniho détského zatizeni.

Divka setrvala v MS jesté v ¢ase odkladu §kolni dochdzky a s tim, jak se lepsilo jeji zapojeni do kolektivu vrstevni-
kd, zlepsil se i piistup k jidlu a rehabilita¢né lécebnym postuptm. Do zakladni skoly pak nastoupila jiz bez nutnosti
podpory ze strany osobni asistentky.

Kazuistika ¢. 3
Nyni tfindctilety chlapec, narozen z dvojcetného téhotenstvi matky. Bratr, dvojce B s neurologickym postizenim,
mél vraném véku shunt pro regulaci odtoku mozkomisniho moku a je sledovan neurologicky a psychologicky.

Unaseho pacienta byla diagnéza CF stanovena zahy po narozeni. Zhruba do 3 let véku prospival dobfe, pak se zcela
zastavil na vaze. Protoze hmotnost u CF tésné souvisi s kvalitou plicnich funkcei, bylo po vycerpani pfedchozich moz-
nosti nutno v tomto véku zavést tzv. PEG sondu, kterd je operativné zanofena pies sténu bfisni rovnou do Zaludku,
a tekuta vyziva tak mtaze byt v klidovém stavu (vétS§inou béhem noci) podavana jako podpora stravovani. To, co dité
»neuji”, dostane v podobé roztoku bohatého na potiebné ziviny a kalorie prostfednictvim této permanentni sondy.

Z divodu podpory vyzivy PEG sondou a nutnosti chranit a oSetfovat vystup - hadicku, nechodil chlapec do pfed-
Skolniho détského zatizeni, a to ani doporuc¢ovany rok pfed nastupem do $koly. Nastup do 1. tfidy se uskutecénil s roc-
nim odkladem vzhledem k jeho velmi drobné télesné konstituci a komplexninevyzralosti pro pfedpokladanou Skolni
praci. V1. ave 2. tridé prosperoval s ¢astymi absencemi pro opakované infekce dychacich cest a zhorSovani plicnich
funkci jesté relativné dobte. U¢ivo dohdnél doma s rodici, také diky tomu, ze bratr dvojce dochazel do stejné tiidy.
Ve 3. tfidé se dokonce pro zlepSeny stav vyzivy a dobrou spolupraci, co se tyka sebekontroly pfijidle, zbavil sondy. Po
cca pul roce nastalo opét celkové zhorsovani stavu. Probéhlo nékolik dlouhodobéjsich hospitalizaci s intravendzni
lé¢bou antibiotiky a snahou zlep§it stav vyzivy podporou pfes centralni ziln{ katétr. Vyuka probihala na ldzku, po-
kud to zdravotni stav chlapce dovoloval. Pfi pravidelnych rozhovorech s psychologem se ukazalo, ze v kmenové skole
se odehravd fada stresovych situaci, které mohou zhorsovat chlapctv fyzicky i psychicky stav. Ve srovnani s ostat-
nimi détmivyvstavala stdle markantnéji diference v celkové télesné konstituciifyzickém vykonu. Nestacil napft. pii
zdrzenivyuky, které se délo ve 4. tiidé pomérné ¢asto, dobihat s ostatnimi na vlak. Dalsi spoj jel détem fddové aZ za
hodiny a chlapec se strachoval uz od rana, Ze tato situace mtze znovu nastat. Také musel zcela upustit i od jiz tak
malého zapojeni se v télesné vychové, kterd ho velmi bavila. Koncem 4. tfidy tak po domluvé s feditelem skoly vyne-
chal z pracovniho tydne 1 den tak, aby si odpo¢inul a nabral silu pro dalsi praci. Skola, spoleéné s SPC vypracovala
individualni plan vyuky, ktery se realizuje dosud a pfizpisobuje se pruzné moznostem a potfebam chlapce. Aktudlné
je chlapec na externi dodavce kysliku pfes noc, je indikovan k transplantaci plic a je aktivnim cekatelem na cekaci
listiné pro tento vykon.
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Kazuistika ¢. 4

Nyni devatendctilety chlapec byl diagnostikovan zcela atypicky az v 5. t¥idé ZS. P¥i opakovanych infektech hornich
a dolnich cest dychacich i zdnétech vedlejSich dutin nosnich nebyla CF nikdy uvazovdna, zfejmé i vzhledem k jeho dob-
rému stavu vyzivy.

Ve Skole casto kaslal, byl nepozorny pii vyucovani, s pozornosti vizanou na podnéty zvenci. Aktudlni provozni pamét
byla méné vykonnd, poplatnd casté nepozornosti, umocnéné jesté stalym drazdénim ke kasli.

Povyslovenidiagnézy CF byl chlapec psychologicky vySetien, protoZe stiznostirodié¢d i uéitel najeho vykon zejména
v Ceském jazyce byly stale castéjsi.

Psychologickym vySetfenim byl zjistén ADHD syndrom a leh¢i forma dysorthografie, také vyrazné dysgrafické ele-
menty v pismu, které bylo misty témér necitelné. Chlapec byl integrovdn dle tehdy platnych norem a kontrola skolské
problematiky se realizovala po 1-1,5 roce.

Na fakt onemocnéni se chlapec pomérné tézce adaptoval, coz v uréitych intervalech vedlo k noncompliance smérem
k 1é¢bé a k projeviim poruch chovani doma i ve $kole. V té dobé probihala systematickd rodinnd terapie cca 1x za mésic
po dobu 1,5 roku.

Neshody s rodici, hlavné s otcem, vedly v jeho 15 letech k demonstrativni suicidalni aktivité, kterou nasledné negoval
tim, Ze ji oznacil za nehodu, kterd nebyla z jeho strany dmyslna.

Po nastupu na stfedni $kolu mda vzhledem k trvale $patné kvalité grafomotorického projevu dovoleno nosit do skoly
notebook a psat si zapisy naném. Opatfenive smyslu individualniho vyukového planu vzhledem k onemocnéni CF nebylo
zatim zapotfebi. Vzhledem k nepfedvidatelnosti vyvoje zdravotniho stavu je vSak mozné, ze do konce studia bude nutno
k takové upravé jesté pristoupit.
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4 SPINALNI MUSKULARNTI ATROFIE A SVALOVE DYSTROFIE

PaedDr. Blanka Bartosovd, Mgr. Helena Kocovd, MUDr. Jana Haberlovd Ph.D, Mgr. Markéta Vickovd

4.1 Medicinské (klinické) neuromuskularni onemocnéni

Nervosvalova onemocnéni jsou riiznorodou skupinou nemoci postihujici nékterou z ¢asti periferniho nervového sys-
tému, tzn. postihuji periferni nerv, sval nebo oblast nervosvalového pfechodu, tzv. nervosvalovou ploténku. Spolec-
nym klinickym pfiznakem téchto nemocije svalova slabost. V détském véku se nejéastéjijednd o vrozend, t.¢. zatim kau-
zalné nelécitelna onemocnéni, ktera maji chronicky progredujici charakter a ktera vyznamné ovliviuji kvalitu Zivota
pacienta - casto vedou ke ztraté schopnosti samostatné chiize a ke zkraceni doby Zivota. V poslednich letech hlavné diky
pokrokim v genetice vyznamné nartista mnozstviinformaci o pfi¢inach a pribéhu téchto nemocia z toho vyplyvajicich
moznostech 1é¢by. Urcitym pfislibem do budoucna jsou jiz probihajici klinické studie genové terapie.

Klinicky obraz nervosvalovych nemoci

Typickym pfiznakem vsech nervosvalovych onemocnéni je slabost kosterniho svalstva. Svalova slabost milize byt ge-
neralizovana - vSechny svaly téla jsou slabé, nebo - ¢astéji je svalova slabost vice vyjadiena jen na uréitych oblastech
téla. Castym p¥iznakem je slabost v oblasti pletencii dolnich konéetin - tzv. pletencova neboli proximélni svalova sla-
bost. Pfitomto typu svalové slabosti si pacienti nejdfive stézuji na obtiZe pf¥i chtizi ze schodu a do schodi a na slabost
piivstavani ze zidle. Druhym velmi ¢astym piiznakem nervosvalovych nemoci je slabost v oblasti nohou - tzv. distdlni
svalova slabost. Pfi distdlni svalové slabosti pacienti udavaji hlavné obtiZe pfi chiizi po roviné, ¢asto zakopavaji, jsou
neobratni v béhu, déti nestaéi v béhu svym vrstevnikiam. Pfi slabosti hornich konéetin u pletencové slabosti pacient
casto neni schopen zvednout horni koncetiny nad hlavu, udavd obtize hlavné pii oblékani event. ¢esani. Pti distdlni
svalové slabosti na hornich koncetinach vazne hlavné jemna motorika, pacient ma obtize si zapnout knofliky, oteviit
kliéem zamek, nebo se podepsat.

Ve vétsiné piipadd se svalovd slabost béhem dne neméni, existuji vSak vyjimky, kdy svalova slabost nartistd béhem
dne (typicky pifiznak poruch nervosvalového pifenosu). Pfi dlouhodobé trvajici svalové slabosti dochdzi k tibytktm sval-
stva (tzv. atrofizace svalstva), ke zkracovdni §lach (tzv. kontrakturam) a k tvorbé deformit koncetin. V pozdéjsich stadi-
ichnemocidochdziik oslabenidychacich svald (mezizZeberni svalstvo) a poruchdm polykani. Kromé kosterniho svalstva
byva Casto postiZeno i svalstvo srdce. Pravé postizeni srdce (poruchy srdec¢niho rytmu, abnormity srdecni stény) a sla-
bost dychacich svald byvaji hlavnim divodem pfedcasnych dmrti.

V piipadé ¢asného nastupu svalové slabosti jiZ v novorozeneckém nebo kojeneckém véku je ¢astym pfidruzenym pii-
znakem svalové slabosti opozdéni psychomotorického vyvoje a opozdénindstupu schopnosti samostatné chize (norma
je 18. mésic véku), ve vyjimeénych pfipadech pacient neninikdy schopen se sam posadit nebo postavit.

U postizeni periferniho nervu jsou kromé svalové slabosti castym piiznakemiporuchy ¢iti, kdy pacient urcitou oblast
kiize citi méné (tzv. hypestezie), atypicky (tzv. dysestezie), vice nez normdlneé (tzv. hyperestezie), nebo udava spontdni
pocity ,mravenceni” (tzv. parestezie).

Pfiéina nervosvalovych onemocnéni

Jedna se o rizné pii¢iny. MiZe se jednat o ziskané onemocnéni, zde je jako nejcastéjsi piicina infekce (napiiklad pfi
epidemii v padesatych letech infekéni postizeni periferniho nervu historicky znamé poliomyelitidy - tzv. pfenosna dét-
ska obrna ) nebo tiraz, nebo se jedna o vrozené neboli dédiéné podminéné onemocnéni (napiiklad spinalni muskuldrni
atrofie nebo svalova dystrofie).

Dle pficiny je i prubéh nemoci. V pfipadé ziskanych nemoci je moznost i plné dpravy. Vrozend nervosvalova onemoc-
néni jsou viak v dnesni dobé kauzalné nelécitelnd chronicky progredujici onemocnéni, kterd vyrazné ovliviiuji kvalitu
zivota, ¢asto vedou ke ztraté schopnosti samostatné chize a mohou i zkracovat délku zivota. Lécba je u téchto nemoci
symptomatickd, jsou vhodné dopliiky stravy na podporu metabolismu svalu, nutnd je pravidelna rehabilitace vcetné
lazenskeé péce, v indikovanych pfipadech i ortopedické korekce. U svalovych nemoci je indikovana i dlouhodoba lécba
kortikoidy na zmirnéni progrese nemoci. Divodem pfed¢asného umrti byvaji ve vétsiné piipadd dychaci obtize nebo
postiZeni srdce.

Diagnostika nervosvalovych onemocnéni
Je povytce zalozena na zvazeniklinickych obtizi ditéte, na objektivnim vysetfeni détskym neurologem, na vysetieni

periferni krve a elektrofyziologickém vysetfeni (tzv. kondukéni studie a elektromyografie EMG). VySetfeni periferni
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krve je dtlezité hlavné u nemoci svald, kde ¢asto pozorujeme zvyseni svalovych enzymt (tzv. AST, ALT, LDH, CK, myoglo-
bin). EMG vySetfeni je schopno odlisit postizeni svalu od postiZeni nervu nebo postizeni nervosvalového pfenosu.V pii-
padech pfetrvavaninejasné diagnézy je velmi¢asto provedena biopsie svalu (chirurgické odebrdanimalého vzorku svalu).
Méné c¢asto je indikovano zobrazeni svalu, eventuelné michy (napfiklad magneticka rezonance tzv. MRI). Jak jiz bylo
uvedeno, v détském véku se ve vétsiné pripadl nervosvalovych nemocijedna o vrozené nemoci, proto je vzdy indikovano
genetické vySetifenik potvrzenitypu nemoci a ke genetickému poradenstvi celé rodiny.

Obecné byvaji uvadény nasledujici zakladni typy nervosvalovych onemocnéni u déti:
4.1.1 SMA (spinalni svalové atrofie)
Vrozena onemocnéni periferniho nervu

Jedna se o Sirokou skupinu vrozenych onemocnéni, u kterych je primdrné postizen periferninerv. Jednou z nejcastéjsich

SMA je skupinou dédicnych chorob postihujicich periferni motoricky nerv, tzv. motoneuron. P¥i postizeni nervu do-
chédzidruhotné i k postiZeni svalu, sval je oslaben a postupem doby dochdazi ik dbytku svalovych vldken, tzv. svalovym
atrofiim.

Spinalni svalova atrofie jsou vzacnd onemocnéni, incidence se udava mezi 1:10-20 000 Zivé narozenych déti (Hirtz
aspol. 2005). Pfesto se svou zavaznosti SMA fadina pfednimista pfi¢in imrtiv casném détském véku, jednd se téz o tieti
nejcastéji diagnostikované nervosvalové onemocnéni u déti. Typickou obtizi je svalova slabost s maximem postizeni
v oblasti svalstva pletenct dolnich koncetin, pacient ma obtize se sam posadit, postavit, samostatné chodit. V pozdéj-
§ich stadiich nemoci je patrnd i slabost polykacich a pozdéji i dychacich svald. ObtiZe velice ¢astou vedou ke ztraté
schopnosti samostatné chiize a k respiraéni insuficienci (dechova nedostateénost pii oslabeni dychaciho svalstva),
cozZ je nejcastéjsi dvod pfedcasného timrti pfi nemoci SMA.

Nejcastéjsi stfedné tézkou klinickou formu SMA (aZ 45 % vSech SMA) je tzv. SMA typ II, kdy se obtiZe typicky objevuji
jiz v kojeneckém a batolecim véku (do 18. mésice véku). Svalova slabost zde byva generalizovand s maximem v oblasti
pletenct. Pacient je schopen se sam posadit nebo posazen sedi, nenivsak nikdy schopen samostatné chiize, je odkazan
na mechanicky pozdéji elektricky vozik. Kromé svalové slabosti jako takové je zde vyraznd unavitelnost svalstva, tzn.
déti maji velmi malou fyzickou vydrz, napiiklad p¥i psani. Postupem ¢asu dochdzi k rozvoji kontraktur, casta je skoli-
6za patefe. V pozdéjsich fazich nemoci s objevuji polykaci a nasledné dechové obtize, které vyzaduji nékterou z forem
dechové podpory ¢i umélé plicni ventilace. Délka zivota byva zkracena na 20-30 let, pfi¢inou Gimrti je respira¢ni insu-
ficience.

Kromé této nejcastéjsi formy existuji i formy klinicky tézsi s casnym ndstupem obtizi (jizZ v prvnim pil roce zZivota)
a klinicky mirnéjsi formy s pozdéjsim nastupem obtizi (napiiklad az v dospélém véku). S vékem nastupu obtizi vétsinou
koreluje i tize klinického obrazu.

4.1.2 Svalova dystrofie

Jedna se o Sirokou skupinu vrozenych nemoci, u kterych je primarné postizen sval. Ve vSech pfipadech se nemoc projevi
svalovou slabosti, pfesto se jedna o velmi riznorodou skupinu nemoci. Svalové dystrofie jsou vzacnou, svymi disledky
vSak zavaznou diagnézou. Nejcastéjsi formou svalové dystrofie je tzv. dytrofinopatie, porucha strukturalniho proteinu
svalu, tzv. dystrofinu.

Vrozené svalové dystrofie - tzv. dystrofinopatie typ Duchenne-Becker
Jedna se o vrozené onemocnéni, kdy je porucha strukturalni bilkoviny svalu, tzv. dystrofinu. Kvili této poruse struktury
svalu se sval postupné rozpadd a je nahrazovan nefunkéni vazivovou tkani.

v~

nemoci je 1:3500 narozenych chlapcd. U této formy se svalova slabost objevuje jiz mezi 2.-4. rokem véku, klinicky je
zde porucha chtize do schodt a ze schodfi, obtiZe vstavani ze sedu, atypicky stereotyp chtize (,kachni chtize”), pacient
nestaci vrstevnikdm v béhu. 0d 6 let je patrna vyrazna progrese svalové slabosti, okolo 9-11 let je ztrdta schopnosti
samostatné chiize, objevujiseiobtize na hornich koncetinach, je patrna celkova zvySena tiinavnost. Je zkracena doba zi-
vota - pfedCasné imrtina respiracni obtize (slabost dychaciho svalstva) je okolo 3. dekady véku. Jsou ¢asté pfidruzené
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vady srdce. Kromé této nejc¢astéjsi formy existujiijiné klinicky méné zavazné formy, kdy napiiklad jedinym pfiznakem
nemoci mohou byt jen zvySené hodnoty svalovych enzymt v periferni krvi. U vSech forem svalové dystrofinopatie je pii
celkové anestezii riziko atypické reakce svalu - tzv. riziko maligni hypertermie.

4.2 Specifika domaci péce o SMA

Vzhledem k tomu, ze neuromuskularni onemocnéni spinalni svalové atrofie a taktéz rtizné druhy dystrofii jsou velmi
zavaznd a progresivni onemocnéni, zminime zde dvé skupiny déti s timto onemocnénim, a sice vzhledem k zavaznosti
projevii onemocnéni.

S pfihlédnutim k progresi nemoci mtze dochazet ke zménam v zachovanych schopnostech. Rozlisujeme potom (z hledis-
ka péce) tento pribéh onemocnéni:

 déti na umélé plicni ventilaci /UPV/,
 détislehéim prabéhem neurosvalovych onemocnéni.

4.2.1 Déti na umélé plicni ventilaci /UPV/

Dité s onemocnénim SMA I. typu na UPV, 6 let - OSetfovatelsky a 1écebny plan v domaci péci

Détijsou velmi casto témér nepohyblivé, dychaji s pomoci ventilatoru, komunikuji s pomoci obrdzkt a znaki. Mentalné
jsou zcela zdravé, déti s SMA byvajivelmiinteligentni. Denni dochazka do Skoly u této skupiny détinenimozna, protoze
maji oteviené dychaci cesty, ¢imz jsou velmi nachylni k nemoci ¢i sebemensi infekci. Kazda infekce vede ke zhorSeni
dychdni, a piimo tak ohrozuje détina zivoté. Pfes vS§echny obtize jsou déti velmi zvidavé, rady si prohlizeji knizky, hraji
sina pocitaci, jezdi do ptirody...

Zkusenosti z fady mist CR bohuzel ukazuji, Ze pe¢ujici osoby jsou odkdzany na to, aby své, takto téZce nemocné déti,
vzdélavali sami. Systémové podpora pro vzdélavani této skupiny déti (24kd) v CR chybi. Do budoucna lze proto oéekavat,
Ze se pozornost resortnich orgdnd (legislativni, organizaéni, metodicka) bude muset daleko vice vénovat témto dosud
»margidlnim” skupindm Zakd. Nejen z pohledu tzv. povinné skolni dochazky, ale i zakladnich etickych standardd statu
patficiho mezi 30 nejvyspélejsich na svété, je nutno tuto situaci resit.

Zatim je bohuzel obvyklym pravidlem ob¢asnd (a velmi ziidka!) ndvstéva ucitelky v domdcnosti napf. 1x tydné na 2
vyucovaci hodiny. Pravni aspekty tohoto feseni byvaji velmi vagni, velmi ¢asto se jednd o porusovani platnych norem
tzv. Skolské legislativy.

Dtvodem je jednak neznalost pfislusnych moznosti ze strany poradenskych pracovnikt, neochota, obavy ¢i také ne-
znalost fediteld §kol - to vie doprovézeno legislativni (ne)éinnosti MSMT.

Pfitom vzdélavani ditéte je obrovskou motivaci, vzpruhou a potfebou nemocného ditéte, ale je to i ¢asteénd pomoc
rodi¢dm v jejich péci.

Priklad: Modelovy pfiklad bézného dne (péce) ditéte na UPV.

6.00 Polohovani, odsavani, snidané + léky - krmeni do gastrostomické sondy.

7.00 Hygiena - myti, vyména kryti kolem stomii, pfevleceni, odsdvani.

8.00 Rehabilitace - protahovani, Vojtova metoda, orofacialni masaz, polohovani, odsavani.

9.00 Spontanniventilace - ,Kendal”, ¢etba, pfip. sledovani TV, svacina + léky — krmeni do GTS, odsavani.

Zpét na ventilator, rehabilitace - protahovani, Vojta, orofacidlni masaz, polohovani, odsavani, poslech audio, ¢etba, hra.

12.00 Polohovani, odsavani, léky + tekutiny - GTS, spanek (cca 1,5 - 2 hod.).

13.00 Obéd - krmeni do GTS.

14.00 Spontanniventilace - ,Kendal”, polohovani, odsavani, cetba, hra, audio poslech.

Zpét na ventilator, rehabilitace - protahovani, Vojta, orofacidlni masaz, odsavani.
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16.00 Vertikalizace - vozik s ortézou pro sed (cca 1 - 2 hod.).

17.00 Svacina + léky - krmeni do GTS.

18.00 Hygiena - myti, vyména kryti kolem stomii, pfevleceni, odsavani.

19.00 Polohovani, sledovani TV, cetba.

20.00 Léky + tekutiny do GTS, odsavani, polohovani, spanek.

22.00 Polohovani, odsavani.

00.00 Léky + tekutiny do GTS, polohovani.

Polohovani, odsavani dle potieby.

4.2. 2 Déti s leh¢im pribéhem nervosvalovych onemocnéni

Dité s leh¢im pribéhem onemocnéni predevsim uziva mechanicky odlehceny vozik nebo vozik elektricky, dale je pak
nutnd denni vertikalizace v tzv. standerech. Nutna je vypomoc pfi obsluze toalety, pii hygiené, pfi oblékani, podavani
stravy a pedagogické ¢innosti. Dilezita je taktéz denni fyzioterapie s pouzitim dechové gymnastiky pro podporu sprav-
ného dychdani a posileni vnitinich dychacich svala.

Pro préci ve §kole je diilezité pfihlédnout k témto souvislostem a §kola ma mozZnost pozidat o pfispévek MSMT na po-
miucky pro vzdélavani, notebook, specidlni pastelky a psaci potieby, upravené lavice pro déti s télesnym postizenim.
Vice také v kap. /5.3.1.Kompenzaéni pomicky (rehabilitaéni) vyuzitelné ve vzdélavani/.

4.3 Specifika posuzovani SVP u SMA a svalovych dystrofii

Lékaiské délenina typy SMA md ve specidlné pedagogické diagnostice vyznam pouze orientacni, vzdy vychazime z aktu-
alni drovné zachovanych schopnosti konkrétniho ditéte. Totéz platii u jinych typd svalovych onemocnéni. Posuzovani
vzdélavacich potfeb déti se svalovymi atrofiemi a dystrofiemi je specifické tim, Ze kognitivni funkce jsou primarné ne-
mocinezasazeny, ovlivnéno je pouze vnimani spojené s pohybem. Posuzuje se proto pfedev§im mira zachované hybnosti,
kvalita dychani, s tim souvisejici mira unavitelnosti, ktera miZe mit sekunddrni vliv na vnimani i mysleni, a socialné
emocni aspekty.

e Hybnost
Mira postizeni hybnosti zavisi na typu SMA a na stupni progrese.

V pocatcich se nemoc projevuje predevsim zakopavanim, castéjsimi pady, nestabilitou pfi chiizi. V téchto piipadech je
ce. V MS je vhodné volit tfidu v pfizemi, na ZS minimalizovat stéhovani mezi patry.

Zpocatku je dité schopno se ze zemé zvednout samo Splhanim po svém téle, pozdéji se zveda s oporou o ndbytek a jesté
pozdé&ji potfebuje dopomoc druhého ¢lovéka. Ve vSech fazich je nutné dat ditéti cas na zafixovani vzpiimeného postoje.
Znamena to tedy, ze zvedneme-1i dité se SMA do stoje, nemizeme ho hned pustit, ale musime ho chvili podrzet a ujistit se,
zeptat se ho, zda se citi ve stoji stabilné.

Vdobé, kdy dité jiznemize samostatné chodit, je potfeba pofidit vozik. Dokud dité zvlada pohyb na voziku vlastnimi silami,
je mozno doporucit odleh¢eny mechanicky vozik (viz kapitola pomuicky). Pozdéji je vSak vidy potfeba potidit vozik elektricky.
Vyhodou elektrického voziku je vysoka variabilita nastaveni a snadnost ovladani, nevyhodou je hmotnost ztézujici manipu-
laci s vozikem druhou osobou pfi pfepraveé atp. Elektricky vozik s hmotnosti okolo 120-150 kg miZe znesnadnit i pohyb v bez-
bariérovych prostorech, napt. bézné vytahy nebo plosiny pouzivané na vefejnych mistech maji leckdy mensi nosnost.

Pro dité upoutané na vozik je nutné ve Skole vytvofit bezbariérové prostiedi. Je tieba odstranit prahy, minimalizovat
stéhovanimezipatryitfidamina patfe, ve t¥idé rozestavit lavice tak, aby mezi nimi v§ude mohl projet vozik. Tfidu je potte-
ba uspofddat tak, aby dité na voziku dojelo i k tabuli, ke stolu ucitele, do prostor spole¢nych aktivit pfi vyucovaniibéhem
prestavek. Dale je potfeba poridit lavici, u které se da s vozikem sedét. Zpocatku mtze dité vyuzivat specidlni, nejlépe ca-
lounénou zidli s podruc¢kami, pozdéji doplnénou o moznost fixace panve, hrudniku, nékdyi ¢ela. Pozdéji je potieba u vétsi-
ny détivyuzivat kvili postupujici skoliéze a borceni trupu individualné odlitou skofepinu, fixovanou zpravidla na vozik.
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Vtéto fazijejiz pro dité velmi nepohodlné a casto i bolestivé sedét celé dopoledne bez moznosti zmény polohy. Je proto
potieba zatidit ve Skole, nejlépe primo ve t¥idé, misto, kde si mize v pfipadé potieby na chvili lehnout a v této poloze bud
poslouchat vyklad nebo odpoéivat (na prvnim stupnito mize byt husty, mékky koberec popi. matrace, na druhém stupni je
vhodnéjsi stabilni lehatko).

Bezbariérové se upravi toaleta, na které ma dité zajisténé soukromi a dostatek ¢asu. Pozdéji je nutné ji vybavit lehat-
kem pro snazsi manipulaci p¥i svlékani, oblékani a hygiené.

Je potieba také vyresit zplisob spolecného stravovani. Zpocatku postaci pomoci jen s pfinesenim tacu s jidlem, do
této pomoci je vhodné zapojit i spoluzaky. Postupneé je tieba zvysovat i pomoc se samotnym jidlem, nakonec je dité plné
odkazano na krmeni druhou osobou, ve §kole nejlépe asistentem pedagoga. Pti piti je vhodné piidrzet nddobu, ze které
dité pije brckem.

Postupem casu se u déti s SMA zhorsuje také hybnost rukou. Z toho vyplyvaji nardstajici problémy ve Skole pfi mani-
pulaci s pomickami a pfi psani. V zdkladni i v matefské Skole je nutné pocitat se snizujicim se rozsahem pohybu rukou,
proto bedlivé sledujeme schopnosti ditéte a s postupujici pohybovou regresi pfiblizZujeme pomicky tak, aby na né snadno
dosahlo.

V pokroéilém stadiu nemoci dité své télo jiz viibec neovlad4, je plné odkdzano na pomoc druhého ¢lovéka. Casto trpi
bolestmi zptisobenymi borcenim trupu, kloubnimi zménami a deformitami. Je proto potieba je obéas poposadit, srovnat
v sedu, srovnat koncetiny, polozit je. Vnocije vhodné je pravidelné polohovat kvili prevenci prolezenin.

V pokrocilém stadiu SMA je tfeba zohlednit dbytek svalového korzetu a pfi manipulaci s ditétem ho maximalné kom-
penzovat zpeviujicim drzenim - je nutno vzdy podpirat zada a hlavu. U déti se SMA je bézné, ze obcas tzv. ,spadnou”,
tzn., Ze jim v sedu povoli svalstvo trupu a §ije a hlava pfepadne na hrudnik. V této chvili je potfeba jim hlavu zdvihnout,
nebot samy toho nejsou schopny.

Zacvik v manipulaci s ditétem je nutno provadét v tizké spolupraci s rodici i s nim samotnym. Dité ¢asto mlize byt
nejvétsim pomocnikem v kvalitnim zacviku, je tfeba se ho ptat na pocit pohodli a bezpeci a respektovat jeho odpovédi.
Vhodné je, aby s ditétem manipuloval jen omezeny okruh lidi, ke kterym md diavéru.

e Dychani

Dychani je bezprostiedné spojeno s funkcnosti svalt. S postupujici nemoci se proto snizuje i kvalita dychani. Plice jsou
utiskovany vlivem postupujici skoliézy a zaroven klesd sila a funkénost svald potfebnych pro dychdni. Zhorsené dychani
md vliv na okysli¢ovani organismu, zejména pak mozku. V disledku toho je dité vice unavené, ma obcasné vypadky po-
zornosti, pomalejsi pracovnitempo, trpi bolestmi hlavy, je vice spavé.

SniZend funkénost plic a jejich niZsi kapacita se projevuje i ve sldbnoucim vydechovém proudu potrebném pro tvorbu hlasu. Déti
v pokrocilém stadiu SMA namdhd delsi ¢i hlasity mluveny projev. Je proto potteba kldst jim otdzky tak, aby stacila jen krdtkd
odpoved, volit tedy napr. uzavrené otdzky, na které lze odpovédét pouze ano ci ne. Zdroveri je nenutime k hlasitému projevu, je
vhodné spise ztisit okolni prosttedi. V pozdeéjsich fdzich nemoci je nekdy nutné pristoupit k tracheostomii a pristrojové podporo-
vanému dychdni. U téchto déti je i ve Skole potieba zajistit pomoc na pomezi zdravotnické péce, kdy je nutné nekolikrdt denné
odsat z plic hlen. Ddle musime pocitat s tim, Ze vétSina déti pri tracheostomii nemiiZe uZivat hlas, a proto komunikuje pouze
Septem.

Kazda infekéni nemoc je pro dité se SMA velkou zatézi, protoze nemd potiebnou silu pro vykaslavani. Castéji se proto
u néj objevuji bronchitidy a zapaly plic. Z toho divodu je nutné pocitat s castéjsi absenci pfi vyucovdani a s naslednou
pomocis doplnénim zameskaného uéiva a s opétovnym zapojenim do kolektivu tiidy.

* Socialné emocniaspekty

Zivot déti se SMA a jejich okoli vyrazné ovliviiuje fakt progrese a fatalnosti nemoci. Rychlost progrese zavisi na typu
SMA a na véku, ve kterém se nemoc projevila. Déti s SMA si samy ¢asto nerady a obtizné ptipoustéji postupujici ibytek
schopnosti a sil, navenek se snazi zvladat véci bez dopomoci a velmi nelibé nesou asistenci druhych, odmitaji ji. Tim
mize snadno dojit k pfetizeni, které zhorsuje celkovy zdravotni stav. Pomoc je détem potfeba nabizet citlivé, nendsilné,
zadavat zvladnutelné dkoly. Pouzivame-li odlehéené pomicky (nddobi, pastelky apod.), je idedlni opattit stejné pro
celou tfidu.

Vétsina déti s SMA je vzdélavana formou individualni integrace do béznych MS a ZS. Vzhledem k zachovanym kogni-
tivnim a nékdy az nadprimérnym rozumovym schopnostem neni pfi integraci tolik potfeba vénovat pozornost zvladani
uciva, ve vyuce je potfebnd pouze technickd kompenzace tbytku hybnosti. O to vice je vSak dilezité se vénovat socidl-
nimu aspektu integrace.

76



Nértst bezmoci déti se SMA ¢asto kompenzuji direktivnostivkomunikaci, nékdy pfechdzejiciaz do manipulativniho
chovdni. To jim komplikuje navazovani ptatelskych vztaht, ztéZuje zaclenéni do vrstevnické skupiny. Je proto potieba
je ucit projevovat pfani a zadosti pfijemnéj$im a socidlné prijatelnéjsim zptisobem.

Vzhledem k vysoké bezmoci se i samotné déti mohou snadno a nechténé stat objektem manipulace. Pfi asistenci je
proto potieba zvazovat, jaky typ pomocinabidneme. Pfivolnocasovych aktivitdch a béZném socidlnim kontaktu (volna
hra v MS, pfestavky v ZS) je vhodné poskytnout ditéti plnou fyzickou dopomoc, byt jeho ,rukama a nohama®, ale pone-
chat mu jeho vili pfi vybéru ¢innostii kamarddd (a to i tehdy, kdy se s jeho volbou pomdahajici neztotoziuje). Naopak
v fizené ¢innostije nutné po nich pozadovat poslusnost a podvoleni se spoleénym pravidlam.

Integrace do MS a na 1. stupni ZS byva détmi vniména jako naprosto pfirozeny proces, tézka byva pro pedagogy jed-
nak kvili nepoméru mezi vysokou mirou postizenitéla pfi naprosto nepostizeném intelektu, vnimdni a prozivani, tedy
nepoméru mezi télem a dusi, pfedevsim vSak kvili védomi hroziciho brzkého konce Zivota ditéte. To probouzi lidsky
naprosto opravnénou a pochopitelnou litost ucitele nad osudem ditéte. Nemél by ji v§ak davat najevo ani pfed samot-
nym ditétem, ani pfed ostatnimi détmive tiidé. Soucdsti profesiondlniho piistupu je, aby ucitel ditéti se SMA vytvaiel
stejné podminky, stanovoval stejna pravidla a vyzadoval jejich dodrzovanijako u ostatnich déti.

Na druhém stupni, s nastupem prepuberty a puberty, se vSechny déti za¢inaji vyvojové konfrontovat s ostatnimi,
a tim vymezuji samy sebe, svou individualitu. Proces sebepfijeti na zdkladé srovnavani s vrstevniky byva ¢asto velmi
dramaticky, pfijeti sebe sama neni lehké ani u déti intaktnich. U déti s postiZenim byva tento proces dvakrat naroc-
ny - je nutné piijmout sdm sebe i s deformovanym, nefunkénim télem, k tomu se casto pridava silici neptijeti ostatnimi
vrstevniky. Ti se vtomto véku ¢asto negativné vymezujivaéi odlisnosti (,ja takovy nejsem”), coz ve vysledku mtize vést
v krajnich pfipadech az k Sikané, ostrakizaci ditéte s postizenim. Také vzristajici zajem o druhé pohlavi v tomto véku
détem s SMA ostfe ukazuje jejich odlisnost a poprvé jsou konfrontovany s obtiZemi v navazovani partnerskych vztahda.
U divek byva nepfijeti vlastniho téla s postizenim silnéj$inez u chlapct. Spolu s nechutenstvim a problémy s travenim
danymi stlacenim vnitinich orgdnt mize vyustit az do odmitdni potravy a tézkého hladovéni.

Na druhém stupni, kde se ¢asto v ivodu méni slozeni tiidy odchodem Zakt na viceletd gymnazia, slucovanim tfid
a pfichodem déti z jednostupniovych skol, je vhodné pracovat se tiidou se zamérem vytvofit novy socialni celek. Pravé
v dobé prepuberty a puberty je vhodné, aby déti mély moznost své zkuSenosti s jinakosti sdilet, ventilovat, ptat se, mlu-
vit o svych pocitech, o situacich, které se vazou k socidlnimu klimatu tfidy, kde je dité se SMA integrovdno. S tiidnim
kolektivem by mél od pocatku cilené pracovat tiidni ucitel i v§ichni dalsi pedagogové, kteii se t¥idou pfichdzeji do
kontaktu. Pfi objeveni se problému, ktery je nad sily pedagogického sboru, je vhodné co nejdiive pfizvat erudovaného
externiho odbornika.

Ze socidlniho hlediska je velmi diilezité, aby se dité se SMA mohlo tG¢astnit vSech spolecnych aktivit tiidy. Pfestavky
jsou z tohoto hlediska stejné dilezité jako vyucovaci hodina. Obstaravani hygieny nebo pfesuny mezi tiidami by proto
nemély zabrat celou dobu pfestdvky, integrované dité by mélo dostdvat piilezitost vstupovat do volnych, nefizenych
interakci se svymi spoluzdky. Stejné tak je dtlezité zajistit moznost spolec¢ného stravovani se ve skolnijidelné, na prv-
nim stupniipobyt ve Skolni druziné. Rozhodné by se dité mélo tcastnit vSech Skolnich vylett, zazitkovych programa
apod. Samoziejmé to vyzaduje vétsi pripravu ze strany ucitele i celé skoly, je tieba vybirat trasy vhodné pro elektricky
vozik, mista dostupnd bezbariérovou dopravou, hledat bezbariérové upravené ubytovani apod. Krom toho je tieba se
pfedevsim na druhém stupni pfipravit na to, Ze ostatni déti budou mit pocit, ze kvlli hendikepovanému spoluzakovi
musisnaset rozmanita omezeni, Ze napf. jedou na méné atraktivnivylet apod. Zde je tieba si uvédomit, ze ucitelé sami
jsou détem vzorem v chovdni, Ze by tedy pfedev$im oni méli byt s integraci ztotoznéni a déti by z nich nikdy nemély
vycitit nechut k této pracinebo od nich zaslechnout stiznostina nepohodli, které jim integrace pfindsi. Rozhodné stoji
za to tuto namahu navic vynalozit a ditéti s postiZenim ticast na mimoskolnich aktivitach umoznit. Kdyby totiz muselo
zlistat doma, tak nejenze ono samo by se citilo vyfazené a nechténé, aleipro ostatnibyto bylainformace o tom, zZe kdyz
nékdo pfestane stacit, je jiny a nepohodlny, tak se jednoduse odsune. A to by byla jisté velmi nezddouci a negativni
zkuSenost z integrace.

V pribéhu integrace by se ostatni déti ve tiidé nemély dozvédét o fatalnosti onemocnéni spoluzaka. Hledély by na
néj s obavou, s rozpaky, s litosti, védomi této skutecnosti by stdlo mezi nimi a ztézovalo by pfirozenost a spontaneitu
vzajemnych kontaktt. Nicméné ucitel by mél byt na moznost dmrti ditéte ve tfidé pfipraven (nemusi se samoziejmé
tykat jen ditéte se SMA). Smrt ditéte nebo mladého ¢lovéka je vzdy Sokujici, traumatizuje celé jeho okoli. Je vzdy vel-
kym zdsahem do organismu tfidy. Je proto tieba, aby se ucitel pfi integraci ditéte s fatdlnim onemocnénim pfipravil
ina moznost jeho smrti a kdyz pfijde, aby se tomuto tématu nevyhybal, naopak pomohl poztstalym spoluzakdm tuto
tragickou udalost prozit a zpracovat.
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4.3.1 Kompenzacéni pomicky (rehabilitacni) vyuzitelné ve vzdélavani

Prvotni podminkou pro integraci déti s postizenim svalové atrofie a dystrofie je odstranéni architektonickych bariér.
Skola musi mit bezbariérovy vstup a zdk musi mit moznost dostat se viude po budové volné - tedy pouze za pomoci asis-
tenta - bez toho, Ze ho nékdo nékam bude pfenaset.

Pozn.: Ndvod, jak uzpusobit prosttedi, v némz se vozickdr bude pohybovat, aby vyhovovalo jeho pozadavkiim a zdroven splriova-
lo pozadavky stanovené zdkonem, lze cerpat z publikace: ,Zivot bez bariér”.

Vybaveni prostor §koly (schodisté, WC)

Pro pfesuny mezipodlazimi je samoziejmé z hlediska bezpeénostiirychlosti nevhodnéjsi vytah.

Kratsi schodisté lze také nahradit bezbariérovym najezdem, nebo instalaci schodistové plosiny. Tu je vhodné pouZit pou-
ze tam, kde je dostatecna Sitka schodisté; tedy aby pfi jizdé ploSiny zbyl na schodisti dostatek mista a nebyli tak ohroZeni
ostatniprochazejici Zaci.

Tento problém se objevuje zejména na 2. stupni ZS, kdy se Zaci stéhuji z uéebny do uéebny. Je Zadouci, aby byl rozvrh t¥idy
koncipovan tak, aby stéhovdni t¥idy, v niz je Zék integrovan, bylo omezeno na minimum, nebo aby se tfida zdrZovala pouze
najednom patfe. Vopacném pfipadé dochdzik tomu, Ze zZak travi pfestavky pfesouvanim se z patra do patra, a je tak vyclenén
z kolektivu t¥idy, nema ¢as se v klidu nasvacit a mnohdy pro néj mtize byt stresujici skutecénost, ze svymi pozdnimi pfichody
naru$uje vyucovani.

Ptidpravé WC je nutné pocitat s tim, Ze imobilniho Zaka je tfeba oblékat vleze, tudiz bude nezbytné vybavit WC lehatkem.

Obr. ¢. 1: Souéasti vybaveni WC je také lehatko.

Vybaveni tfidy (specidlni nabytek, relaxaéni koutek)

Zvy$end unavitelnost zaka je s ohledem na pfidruzené zdravotni potize (skoliéza) a celodenni sezeni znaénd. On sam si
ji ¢asto nerad pfipousti a touzi se ve vSem vyrovnat zdravym spoluzdktm, proto by mél mit moznost v pfipadé potieby
odpocinout sipfimo ve tiidé. Za timto ticelem je vhodné ziidit ve tiidé relaxaénikoutek. Uspofadat t¥idu tak, aby v zadni
¢asti mistnosti zbylo misto na lehatko nebo koberec s mékkou molitanovou podlozkou ¢i Zinénkou (a popf. také polo-
hovacimi podlozkami - valce, kliny, kvadry...), odkud Zdk uvidina tabuli, abude tak mocinadale sledovat ve vodorovné
poloze vyklad a déni ve t¥ideé.

Imobilni zdk se pohybuje na vlastnim elektrickém voziku (zpocatku Skolni dochdzky tyto déti jesté mohou zvlddat
pohyb na voziku mechanickém). Zak by mél mit moZnost sedét ve svém voziku po celou dobu vyuky, protoze vozik zpra-
vidla byva vybaven specidlni sedaci ortézou, ktera je vyrobena ,na miru”, a zajistuje tak zakovi zdravy a pohodiny sed.

Ve tfidé je tfeba vytvofit pro Zdka ergonomicky vybavené pracovisté. Pracovni plocha musi byt nastavitelna vyskové,
aby se pod ni dalo zajet vozikem a Zdk nemusel byt pfesazovan na specialni zZidli, nebot kazdy transport imobilniho zaka
je pro néj zbytecnou zatézi a manipulace se star§imi détmijiz byva obtizna. Pracovni deska mda rovnéz nastavitelny dhel,
takze Sikmd plocha mtze zZdkovi usnadnit ¢teni nebo psani.
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Obr.é.2: Pracovni plocha vyskové i ihlové nastavitelna. /Typ Péta; vyrobce viz www.repo-rousinov.cz/

Kvoziku lze dokoupit pracovni desku, ktera dobfe poslouzi v mistnostech, kde Zdk nemuze zajet ke stolu (spec. ucebny,
jidelna...).

Obr. ¢. 3: Pracovni (terapeuticka) deska k voziku z plexiskla. /www.ortoservis.cz/

Pomiicky usnadiiujici psani a kresleni

Zaci se svalovym onemocnénim potfebuji psaci pomiicky, které jsou lehké a mékké, ¢imz zanechévaji stopu bez vétsiho
piitlaku. Velmikvalitnia vpraxi osvédéené jsou psacipotieby Stabilo (www.stabilo.cz). Jsou lehké, fixy a zvyraziiovace se
nabizejive dvou velikostech (mini a prodlouzené) a jejich design je velmi moderni a pro déti $kolniho véku atraktivni.

Tato firma nabizi také specidlni pastelky ,Stabilo WOODY 3v1“.
3v1 slouzi jako pastelka, voskovka a vodovka zaroven. Nelame se, je lehka a piSe na vSech materidlech (kov, sklo, tmavé

papiry...).

Firma Herlitz (www.herlitz.cz) nabizi gelové pastelky, které jsou rovnéz lehké, nelamavé a velmi mékké a vyuziji je
zejména zaci mladsi.

Kusnadnénipsania stabilizaci papiru lze zakim doporucit protiskluzovou podlozku.

Ve vytvarné vyjchové dobfe poslouzi nepfevrhnutelny kelimek, trojhranné se zkracenou nasadkou nebo prstové stétce.
Starsizdci pfi hodindch geometrie mohou vyuzit sadu magnetickych pravitek.

Geometrie arysovanije pro SMA zakynaroc¢nou disciplinou, kterou nezvladnou bez pomoci druhé osoby. Vsoucasné dobé
jenainternetu volné dostupny software GeoGebra, pomoci néhoz zak rysuje bez dopomoci. Program je urcen pro vyuku
a studium matematiky vSech trovni, nabizi také interaktivni grafiku, algebru i tabulky - viz www.geogebra.org .
Vzhledem k tomu, Ze i hybnost hornich koncetin byvd u téchto Zakd omezend, je vhodné, aby uéitel umoznil zdkovi praco-
vat na mensim formdtu papiru (sesitu). Vpiipadé, Ze zak dostava od ucitele pracovnilisty aneboizapisyz hodin vytisténé,
je vhodnéjsi misto sesitd pouzivat pofadace nebo organizéry s krouzkovymivazbami, kam lze jednotlivé listy zakladat.
Technické pomuicky

Diky rozvoji informacnich technologii zvladaji déti casto jiz v pfedSkolnim véku prdci s poéitacem. Pocitace dnes tvo-

fi neodmyslitelnou soucédst zivota déti a staly se rovnéz vyznamnym pomocnikem ve vzdélavacim procesu. Umoznuji
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zakdm s postizenim komunikaci s okolnim svétem, slouzi jako zdroj informaci a v souc¢asné dobé existuje pro viechny
vékové kategorie zakd §iroka nabidka vyukovych programt pro jednotlivé vyucovaci pfedméty.

Z hlediska manipulace a pfenosnosti je pro zaka s télesnym postizenim vhodnéjsi notebook (nebo netbook, jehoz mi-
niklavesnice usnadni zakim se SMA psani, nebot omezend hybnost ruky jim neumoznuje pfi psani pohodlné obsahnout
klavesnici standardnich rozméri).

Na pofizeni PC lze Cerpat finanéni pfispévek na ,ndkup kompenzacnich pomtcek” na prislusném soc. odboru podle
zakona ¢. 329/2011 Sb. o poskytovani davek osobam se zdravotnim postizenim. Nakup pocitact do $kol podporuje také
projekt ,Pocitace proti bariérdm” - viz napf. www.bariery.cz .

Nabizi se mnoho variant alternativniho ovldddni poc¢itace. Pro déti mlads$iho Skolniho véku lze misto klasické mysi
doporucit trackball. Nebo miniklavesnici a mys$ v jednom.

Obr.¢. 4: Alternativni ovladani PC - miniklavesnice a my$ v jednom.

Stejné dobte poslouzi starsim zaktm k ovladani tablet, ktery umoznuje i kreslenina PC.

Obr.¢. 5: Ovladani PC pomoci tabletu.

x4

K ovladani notebooku lze pouzit Swiftpoint Mouse ¢ili bezdratovou ,minimys$”, ktera je lehkd a jeji anatomicky tvar
usnadnuje uchopeni.

Obr. ¢é. 6: Bezdratova minimys. /www.europe.futuremouse.com/
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Program , MY VOICE” umoznuje pomoci hlasovych povell provadét operace, k nimz je potfeba mys nebo klavesnice. Vi-
deoukazky napf. na: http://www.fugasoft.cz/index.php?cont=myvoice&sub=video

Problémy s otdcenim stranek u mnohastrankovych publikaci by zaktim mohla vytesit rovnéz elektronicka ¢tecka knih
¢iobdobné elektronické zarizeni typu Tablet.

Obr.c. 7: Elektronicka ¢teéka Amazon Kindle. /www.kindle-amazon.cz/

Vhodné jsou rovnéz dotykové obrazovky a displeje.

Velmi sirokou nabidku specialnich programi a alternativnich pocitacovych doplika pro handicapované a odbornou kon-
zultaci nabizi 0S PETIT (http://www.petit-os.cz/).

Obr. é. 8 Mikrospinacové tlacitko (Zluty étverec)
Velkoplo$né externi mikrospinacové tlac¢itko se pfes adaptér napoji k PC a slouzi k obsluze pro osoby s tézkym motoric-
kym postizenim. Spinaé¢ md tloustku 3mm je aktivovan i velmilehkym dotykem.

Obr.¢.10: Sytém I4 Control
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Na obrazcich ¢. 9 a ¢. 10 je vyfoceno specialni zafizeni Sytém I4 Control, ktery umoznuje ovladat osobni pocitac pomoci
pohybd o¢i. Diky tomu, Ze simuluje poéitacovou mys, nabizi uzivateli jednoduchy zpisob, jak prostfednictvim oka ko-
munikovat s instalovanymi aplikacemi. Zdkladem je mala kamera, ktera ma stalou pozici vii¢i volné se pohybujici hlavé
uzivatele, diky svému umisténina brylové obrubé. Z daného mista kamera snima aktualni polohu oka, pri¢emz ji systém
pribézné vyhodnocuje a vysila pokyny pro pohyb kurzoru. Klik nebo dvojklik je mozno aktivovat dostatecné dlouhym
mrknutim oka. Casovou konstantu lze zvolit tak, aby bylo moZno odli$it samovolna mrkani. Zatizeni je mozno ptes USB
pripojit k jakémukoliv poéitaci, takze je tento zplisob velmi jednoduchy, univerzdlni a mobilni (Bendovd, Jetabkova,
Rizickovd, 2006).

4.4 Piehled obligatornich vyjadieni SPC obvykle pouzivanych u SMA

Vzhledem k tomu, Ze SMA nijak neovliviiuje mentdlni kapacitu a schopnost ucit se, neni u téchto déti potfeba psycholo-
gickych vySetieni zaméfenych na posouzeniintelektu o nic vétsi, nez u intaktni populace. Psycholog SPC se tedy u déti

se SMA nejcastéjivyjadiuje ke §kolni zralosti, pfed nastupem do Skoly nebo nékdy pfed prechodem na druhy stupen popf.
na stfedni skolu miZe provést i posouzeni intelektu. Toto vysetfeni vSak casto slouzi pfedevsim jako diikaz inteligence

ditéte a jako argument pro integraci.

Je vhodné, kdyz psycholog SPC pracuje s tfidnim kolektivem, do kterého je dité se SMA vélenéno, opakované provadi
sociometrickd Setfeni a konzultuje s uéitelem, jak t¥idu vést. Tato potfebna prace vSak casto presahuje kapacitni moz-
nosti SPC.

Pfed zacatkem integrace vypracovava SPC pro §kolu nebo $kolku Odborny posudek ke stanoveni miry podpory déti
se specidlnimi vzdélavacimi potfebami (tzv. integracni posudek), ktery slouzi jednak jako zdklad pro vypracovani
individudlniho vzdélavaciho planu, jednak jako podklad pro feditele Skoly pti zadosti o zfizeni mista asistenta peda-
goga. V tomto posudku specidlni pedagog popiSe na zdkladé seznameni se s lékaiskou dokumentaci, rozhovor s rodici
a s odborniky a na zdkladé standardni specialné pedagogické a psychologické diagnostiky aktudlni miru vyuzitelnych
schopnosti ditéte v jednotlivych posuzovanych oblastech a navrhne podpirnd a vyrovnavaci opatfeni. U diagnézy SMA
je casem vzdy nutné doporucit zfizeni mista asistenta pedagoga. Okolo asistentské prace u ditéte s SMA byva casto
feSen problém, zda by nemélo spiSe vyuzivat sluzeb osobniho asistenta, protoze typ pozadované pomoci vice odpovida
naplni jeho prace. Domnivame se, ze to vyplyva z nespravného chapdni vyznamu a zasad prace asistenta pedagoga. Dle
naseho ndzoru ani asistent pedagoga nema ucit, ale ma byt pomocnikem ucitele takovym zptisobem, aby ten mohl zvla-
dat ndroc¢nost situace, kdy je ve tiidé integrovan zZak se specialnimi vzdélavacimi potfebami. Pfiintegraci ditéte s SMA
to tedy znamena pfedevs§im vyrovnavat jeho rostouci télesny handicap tak, aby se mohlo co nejplnéji zapojovat do vzdé-
lavaciho procesu. Situace, kdy déti napf. s mentalnim nebo smyslovym postizenim by mély narok na asistenta pedagoga
placeného Skolou, zatimco détem s télesnym postizenim by méli rodice platit ve Skole sluzby osobniho asistenta, by byla
pro tyto rodiny znacné diskriminacni. Osobni asistence je socidlni sluzba, kterou by méli mit rodiny moznost vyuzivat
jako odlehc¢ujici. Vzdélavani déti musi byt pro rodiny bezplatné.

Kazdy kraj md jiné pozadavky na formalni podobu tohoto odborného posudku.

4.4.11VP

Stejné jako pfiintegraci dalsich déti se specidlnimi vzdélavacimi potfebami je nutné vytvofit i pro dité s SMA individu-
alnivzdélavaciplan. Mél by vychazet z moznosti ditéte a reflektovat hlavni cile integrace.

Individudlnivzdélavaci plan v materské skole by mél byt rozpracovan pro vice oblasti, nezjen pro tu, kterd je obecné
vnimana jako vzdéldvani. Nejvétsim piinosem integrace do vétSinového vzdélavaciho proudu je pfileZitost zapojit
se do bézného vrstevnického kolektivu, ozkouset si rozmanité spolecenské role a modely chovani, ucit se vychazet
s ostatnimi.

Prvni a zakladni oblasti IVP by proto méla byt oblast socializace. V ni je rozpracovan postup procesu odpoutavani
se od rodiny, seznamovani se se skupinou déti, pfijimani autority ucitelky, vytvaifeni navyka spole¢enského chovani.
U déti se SMA by méla byt pozornost vénovana prevenci rozvinuti manipulativnich vzorci chovani, to znamena ucit je,
jak sispolecensky piijemnym zptisobem fict o pomoc, jak ji nezranujicim a slusnym zptsobem odmitnout, jak vstupovat
do vztahl s ostatnimi pfi nemozZnosti si za nimi samostatné dobéhnout. Druhou vyznamnou oblasti je rozvoj samostat-
nosti a sebeobsluhy. Zde je potfeba popsat aktudlni miru samostatnosti a potfebnou miru dopomoci pfi jidle, hygiené,
zpusob feSeni toalety, sobéstacnost pfi jidle. Je vhodné doporucit kompenzacni pomicky prodluzujici samostatnost
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ditéte jako je napiiklad protiskluzova podlozka pod talif, odlehcené sklenice a pfibory, apod. Dalsi vyznamnou oblasti
je oblast komunikace a feéové vychovy. Tato oblast souvisi se socializaci. Obsahova stranka feci neni nemoci ovliv-
néna, formalni stranka feci byva v nékterych pripadech ovlivnéna z diagnézy vyplyvajicim tfesem jazyka, vyslovnost
vSak byva poznamenana jen lehce. Postupujici nemoci je kvalita fe¢i vyznamné ovliviiovana slabnutim vydechového
proudu, hlas je tissi, klesa schopnost delsiho hlasového projevu. Nejvyznamnéji je kvalita fe¢i snizena tehdy, je-li nut-
no pfistoupit k tracheostomii. Slabnuti vydechového prouduistav po tracheostomii je nutné v IVP zohlednit zptisobem
popsanym v kapitole 5.3 odstavec Dychani.

Dalsi oblasti IVP je hruba motorika a vnimani télesného schématu. Zde je opét potfeba popsat aktualni droven a zpt-
sob samostatné lokomoce, kvalitu samostatného nebo podporovaného sezeni, zptisob zveddni se ze zemé, pohybovy
rozsah rukou. Obvykla doporuceni jsou popsana v kapitole 5.3 odstavec Pohyb.

V oddilu IVP, ktery rozpracovava rozvoj smyslového vnimani, neni potieba zZadnych specidlnich doporuceni. V ka-
pitole zabyvajici se oblasti jemné motoriky a grafomotoriky, je vhodné zhodnotit silu pfitlaku a pfipadné doporucit
odlehcené pastelky, mékéi modelovaci hmotu, samorozeviraci ntizky apod. Posledni oblasti IVP je rozvoj rozumovych
schopnosti. Tu neni pro déti s SMA potfeba nijak individudlné rozpracovavat, v této oblasti se s nimi pracuje stejné jako
se zdravymi vrstevniky.

IVP v zakladni skole oproti matefské s§kole rozpracovava hlavné zvladaniuciva v jednotlivych pfedmétech. U déti se
SMA je potieba vénovat pozornost pfedevsim pracovni, télesné a vytvarné vychoveé, zptisobu pofizovani zapisktl a ry-
sovaniv matematice. Pomérné zdhy je vhodné zacit vyuzivat odlehcené psaci nacini, které zanechavd vyraznou stopu
i pfi minimdalnim pfitlaku, pozdéji potom napf. ndsadku na prst. (Ta ale nebyva détmi piili§ oblibend). Pokud uz zdk
nemiize pofizovat zdpisky sam, dostava kopie textd od ucitele nebo od spoluzaki. Zapisy mliZe pofizovat i asistent. Pro
dalsi studia je vhodné zvykat déti (i ucitele) na praci s tisténym textem - dité s SMA si dilezité pasdze podtrha zvyraz-
novacem, ktery se da vétsinou pouzivat dlouho, i p¥i vysoké mife ztraty hybnosti ruky. ObtiZnd, casto aZ nemozna, je
pro dité se SMA price s pomtckami na rysovani, proto zde vyrazné preferujeme geometrii volné ruky. Vyhodné je také
podkladat sesity nebo papiry protiskluzovou podlozkou, aby dité papir pfi praci nehrnulo.

V pracovni a vytvarné vychové je potfeba vyuzivat kompenzaéni pomicky jako napi. samorozeviraci nizky, lehké
pastelky, odlehcené Stétce, mékké modelovaci hmoty apod. Také je tieba pfizptisobovat tkoly tak, aby je dité mohlo
ipfiomezeném rozsahu a sile pohybu zvladnout.

Télesné vychovy se na prvnim stupni dité jeSté pomérné ochotné tcastni, samoziejmé ovsem jen v rozsahu, které mu
postizeni dovoli. Okolo pfechodu na druhy stupen vSak zaéne vic pocitovat stud za své télo a nechce, aby ho ostatni
spoluzaci vidéli. Krom toho jiz pro né byva cviceni nadmérné a zbytecné zatézujici. Je proto Zadouci ho z hodin télesné
vychovy osvobodit. Vyhodné potom je, kdyz jsou tyto hodiny v rozvrhu zatazovany jako okrajové (prvninebo posledni),
aby dité mohlo pfijit pozdéji do Skoly nebo ji mohlo diive opustit, a aby se tak Setfily jeho ubyvajici sily.

Ani individualni vzdélavaci plan ve skole by se nemél omezit pouze na stanoveni obsahu a rozpracovani postupt
zvladani uéiva v jednotlivych pfedmétech. I zde je jednim z vyznamnych piinost integrace moznost zapojeni do bézné
populace, prozivani bézného zivota s moznosti béznych socidlnich kontaktt a vztahd. IVP by se proto mél zabyvat
ipomoci se zapojenim do kolektivu, praci se tfidou, ve které je integrovany zak, mély by zde byt feSeny pfestavky a mi-
moskolni aktivity, jak je popsdno v odstavci Socidlné emocéni aspekty v kapitole 5.3.

V ptiloze III. je ukazka IVP pro prvni rok integrace chlapce se SMA do matefské skoly.

4.4.2 Ostatni

Dalsim pomérné ¢asto pozadovanym vyjadienim SPC je doporuéeni k poskytnuti elektrického voziku. Pofizovaci cena
elektrického voziku je velmi vysokd, pro vétsinu rodin nedostupnd. Pojistovny na néj pfispivaji az od urcitého véku,
vétSina déti se SMA typu II ho potfebuje o dost diive. Rodice proto musi Zadat o vyjimku, dokazovat, Ze dité je schopno
vozik samostatné a zodpovédné ovladat, dokladat potfebnost voziku a jeho prinos pro zvyseni samostatnosti pohybu
a tim zvy$enikvality zivota ditéte.

Z kazdé navstévy ve Skole, z kazdého setkdni integraéniho tymu nebo jednani s pedagogy Skoly je vhodné napsat
av$em Gcastnikim jedndniarodi¢im ditéte poslat Zpravu z ndvstévy. Nejde o zadny formdlni dokument, spise jen o shr-
nuti a pfipomenuti domluveného. Neexistuje predpis pro podobu takové zpravy, kazdé SPC nebo dokonce kazdy pracov-
nik si miize zvolit formu, ktera mu vyhovuje. Jedna z moznych forem takové zpravy je obsahem pfilohy IV.
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4.5 Priklady, kazuistiky, pripadové studie
4.5.1 Kazuistika ditéte se SMA L. typu

svalové atrofie. Chlapec je trvale pfipojen k dychacimu pfistroji, krmen je pfes gastrostomii. Jeho pohybové moznosti
jsou znacné omezeny, je zcela zavisly na péci okoli. Pro S$kolnirok 2009/2010 byl zafazen do 1. roéniku (dnes navstévuje
jiz 2. roénik) zakladniho vzdélavani se specifikaci v individudlnim vzdélavacim planu a vzhledem k specidlnim vzdéla-
vacim potiebam se vzdélani uskutecniuje vdomacim prostredi.

1) Uvedeni pfipadu

chlapec, narozen 26. 11. 2002

druh postizeni - télesné; domacipéce

diagnézav 8. tydnu - infantilni spindlni svalova atrofie I. typ

uméla plicni ventilace, gastrostomie, neschopnost verbdlni komunikace

2) Osobni anamnéza
1. téhotenstvive 28 letech matky, ve 3. mésici gravidity vysloveno podezienina toxoplasmézu, ale nepotvrdilo se, porod
ve 38. tydnu, hlavi¢kou spontanné, porodni hmotnost 3480 g, vySka 50 cm, pobyt vinkubdtoru nebyl potfeba, v 8. tydnu
diagnostikovana spindlni muskuldrni atrofie, pobyval na JIP.

Do 6. mésice véku byl kojen, poté dostal virdzu, prestal polykat; na Détském oddéleni FN v Brné byl po pneumonii
pripojen k plicnimu ventilatoru, do domdci péce Sel chlapec az v inoru roku 2004 poté, co se rodiné podafilo zajistit
ventilator, od roku 2007 bydli chlapec s rodi¢i v rodinném domé, ktery je bezbariérové upraven.

Soucasny stav ditéte

Diagnéza: spindlni muskuldrni atrofie I. typu, tracheostomie, gastrostomie, sliny nepolyka.

Chlapec lezi na vhodném polohovacim lazku, popi. se pohybuje na specidlné upraveném voziku, vSe pouze s asistenci,
protoze chlapec zije od Sesti mésicli na ventilatoru, mluvena fe¢ se nerozvinula, s okolim ale komunikuje nonverbalné,
chlapec ma k dispozici notebook s didaktickymi programy a détskymi knizkami, obsluhu PC zvlada pomoci tlaéitka pfi-
pevnéného na praveé ruce.

V soucasnosti se chlapec ué¢i ovladat PC ofima pomoci specidlné upravenych bryli s kamerou snimajici pohyby oka,
chlapec je téméf denné v péci zdravotnich sester, 1x za 14 dnirehabilitaéni sestry, 1x za mésic dochdzik vyméné kanily
a 1xro¢né je ménéna také gastrostomie, chlapec byl pro Skolnirok 2009/2010 zafazen do 1. roéniku zdkladniho vzdélava-
ni dle SVP zékladni skoly vychazejiciho z RVP pro zakladni vzdélavani se specifikaci v individudlnim vzdélavacim planu
(dle Vyhlasky MSMT CR €. 73/2005 Sh. a dle zakona €. 561/2004 Sh. § 18, § 40, § 41); vzdélavani zajistuje matka, 1x tydné
na 2 hodiny dochazi do rodiny také ucitelka 2. t¥idy ze ZS, ve které je chlapec veden.

Problémy ditéte

Orofacialni oblast:

e dychani - tracheostomie, podpora plicniho ventilatoru,

e celist - nepohyblivd, rty — nedostateény retni uzaveér,

* nepolykd, zfetelnd salivace, nutnost pravidelného odsavani.

Krmeni:

* piijimanipotravy pfes gastrostomickou trubici,

e maminka denné vaii, potieba stravy s hojnosti bilkovin (hovézimaso, cocka),
* chlapecje schopenfict si, ze ma hlad.

Poloha hlavy a trupu:

e trup je nestabilni, nutno jej vZdy zajistit, i hlavu je nutno polohovat s dopomoci,

* chlapeclezinavhodném polohovacim lizku, rodice ovladaji spravné polohovania pouzivani rehabilitac¢nich a kompen-
zacnich pomticek,
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e piiuceni (popi. jindy dle zdjmu chlapce) se pohybuje také na specidlné upraveném voziku, s ortézou pro télo na miru,
kde je moznd naprosto vyhovujici fixace trupu,
* venku se chlapec pohybuje ve specidlné upraveném kocédafe rovnéz s ortézou pro fixaci trupu.

Aktivniverbdlni a neverbdlni projev, zptisob komunikace:

* protoze zije chlapec od Sesti mésicli na ventildtoru, mluvend fe¢ se nerozvinula s okolim komunikuje nonverbalné,

e rozumi mluvené feCi, pfiméfené reaguje na slovni, zrakové i sluchové podnéty, je schopen napodobit do urcité miry
intonaci a snazi se také napodobovat slova bez artikulace,

e rodice tviréim zplisobem obohacujiveskerou komunikacis chlapcem podporou nazoru a moznostivybéru ze dvouivice
obrazku, véci, ¢innosti,

¢ chlapecsi ,vybira” o¢ima (oénikontakt) - napf. si zvoli, Ze se chce divat na pohadku a déle sivybird, kterou pohddku chce vidét,

e chlapecsevsoucasné dobé u¢i komunikovat s okolim pfes PC, ktery je ovlddan pohyby oka pomocibryli s kamerou a spe-
cidlné upravenym pocitacovym softwarem.

Psychomotoricky vyvoj:

e krmen matkou, potravu pfijima do gastrostomie,

¢ vposteliinavoziku je polohovan matkou,

* sleduje v celém rozsahu zorného pole, lehky konvergentni strabismus na levém oku,
e HKX - nastavovani poloh pomoci polohovacich pomtcek, sila stisku velice nepatrna,
¢ DKK - vnastavené poloze je rovnéz nutné pouziti polohovacich pomtcek.

Hygiena:

¢ hygienu vykonava matka,

e pouzivaniplen,

e chlapec se denné koupe, v14zni se uvolni.

Sebeobsluha:
e chlapec je plné zavisly na péci okoli, potfebuje dopomoc,
e piipécidobie spolupracuje.

Rozumové schopnosti:

e vpasmu prumeéru, zcela odpovidajici véku,

¢ chépe rozdil mezi pohlavimi,

e komunikace je nonverbalni, prevdzné pomoci o¢i,

e pasivnifec je vytvofena, rozumi plné v§em instrukcim,

¢ sluchova diferenciace je na dobré tirovni,

e jeschopen prace s abstraktnimi pojmy,

* vnima pojmy ,vCera - dnes - zitra”, chipe ¢asové souvislosti.

Grafomotorika:

e jemnd motorika a grafomotorika jsou vzhledem k typu postiZzeni velmi omezené,

e tchop je velmijemny, sila stisku nepatrna,

e pifedmét je tfeba chlapci do ruky vlozit a poté je schopen jej po kratkou dobu udrzet,

o graficky projevje vzhledem k postizeni omezen,

e kratkodobé ¢ard s dopomocipo podlozce, svalova hypotonie nedovoluje delsi cileny pohyb,
e chlapec zvlada vedenijednoduchych nepravidelnych linii, nékdy také kruhovity pohyb.

Prace ve skole:

e barvyatvaryovlada chlapec dostatecné,

¢ jeschopen vybrat spravnou odpovéd z nékolika pfedlozenych - spravnou odpovéd sdéli tak, Ze se na spravny obrazek,
pismeno, ¢islo nebo slovo zadivad nebo zmdackne ovlddani pocitace, kde jsou stiidavé osvétlovany riizné odpovédi,

e zndvSechna pismena, uci se pracovat se slabikami, slovy a vétami v tiskaci i psaci formé pisma; pouzivd metodu global-
niho ¢teni,
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* zndavsSechny ¢islice, dokdze odpovédét napt. na otazku, které cislo je po cisle 10, pred ¢islem 10 atd., pocitd jednoduché piiklady,
e vzdéldva se v pfedmétech: ¢eskyjazyk, matematika, prvouka, anglicky jazyk,

» chlapec je schopen se velmi rychle unavit, v takovém pripadé za¢ind pozornost klesat,

e schlapcem je velmi dobrd spoluprace, pracuje se zajmem, tikoly se snazi dokoncit.

Doporuceni:

e dité je schopno vyuky dle osnov zdkladni skoly,

e uplatnitelnost intelektu a vzdélavaci systém vyzaduje specialni techniky,

e IVPvytvafet pfimo v prostiedi ditéte, spolupracovat s rodici,

* nazakladé doporucenilékate uvolnit natrvalo z TV, pracovnich ¢innosti, vytvarné vychovy,
e respektovat zvySenou unavitelnost a pomalejsi pracovni tempo,

* dodrzovat praciv krat$ich ¢asovych dsecich,

* vyuzivat specidlnindzorné pomicky, didaktické materidly, PC programy.

Zaznamy z pozorovani
Pozorovani bylo dlouhodobé provddéno specidlnim pedagogem, pifevazné v domdcim prostiedi, vrodiné ditéte. Chlapec
byl pozorovan pii béznych dennich ¢innostech, pfi vzdélavani, pfi komunikaci, p¥irelaxacia zabavnych ¢innostech.

Hruba motorika
Chlapec je vzhledem ke svému postizeni imobilni, vétSinu dne stravi na specidlné upraveném lazku. Koordinace jeho
pohyb je narusena, sedi s oporou nejcastéji v pojizdném voziku.

Jemna motorika

Koordinace hornich koncetin je narusena, ale diky pravidelnym rehabilitacim je moZno pozorovat drobna zlepsSeni pro-
jevujici se napf. v pohyblivosti ruky v predlokti. Pouziti pravé nebo levé ruky zavisi na tom, na které strané pfi lehu je
chlapec momentalné otocen, ale je schopen uzivat jak pravou, tak levou ruku. Opozice palce je Spatna, tichop je pouzivan
prstovy, ale zde je patrnd neobratnost, kterd je mimovolni a zavisld na typu postiZeni.

Grafomotorika a kresba

Chlapec napodobi ¢aru, linie jsou roztfesené. Pokud je odpocinuty, je schopen napf. i ¢dstecného vybarvovani obrazkd,
ovSem se specidlnim nastavenim podkladu nebo papiru do pro néj pfijatelné polohy a vzdalenosti.

Verbalni projev

Chlapec nehovoii viibec, pfestoze mu nebylo diagnostikovano Zadné naruseni fecové komunikace. Tato neschopnost je ddna
postizenim a ochabnutim svalii, které se na mluvé podileji, a také tim, Ze chlapec Zije od Sesti mésicti na ventilatoru. Co se tyka
pasivni slovni zasoby, ta je rozvinuta, fekla bych, azZ nadstandardné véku, cozZ je ddno pravidelnou a ¢astou ¢etbou z rznych
knih. Chlapec pouziva nahradni komunikaéni systém v podobé karticek s obrazky a dorozumiva se pomoci o¢nich signald.

Rozumové schopnosti

Chlapec zna ¢isla do 20. Je schopen urcit, které ¢islo je po ¢isle 10, pfed ¢islem 10. Odhadnuti ¢iselné pfedstavy jako
pismena, v soucasné se dobé se uci ¢ist a pracovat se slovy metodou globalniho ¢teni. Cesty a labyrinty ¢ini chlapci sa-
motnému potize vzhledem k tomu, Ze neni schopen sledovat linie pomoci prsta, ale ma k dispozici jen zrak, coz je timto
zplisobem velmi obtizné. Proto je v tomto piipadé uplatiiovana pomoc. Zakladni barvy rozeznd bez problémf, rozlisuje
i zakladni geometrické tvary. Co se tyka casovych pfedstav, tak ty zcela jisté uréitym zptisobem vnima. Prostorovou
orientaci mda dobrou. Zvifata poznava bez probléma, umi je zatadit do prostiedi (jako napt. les, dvir, voda, vzduch), ale
ido svétadild. VSeobecna informovanost je na velmi dobré drovni (opét diky Sirokému piehledu z cetby).

Vnimani

Sluchem vnimd chlapec velmi dobfe, bez korekce, velmi pohotové reaguje na sluchové podnéty (hleda je o¢ima, pfipadné

pooto¢ihlavu). Do soucasné dobybylo izrakové vnimdnibez korekce a v poradku. Pfiposledninavstéveé chlapce u oéniho

lékate mu vSak bylo zjisténo mensi poSkozeni zraku, které bude bez problémt nahrazeno brylovou korekci. Zrakova dife-
renciace je velmi dobrd, chlapecji potfebuje velmi ¢asto, vzhledem k jeho oblibé knih a ¢asopisi, kde se musi orientovat,
tesit ikoly, konfrontovat ilustraci s textem.
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Pozornost
Je soustfedénd, velmi dobfe udrzitelnd, jen pfi vétsi inavé nebo ¢teni jiz dobfe znamé knihy mirné kolisa a je lehce od-
klonitelnd nebo rozptylena.

Mysleni
Je spise konkrétni, jsou patrné pocatky vyvozovani a logického zdlivodiiovani. MySleni je rychlé a spravné. Vyjimecné
chybné napf. pfi inavé nebo pii sniZzené pozornosti.

Unava
Je celkoveé zvySena. P¥i pohybové nendroénych ¢innostech dochdzi k inavé pomaleji, ale sebemensi télesny pohyb je pro
chlapce vzhledem k postizeni velmi unavujici.

Fantazie
Podle mého nazoru je fantazie velmi rozvinutd, ovSem v zadném pfipadé nesplyva nebo neni zaménovana s realitou.

Sebeobsluha
Chlapecje zcela nesamostatny, jeho postiZeni je podminéno celodenni pécia iplnou asistencijak pfi podavanijidla, tak
piizachovani ¢istoty nebo polohovani. Tuto péci zabezpecuji oba rodice ditéte. To je vzdy Cisté a upravené.

Charakteristické vlastnosti

Chlapecje velmiklidny a rozvazny. Dobfe se adaptuje na nové prostiedi, na nové lidi potiebuje o trosku vice ¢asu. Jednou
z jeho nejsilnéjsich charakterovych vlastnosti je urcité trpélivost a schopnost sebeovldadani, kterou obdivuji. Je velmi
snazivy. Mezi svymi vrstevniky je rdd, k détem se chova hezky, ne¢ini mu nap?. problém pidjcovat své hracky nebo knihy.
Pochvala plisobina chlapce jako velmi déinny a silny motivacéni ¢initel k dalsi aktivité nebo spolupraci.

Mimika
Je u chlapce vyznamnym informacnim zdrojem o charakteru jeho emoci a jejich intenzité, o jeho potfebach a celkovém
prozivani. Z mimiky lze dobfe vycist, jestli je vSe v pofddku a chlapec je spokojen, nebo jestli se néco déje a nastal pro-
blém. Pfi dobré znalostijeho mimickych reakcitak lze snadno zjistit, jestli se jednd o problém zdvazny nebo napf. o zmé-
nu nalady, rozpoloZeni nebo snahu na néco upozornit.

Co se tyka licnich svald, zde je patrné ochrnuti a slabost svald. Souvisi to také s projevy emoci, které lze pravé v obli-
cejinejlépe pozorovat a které se projevuji napf. z¢ervenanim, slzami, ,zkrabaténim” obo¢i, pohyby o¢i.

0¢ni kontakt je velice intenzivni a je hlavnim ,komunikaénim kandlem”. Z o¢i lze velmi dobfe vy¢ist, zda je chlapec
spokojen, jestli néco potiebuje, jestli je unaven nebo naopak velmi bystry.

Télesny kontakt

Télesny kontakt s chlapcem je pfi péci a pobytu s nim témér nezbytny. Pokud se jednd o ¢lovéka, kterého chlapec dobfe
neznd, je naprosto pfirozené, ze na télesny kontakt reaguje nervéznéji nebo bazlivéji, nez pokud jde o clovéka dobie zna-
mého, blizkého. To, Ze se jedna o zvySenou opatrnost nebo nedivétivost lze opét vycéist z mimickych projeva.

Ochota plnit iikoly, spoluprace

Ochota plnit dkoly a spoluprace je zdvisld na stupni inavy. Pokud je chlapec napi. cerstvé po vyspani, spolupracuje
ochotné, je velmi snazivy. Pokud je unaveny, je pfirozené, Ze pozornost sldbne a je nutno napt. na chvili zménit ¢innost.
Velmi dalezitd je také motivace, kterou je pro chlapce napf. vlastni vytvor (obrazek, vyrobek), pochvala od rodi¢t nebo
napf. koupé nové knizky (jelikoz chlapec miluje ¢teni). Plnéni dkold se déje se zdjmem, vytrvalost zdvisi na motivaci,
na uspéch reaguje chlapec kladné, je to pro néj vyznamny motivaéni ¢initel. Co se tykd rychlosti pracovnich postupi,
je chlapec schopen reagovat velmi rychle a pohotové. Pouze vyjimecné je nutno dopomoci, pobidnout, popt. zopakovat
pozadavek, otazku.

Vztah k sobé

Chlapec sije védom pocitu vlastni nedostacivosti, naucil se ale velmi dobfe navazat kontakty a pfijimat pomoc od okoli,
se kterym bez problémi spolupracuje.
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Vztah k rodi¢im

Krodi¢im ma chlapec velmi blizky vztah. Matka je s nim v podstaté 24 hodin denné, je na ni velmi fixovany, komunikuje
s ninaprosto bez problémi. Otec chodi do prace, ale chlapec se na néj vzdy velmi tési. Celkoveé md s rodi¢i velmi srdecny
vztah, je na nich citové zavisly. Bezmezné jim divéruje. Jezdi s nimi pravidelné nékolikrat do roka na rodinné dovolené
(letniizimni), vylety, Géastni se nejriznéjsich akei, navstévuji pravidelné Z00.

,Klima” vrodiné

Popis struktury rodiny

Rodina je iplna, ma 3 ¢leny — matku, otce a jedno dité. Matka zajistuje 24 hod. péci o syna. Otec chodi denné do prace.
Rodina bydliv bezbariérové upraveném rodinném domé s velkou zahradou a vlastni psa.

Piijeti diagnozy ditéte

Néjakou dobu trvalo, nez si rodina nasla svij styl souziti, nez byly vytvofeny ritudly, rezim denni péce a tikont, které
koupani. Rodice ale dité zcela pfijali, poskytuji mu maximdalni moznou péci citovou i materialni, davaji mu prostor pro
seberozvoj. Nepfestdvaji shanét informace a vysledky novych vyzkumd tykajicich se vyléceni nebo zpomaleni progrese
onemocnéni. Jsou v tomto ohledu velmi aktivni. Shani nové rehabilita¢ni a kompenzaéni pomiicky, jezdi na riznd se-
tkani, pfedndsky, zapojili chlapce do klinického vyzkumu FN v Brné a pravidelné konzultuji zdravotni stav svého ditéte
s nejriznéj$imi odborniky. Jsou také v kontaktu s dal§imi rodinami s timto postiZenim a snazi se jim poskytnout rady
a pomoc.

Organizace mistnosti
Organizace mistnosti s ohledem na postizeni ditéte je velmi dobfe feSena. Chlapec ma vlastni pokoj vybaveny klimatiza-
ci, audiovizudlni technikou a mnoha podnétnymi a atraktivnimi hra¢kami a didaktickymi pomtickami, které vychazeji
zjeho zajmd. Jsou zde také dvé velké knihovny, protoze ma chlapec velmi rad ¢teni nejriznéjsich knih.

Détsky pokoj je konstituovan tak, aby byl prichozi a dobfe dostupny jak z obyvaciho pokoje (s KK), tak z loZnice ro-
dicd. Je tak zabezpecen staly dohled nad ditétem a moZnost mit jej neustdle na o¢ich. Celda domdacnost je velmi ttulna,
piijemné vybavena a je zde kladen diiraz na ¢istotu vzhledem k potiebam ditéte.

Interpersonalni vztahy

Interpersonalnivztahy v rodiné jsou velmi dobré. Otec s matkou maji harmonicky vztah, jsou pro sebe navzajem velkou
oporou. Velmi blizké vztahy jsou nastoleny i se vzdalenéjsi rodinou a také s okolim nejblizsich pfatel, které rodiné stéle
pomahaji. Nastolend situace urcité piispéla k obrovskému osobnostnimu ristu obou rodic¢d a zcela jisté ovlivnila tato
rodina imnoho lidi v jejich okoli. Ukdzala jim didlezitost a opravdovost Zivotnich hodnot.

4.5.2 Kazuistika ditéte se SMA II. typu a integrace v materské skole

Osobni anamnéza: Dévcatko pochazi z iplné rodiny, matéiny 3. gravidity. Pribéh téhotenstvi naprosto fyziologicky,
bez problémt. Prvni projevy napadnosti se objevily po prodélani nestovic a nasledném ockovanivakcinou Trivivac a vak-
cinou na hepatitidu. Dité velmi oslabeno, do té doby se snaZilo o vertikalizaci a pomalou chizi s oporou. Vlednu 2007
vySetfena na specializovaném pracovisti FN v Kréi - détské neurologie, odebrany vzorky krve pro vySetfeni DNA pro
podezienina nervosvalové onemocnéni Spindlni muskuldrni atrofie. Diagnéza potvrzena. SMA II. typu.

Rodinna anamnéza: Matka ¢dstecné zaméstnana v neziskové organizaci, otec pracujici v ekonomickém odvétvi, 2 zdra-
vi sourozenci ve véku 12 a 14 let. Rodina je stabilni, dobfe fungujici. Zije na vesnici v blizkosti krajského mésta, kde je
dité integrovano v cirkevni matetské skole.

Z psychologického vySetieni vyplyva vyvoj intelektovych schopnosti v ramci §ir$i normy, v nékterych aspektech v pds-
mu nadpriaméru vzhledem k véku. Sociabilni, kolisavé soustfedéni pii mentdlni zatézi, vnimava k pochvale. Péce ze
strany rodiny se povazuje za pfikladnou.
Doporucena plna integrace do MS, asistent pedagoga ptidélen na 1 hod. denné, v pfedskolnim roce po celou dobu dochazky.
Dité bylo ve véku 3 let pfijato velmi dobie mezi zdravé déti. Vtomto obdobivyvoje jsou détivelmispontdnnia postizeniberou
jako samoziejmost. Také tak byla hol¢icka do kolektivu prijata. Pedagogové zdtraznuji pii vychoveé toleranci k odlisnosti a na-
pomahajiv dialogu s détmi, déti se zapojuji do pomoci pfi oblékani, podavani véci a pomticek, otevieni dveii atd.
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Ptizptlisobi také prostiedi pfi hie venku, kdy holc¢icku berou mezi sebe a jsou usmérnovani pii pohybu tak, aby se mohla
Ucastnit aktivit.

Obr. é. 11: Anna SMA IL typ inkluze v MS - zdroj: Kolpingova rodina Smeéno

Technické uzptsobeni probéhlo na nékolika trovnich. Vzhledem k tom, Ze Skolka sidli v budové klastera, pfistup je bez-
bariérovy pies klaster diky instalovanému vytahu. Sjezdy do tfidy a odstranéni prahd probéhly velmirychle. S podporou
rodich byl vytvoien bezbariérovy kout v koupelné a vyrobena skiinka na obleéeni pfimo ve tridé. Vzhledem k pouziti
mechanického odlehéeného voziku se holéicka tcastni vétSiny aktivit. Jedind pifekazka je spani v patfe, kam ji odnese
asistent a pomtize s obsluhou.

4.5.3 Piiklad doporuceni k integraci pro 1. t¥idu Z$

Ptiloha (mésto a jméno ditéte jsou zménény)
Doporuceni k integraci a integraéni posudek pro skolni rok 2010/2011

Zakladni skola

Cj.xxx/10
Xxxxxxx 123
Podébrady

Jméno ditéte: Lukas M.
Datum narozeni: xx. yy. 200z
Bydlisté: xxx 12, Podébrady
Diagnéza: SMAII - ITI

Lukas dochazi od roku 2007 do MS Sluneénik. Pro zhorujici se zdravotni obtiZe je od z4F1 2009 veden jako integrované dité

Druh a stupei zdravotniho postiZzeni: U Lukase se okolo druhého roku véku zacaly objevovat vyraznéjsi motorické po-
tize, které byly ve tfech letech diagnostikovany jako spindlni muskuldrni atrofie. Jedna se o progresivni neurosvalové

onemocnéni, v jehoz disledku se postupné ztraci moznost pohybu, v pozdéjsi fazi je nemocny odkdzan na elektricky
invalidnivozik a naprostou pomoc okoli. V soucasné dobé je jesté Lukas schopen samostatné chiize, ta je vsak jiz pro néj

obtiZna a je ji schopen pouze v interiéru. Casto pad4, zvedne se jen s pfidrzenim nebo s dopomoci, nepfekroéi prekazku,
chtlize po schodech nebo v terénu je pro néj nemozna. Dopomoc potfebuje také p¥i sebeobsluznych tikonech. Vyrazné je

jiz také zasazena motorika rukou a grafomotorika. Projevem onemocnéni je také ties jazyka, ktery mirné ztézuje vy-
slovnost, fec je vSak plné srozumitelna. Nartstajici télesny handicap negativné ovliviiuje Lukdsovu odolnost viici zatézi,
prispiva k vys$si unavitelnosti.

Vzdélavaci potfeby: Lukdsek potfebuje ¢im dal ¢astéjsi dopomoc od okoli. Potfebuje vic ¢asu na chtzi po tfidé, pomoc se
zvednutim po pddu, pro delsi pfesuny po budové nebo venku potiebuje vozik. Potiebuje bezbariérové prostiedi umoznujici
pohyb na voziku, vyhledové bude nutna i bezbariérova toaleta. Dopomoc Lukas potfebuje pfi pfipravé pomicek a pfi né-
kterych sebeobsluznych ¢innostech. Vzhledem ke grafomotorickym obtizim danym mimo jiné i tfesem rukou bude tieba
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prodlouzit pfipravnou fazi zvladani pisma, doporucuji netrvat na tipravnosti pisma, ale spokojit se s jeho pfehlednosti a ¢i-
telnosti. Je tieba respektovat Lukasovu inavu a dopfat mu moznost odpocinku. Pracovat by mél s odlehc¢enym nac¢inim.

Organizaéni forma vzdélavani: Lukas vykazuje v rozumové a socidlni oblasti primérné az lehce nadprimérné schop-
nosti, postizeni se tyka pouze télesné oblasti. Je proto potieba, aby individualni vzdélavaci plan, podle kterého bude
vzdélavan, vychazel z béZného Skolniho vzdélavaciho programu. Pro jeho socidlni vyvoj je nezbytny pfirozeny kontakt
s vrstevniky. Doporucuji tedy individudlni integraci Lukdse M. do Zdakladni Skoly xxxxxx 123, Podébrady.

Poskytovani individualni péce: Lukas potfebuje individualni dopomoc p¥i pfesunech, pfi vSech télesnych aktivitach,
piipiipravé pomicek, pfigrafomotorice a pfi nékterych sebeobsluznych ¢innostech. V pribéhu dne je tfeba dbat na jeho
bezpecnost, je nestabilni, pfi pddu zapojuje potiebné svalové skupiny jen omezené, proto by mohl byt disledek padu

Potfeba dalsiho pedagogického pracovnika: Vzhledem k progresivnimu naristu LukdSovych pohybovych obtizia znich

plynouci potfebé dopomoci doporucuji ziidit ve t¥idé misto asistenta pedagoga na celou dobu Lukasovy piitomnosti ve

Skole. Luka$ by se mél rozhodné dcastnit i v§ech mimoSkolnich aktivit jako jsou vylety, exkurze, navstévy divadel, Skoly
v piirodé apod. Vzhledem k nutnosti zaméstnani matky je tieba umoznit chlapci dochazku do druziny, i zde je tfeba vyu-
zivat sluzeb asistenta pedagoga. Doporucuji proto zfidit misto asistenta pedagoga na 7 hodin denné.

Doporuéené kompenzaéni pomicky:

Odlehcené pastelky Stabillo - cca 700 K¢

Psacinacini s lehkym piitlakem a zietelnou psaci stopou - 200 K¢
Mékka modelovaci hmota - cca 300 K¢

Relaxac¢nimatrace - cca 3000 K¢

Pfedpokladané finanéni naklady:
Pomtcky cca 4200 K¢
Mzda asistenta pedagoga na 0.9 tivazku podle tabulky platovych tarift

Doba platnosti posudku: Posudek md platnost 1 rok, tzn. do 31. 8. 2011

Touto cestou nabizime moznost obratit se kdykoliv na nase SPC - napi. pfi vypracovani individudlniho planu, konzul-
tacich o pomtickach, pfi projevech Skolni nedspésnosti, pfi problémech ve vztazich s vrstevniky apod. V pfipadé zdjmu
mlzete kontaktovat jmenovité B. N. (specidlnipedagog) a L. J. (psycholog).

PaedDr. B. N.

4.5.4 Piiklad IVP v MS

Priloha III (mésto a jméno ditéte jsou zménény)
Individudlni vzdélavaci pldan pro skolni rok 2010/2011

Reditelstvi matefské skoly C.j.: 289/10
XyXyxy 23
Praha

Jméno ditéte: Jan S.

Datum narozeni: xy. yz. 200m
Bydlisté: xxxx 3, Praha

Diagnosa: spindlni muskuldrni atrofie

Honzik trpi zavaznym vrozenym onemocnénim, jehozZ projevy se postupné zhorSuji a vyznamné snizuji kvalitu zZivota.
Onemocnéni postihuje pouze fyzické télo, dusevni zivot a rozumové schopnosti zistavaji nepostizeny. Pro Honzika je

vvvvvv

méla sméfovat pfedevsim k tomuto cili.
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Oblast socializace:

¢ schopnost pracovat pod vedenim pani ucitelky,

* naucit se jména détive tiide,

e podporovat osamostatnéni, nevazat ho na dospélé, zaclenovat ho do vrstevnického kolektivu,

e ucit Honzika hrat si s ostatnimi détmi, respektovat jejich hru, délit se o hracky,

e ucit Honzika respektovat herni pravidla,

¢ ucit Honzika poprosit o hracku nebo pomoc, podékovat za ni, nabizenou pomoc piipadné slusné a mile odmitnout,

e upevnovat jiz vytvotrené navyky spole¢enského chovani a vytvaret nové (pozdravit, rozloudéit se, poprosit, podékovat,
pockat na ostatni s jidlem a icastnit se piani dobré chuti atd.),

e ucit ho samostatné fesit jednodussi socidlni a komunikaéni situace.

Oblast sebeobsluhy a samostatnosti

Honzik je v sebeobsluze v rdmci svych moznosti velmi samostatny. Sdm si fekne o potfebu toalety, je ovSem tfeba ho na
zachod se specidlnim prkénkem posadit a pomoci mu s udrzenim se v sedu.

hygiena - p¥i spole¢né navstéveé toalety posadit Honzika na zdchod jen v pfipadé jeho potfeby, nevysazovat ho zbytecné,
jen nezbytné nutna pomoc pfi umyvdni a utirani rukou,

stolovani - Honzik je zatim schopen se sam najist 1zici i napit z hrnku. Je tfeba mu jidlo nakrajet a talif pfisunout do
jeho dosahu,

oblékani - Honzik si sdm umi rozepnout suchy zip, ma tendenci pomahat se svliékanim. Potfebuje vSak jiz znaénou miru
dopomoci pti svlékanii oblékani.

Komunikace a fecova vychova

Honzik mluvi velmi dobfe v celych vétach, ma bohatou slovni zdsobu. Re¢ je velmi dobfe srozumitelna. Je tieba vést ho
k prijemnému verbalnimu vystupovani, aby mu okoli ochotnéji poskytovalo pomoc. Honzikova fec je ticha, ma slabsi vy-
dechovy proud, proto je tfeba nenutit ho k hlasité mluvé, spis piijeho projevu nendsilné, vhodnou motivaci, ztisit okoli.

Hruba motorika

Hruba motorika je nemoci nejvice poznamendna. Honzik se neudrzi po delsi dobu v sedu, vyuziva skofepinovy korzet.
Samostatné lokomoce je Honzik v souc¢asné dobé schopen vinteriéru na lehkém mechanickém voziku. Uzplisobit prostor
ve tfidé pro moznost projeti mechanického voziku, zajistit alespon ¢asteénou bezbariérovost, dohodnout srodici zptisob

manipulace s Honzikem (nema pevné drzeni zad a hlavy, proto je tieba ho pfi pfendseni zpevnéné drzet), asistent by mél

v maximdlni mite kompenzovat Honzikiv fyzicky handicap bez snahy ovliviiovat pfitom pfilis jeho aktivitu, vybér soci-
alnich kontaktt apod. Pfi sedu na zemi nebo venku na pisku je tfeba zajistit Honzikovu bezpeénost a stabilitu, vytvatet
mu pocit jistoty — napi. fixaci polohovacim hadem od firmy Setrans, pfi pohybovych aktivitdch je tfeba respektovat vyssi

unavitelnost, nenutit ho do nadmérné fyzické aktivity (nebezpeci ndhlého nezadrzovaného padu), castéji zafazovat
relaxaci.

V dalsich oblastech rozvoje - rozvoj smyslii, kognitivnich schopnosti a grafomotoriky - doporuéuji pracovat s Honzi-
kem spolu s ostatnimi détmi ve t¥idé v souladu s béZnym programem v MS. Je samoziejmé tfeba respektovat a kompenzo-
vat jeho fyzické omezeni. V grafomotorice doporucuji pouzivat lehké psacinacini, které zanechavd vyraznou stopu i pfi

vevo

presnosti zacileni. Je také vhodné stabilizovat sed napf. podlozenim nozek, aby volné nevisely.

Zpusob hodnoceni

Honzik by mél byt odménovan stejnym zptsobem jako ostatni déti. Stejné tak je tieba vyzadovat dodrzovani stanove-
nych hranic a pravidel chovani. Honzikovi by osobnostné ani socidlné neprospélo, kdyby napt. kvili litosti pro néj byla
pravidla chovani zmékcovana.

Spoluprace se zakonnymi zastupci

Honzikovi rodice maji o chlapce velky zdjem. Doporuéuji konzultovat s nimi HonzikGv aktualni zdravotni stav a pfede-
v$im zplisob fyzického zachazeni s nim.
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Navrh IVP vypracovala Datum vyhotoveni: 19. 10. 2010
B.N.
specialni pedagog SPC

IVP cetli a schvalili:
teditelka asistent pedagoga

4.5.5 Ptiklad Zpravy z navstévy v Z$
Zprava z navstévy

Zafizeni: 7. t¥ida ZS xyxyxy

Ucel navstévy: integrace Magdalény S.
Vyjezdovy pracovnik: J. C.

Datum: 22. 4. 2010

Do skoly jsem pfijela po dohodé s pani zastupkyni Xyxyxy, icastnila jsem se hodin matematiky a ceského jazyka, potom
jsem mluvila s pani ué¢itelkou tfidni a s pani zastupkyni.

Madla sedi sama s pan{ asistentkou, jejiz pomoc potiebuje jiZ téméf nepfetrzité. Je na ni patrna dnava, mluvi tise,
v krat$ich dsecich. Pravou ruku jiZz viibec neovlada, je tfeba, aby jiji asistentka vZdy posunula a polozila na poZadované
misto (napi. na ovladac voziku). Madlenka pfe$la k psani levou rukou, tuzku drzi v cigaretovém dchopu, pfitlak je slaby.
Pozndamky pofizuje asistentka, Madla jen napf. narysuje ¢aru podle asistentkou pfidrzovaného pravitka, napise ¢islici
¢i kratké oznaceni apod. Po celou dobu Madla pilné pracovala, nové latce okamzité porozuméla, asistentka zapisovala
podle Madlencina diktatu. Po hodiné matematiky jsem se ptala pani ucitelky na jeji hodnoceni Madliny integrace, pani
ucitelka nevidi zadny problém, nic ode mé nepotiebuje, ma pocit, ze v§e dobfe funguje.

Prestdvku trdvila Madla v kabinetu vleze na matraci. Tento odpoc¢inek potiebuje stale castéji, nema tedy témér prile-
Zitost travit pfestavky s vrstevniky. Piesto situaci ve tiidé hodnoti dobfe, ma pocit, Ze se jeji vztahy s ostatnimi détmi
zlepsily. (Stejné situaci hodnotiipaniucitelka tfidni).

V ¢eském jazyce Majda prezentovala svij projekt. Jeji mluvni projev je na vysoké trovni, dobfe formuluje, ma spoustu
znalosti, chytfe reaguje. Hlas je slySitelny, méné melodicky, potfebuje ¢astéjsinadechy.

Madlenka sineni schopna pfidrzovat papir, na ktery pise, musiji ho drzet pani asistentka. Doporucila jsem pouzivani
protiskluzové podlozky, kterou skola jiz zakoupila. Rovnou jsme ji vyzkousely a zda se, Ze by tento problém vyborné fesi-
la. Vkabinetu je k dispoziciimagnetickd rysovaci souprava, jeji vyuzivani je sporné, je mozné to s nivyzkouset.

S paniucitelkou tiidnia s pani zdstupkynijsme mluvily o pribéhu integrace. Pry neni Zddny vyrazny problém, podafi-
lo se sehnat novou sleénu asistentku za Lidu, zatim studuje, takze chodi nepravidelné, postupné se bude vice a pravidel-
néji zapojovat. (V den mé navitévy byla u Majdy asistentka Jana). Resi se jarni vylet, je pry obtiZné najit bezbariérovou
a zaroven cenoveé dostupnou lokalitu, kterd by byla pro vétsinu tfidy atraktivni. Pokusime se tedy pomoci Skole néjaké
takové misto nalézt.

Pani ucitelka mé pozadala, abych se koncem kvétna téastnila tiidnické hodiny, pfedstavovala by si néjakou besedu
na téma typl a prevence podrazovych postizeni. Dohodly jsme se na 26. kvétna.
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5 RETTUV SYNDROM

Mgr. Iva Vojtkova

»...0CIma ndm rikaji daleko vic, neZ si viibec dokdZeme predstavit.
dr. Andreas Rett

Charakteristické projevy této vrozené vady poprvé popsal rakousky neurolog profesor Andreas Rett v roce 1966. Profesor
Kohoutek definuje Rettiv syndrom jako geneticky podminénou pervazivni (vSezasahujici) vyvojovou poruchu vysky-
tujici se taktka vyluéné u divek, vyznacujici se tézkym postiZzenim expresivni a receptivni feci a tézkou progresivni
psychomotorickou retardaci, stereotypnimi pohyby rukou kolem stfedni osy, komunikaéni dysfunkeci.

Rettv syndrom (dale jen RS) je relativné vzdcné vrozené komplexni neurologické onemocnéni charakteristické ztratou
dosud ziskanych dovednosti, a to v komunikaci a pohybu. PostiZeni CNS je tézké a vede k plné ¢i ¢astec¢né zavislosti na
druhé osobé do konce Zivota.

Cetnost vyskytu se udava s frekvenci 1:10-20 000 Zen. V CR se roéné narodi 6-10 divek s RS, v sou¢asnostije v CR 300-550
pacientek s RS.

5.1.1 Pri¢ina RS

Pfi¢inou RS je mutace genu, ktera je situovana na raménku chromozomu X a ma mnoho podob. Zmutovany gen byl ob-
jeven v USA v roce 1999 a od roku 2001 se diagnostikuje RS na zakladé genetického vysetfeniiv CR. Vroce 1992 byl RS
zafazen mezi pervazivni vyvojové poruchy (v té dobé se jesté jednalo o syndrom neznamé piiciny).

Velmi zjednodusené mizeme pfi¢inu RS popsat jako zabrzdénivyvoje mozku (spojenimezi ¢asti neuront se v dilezité
vyvojové fazi mozku pferusi a dal se nevyviji).

Pro¢ maji RS pouze Zeny? Gen, jehoZ mutace toto onemocnéni zptisobuje, lezina X chromozomu. Zeny maji 2 X chromo-
zomy na rozdil od muzi, kte¥i maji jen jeden. A to je malo, jak se ukdzalo, protoze alespon jeden ,zdravy” gen je potieba
k tomu, aby divky toto onemocnéni viibec piezily. Chlapci, pokud u nich k mutaci dojde, z divodu velmi tézké encefalo-
patie vétSinou nepfrezivaji (pfesto bylo zaznamendno nékolik ojedinélych pfipadd netypickych variant RS u chlapci).

Gen, ktery je v pfipadé RS mutovany, se jmenuje MeCP2. Jeho mutace narusi jeden z mnoha biochemickych spinacd,
které ridivyjadienidalSich gend. Vysledkem je, Ze urcité geny, které ovladajinervovy systém, se nepodafipozastavitaje
vyrobeno nadmérné mnozstvijinak uziteénych proteinda.

5.1.2 Diagnostika RS

Diagnostika RS byla donedavna vyluéné klinicka - zalozZena na vyhodnoceni typickych vnéjsich znaku a projevii onemocnéni (téz-
ké postizenisomatickych, motorickych i psychickych funkci). Uz nékolik let se v§ak uplatriuje i molekuldrni diagnostika - analyza
genu MeCP2 (hledani mutaci tohoto genuy).

Prvnipodezieni ziska détsky lékar / neurolog / psycholog, kdyz pfi pravidelnych vySetienich zaznamena zpomaleni psychomo-
torického vyvoje ditéte. Definitivni potvrzeni syndromu lze urcit genetickym vysetfenim, které prokaze mutaciv daném genu.

Klinicka diagnostika
Prestoze priznaky RS nemuseji byt (a vét$inou ani nejsou) zjevné hned po narozeni, jednd se o onemocnénivrozené, kte-
1ré se nejcastéji zacina projevovat priblizné od 6. mésice zZivota dévcatka.

V minulosti byl RS nejcastéji chybné diagnostikovan jako autismus, DMO nebo nespecifikované zpozdéni vyvoje. Pro
diagnézu RS musi byt ztrata cilevédomého pouzivani rukou kombinovand se stereotypnimi pohyby.

Vypovédi rodic¢t divek s RS se shoduji v mnoha sdélenich, ale téméf u vSech zaéind vypraveéni slovy: ,,...po bezproblé-
movém pocateénim vyvoji doslo k razantnimu (nebo plizivému) dstupu a couvnuti ve vyvoji.” S vékem dochazi ke zhor-
Sovani obtizi a tlumeny byvaji spiSe jen doprovodné piiznaky.

U divek, které svymi klinickymi projevy pfesné spliiuji diagnosticka kritéria, hovoiime o klasickém RS (2/3 divek),
u ostatnich diagnostikujeme atypicky RS (mirnéjsi forma RS).

Diagnosticka kritéria
Normdlni prenatdlni a perinatdlni vyvoj - bezproblémovy porod i poporodni obdobi.

Témér normdlni psychomotoricky vyvoj v prvnich 6 - 18 mésicich Zivota.
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Normalni obvod hlavicky pii narozeni, nasleduje zpomaleni tempa rtistu hlavy zhruba od 3. mésice azZ do 4 let. Poruchy
ve vyvoji feci a komunikaénich schopnostirizného rozsahu - vétsina divek nemluvi, umély, ale zapomnély. Prostfedkem
komunikace je casto o¢nikontakt nebo specificky k¥ik.

Poruchy inteligence. TéZce poSkozena fe€ a ztrata cilevédomé zruénosti znemoziuje posoudit Groven inteligence. Regres
postihuje i schopnost mysleni, uceni a porozuméni feci. Mentalni retardace je nejcastéji stiedné tézkého, tézkého nebo
hlubokého stupné. Vzhledem k omezenym vyjadfovacim schopnostem je presnéjsi stanoveni inteligence velmi obtizné.
Ztrdta tichopovych schopnosti rukou.

Opakujici se ¢innost rukou, kterd zahrnuje jednu nebo vice z nasledujicich aktivit: myti, mackani, tleskani, klepani,
zvykani/kousani, rytmické pohyby k dstiim a zpét, manipulace prsti. Tato aktivita zaéind s probuzenim. Casteéné au-
tistické chovdni - ztrata zajmu o okolni svét (ztrata socidlnich schopnosti je pfechodnd), velmi maly rozsah pozornosti.
Neschopnost chiize, popi. chilize je vratka, Siroce rozkrocena, po $pickach, toporny, neobratny postoj. Postupna ztrata
schopnosti chodit. Néktera dévcata za¢nou chodit a pak tuto dovednost ztrati, jinym zistava po cely Zivot. U nékterych
divek je zacatek chtize az v pozdéjsim détstvi nebo v adolescenci. Apraxie (hlavni rys RS) = neschopnost cilené ovladat
télo, spojit myslenku s pohybem (tyka se vSech pohybd, v¢. feci a fixace o¢i). Divky s RS nemaji narusenou pohyblivost
téla, ale nejsou schopny ftici télu, kdy a jak se ma hybat. Nejsou schopny pohyb provést i pies touhu a vili se hybat.
Dyspraxie rukou = neschopnost uzivat ruce k béznym tkontm. Dalsi symptomy, které nejsou vyzadovany pro diagnézu
RS, nemusi byt u divky zpozorovany, ale mohou se rozvinou s vékem:

Dechové dysfunkce - zadrzovani dechu, apnoe (docasné zastaveni dechu), supéni a polykdni vzduchu, prohloubené dy-
chani (hyperventilace) nebo naopak zrychlené dychani. Tyto dysfunkce jsou zpiisobeny nedostate¢nym vyvojem mozko-
vych center, ktera reqguluji dychaci a srde¢ni ¢innost. Abnormality dychani ve spanku mizi.

Abnormadlni EEG - zpomalovani normalnich elektrickych vzorcti, objeveni vzorct pfipominajicich epilepsii, ztrata nor-
malni spaci aktivity.

Zdchvaty - nezbytné je pravidelné sledovani EEG. Vyskyt zachvatd mize byt od nulového aZ po tézké formy. S vékem
klesajici tendence vyskytu zdchvati.

Hypotonie (snizeni svalového napéti), spasticita (bezdécné svalové napinani), rigidita (svalova ztuhlost). To vSe vede
kvadnému drzenitéla. S vékem se snizuje pohyblivost.

Skolioza (vybocenipatefe). Rapidnipostup miize nastat béhem 8.-14. roku. Pravdépodobnost zhorSeni skoliézy je u divek,
které nechodi a které maji brzy snizeny svalovy tonus nebo dystonii. Doporucuje se vhodné cviceni a ¢asta kontrola.
Bruxismus (skiipind zubt) a typické pohyby obliceje. Pohyby se zintenziviiuji pfi omezeni pohybu rukou. Bruxismus
byva zplisoben hypertonem sijovych svali, které se daji uvolnit jemnymi technikami, a tim skiipani zmenS§it.

Malé nohy (vzhledem k vysce).

Cyanotickd akra - nedostate¢ny krevni obéh v dolnich konc¢etindch, nohy jsou chladné a namodralé.

Retardace ristu, podprimérnd hmotnost. S vékem snizeni svalové hmoty i télesného tuku (ale ¢asté jsou i tendence
k obezité), zvySovani svalového napéti.

Vyssi lomivost kosti, castéji dochazi ke zlomeninam.

Abnormadlni spacivzor a podrazdénost nebo rozruseni, ¢asty je pfevraceny spdnek.

Zvykaci a polykaci potize (reflux zaludku a jicnu).

Zdcpa - dllezity je adekvatni piijem tekutin, strava s velkym mnozstvim vldkniny a cviceni. Mnoho rodi¢d se zminuje
o problémech s piijmem tekutin u divek.

Je tieba zddraznit, Ze nejsou vzdy pfitomny vSechny symptomy, 1isi se i zavaznosti projevi. Klinickou diagnézu stano-
vuje neurolog nebo pediatr.

5.1.3 Priibéh a stadia Rettova syndromu

Pro zpiehlednéni ¢lenime pribéh RS do 5 stadii, avSak toto ¢lenéni je ryze teoretické. Vyvoj divek s RS je plné individu-
alni a odliSuje se v mnoha rysech.

1. stadium - obdobi normdlniho vyvoje: 0-12 mésicu.
Prvni mésice zivota se zda, zZe se dité vyviji zcela normalné.

2. stadium - poédtecéni /objeveni prvnich symptomii: 6-18 mésici.
Nastupuje obdobi stagnace psychomotorického vyvoje. Zpocatku normalni psychomotoricky vyvoj divky se nasledné

zpomalinebo dojde k Gplné ztraté dosud nabytych schopnosti a dovednosti. Rodice zazivaji velky Sok. Divky ztrdceji za-
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jem o okoli, zmens$uje se zajem o hru, miiZe byt snizeny oéni kontakt, opozduje se fecovy vyvoj. Divky jsou ¢asto napadné
spokojené a klidné (hypotonické, ,1iné”). MiiZe se objevovat mackanirukou, zpomaleni ristu hlavy, potize s dychanim.

3. stadium - destruktivni /jasny regres vyvoje: od 1 do 4 let.

Objevuji se typické stereotypni pohyby rukou (zpoéatku nejéastéji vkladani ruky do dst), zpomaleni rstu hlavy, divky
jsou zmatené, nespokojené, coz vyjadiuji specifickym kiikem, (auto)agresivitou, spankovou nepravidelnosti. Chybi re-
akce na socidlni podnéty a vyzvy, nastupuje tzv. pseudoautistické obdobi. Ztraci se cilevédomad ruéni dovednost a fec¢
(mizi slova, slabiky, zhorsuje se i neverbalni komunikace). Jazyk se casto netcelné pohybuje v dstech. Chtze je vratka
a zahdjeni motorické ¢innosti mdze byt tézké.

4. stadium - relativné stabilizované: piedskolni a §kolni vék.

Problémy s koordinaci jak hrubé, tak i jemné motoriky, po motorické strance zhorseni - poruchy chiize, apraxie, prvni
epizachvaty. V pribéhu tohoto obdobi nastupuje relativni stabilizace a znovunabytijednotlivych schopnosti - zejména
v komunikaci, je vyrazny o¢ni kontakt, méné podrazdénosti a place. Autistické rysy spiSe ustupuji, zvysuje se zdjem
o okoli, bdélost, pozornost. Mentdlni retardace rizného stupné - vzhledem k apraxii a nedostateénym fe¢ovym schop-
nostem je tézké presné stanovit IQ. Hodné divek s RS setrvavd v tomto stadiu po vét$inu svého zivota.

5. stadium - pozdéjsi zhorseni motorickych funkci: od 10. roku.

Nastavd snizovdni celkové hybnosti, pfibyvani motorickych poruch a ortopedickych problémi (skoliézy). Komunikacni
schopnosti a ziskané funkce rukou jiz neubyvaji, ale také se vyrazné nerozvijeji. Mize se omezit stereotypni aktivita.
Emociondlni kontakt se spiSe zlepsuje, stejné tak i oéni kontakt. Casto je patrné vahové neprospivani.

6. stadium - dospivani a dospélost.
Divky s RS se bézné doZivaji 40-50 let a v pribéhu Zivota psychicky vyzravaji. Stereotypni pohyby rukou jsou méné in-
tenzivni, chybi dfivéjsi prudké vykyvy ndlad. ZlepSuje se oéni kontakt a socialni porozumeéni.

5.1.4 Vzdélavani divek s RS

Pfivzdélavani divek s RS je nezbytné stanovit si realistické cile - pfedev§im snaha o zachovani komunikaénich schop-
nosti, udrzeni aktivni komunikace s okolim, zachovani trvalé stimulace kognitivnich, fecovych a komunikacénich
schopnosti (stimulace oéniho kontaktu, pohybovych reakci - mimo stereotypnich pohybt rukou, zrakova a sluchova
stimulace).

Divky s RS ¢asto vyZaduji vice casu, aby zpracovaly informaci a odpovédély. A kdyZ odpovi, nemusi to byt obvyklou
cestou.

V pribéhu kratkého ¢asového obdobi miiZe byt pozorovdno velké kolisani v motorickych schopnostech, rozsahu po-
zornosti a ve zptisobu chovani. Timto smérem jim apraxie ztézuje provddéni motorické ¢innosti. Vic musi myslet na pri-
béh ¢innosti, a tim je to tézsi. Kdyz je vSak divka emocné motivovdna, ¢innost se automatizuje (dostane se za potravou
apod.).

Celkovému vyvoji a zlepSovani stavu napomdaha komplexni rehabilitace - fyzickd i psychicka.

Divky s RS jsou vzdélavany pievazné formou skupinové integrace ve specialnich §kolach urcenych zakim s jinym
druhem zdravotniho postizeni. Pfi vybéru Skoly je tfeba dbat na potfeby, schopnosti a silné stranky divek, optimalni
miru a zptsoby zapojeni do béZného prostiedi. S vybérem vhodné skoly, jako i s dal§imi problémy a otdzkami tykajicimi
se vychovné vzdélavaciho procesu, jsou rodi¢im napomocni pracovnici specialné pedagogickych center (SPC). V piipa-
dé divek s RS jsou to nejcastéji SPC pro klienty se soubéznym postizenim vice vadami, popi. SPC pro klienty s mentalnim
postizenim nebo SPC pro klienty s télesnym postizenim. Protoze je tfeba vzit v ivahu kazdou specidlni potfebu divek,
jsou vzdélavany podle individudlniho vzdélavaciho planu (IVP). Ten je vysledkem pedagogické a psychologické dia-
gnostiky. Na zpracovani IVP se podili tfidni ucitel, zdkonny zastupce zZaka a pracovnici specidlné pedagogického centra.
Divky s RS maji extrémné nerovnomérny kognitivni profil - relativné dobfe jsou zachovany schopnosti zrakové percepce
(vniméni, rozliSovani, pamét). Na vys$si vyvojové drovni nez ostatni dovednosti mize byt i porozuméni fec¢i. Zakladem
zaka naucit, co si ma osvojit. Stanoveni pfiméfeného ikolu a kvalitni motivace jsou zakladem ispésného ucenia celého
vychovné vzdélavaciho procesu. IVP zahrnuje individualni i skupinové formy vyuky a dal$i podptrné ¢innosti a aktivity
(hydroterapii, muzikoterapii, aromaterapii, canisterapii, hipoterapii, bazdlné stimulaéni aktivity, pobyt v psychorela-
xacnimistnostiapod.). Pfes viechny potize se mohou divky a Zeny s RS postupné zddrné ucit a tésit se ze zZivota v kruhu
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rodiny a ptfatel aZ do obdobi stfedniho véku i po ném. Prozivaji celou Skalu emoci a pfi spolecenskych, vzdélavacich a od-
dychovych aktivitdch se projevuje jejich podmaniva osobnost.

Komunikace divek s RS

Mnoho divek s RS projevuje intenzivni touhu komunikovat prostfednictvim oci, gest a zastupnych pfedmétt. Nékteré
z nich se nau¢i komunikovat prostfednictvim augmentativnich (podpirnych) a alternativnich (ndhradnich) nefe-
¢ovych komunikaénich technik - mohou to byt vyznamova gesta, upfeny pohled, obrazky, pismena, pohyby rtfi, stisk
hlasového vystupu pomidcky, nazorné predméty... Jiné jsou schopné porozumét vyzvam a odpovédét i slovy (slabikami).

5.1.5 Z vypovédi rodiéi dévcéatek s RS

»--j€ to zakefnad nemoc, ktera vam dité postupné krade a vy s tim nemtizete délat viibec nic. Ze zdravého, vSude Smejdiciho,
zvédavého, zZvatlajictho ditéte je najednou dité, které neudrzi vrucic¢ce anirohlik...”

»--.divky nechodi, nemluvi, maji autistické projevy - nezajimaji se o okoli. Stale si mnou ruce. Jsou mentalné pozadu, borti
se jim patef a postihuje je skoliéza...”

»...tato vada v podstaté zakryva inteligenci, protoze znemoznuje jakykoli druh komunikace. Vzdy jsem méla pocit, ze moje
hol¢icka chédpe vse, co se kolem ni déje, ale protoZe nekomunikuje, nejsem si tim jista...”

».-.je tézké odhadnout, co dokaze pochopit, protoze jeji schopnost komunikovat je zna¢né omezena. Maze vsak hodné vyjadrit
pouhym pohledem...”

»...Iéla jsem podezieni, ze néco neniv pofddku - byla zkratka moc hodna, neplakala, lezela jako andélicek...”

»---jak moje dcerka stdle tiskla dlané k sobé a mackala a hnétla si rucicky, bylo mi, jako by mé srdce bylo tam, v téch jejich
rukou...”

»---KdyZ se na vds vase dcera podiva, mate dojem, jakoby v§emu rozuméla, jakoby se téma oc¢ima divala pfimo do vas a vidéla
vsechno, co vsobé nosite...”

»...Iéla jsem dojem, Ze o ni pfichdzime, jako by se divala skrz nas... a byli jsme bezmocni...”

»-.jak Sel cas, bylo mi stdle vic jasné, Ze nema smysl se soustfedit na tu negativni stranku véci, ale je nutné hledat to, co mohu
pro nasi hol¢icku udélat, jak ji pomoci prozivat co nejlepsi zivot....”

»...nase dcera dokaze rozdavat radost neobycejnym zptisobem. Kdyz se sméje, je to tak upfimné, Ze se vsichni, nejenom my -
jejirodice - s ni citi $tastni...”.

Kazuistika
za svymi vrstevniky. Détsky lékar mé obavy bagatelizoval, nazval mé dtlocitnou matkou a Zdenicku linym ditétem. Na-
sledné se u Zdenicky zacalo objevovat sebepoSkozovani, podivné pohyby ruckama, plazenijazyka. Zacala ubliZzovat ostat-
nim a dostavala zachvaty vzteku, které trvalyihodinu. Pfestala se zajimat o ostatni déti, o hracky, méla sviij svét, byla na-
ladova a plactiva bez pii¢iny, prestala pouzivat ruce, ztracela se schopnost fict si o zakladni potteby (jidlo, piti, zachod...).
Po tfileté prohlidce - spojené se zménou pediatra - bylo vysloveno prvnipodezienina Rettv syndrom. Nasledovalo jedno
vysetfeni za druhym, stfidali jsme nemocnice i lékate a doufali. Vyjadieni pfislo poStou z genetiky se zavérem: Retttv
syndrom. Ze zac¢atku to pro nds byl Sok a beznadéj, litost, pak jsme zacali obvinovat kdekoho, ale zjistili jsme, ze tudy ces-
ta nevede. Dopracovali jsme se k pozndni, Ze diagnézou zivot a vychova nekon¢i, ale mtize zaéit. Trvalo dlouho, nez jsme
pochopili, Ze ze vS§eho nejdilezitéjsije, aby nase hol¢icka byla spokojend, stastnd a citila nasilasku. St¥ida se unas obdobi
klidu a pohody a obdobi neklidu a nepohody. Zmény nastavaji po nékolika dnech nebo tydnech bez zjevné pfic¢iny.
Zdenicka chodi do specidlni materské Skolky, protoze potfebuje individualni pristup. Vramci strukturovaného uceni
plnitzv. kédované dkoly. Pokud je dobfe naladéna, zvlada je lehce a diky nim postupuje o kus dopfedu. V dalsim skolnim
roce ji ceka dojizdéni do specialni skoly.”
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5.1.6 Lécba RS

Rettliv syndrom nelze zatim 1é¢it, mizeme pouze tlumit doprovodné piiznaky. Priabéh RS maze byt zlepSen terapeutic-
kym Gsilim, zmirnovanim zdvaznosti motorického postiZzeni a zlepSenim komunikacénich dovednosti. Télesna terapie
by méla byt zaméfena na udrzovani nebo zlepSeni chlize a udrzeni rovnovahy, udrzovani plného rozsahu pohybu nebo
alespon tcelného pohybu a na zlep$eni pouzivani rukou. Studie ukazaly, Ze sniZeni stereotypnich pohybt rukou mize
vést k vétsibdélosti a lepsi pozornostia pomahaisnizit rozrusenia sebezranujici chovani. Velky pfinos maji doplikové
terapie (napf. muzikoterapie podporuje komunikaci a tvorbu hlasu, hipoterapie a hydroterapie podporuje rovnovahu
apomahdrozvijet obrannyreflex, slouzik uvolnénisvalového napéti, k navozenikladnych emoci...). Péce o klientky s RS
vyzaduje tymovou spolupraci fady specialistii: mentdlni postiZeni vyZzaduje pomoc specidlnich pedagogti/psychopedd,
télesné postiZzeni vyzaduje fyzioterapii a ergoterapii, z divodu naruseného vyvoje feci je nezbytnd péce specidlnich
pedagogii/logopedd...

Diagnostikou a lécbou RS se zabyvaji:
Klinika détského a dorostového lékafstvi, 1. LF UK Praha
tel. 249 104 78, 249 150 94 linka 232
kontaktni osoby: MUDr. Robert Rosipal, Ph.D.
Prof. MUDr. Pavel Martasek, Dr.Sc.
Prof. MUDr. Jiti Zeman, DrSc.

Klinika détské neurologie, Centrum hereditarnich ataxii FN Motol, Neurogenetické centrum,
UK 2. LF a FN Motol, Praha,
kontaktni osoba MUDr. Alena Zumrova, Ph.D.
Ziniciativy rodicd a pratel divek s RS vzniklo ob¢anské sdruzeni RETT-COMMUNITY,
Klapalkova 2238, Praha 2, 149 00.
Jeho cilem je sdruzovanirodict divek s RS a porddani spolec¢nych setkani s odborniky, pomoc jednotlivym rodinam pfi
feSeni konkrétnich potieb.
www.rett-cz.com , e-mail: info@rett-cz.com
tel.: +420/602 246 404 Ing. Daniel Hnat, pfedseda sdruzeni
+420/608 818 175 Milan Horcic, mistopfedseda o.s.

Otazky a problémy souvisejici se vzdélavanim divek s RS pomdhaji rodi¢tm fesit pracovnici SPC (www.apspc.cz).
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6 ANGELMANUV SYNDROM

Mgr. Olga Kuliskovd

Angelmantv syndrom (dale jen AS) se také v odborné ceské literatufe nazyva ,,Syndrom $tastného ditéte”. Takto posti-
zené déti mivaji vétsinou svétlej$i barvu vlasd i o¢i. Relativni, ¢i absolutni mikrocefalii, ploché zahlavi. Vyskové byvaji
podprimérni, vdhové normalni. Projevy syndromu jsou zejména neurologické: byva pfitomna mentalni retardace rtiz-
ného stupné, poruchy hybnosti, nemotorna chtize, trhavé mavaji rukama, trpi epilepsii a mivaji zdchvaty, chybi jim fec,
Casto se usmivaji, nékdy se az sméji, vypadaji jakoby se sami lechtaly, pfi své hie plisobi velice radostné a Stastné.

Tato vzacné vrozena chromozomadlni porucha byla poprvé popsana anglickym lékafem Harrym Angelmanem v rocel1965,
ale az v druhé poloviné devadesatych let byly zjistény genetické piiciny onemocnéni a v roce 1997 se podaftilo identifi-
kovat jisté odlisnostiv 15. chromozomu, ve kterém se vyskytuje tzv. Angelmandv gen. V mnoha laboratotich se zabyvaji
dal$im zkoumdnim AS, a to pfedev$im pri¢inou jeho vzniku.

AS je rozsifen po celém svété mezi vSemi narodnostmi, ale pfesny vyskyt jedinct s Angelmanovym syndromem je nezna-
my, jako pfiméfeny se jevi odhad 1 jedinec s Angelmanovym syndromem na 15 000 az 30 000 narozenych déti.

AS se objevuje u chlapci i divek, je nelécitelny, avsak daji se potlacovat nékteré jeho piiznaky (napi. zdchvaty). Nemoc
je stdla, neni degenerativni. Lidé s AS se mohou tésit normalni délce Zivota.

Pficina:

AS je geneticky podminéné postizeni, jde o mikrodelecni syndrom. Syndrom je zptisobeny chybénim (deleci) malych
chromozomalnich tsekd. V podstaté jde o poskozeni chromozomu ¢islo 15 ve vajicku jinak zdravé Zeny. Zarodek tak
dostane normélni chromozomalni vybavu od otce, matefskému chromozomu ¢islo 15 nicméné mald ¢ast chybi. Piipadné
mize jit o uniparentalni disomii otcovského chromozomu.

Pfiznaky:

Vyskyt u 100 % déti:

e neschopnost mluvit, pouze minimum slov, komunikuji nonverbalné,

¢ opozdéni psychomotorického vyvoje, tézky, zpomaleny vyvoj,

e problémy s pohybem, koordinaci chiize a stabilitou,

e nonverbdlni komunikaéni schopnostijsou mnohem lepsi nez verbalni,

e mavaniavyvazovani hornimi konéetinami, vibrujici paze,

e zvlastnichovani, velmi casto se usmiva, obvykle ma §tastnou naladu, v excitaci mava a tleska rukama.

Vyskyt u vice nez 80 % déti:

e udrzi $patné pozornost,

e hypotonie,

¢ mikrocefalie (u déti star$ich jednoho roku),

¢ velmiproblematicky je ndcvik udrzeni cistoty,

¢ kolem tfetiho roku véku ditéte se objevuji zachvaty,
e abnormalni EEG.

Vyskyt u 20-80 % déti:

¢ Silhani,

e velky”jazyk jako by se nemohl vejit do dst, vyplazovanijazyka,

e Spatny sacireflex a problémy s polykanim, v détském véku problémy s tuhou stravou,
e Casté slinénia pohyby jazyka, strkdni si predmétd ¢i rukou do ust,

¢ mimovolné pohyby dst, dominantni spodni celist (normalni velikost, ale je povystréena),
e Siroce posazené zuby,

e hypopigmentace (nedostate¢nd pigmentace pokozky),

* svétlejsivlasya oci,

¢ ruce ve flexi pfi chizi,

e horsitermoregulace,

e poruchy spanku,

o dité je pfitahovano a fascinovano vodou.
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6.1 Diagnostika

Podezienilze ziskat z pfiznakt nemoci, definitivni potvrzeni pfedstavuje aZ geneticky test.
Zakladnim genetickym testem se vylouci bézné typy onemocnéni, pro které je rovnéz typické zpomaleni vyvoje, mikro-
cefalie a zdchvaty.

Vétsinou se provadi:

zakladni chromozomalni test,

fluorescentni in situ hybridizace (FISH) - dalece,

DNA methylace, ur¢eniIC a UBE 3A neniv soucasné dobé komercné dostupné.

Klinicka kritéria pro stanoveni diagnoézy jsou nasledujici:

e normalni prenatalni vyvoj, bézny porod,

e opozdénivyvoje je rozpoznatelné mezi 6.-12. mésicem véku,

e velmipomalé, ale dopfedu jdouci nabyvani dovednosti,

* normdlni metabolismus, hematologicky i chemicky profil,

e normdlni struktura mozku dle MRI a CT (miiZe se objevit lehkd cortical atropy).

Diagnosticka kritéria:
Obvykld doba na stanoveni diagnézy je mezi 3.-7. rokem ditéte, kdy se charakteristické chovani a rysy stavaji vice evi-
dentni.

Novorozenci se nijak fyzicky nelisi od zdravych déti, u nékterych starsich 12 mésicti dochdzike zpomalenirtstu lebky
(mikrocefalie), déti maji velmi ¢asto ploché zdhlavi, nékdy i s pfi¢nou prohlubeninou. Jejich vyska byva podprimérna.
U malych déti se nékdy objevuje nizsivaha z divodd problémd s krmenim, vétsi déti byvaji vahové normalni.

Epileptické zachvaty se mohou objevit jiZ v prvnim roce Zivota ditéte (asi u ¢tvrtiny déti).
U nékterych déti se viak zachvaty objevi az kolem tfetiho roku a byvaji riiznych typu. Casto v adolescenci nebo v dospé-
losti vymizi.

Jejich potfeba spanku je niz$ineZ u zdravych déti. Déti si nékdy v noci po uréitou dobu hraji. Objevuji se abnormality v cyklu
spanku a bdéni. Casté buzeni je pozorovatelné jiz u kojencti. S postupem ¢asu se spanek u déti upravuje, nejhorsi situace je
do 6. roku véku ditéte. V obdobi puberty je potieba spanku stejnd jako u zdravych jedincd, tj. okolo 10 hodin denné.

Motorika - vyskytuje se hypotonie (snizend svalova sila), Spatnd koordinace chiize a stability. Néktefi jedinci, ktefi maji
prichizi strach a tizkost, mohou zcela ztratit schopnost chtize. Velmi ¢asto se objevuje skolidza, kterd se vékem zhorsuje.
Vyvojové faze hrubé motoriky jsou opozdény. Sedipo dvandctém mésici, dokdzi se velice dobfe plazit, ale maji strach ze
stoje, pevné se drzi, nohy maji ze Siroka rozkrocené a vytocené.

Chodit s oporou se jim dafi kolem tietiho az ¢tvrtého roku. Samostatné chodi mezi patym a devatym rokem. Chiize je
tuhd, nemotornad, o Siroké bazi, nékdy byva roztfesena. Vyvazuji ji pomoci pozvednutych rukou, které jsou predsunuty
pfed télem.

Jemna motorika je vyvinuta tak, ze dokazi spravné uchopit a manipulovat s pfedmétem, kdyz jim upadne, zvednou ho.
Grafomotoricka cviceni majiradi, ale samostatné psani nezvladaji.

V obli¢eji byva dominantni spodni ¢elist (je normdlni velikosti, ale povystréena), Siroké posazeni zubt. Jazyk plisobi
jakoby byl vétsia ani se nemohlvejit do Gist. Nadmérné slinéni a pohyby jazyka, mimovolné pohyby ust, Spatny sacireflex
a problémy s polykanim.

V détském véku mivaji problémy s tuhou stravou, ¢asto si strkaji pfedméty nebo ruce do tst.

Chybi jim feé¢, nauéi se jenom jednoduché slabiky a 1-3 slova. Pouze vyjimecné jsou schopny pouzivat az 20 slov, i kdyz
pokynim a jednoduchym vétam rozumi. Neverbalni komunikaéni schopnosti jsou mnohem lepsi nez verbalni. Casto se

usmivaji, maji Stastnou a veselou povahu.

Majinedostate¢nou termoregulaci, v kojeneckém a batolecim véku je télesna teplota velmi nizkd, nebo naopak, miize se
objevit i zvySena teplota. Spatné snasi vysoké teploty (napf. v letnich dnech).
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Hypopigmentace déti, u kterych se vyskytuje rozsahld delece, maji obvykle svétlejsi plet, oci a vlasy nez jejich rodi-
Ce. Je to dano tim, zZe gen, ktery fidi pigmentaci a byvd lokalizovan hned vedle naruseného Angelmanova genu, chybi.
V pfipadech jedincd s uniparentalni disomii nebo velmi malou deleci tento gen nechybi a maji plet, vlasy a o¢i normdlné
pigmentovany. U nékterych déti s Angelmanovym syndromem mtiZe byt hypopigmentace tak velka, Ze je zaménitelna
s albinismem.

Vyskytuji se unich oénivady - strabismus (§ilhani) a ocular albinismus (neprobarveni duhovky).
Castéji se tyto oéni vady projevuji u déti postiZenych hypopigmentaci, nebot pigment obsaZeny v sitnici ovliviiuje
spravny vyvoj zraku. Strabismus se vyskytuje stejné jako u vzorku zdravych déti.

Puberta byva zpozdéna o 1 az 4 roky, vyvoj pohlavnich znakt byva stejny jako u dospivajicich bez postiZeni.
6.2 Specifika posuzovani specialné vzdélavacich potieb u déti s AS

U vsech détipostizenych AS se vyskytuje uréity stupen mentalni retardace. VétSinou byvaji diagnostikovany jako déti s tézkou
mentdlniretardaci. Jejich neschopnost verbdlni komunikace je stdle stavina nizsi droven, i kdyz jsou schopny porozumét mluve-
né feci. Je ale tézké miru mentalniho postiZeni prokazat testy, nebot v neznamém prostiedi se projevuji jinak, nez se svymi bliz-
kymive zndmém prostiedi. Vyvoj schopnostia dovednostizaleziina typu genetického postizenijedince. Jedinci s uniparentalni
disomii nebyvaji postiZenive vSech oblastech tak tézce, jako u rozsahlé delece.

Hyperaktivita a ¢asté poruchy pozornosti se mohou projevovat nekoordinovanym piehazovanim pfedmétti z mista na misto.
Kolem $esti let se pozornost zlepsuje a dité se mizZe zacit i ucit.

Déti s AS vyZzaduji pti vzdéldni piistupy, které maji spiSe charakter vychovny, proto musime smazat hypotetické rozdily mezi
vychovou a vzdélavanim.

Vychova je naroéna, vyzaduje velkou trpélivost, diislednost a ¢asto i pfisnost. Je tézké dité s timto postiZenim p¥esvédcit
ojehopovinnostech. Jsouvsak schopny své dovednosti zdokonalovat v pribéhu celého Zivota, nedochazitotiz u nich k zastaveni
mentdlniho vyvoje. Ve vychové je diilezité se zamétit na sebeobsluzné ¢innosti (jidlo, oblékdni, dodrzovani hygienickych navy-
ki a udrzeni ¢istoty) a spolupraci pfi spolecnych a domacich aktivitach.

Vcasnou intervenciv oblasti fyzioterapie, pracovni terapie, rozvoje motoriky a oralnich schopnosti a také poskytnuti kompen-
zacnich pomtcek dle potteb ditéte.

Diilezita je také vcasnd logopedicka péce, kterd je zaméfena na masaze orofacidlni oblasti (zmirfiuje mimo jiné také salivaci)
ananacvik alternativni komunikace. Vhodna byva viestrannd péce ve specialnich zafizenich (specidlni matefské skoly, zaklad-
ni skoly specidlni, staciondfe).

Je dilezité, aby déti mély strukturované pracovni misto, pracovaly a ucily se individualné, pak jejich koncentrace pozornosti
a aktivita stoupd. Také béhem dne by mély mit pfesny program a diisledné ho plnit. Vhodnd je hipoterapie (jizda na koni) a canis-
terapie (terapie se psem), pobyty v snoezelenu, vhbazénu.

V oblasti vzdélavani vyuZzijeme prvky rozumové a smyslové vychovy, nebot maji rddy manipulaci s predmeéty - rddy rozebiraji
a skladaji pfedméty, stavi kostky, mackaji knofliky.

Silnou strankou je vizualni i prostorova pamét. Dobfe si pamatuji mista, kterd navstivily.

Pfirozvijenikognitivnich schopnosti, ale také pfindcviku sebeobsluhy, je diilezita motivace, a déti pak podavaji mnohdy vétsi
vykon nez bychom ocekavali.

Sebeobsluha a jeji nacvik probihaji velmi pozvolna, ale diislednym a trpélivym piistupem jsou schopny aspon ¢ast zvladnout.

6.3 Specifika domaci péce u déti s AS

Dité by se vdomacim prostfedi mélo citit dobfe. Mélo by mit upravené misto, kde si miize bezpeéné hrat.
V kojeneckém véku maji jedinci s AS problémy s jidlem, saci a polykaci reflex je narusen. Pohyby jazyka jsou nekoordi-
nované, to mize pisobit problémy pii kojeni, snadnéjsi a vhodné;jsi pro né byva pouzivani kojenecké lahve. V batolicim
a pozdéjsim véku maji problémy s kousdnim stravy. Déti s AS nejradéji jedi rukama, ale témé¥ vSechny jsou schopny se
najist samy, pomocilzice. Jedi nec¢isté. Maji Spatné zazivani a problémy s vyprazdnovanim, trapije zdcpa.

Jsou schopné se naucdit registrovat potfebu a ohlasit nutnost pouzit WC. Nauci se to pravidelnym vysazovanim v pies-
nych casovych intervalech. Nékteré déti v§ak zdkladni potiebu nezvladnou, proto je nutné uzivat pleny.

Casté jsou problémy s oblékanim, nemaji rady nové véci. Téméf nesnaseji pasky, cepice, tkanicky a rizné ozdoby na
svém obleceni, snazi se je odstranit. Dlouho si zvykajiina nové boty.

Casto zabere nékolik let, neZ se dité nauéi obléknout si jednoduché tri¢ko, teplaky nebo pyZamo.
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Voda je nejoblibenégjsi hrackou, vydrzi ve vodé az neuvétitelné dlouho. Proto se také velice rddy myji a koupaji. Pti
mytiikoupelije potfeba pomoci, nejen pii vstupovani a vystupovani z vany, ale i se samotnym mytim.

Maji témér stale dobrou nédladu, pofad se sméji, raduji se a projevuji své pocity. Ve vzacnych pfipadech mize ale pfe-
vladat vzrusivost a hyperaktivita, plac¢ a k¥ik. Radost a $tésti, ale také strach, nespokojenost nebo jiné pocity vyjadiuji
mavanim, tleskdnim a tfepanim rukama.

Jsou spolecenské a rady stfedem pozornosti. Tim, Ze nejsou schopny verbdlni komunikace, nardsta u nich potfeba
sdélit své dojmy jinou cestou, napf. télesnym kontaktem, mazlenim, apod.

Ve spolecnosti berou lidi za ruce, kolem krku, rady tleskaji a sméji se. Maji rddy spolecenské aktivity — vychazky,
koncerty, cirkus, zoologickou zahradu, restaurace apod. Bezkonkurenéné vSak vede navstéva bazénu, jsou schopny se
naucit plavat. AvSak mnoho détima tak zavazné pfidruzené problémy (napi. hyperaktivita, ataxie, epileptické zachvaty),
Ze je jim ticast na téchto aktivitach odepfena.

Maji nizsi potfebu spanku. Kratsi spanek narusuje chod rodiny, proto je lepsi volit pro déti samostatny, uzavieny,
bezpecény pokoj, kde si dité nékdyiv noci hraje. Pokoj by mél byt upraven tak, aby si dité pfinahodném vzbuzeni a hrani
neublizilo, mélo moznost dosdhnout z postele na hracky nebo si mohlo slézt z postele (nebo matrace), pohrat si a vratit se
zpét do postele a pokracovat ve spanku. Pfi nespavosti mohou byt indikovany léky na spani, ty by se ale nemély uzivat po
dlouhou dobu. U détis AS se ¢asto vyskytuje zvyk zakryvat si hlavu pol§tafem nebo dekou. Z téchto divodi je lepsivolit
lehké prikryvky a polstate, které lze snadno odstranit.

Déti s AS radi cestuji, velmi rady jezdi autem, béhem jizdy byvaji klidné a pozoruji krajinu. Jsou nadmiru spokojené, kdyz
jim hraje oblibend hudba a mohou si hrat se svou oblibenou hrackou nebo si pfi jizdé prohlizi knizku.

Rady se prohlizi na fotografiich i na videu. Neprohlizi sijen samy sebe, ale také své blizké. Majiradost a u této ¢innosti
vydrziidelsi dobu. Takeé se zaujetim sleduji televizi. P¥i vétSim soustiedéni a zaujeti trpi nadmérnym slinénim. MidzZe to
byt také v pfipadé nudy, inavy, nemoci. Proto musi mit bryndak po cely den, aby jim sliny netekly po obleceni.

0¢ni vady lze korigovat, napf. brylemi nebo okluzory, avSak to byvd velmi tézké, vzhledem k hypermotorickym akti-
vitdm ditéte.

6.3.1 Kompenzaéni rehabilitaéni pomicky

Jidlo - specialnilzicku, talif s pfisavkou, sklenici se zvlastnim okrajem.

Pohyb - ortopedické pomicky, specidlni ortézy, zdravotni obuv, individudlni vlozky do bot, madla na nacvik stani a chtize,
balanéni plochy na nacvik rovnovahy, rotopedy - tahaci, Zebiik na cviceni.

Bazén - moznost jeho navstév. Nékterym détem pomdhd nacvicovani chize vbazénu (voda by méla pfi nacviku dosahovat do
vysky hrudniku a dité by nemélo mit na sobé Zaddné pomicky - kolo, rukavky apod.).

U déti postizenych AS se neosvédcéila choditka, radéji se drzi za ruku druhé osoby. Je potieba pravidelna rehabilita¢ni
cviceni, chize se léty vylepsuje, pozdéji jsou schopny chodit i po nerovném terénu. Nékteré jsou dokonce schopny naucit se
jezdit na specidlné upraveném kole (napf. trojkolka, kterd je opatfena tfmeny na pedalech, udrzujici Slapku v pozadované
poloze).

U nékterych détije ataxie (porucha koordinace pohybu) natolik vyrazna, ze chlize neni mozn4d, proto je nutny rehabilitac-
nivozik. Jeden na pobyt v mistnosti, druhy na jizdu venku.

Postel ma byt zvysena, ohranicend prknem a s moznosti vystupu. Také se pouzivaji specidlni podlozky na vozik, na postel,
zidle na sezeni s vhodné upravenou pracovni plochou. Vhodné jsou i specialni podlozky na zem a antidekubitni podlozky.

Pfi myti i koupeli musime upravit prostor protiskluzovou podlahou, pohodlnym vstupem do vany a sedatkem ve vané,
Dédle jsou vhodnd specialni zZidle na sezeni, rizné rehabilita¢ni balény, masazni p¥istroje, masazni micky a valecky, vibraéni
a zvukové hracky, rizné nasadky na ichop, nasténné manipulacni tabule, ndsténné zrcadlo.

6.4 Piehled obligatornich vyjadieni SPZ obvykle pouzivanych u AS

» Pri zafazeni do pfedskolniho zafizeni je nutné komplexni psychologické a specidlné pedagogické vySetieni. Na zdkladé
vysledkt vysetieni se stanovi aktualni tiroven schopnosti ditéte a doporuci se optimalni zptsob predskolniho vzdélavani.

 Zatazenido MS speciélni.

 Zafazeni do bézné MS s asistentem formou integrace, kde je nutné doporuéeni k integraci a doporuéeni pro ¢innost
asistenta.
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Pfed zahajenim $kolni dochazky je nutné psychologické vysetfeni k posouzeni §kolni zralosti. Na zakladé ziskanych
uidajt se doporuci odklad skolni dochdazky, nebo zafazeni do Skolniho zatizeni a zvoli se vhodny zptsob vzdélavani na:
e zakladni skole specialni,

¢ skupinovou nebo individualni integraci na bézné zakladni skole,

e jiny zptsob plnénipovinné Skolni dochazky.

Ke vzdélavanina bézné zakladni Skole je nutné:
e doporucenik integraci,

¢ doporuceni pro individudlni vzdélavaci plan,
¢ doporuceni pro ¢innost asistenta.

K pfefazeni zdka mtze dojit pfed nebo v pribéhu Skolni dochazky. SPC posoudi aktudlni troven schopnosti zdka a dava
doporuceni k IVP a zdvodni funkci asistenta.

Po ukonceni povinné skolni dochazky se SPC podili na hledani optimalniho zptisobu vzdélavani. Vyjadiuje se, zda je
schopen klient zvlddnout zvoleny obor, a ddva doporuceni. Pokud je to nutné, stanovi miru podpirnych opatieni.

6.5 Kazuistika

Divce je vsoucasné dobé 15 let. Je z druhého téhotenstvi matky, ma star§iho zdravého sourozence. Téhotenstvi probiha-
lo bez potizi. Narodila se v terminu, s vahou 3,70 kg a délkou 51 cm.

Jako kojenec byla az napadné hodnad, klidna, hodné spala a jedla. Velmi pékné prospivala, avSak ne vzdy reagovala na
zvukové podnéty nebo lidsky hlas. Nékdy se objevilo pousmdni, ale jinak nebyla prilis aktivni. Zacalo byt napadné zpoz-
dovani motoriky.

V 9 mésicich byla poprvé neurologicky vysetiena, stanovena diagnéza: opozdéné vzpfimovani, hypotonicky syndrom,
ultrazvuk mozku - normalninalez, byla doporucena vyvojova rehabilitace. Zavér z CT mozku, psychomotorickd retardace
nejasné geneze. Byla zavedena antiepileptickd lécba. Vroce a tfech mésicich byla stanovena diagnéza - Westdv syndrom
nejasné etiologie.

EEG potvrdilo epilepsii. Ve 12. mésici prodélala prvni epilepticky zachvat.

Zacalo cvicenipodle Vojtovy reflexni metody, bez vétsiho efektu. Dalsim vySetienim na CT byla zjiSténa mozkova atrofie.
V Yeci byl stale patrny opozdény vyvoj, broukala, ale dalsi vyvoj feéi se nedafril. Ve dvou letech odesldna na genetic-
ké vysetifeni. Cytogenetickym vySetfenim byla prokdzana delece 15. chromozomu tdseku q11-q13, proximalniho tseku
dlouhého raminka.

Parcidlni zachvaty s komplexni symptomatikou se projevovaly kratkym zahledénim, polykdnim, naslednou ospalosti,
nékdy mivala psychomotorické zachvaty, rozhozenirucek, tzv. spadnuti hlavy (prudky sklon hlavy). Pfi antiepileptické
lé¢bé byly klinické projevy zmirnény.

Vyvoj motoriky:
Dalsi cviceni Bobathovy metody posunul vyvoj. Posadila se ve 2 letech a 8 mésicich. Ve 3 letech se zacala plazit. 0d 3,5 let
zacal probihat ndcvik vertikalizace a od 4 let stdla s oporou. 0d 4,5 let dokazala byt sama ve vzpiimeném kleku s tim, ze
se sama pfitahovala do stoje. 0d 6 let sama cilené lezla. V 10 letech chodila s oporou a zvlddne s ni také chizi ze schodd
a do schoddt.

Vsoucastné dobé chodi s oporou, s pfidrzenim za levou ruku a pravé rameno.

Vyvoj sebeobsluhy:
Po problémech se sanim se naucéila jist a rada jedla. 0d dvou let pila z hrnicku s ndustkem, dlouhodobé probihal nacvik
piti ze sklenicky. Je krmena, ale oblibené jidlo je schopna jist 1Zici sama.

V oblasti hygieny je plné zavisla na pomoci druhé osoby, pravidelné je vysazovana na toaletu. Potfebu dava najevo
negativnim naladénim az kiiouranim a vztekanim se. Ne vzdy se vSak podaii, aby svou potfebu vykonala pouze na WC,
proto je na plendch. Pfi umyvani potfebuje stdle pomoc.

Vyvoj feéi:

V kojeneckém obdobi broukala. Ve 4 letech se objevovalo slovo ,bum” pti bouchani do balénu, pak vymizelo. Pak nastou-
pila slabika ,ma”“, nékolikrat se podafilo slovo ,mama” pfi velké motivaci. Pti jidle pouzivd ,ham”, ,mnam”. Pouze tato
dvé sllivka pfetrvavajijiz nékolik let, ostatni slivka se spontanné objevila a opét vymizela, byla to napiiklad tato slivka:
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»dej”, ,aad” - indian, ,chch”, ,$55”. Neni schopna verbalné komunikovat, ale rozumi téméf vSem slovim, ktera jsou v jeji
blizkosti pouzivana. Rozumipokyniim, udéla to, co se jifekne, nebo se na ¢innost, ktera je ji oznamena, sama piipravuje.
Na zavoldni jejim jménem je schopna se ozvat zpatky svym urc¢itym zabarvenim hlasu, a toiv ptipadé, Ze nas nevidi.

Zajimavosti:

Hra s kulatymi pfedméty a vodou se zvukovymi hrackami. M4 rada rizné povrchy pfedmétd a povrchy, které po hlazeni
nebo skrabani vydavaji zvuk, napf. Susténi. Poruchy spanku jsou vyrazné. Je ¢astéji unavend, spiibéhem dne, naopak
vnoci si mnohdy hraje a je ¢ila, a to i pfesto, Ze ma pravidelny rezim.

Jejizdravotni stav je v soucasné dobé stabilizovany. Byvd méné nemocnd nez v ranéjsim détstvi.

Vyvoj ptijde v rdmci moznosti stale kupiedu, ale epileptické zachvaty, a to i pfes antiepileptickou léébu, probihaji pti
usindni, jsou to zdskuby rukou, ale také piispanku, kdy se posadi, je duchem nepfitomna, zhluboka dycha, polyka, vzdy-
cha, md psychomotorické zaskuby, pak si lehne a spi. Pfetrvavaji poruchy spanku, v noci je totiz jeji spanek nekvalitni.
EEG ve spanku ukazuje na vyraznou specifickou epileptickou aktivitu.

Vyvoj ptjde stale malymi kricky. Velkou roli v jejim vyvoji hraje také rychla unavitelnost, poruchy spanku, obavy ze
samostatného stoje a chtize. Bude stéle zavisla na pomoci druhé osoby.

Edukacni proces:

Vraném détstvi byly vychova a vzdélavani zaméfeny pfevazné na rehabilitaci cviceni - ndcvik sedu, lezeni, stoje, chiize,
na oblast sebeobsluhy - ndcvik polykani, kousani p¥i jidle, sdni pfi piti, dodrzovani hygienickych navykd, dale pak na
manipulaci s hra¢kami, procvi¢ovani hrubé i jemné motoriky, navazovani kontaktu s rodinnymi pfislusniky, aby proje-
vovala zdjem o své blizké a prijimala i fyzicky kontakt. 0d 5 let je v pécilogopeda, kdy zacal probihat nacvik nonverbalni
komunikace pomocipfedmétt. Na zacatku méla zafazeny pfedméty, které méla nejradéji, a to balén (u kterého pouzivala
slovo ,bum”, které ¢asem samo vymizelo) a zvonecek ,cink”.

V 5 letech byla integrovana do Matetské skoly v misté bydlisté. Méla vypracovany individudlni vzdélavaci plan, ktery
byl zaméfen na oblast sebeosluhy, rozvoj komunikaénich schopnosti, cviceni, manipulacis pfedméty (pfekladanikostek,
stavéni kominu). Ve Skolce pracovala s asistentem.

V 8letech zafazena do pfipravného stupné pomocné skoly (dnes je to Zakladni skola specidlni). O rok pozdéji, na zdkla-
dé psychologického vySetfeni a doporuceni specidlné pedagogického centra, vzdélavana v rehabilitacnim vzdélavacim
programu podle individudlniho vzdélavaciho planu, které pokracuje i v soucasné dobé. Je vzdélavana formou individu-
alnivyuky, metodou strukturovaného uceni. Ma zavedeny dennirezim, kde ma umistény pfedmeéty, které ji oznacuji ¢in-
nosti, které ji cekaji v pribéhu dne, a pokracuje i doma. Ma individualni vyuku, denné ptl hodiny, zbytek dne (6 hodin)
traviv dennim stacionafi. Zde si hraje a rozviji sebeobsluzné dovednosti, zdokonaluje se v hrubé a jemné motorice. Jsou
jiprovadény masaze, rehabilituje, navstévuje canisterapeuticky a keramicky krouzek.
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7 PRADER-WILLI SYNDROM

Mgr. Jitka Jarmarovd
7.1 Medicinské aspekty onemocnéni

Prader-Willi syndrom (PWS) je geneticka vada, kterd je zptisobena poruchou na 15. chromozomu, vyskyt nemoci je
1:12 000-15 000. Soubor pfiznakd popsali v roce 1956 §vycarsti lékafi Praderova, Labhart, Willi, po kterych nemoc nese
jméno.

U nékterych déti jsou projevy syndromu dosti ndpadné, takze 1ékar mize pojmout podezieni jiz pfi bézném vySetieni.
Rozhodujici pro kone¢né uréeni, zda se jednd o syndrom Prader-Willi, je podrobné vySetfeni chromozomt z bilych kr-
vinek (lymfocytd), které se daji ziskat odbérem krevniho vzorku. Toto vySetfeni se provadi na genetickém pracovisti.
Specidlnimi metodami se zjisti, zda jsou chromozomy Gplné nebo nékteré ¢asti chybi, ptipadné maji odlisnou strukturu.
Pro syndrom Prader-Willi je charaktericka absence malé ¢asti 15. chromozomu. Jedno spolehlivé vySetieni pro potvrzeni
diagnézy staci.

Pfi¢inou vétsiny potizilidi s timto syndromem je porucha funkce stfedni ¢asti mozku nazvané hypotalamus. Tato ob-
last mozku ovliviuje ndladu, kontroluje pocity hladu a zizné, bolest a termoregulaci organismu. Hypotalamus se kromé
toho podili na vytvareni hormond, jez souviseji s riistem, pohlavnim dospivanim a funkci zZl4az s vnitini sekreci, napfi-
klad se $titnou zldzou nebo nadledvinkami.

Pacienti se syndromem Prader-Willi maji nékteré podobné rysy: izké ¢elo a drobnou dolni celist. Jejich o¢i maji obvykle
y,mandlovy” tvar a izké rty, s koutky mnohdy obrdcenymi dold. Mivaji ¢asto svétlé vlasy a kidzi, kterd $patné snasi slunce.
Typicka je obezita, maly vzrist, navaly vzteku, potiZe s navazovanim vztahd a Spatné socidlni zaclenéni.

Maminky, které porodily dité se syndromem Prader-Willi, mnohdy uddavaji, Ze v téhotenstvi hiite citily pohyby plodu. Po
narozenijsou déti hypotonické, slabé placou a vyskytuji se obtiZe p¥i kojeni, hiife saji materské mléko, coz vede k tomu,
ze méné prospivaji. Svalovy tonus se sice postupné zlepSuje, ale nedostatek svalové sily se podili na pomalejsim pohybo-
vém vyvoji. Pevneé sedi az kolem 1. roku véku a i samostatny vyvoj chtize byva opozdén.

Do 1. az 3. roku byvaji déti zpravidla drobné, brzy v§ak zaé¢inaji ndpadné pribyvat. Podkoznituk se jim hromadinejvice
v oblasti bficha, hyzdi a stehen. Hlavni pfi¢inou je nekontrolovatelna chut k jidlu, kterd vznika poruchou fidiciho cen-
tra v mezimozku a kterd nuti déti prejidat se. 0dlisna télesna stavba s mnoha kilogramy navic vyvoldva pozornost okoli,
a tim velmi ¢asto vyfazuje pacienty s timto syndromem z kolektivu stejné starych vrstevnika. Obezita zdvazného stupné
byva pficinou nejen ortopedickych vad (plochych nohou, vad patefe, bolesti kloubd,...), ale i cukrovky II. typu, nemoci
srdce a cév, které mohou vést az dechové nedostatecnosti a v krajnim pfipadé i k srdecnimu selhani.

Vsoucasné dobé je jednoznacné potvrzeno, zZe pri¢inou ristové poruchy u pacientt se syndromem Prader-Willi je poruse-
nd funkce hypotalamu, ktery md piimy vliv na tvorbu hormont v podvésku mozkovém. Ristovy hormon ovliviiuje kromé
télesného rdstu i dalsi déje: pribyvani svalové hmoty, zabranuje nadmérné tvorbé a ukladani tuku, pomahd budovat
pevnost kosti a pfiznivé ptisobi na hladinu nékterych tukovych latek v krvi.

Nékteré projevy nemoci se daji ¢astecné mirnit poddvanim ristového hormonu. Ristovy hormon se podava ve formé
kazdodennich podkoznich injekci. Poddnirtstového hormonu vecer pifed spanim kopiruje jeho pfirozenou tvorbu, ktera
je nejvydatnéjsi pravé v tuto dobu. Aby byla 1é¢ba co nejicinnéjsi, nemély by se injekce vynechdvat. Lécba rtstovym
hormonem je dobrovolna a rozhodnuti o zahajeni lécby je vZidy na domluvé mezirodici a lékafem.

Normalni funkce hypotalamu hraje dilezitou roli i pfi pohlavnim dospivani. Vlivem pohlavnich hormont dochazi
k typickym télesnym zménam. U divek zacind ve véku mezi 9.-13. rokem rtst prsnich zlaz, usazuje se tuk na typickych
mistech a na vrcholu dospivani se dostavi prvni menstruace.

Chlapci zacinaji dospivat o néco pozdéji: mezi 10.-14. rokem u nich dochazi ke zvétsovani varlat, penisu, rostou jim
vousy, hrubne hlas a pfibyva svalové hmoty. Syndrom Prader-Willi je obvykle spojen i se snizenym duSenim vykonem.

Obezita je vSak to, co pacienty a jejich rodiny trapi nejvice. P¥i¢inou je stoupajici chut k jidlu, déti nejsou schopny pfi-
jem potravin reqgulovat, jedly by stale a vSe, na co pfijdou. Obvykle se snazi ziskat jidlo vSemi prostfedky a v co nejvétsim
mnozstvi.

Potraviny je proto nezbytné umistit pro déti na nedostupnych mistech, na lednice a spizirny umistit zamky, pfedcha-
zet a zabranit ,krddezim” jidla.
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Jelikoz vznika velky nepomér mezi pfijmem a vydejem energie, je proto nutné vést déti k pravidelnému pohybovému
rezimu. Vhodné jsou vSak pouze ty aktivity, které nevyzaduji velkou fyzickou zatéz, a dité se tak hned neodradi - napt.
plavani, jizda na kole, chize atd.

Je tfeba odolavat zachvatm zufivosti, hnévu a vzteku, pokud je jidlo odepieno. Lékati a dietni sestry byvajirodictm
napomocnivsestavovanijidelnickt. Osvédcila seilazenskd léc¢ba se specidlnim dietnim a pohybovym rezimem. Spravné
stravovaci ndvyky musi rodic¢e u déti péstovat hned od raného détstvi, je nutné stanovit si od poc¢dtku urc¢ita pravidla
a zasady, které vSak musi disledné dodrzovat celad rodina.

7.2 Specifika posuzovani specialnich vzdélavacich potieb

Syndrom Prader-Willi se svymi pfiznaky zahrnuje tudiz péci o jedince s viceCetnym postizenim, na sobé nezavislém, a to
vridzném rozsahu, stupniikombinaci Jednd se vétSinou o postizeni mentalni, télesné, mnohdy fecové a smyslové.

Vcasna depistdaz umoznuje co nejdiive diagnostikovat stupen a hloubku postizeni a navrhovat adekvatni podminky a dopo-
ruceni pfi zafazovani déti do vychovné vzdélavaciho systému. Mnohdy se klienti dostanou na pracovisté az pfi vstupu do

Skoly - zahajeni povinné Skolni dochazky. Pokud by byli v péci SPC jiz v pfedskolnim véku, dochdzelo by tak ke sledovani

vSestranného rozvoje ditéte, k pravidelnym terapiim a nasledné k doporuceni k zatazeni do odpovidajiciho typu Skoly.

Specidlné pedagogické vySetfeni se zabyvd dosavadnim vyvojem ditéte, trovni motoriky - hrubé i jemné (grafomotoriky a vizuo-
motoriky), zjistovdnim védomosti, dovednosti a poznatkil, verbdlni a neverbdlni komunikace, samostatnosti a sebeobsluhou...

Hrubd motorika - byva hodnocena jiz na zakladé diagnézy, kterou stanovuje lékai-pediatr a dal$i odborny lékaf. Vétsina
détije v pécifyzioterapeutt, a tak je zapotiebirespektovat dosavadni postupy aplikované v rozvoji motoriky.

Ve spolupraci se specidlnim pedagogem se zaméfi na urceni polohy sezeni u pracovni plochy, nutnosti frekvenci relaxac-
nich chvilek, a dle potieby i polohovani. Déle se sleduje rovnovaha, koordinace celého téla, dovednosti a manipulace s pied-
méty. Motorické oslabeni je tfeba diagnostikovat v co nejranéjsim obdobi a spravné stanovit terapie.

Deficity v hrubé motorice se v pfedskolnim véku projevuji zhorSenou ¢i nedostatecnou trovni jemné motoriky. Pred zaha-
jenim Skolni dochdzky je nutné zaméfit se na diagnostiku laterality, jemné motoriky, grafomotoriky — ichop. Dale je tieba
posilovat vizuomotoriku koordinace oko - ruka. Diagnostikuje se orientace na plosSe, fazeni, pfifazovani, tiidéni dle kate-
gorii - barva, tvar, velikost, smér.

Vmlads$im a star$im Skolnim véku, dle dosaZenych uréitych pocetnich dovednosti, diagnostikujeme ¢iselnou pamét, schop-
nost vykonavat zakladni matematické operace v urcitém ciselném oboru, poéitdni s ndzorem a bez nazoru, samostatnost
avyuzitelnost pocetnich dovednostiv praxi. Pfi ¢teni se zaméfujeme na plynulost, tempo, srozumitelnost, porozumeéni a re-
produkci s riznym stupném pomoci.

Doporucuje se vhodné psaci nac¢ini, velikost a tiprava pracovni plochy, pouzivani techniky - pocitace, pracovnich listd
upravenych velikostné, barevneé ¢ijinak graficky.

U z4ka s lehéim stupném postizeni, ktefi jiz plni odpovidajici vzdélavaci program diagnostikujeme i droven pisemného
projevu ¢i kresby. Je hodnocena troven pisma, psaciho ¢i htilkového, ¢i psani na pocitaci. Zjistujeme opis a prepis, pfesnost
a Citelnost tvart, psani pismen, slabik, slov a vét. Kresba je diagnostikovana z hlediska tvard, vyuziti plochy a jeji obsah.

Velmi dilezita je véasnost rozvoje komunikace, a to nejen verbalni, ale i neverbalni slozky. Ta je pak zdkladem pro vzdéla-
vani pii zahdjeni povinné Skolni dochdzky. Sleduje se porozuméni, vyslovnost, slovni zdsoba a schopnost reprodukce pfe-
cteného. Vyvoj feci byva mnohdy také opozdén a poruchy vyslovnosti si ¢asto vyzadaji péci logopeda. Déti, které nemohou
komunikovat verbalné, vyuzivaji augmentativnich a alternativnich zptisobti, které podporuji ¢i zcela nahrazuji fec. Zde po-
zorujeme o¢ni pohyby, gesta a gestikulace, fe¢ téla, naslouchdni a reakce na pokyn atd.

V pfedskolnim a mlad$im Skolnim véku si v§imdme ziskanych dovednosti v sebeobsluze, oblékani, stolovani, osobnich
hygienickych navykd. Ve star§im skolnim véku sledujeme zdokonaleni sebeobsluznych ¢innosti, vice samostatnosti p¥i pra-
covnich ¢innostech a zaméfujeme pozornost na socidlni dovednosti a jejich rozsifeni do pfirozeného prostredi.

Na zakladé individudlnich vysledk vySetieni se u ditéte predskolniho véku zvoli vhodny zpisob piipravy pro zahdjeni
skolni dochdazky, u déti skolniho véku vhodny zpdsob vzdélavani, a to zafazenim do odpovidajiciho vzdélavaciho programu.

U star$ich klient? se zaméfujeme na ziskané a prakticky vyuzitelné znalosti a pracovni dovednosti. Zafazeni do urcitého
vzdélavaciho zafizeni ¢i vzdélavaciho programu neni definitivni. Vysledky vsech sledovanych oblasti v pribéznych kontrol-
nich vySetfenich mohou vést ke zménam v plnéni vzdélavacich programi a ve vychovnych postupech.

Vzdélavaci programy umoziuji prostupnost v pribéhu jejich plnéni, specidlni pedagog podava navrhy na zmény ve spolupra-
cisdanym typem zafizenia za spoluprace zakonnych zastupcd. Ti musi byt informovani o divodech, které vedou ke zméné.
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7.3 Piehled obligatorni vyjidienich SPZ u déti a Z2akd s vice vadami

7.3.1 Predskolni vék

Vstupni konzultace a vySetieni

V pfedskolnim véku ditéte rodice zadaji vstupni konzultace a vySetfeni, nadsledné prevzeti do péce. Zakladni evidence
klienta - zpracovani anamnézy, zavedeni spisové dokumentace. Je vhodné pozadat rodice o lékaiskou dokumentaci, ve
které je popsana Diagnéza.

Pfiprava na vstup ditéte do predskolniho zafizeni
Péce specidlniho pedagoga - ambulantni péce pfimo v SPC nebo v rodiné formou metodického vedeni, vychovného pfi-
stupu, doporué¢enim vhodnych kompenzaénich pomicek.

Depistaz vhodného typu MS a zafazeni ditéte s postizenim

Vyhledavani a zafazovani déti do pfedskolnich zafizenich - béZné a specidlni MS, specialni t¥idy v béznych MS, denni
staciondte, zprostfedkovat kontakty mezi rodinou a pfedskolnim zafizenim pifed ndstupem do Skoly.

SPC vypracovava doporuceni k integraci, kde je popsana mira podptrnych opatieni a kompenzaéni pomticky. Zaroven
doporucuje odborna skoleni, seminate, kurzy, literaturu a dava podklady k vypracovani IVP.

Skolni zralost
Jde o komplexni posouzeni pfipravenosti ditéte na vstup do skoly. V piipadé 0SD vypracovava SPC doporuéeni k 0SD
aspolu s rodi¢i zvaZuje zafazeni do ptipravného stupné ZS specidlni ¢i pfipravného roéniku bézné ZS. Stane-li se tak, SPC
doporucuje zatazeni do tohoto zatizeni.

Po 0SD vypracovava SPC komplexni zpravu s doporuéenim konkrétniho vzdélavaciho zafizeni (bézné zakladni skoly,
Skoly praktické nebo specidlni) a vzdélavaciho programu.

Je-li dohodnuta integrace do béZzné zakladni Skoly, SPC vypracovavd doporucenik integraci a podklady k IVP.

7.3.2 Mladsi skolni vék

Doporuéeni vzdélavani v Z§ praktické, specidlni, popi.pfipravného stupné

V pfipadé, Ze se rodice na zakladé pfedchozich konzultaci rozhodnou pro vzdélavani svého ditéte ve specidlnim Skolstvi,
jevhodné s nimi Skolu navstivit a pfedbéZné dohodnout podminky pfijeti ditéte. SPC potom vypracuje na zédkladé ziska-
nych podkladid zddvodnéné doporuceni k zafazeni do konkrétniho typu skoly.

Doporuéeni k integraci
Pokud se rodi¢e rozhodnou pro integraci ditéte do bézné ZS, SPC vypracuje doporuéeni k integraci. Spolupracuje se
zafizenim, kde integrace probiha. Provadi pravidelné vyjezdy, pozorovani ve tfidé, konzultace s uciteli a asistenty,
metodicky je vede. Sleduje plnéni individudlniho vzdélavaciho planu.

Integrace je tymova prdce pro vSechny zainteresované - pedagogy, rodice, asistenty, pracovniky SPC a Zaka - klienta.

Piefazeni zaka do jiného (optimalniho) vzdélavaciho programu ¢i zafizeni

Kmenova §kola ma vice vzdélavacich programd a navrhne zménu v ramci $koly. SPC provede vySetieni a doporuéi piipad-
nou zménu ¢i jiny postup ve vyuce. Pokud kmenova Skola zvoleny vzdélavaci program nemtze nabidnout, navrhne SPC
pfestup do jiného zafizeni, kde pozadovand vyuka probih4.

Doporucéeni ke vzdélavani k IVP
Vychazi z daného Skolniho vzdélavaciho programu kmenové skoly, zajistuje specidlni vzdélavani podle potieb zaka pfi
individualni ¢i skupinové integraci v ZS. Je doplnéno zavéry z vysetfeni SPC a souhlasem zakonného zastupce.

Metodické konzultace s pedagogickymi pracovniky

Probihaji v prabéhu celé skolni dochazky ditéte. Osvédcuje se uspofddat setkdni ucitele, asistenta pedagoga a pracov-
nika SPC jesté pfed nastupem do Skoly. Velmi diileZita se pak jevi konzultace na zac¢atku prvnitfidy, jako zdsadni se jevi
konzultace pri pfechodu ditéte na 2. stupen.
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7.3.3 Starsi skolni vék

Piefazeni zaka do jiného (optimalniho) vzdélavaciho programu ¢i zafizeni
Objevuje se pfi ukonéeni vyyuky na 1. stupni ZS a pokradovanina 2. stupni ZS. Vy3etfeni se zaméfuje na zhodnoceni tirov-
né védomostia dovednosti, zvazuji se individudlni moznosti zaka plnit i nadéle stejny vzdélavaci program.

Posouzeni probihajici integrace zaka
Jedné se zejména o vhodnosti integrace na 2. stupni ZS (Zaci s ment4lnim postiZzenim, integrovani v ZS). Objevuje se
socidlniizolovanost zdka, kontakt s vrstevniky stejnych zajmt a podobnych komunikaénich dovednosti.

Zjisténi drovné praktickych dovednosti
SPC zjistuje profesni zaméfeni, vyhledava a doporuc¢uje vhodné pracovni uplatnéni - SS, OU, praktické skoly, chranéné dilny apod.

Vyukové a vychovné obtize
SPC zpracovava podklady pro pfiméfeny ptistup k zvladanivyuky, specidlni metody a terapie, které redukuji obtize.

7.3.4 Dospélost

Péce o zaky v praktické skole
Jedna se o poradenstvi dal§iho vhodného zpisobu vzdélavani v odpovidajicich Skolskych zafizenich, kurzech atd.

Vysetieni za iéelem doporuéeni kompenzaénich, edukaénich pomicek
Jednad se o vySetfeni, na jehoZ zdkladé SPC doporucuje napt. PC, elektricky vozik.

Socidlni sluzby
Socidlni pracovnice zajistuje kontakty na socidlni odbor, podava informace z oblasti socidlni sféry — ndroky na rtizné
davky, prispévky, moznosti zajisténi kompenzacnich pomtcek atd.

7.4 Kazuistika

Zakyné je v pééi SPC 7 let, nyni ve véku 11 let, plni 5. rok povinnou skolni dochizku v Z$, speciilni tfidé, je vzdéla-
vina dle Skolniho vzdélavaciho programu zikladni skoly vychazejiciho z pfilohy Rimcového vzdélavaciho programu
pro zakladni vzdélavani upravujiciho vzdélavani zaki s lehkym mentalnim postiZenim.

Dité z druhé rizikové gravidity, ve 12. tydnu matka prodélala pyelonefritis acuta - lé¢ena Ampcilinem a Oxacilinem.
Porod dévcete ve 40. tydnu, PH 3000 g, PD 51 cm, v popfedi ndpadna hypotonie. Pro abnormalni neurologicky nalez byla
2. den po porodu pielozena do Batovy nemocnice ve Zliné. Zde byla i s matkou hospitalizovana 2 mésice pro centrdlni
hypotonicky syndrom a podezienina metabolicky podklad onemocnéni - v ¢asném novorozeneckém véku méla vyrazné
nizkou hladinu karnitinu v krvi. Z téchto divoda bylo doporuceno vysetfeni na Klinice détského a dorostového 1ékai-
stvi, Ke Karlovu 2, v Praze. Fenotyp ditéte, tézky hypotonicky syndrom a vysledky molekuldrnich vySetfeni diagnézu
Prader-Willi potvrdily. Po tydenni hospitalizaci byly s matkou propustény a dale jezdily 4x rocné do Prahy na pravidelné
kontroly. Byla jim navrZena lécba ristovym hormonem, ale z ddvodu jiného kraje nebyly po dobu 3 let v Praze do progra-
mu zafazeni.

Na doporuceni rodice oslovili MUDr. Jifinu Zapletalovou - FN Olomouc, Détska klinika, ambulance endokrinologicka.
Po predchozich vySetienich a vzdjemné konzultaci byla ihned od 4 rokd zahdjena lé¢ba riistovym hormonem, ktery se
aplikuje dodnes.

Z didvodu celkové hypotonie byla od 6. dne rehabilitovana Vojtovou metodou do 2,5 roku. Psychomotoricky vyvoj byl
mirné opozdén: konicky pasla od 5. mésice, od 6. mésice se pfetdcela ze zad na boky, sed v 9. mésici, kdy bylo zaroven
zapocato s vysazovanim na noénik, pozdéji na WC, na coz jiz sama upozornovala. O prvni kricky se snazilave 2,5 letech.
V pécilogopeda byla od 4 let a v 5 letech zacala vyslovovat prvné slivka. Kojena byla 4. mésice, dokrmovana materskym
mlékem injekéni stiikackou, k piti pfevazné nucena. 0d pul roku pfidavany zeleninové a ovocné piikrmy, od 2 let jedla
sama v malém mnozstvi nékolikrat denné.
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Matefskou skolu zacala navstévovat v misté bydlisté ve 4 letech. SPC vydalo doporuceni k integraci a ve spolupraci s uci-
telkami MS byl vypracovan IVP viestranného rozvoje. Zpo¢atku byla divenka samotaiska, ale pomérné brzy si zvykla
na kolektiv déti, zapojovala se do vSech ¢innosti, byla velmi adaptabilni a kamaradska. Vyvoj pokracoval v pozitivnim
sméru, vramci primarni diagnézy postupoval rozvoj zdkladnich dovednosti potiebnych pro nastup do Skoly pomalejsSim
tempem, které bylo tieba respektovat. Kresebny projev byl nedostatecné rozvinut, podobné jako jemna motorika. V feéi
pfetrvavala artikulaénineobratnost a fec¢ byla hlife srozumitelnd. Slabsi vykon byl ovlivnén také nizsitoleranci k zatézi,
a tim k ndstupu Gnavy a zhorSeni kvality pozornosti. Hygienické navyky dodrzovala, v sebeobsluze potiebovala pomoc
dospélé osoby, zejména pii oblékani, co se jidla tykalo, zvladala vse sama. Proto byl SPC doporucen odklad skolnidochaz-
ky a i nadéle v MS pokracovat v celkové stimulaci a intenzivnilogopedické pééi.

Diky svédomité vjchovné a vzdélavaci praci rodi¢i a uéitelek MS doslo k vijraznému posunu jak v kvalitativnich proje-
vech chovani (pozornost, aktivita, praceschopnost), tak v testovém vykonu ditéte. Aktudlni droven mentalniho vykonu
bylarozvinuta dle IV. revize S-B testu do spodniho pasma priaméru. Doslo i k rozvoji slovni zasoby, pfifizené komunikaci
byla fe¢ srozumitelnd, i figurdlni kresba po strance obsahové byla na drovni véku. Rodice méli redlny pohled na potencial
dcery a byli pfipraveni ji davat maximalni podporu a pomoc.

V 7 letech proto zahdjila povinnou §kolni dochazku v zdkladni Skole. SPC opét vydalo doporuceni k integraci a podilelo
se na zpracovani IVP. Byla zvolena Skola, kterd md velké zkuSenosti jak s individudalni, tak skupinovou integraci. Z ves-
nice, kde bydli, je do $koly a ze §koly dopravovana svozovym autem nebo rodic¢i. Svoz déti z mista bydlisté do skolskych
zafizenich zajistuje Charita. V 1. tfidé ihned navazovala kontakt s kolektivem spoluzakd, autoritu ucitele respektovala,
koncentrace pozornosti byla v§ak kratkodoba a ¢asto odklonitelnd. Ochotné prijimala tkoly, pracovala v§ak velmi po-
malym tempem i s pomoci asistenta pedagoga, ktery systematicky pracoval s Zakyni pfi vychovné vzdélavaci ¢innosti
avyuzival specialné pedagogické metody, zejména v matematice.

VI. pololeti 1. tfidy byla hodnocena vét§inou motivacné, zejména se oceniovala jeji snaha. Techniku ¢tenizvladla, ale
chybélo porozuméni textu, v psani zvladala opis, ale obtiZe se vyskytovaly v diktatu slabik a slov. V matematice bylo
ucivo modifikovano, aleis pomocinazornych pomicek a s vyuzitim asistenta pedagoga se nedafilo pfekonat nedostatky
v ucivu. V II. pololeti 1. t¥idy bylo provedeno kontrolni komplexni vySetfeni (psychologické a specidlné pedagogické)
se zavérem - aktudlni droven mentdlniho vykonu spada do pdsma lehké mentalni retardace, a optimalni feeni je - po-
kracovat v zafazeni dle vyhlasky MSMT CR ¢.73/2005 Sh. 0 vzdélavani déti a zaki se specidlnimi vzdélavacimi potfebami
s vyukou dle Vzdélavaciho programu zvlastni skoly ¢&.j. 22980/97-22 (nyni Skolni vzdélavaci program zékladni skoly
vychazejici z pfilohy Ramcového vzdélavaciho programu pro zdkladni vzdélavani upravujici vzdélavani zakd s lehkym
mentadlnim postiZzenim).

Nadale navstévuje stejnou zdkladni Skolu, od 3. roé. speciadlni t¥idu s formou skupinové integrace. Je v kolektivu 6 déti,
ve tiidé je ziizena funkce asistenta pedagoga, ktery se détem vénuje individudlné.

Se snizenymi naroky, pomalejSim pracovnim tempem, dosahuje zdkyné velmi péknych vysledki ve vsech pfedmétech
a citise konecné uspésna. Md bohatou slovni zasobu, velmirdda sdili své zazitky, ve vychovdach se zapojuje, je manudlné
zru€nd, snazivd a trpéliva. Rada si ¢te knizky, hraje hry na pocitaci, sleduje televizi, pomahd pii domdcich pracich, utira
nadobi, uklizi, starad se o psa, nav§tévuje krouzek ndboZenstvi a keramiky. Provozuje prochdzky typu nordic walking.

Doma cvi¢ina rotopedu a cviky na zpevnéni bfisniho svalstva - jako prevenci zhor§ovani bederni hyperlordézy.

Striktné musi byt dodrZovan reZim v piijmu potravy - jidlo nesladit, neukazovat, nedavat jako odménu, nepodavat
slazené napoje. Vysoké procento pifijmu potravy md byt nahrazeno zeleninou. Dité s Prader-Willi syndromem potiebuje
polovinu kalorii na kg hmotnosti ve srovnani s stejné starym ditétem. Kazdého ctvrt roku stale jezdi na pravidelné kon-
troly k Mudr. Zapletalové do FN Olomouc.

Celé détstvi, dospivania dospélost jedince se syndromem Prader-Willi je znameni boje s nutkavym pocitem chutinajidlo.
Ubranit se mu je obvykle velmi tézké. Bez vytrvalé a systematické pomoci okoli se vtomto boji nedad zvitézit.

Tésna vazba na rodice zpravidla trva cely zivot. Pfiprava na své budouci povoldni a jeho vlastni vybér byvaji omezené
schopnostmi jedince a lokdlnimi moznostmi. Vhodna je konzultace s pracovniky SPC, pfipadné vychovnym poradcem
skoly, kam zdk dochdzi. Neni zadouci volit zaméstnani, pfi kterém by se pfichazelo do styku s jidlem.

Rodinné zazemi a star$i sestra je pro dévcée velmi motivujici. Rodice uvadéji, Ze veSkera spoluprace s institucemi, ifady

a Skolskymi zafizenimi je bezproblémova, vzdy jim byly napomocny v feseni jakychkoliv problémi a pfedaly vSechny
potfebné informace.
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8 SYNDROM NOONANOVE

Mgr. Jitka Jarmarovd
8.1 Medicinské aspekty onemocnéni

Syndrom Noonanové je geneticky podminéné onemocnéni, postihuje chlapce i divky, incidence je pravdépodobné
1:1000-2500. Jde o autozomdalné dominantni typ dédi¢nosti, Jacqueline Anne Noonan (28. 10. 1921, Burlington), ame-
rickd détskd kardiolozka. Plisobila jako profesorka na University of Kentucky.

Pfi¢inou vzniku syndromu jsou genetické mutace. JiZ nyni je zndma fada gend, jejichZ mutace syndrom Noonanové vy-
vold a pfedpoklada se, Ze mnoho dalsich gent jesté nebylo odhaleno.

Je dosti ¢asto oznacovdan jako pseudo-Turnertiv syndrom, protoze fenotypické projevy jsou velmi podobné tomuto syn-
dromu, ale karyotyp je normalni. Syndrom Noonanové je charakteristicky malym vzristem (trpaslictvim), kongenitalni
srdec¢ni vadou, pfitomnosti pterygium colli, s nizkou vlasovou hranici, zvlastnim tvarem hrudniku, nizko posazenymi
prsnimi bradavkami, typickym oblicejem - hlava byva velkd, celo vysoké a §iroké, oci daleko od sebe a dolni celist je
abnormalné drobnd, nizko uloZené usni boltce. Tvar obliceje je proto trojihelnikovy, krk byva kratky. Casty je i snizeny
intelekt, poruchy ucenia chovani, rizné defekty koagulace a lymfatické dysplazie. Kongenitalni malformace srdce jsou
pfitomny v 50-80 % piipadi. Nejcastéjsi srdecni vadou je valvarni stendza plicnice v 30-50 % piipadi. Ostatni srdeéni
vady: defekt komorového septa, defekt sitového septa, stenézy pulmonalnich arterii, Fallotova tetralogie. Porodni délka
na rozdil od Turnerova syndromu je obvykle normdlni, v dospélosti je vySka u 30 % pacientd normdlni a asi u 50 % Zen
a 40 % muzi je pod 3. percentilem. Velmi ¢asto byva pfitomna skolidza a kyféza patefe, nékdy i méné zavazné deformace
koncetin. Vyvoj ditéte byvd naruSen i riznymi vadami traviciho traktu, které jsou spojené se zvracenim, poruchami
polykani a pfijmu potravy. U chlapci se vyskytuje kryptorchismus.

KomplexnivySetfenipediatrem mtze na zakladé vysSe zminénych piiznakt diagnézu prakticky urcit. Definitivnijistotou
je genetické vySetfeni, které ukdze mutaciv nékterém ze znadmych vyvoldvajicich gend. Negativni vysledek genetického
vysSetfeni nemoc nevylucuje, protoze vsechny vyvoldvajici geny stile nezname. Vrozenému onemocnéni nelze zabranit,
nebot je vtéle nemocného piitomné jiz od jeho vzniku - splynuti spermie a vajicka. Stejné tak nelze syndrom ani vylécit.
Lécime pouze piiznaky, a to s riznym dspéchem.

8.2 Specifika posuzovani specialnich vzdélavacich potreb

Syndrom Noonanové se vSemi svymi piiznaky taktéz zahrnuje péci o jedince s viceCetnym postiZzenim, na sobé nezavislém,
atovriznémrozsahu, stupniikombinaci. Jedna se vétSinou o postizeni mentalni, télesné, mnohdyifecové a smyslové.

Specidlné pedagogické vysetieni se tak jak u vSech déti a Zakl se zdravotnim postiZenim zabyva dosavadnim vyvojem
ditéte, trovni motoriky - hrubé i jemné (grafomotoriky a vizuzomotoriky), zjistovanim védomosti, dovednosti a poznatkt, ver-
bdlni a neverbdlni komunikace, samostatnosti a sebeobsluhou. (popsano u syndromu Prader-Willi).

8.2.1 Piehled obligatornich vyjidienich SPZ u déti a Zaki s vice vadami

Podrobné uveden u syndromu Prader-Willi.
8.3 Kazuistika

Zak je v pééi SPC 18 let, nyni ve véku 20 let, je studentem 3. roéniku OU - kuchaiské prace.

Dité zI. gravidity, matka v prvnich 3 tydnech pracovala s chemikdliemi, ve 2. mésici prodélala chfipku, uzivala PNC, ve 3.
a 5. mésici gravidity hospitalizovdna 1 tyden pro slabé krvaceni. Porod ve 40. tydnu spontanné zahlavim, 2 950 g a 47 cm.
Kiisen nebyl, Spatné sal, krmen sondou. Po 12 hodindach se zacal dusit a byl pfevezen na JIP. Byl zahlenén, pfi kiiku
promodraval, vyrazna dyspnoe, ojedinélé apnoické pauzy a pro $elest na srdci byl po 14 dnech hospitalizace pfelozen na
oddéleni détské kardiologie. Zde zjisténa valvarni stenéza plicnice a vysloveno podezieni na syndrom Noonanové. Bylo
provedeno genetické vysetienijak u ditéte, tak u rodich a syndrom byl prokazan. Zahdjena intenzivni rehabilitace Voj-
tovou metodou. Na neonatologickém oddéleni FN Brno hospitalizovan od narozeni do 4. mésice, kdy byl poprvé propus-
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tén do domaciho oSetfovani. Opakované byl hospitalizovan na kardiologii a détském oddéleni. Pravidelné je sledovan
endokrinologickou a kardiologickou ambulanci FN Olomouc, na neurologii je veden pro psychomotorickou retardaci, na
chirurgii stav po operaci tfiselné kyly a retenci varlete, oéni klinice pro nystagmus, myopii (korekce brylemi) a semipto-
zu oéniho vicka a na alergologické ambulanci pro pylovou alergii.

Ve 2 letech byla provedena valvoplastika chlopné - balonkova dilatace chlopné plicnice. Po tydnu byl propustén do doma-
ciho oSetfeni. Velmi ¢asto a opakované se objevovaly zanéty hornich cest dychacich, bronchopneumonie a zanéty stfe-
dousi s castou hospitalizaci v nemocnici. Ve 4 letech byl ptijat k urgentni operaci t¥iselné kyly vpravo. V 10 letech byla
v celkové anestezii provedena opakovana pravostranna katetrizace a ndsledné tispésna balonkova valvoplastika chlopné
plicnice a vySetieni, které nepotvrdilo deficit ristového hormonu. Nizky vzrist je pfiznakem zarazenym k syndomu No-
onanové, coz neniindikace k 1é¢bé ristovym hormonem. Ve 12 letech operace - retence levého varlete.

Chlapec se syndromem Noonanové a mnohocéetnymi vrozenymi vadami s retardaci psychomotorického vyvoje se vyvijel
ndasledné: intenzivnirehabilitaci Vojtovou metodou vnemocnicia s matkou doma se v 6. mésici otdcel na levy bok, udrzel
hlavicku pii chovani, v 8. mésici pasl konicky, ve 14. mésicich se pfetacel na obé strany, v 1,5 roce zacal klecet, uchopoval
hracky, fekl mama. Do 3 let véku krmen tekutou stravou z lahve, velmi pomalu si zvykal na prijem potravy vtuhém stavu.
V 1. roce véku vaha 5100 g, psychomotoricky na Grovni batolete III. trimenomu do dvou let véku. Celkovy psychomo-
toricky vyvoj do tii let velmi pomaly, mirné zlepSeni po narozeni mladsiho sourozence. Chodit zacal téméf ve 3 letech
(chlze o $irsibazisvyraznou divergenci Spic¢ek), pokynim rozumél, slovni zdsoba obsahovala jen nékolik jednoduchych
slov, pfestal byt plenovan, na WC zac¢al upozorfiovat a snazil se jist sdm.

0d 4 let navitévoval matefskou §kolu v misté bydlisté spoleéné s dvouletou mladsi sestrou, nejdiive pobyt s matkou v MS,
ndasledné adaptace 2-3 hodiny denné. Byl v péci SPC, dochdzel pravidelné na logopedii - fe¢ méné srozumitelnd - rhi-
nolalie. SPC vydalo doporuceni k odkladu skolni dochazky, pro obtiZe v pohybové koordinaci, opozdénijemné motoriky
a grafomotoriky, oslabeni v zdkladni poznavaci a rozumové schopnosti, celkova droven mentalnich schopnosti spadala
do pasma lehké mentalni retardace (lehky stuperi). Po odkladu $kolni dochdzky v 7 letech nastoupil do specidlni Skoly
Skoly ¢.j. 22 980/97-22 se specifikaci v individudlnim vzdélavacim planu, individudlni logopedickou pééi, zdravotni té-
lesnou vychovou a omezenim fyzické namahy. Dobfe se adaptoval a pfivykl si na Skolni rezim.

Ve 2. tiidé bylo provedeno kontrolni psychologické vysSetieni, kdy se aktudlni troven rozumovych schopnosti nacha-
zela v hraniénim pasmu mentdlni retardace. BEhem jednoho roku bylo dosaZeno enormniho pokroku ve v§ech rozumo-
vych schopnostech.

V 10 letech se s pfibyvajici naro¢nosti uciva zacaly projevovat vykyvy pozornosti, unavitelnost, zhorSeni vykonu ze-
jména v matematice a rozumové schopnosti spadaly opét do pasma lehké mentdlni retardace. Zacala se vice projevovat
dysbalance vychazejici ze syndromu Noonanové a vadné drzeni téla, proto byla zahdjena intenzivni rehabilitacni péce
v nemocnici.

Cetl tézkopddnéji, bez porozuméni, pismo citelné, ale nethledné, diktovany text zvladal s chybami, u¢ivo matema-
tiky bylo modifikovano a zpracovano do IVP, v teoretickych predmétech mél neucelené znalosti. Byl vSak kamaradsky,
spolecensky a vzdy ochotny pomoci. Rad se zapojoval do vSech aktivit, ke Skolnim povinnostem byl svédomity, k ikolam
zodpovédny. Zdkladni Skolu specidlni navstévoval rdd, mél tam spoustu kamaradd a byl tam velmi spokojeny.

Po ukoncenipovinné skolni dochazky nastoupil na Stfedni Skolu pro télesné postizené, dvoulety obor - prakticka sko-
la s internatnim pobytem. Psychicky velmi téZce snasel tydenni odlouceni od rodiny a ¢im dal vice se zacaly projevovat
psychosomatické obtize. Na zadost zakonnych zastupct a doporuceni lékate prerusil studium a pokracoval ve stejném
oboru ve mésté nedaleko svého bydlisté, kam denné dojizdél. Po ispéSném ukonceni dvouleté praktické skoly byl pfijat
na tfilety obor - kuchaiské prace. Prvniro¢nik zvlddal s mensimi obtiZemi a vypracovanym individualnim vzdélavacim
planem v jednotlivych pfedmétech. Ve 2. roéniku se se zvySujici naro¢nosti uciva vyukové obtize, zejména teoretic-
kych pfedmétt, prohlubovaly a chlapec §kolu nav$tévoval bez zajmu. Opakovaniroéniku by bylo z hlediska naroka skoly
a jeho mentalni kapacité zcela neefektivni. Zacaly se objevovat konflikty se spoluzéaky, coz vytstovalo v somatické obti-
7e (bolesti hlavy, bticha...). Aktivni a spokojeny byl pouze v praktickém vycviku - vateni. Reditelstvi §koly po dohodé se
zakonnymi zdstupci a chlapcem dospélo k zavéru, ze studium dokonci, ale zdvéreéné zkousky nebude vykonavat.

Nynive véku 20 let, dle endokrinologického vysetfeni kostniho véku 14,5 let, nastupujici puberta, chlapec neptijima
somatické zmény. Aktudlné ve 3. ro¢niku - konflikty s vrstevniky se stupnuji, celkové vyukové selhani a dlouhotrvajici
nedspéch vede k vSieobecnému odporu ke skolni prdci a apatii. Je v pééi psychiatra a doporucena medikace na zklidnéni.
Skolu navitévuje dle aktudlniho zdravotniho stavu. Pfi zaté7i ma sklon k vulgarismim. 0d détstvi si neustdle mluvi pro
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sebe, coz budi podiv u spoluzaki. Bylo provedeno kontrolni psychologické vysetieni se zavérem - stfedné tézka mental-
niretardace, regres, s pfetrvavajiciinfantilitou. Chlapec neni schopen samostatné hospodaftit s penézi, jeho zajmy - cho-
diven se psem, vétSinu volného ¢asu je u poéitace, zvlada domdci prace a vyzaduje staly dohled dospélé osoby.

Po ukoncéeni studia odborného ucilisté bude navstévovat denni stacionar v nedalekém mésté, kde bude v kolektivu
spoluzaka ze zdkladni skoly specidlni. Jelikoz je manudlné méné zruény, pracovné je zaraditelny pouze v chranénych
dilnach k vykonavani velmijednoduchych ¢innosti.

0d 19 let je veden v ambulancich pro dospélé, kam dochazi na pravidelné kontroly zdravotniho stavu. Bylo doporuceno
celozivotni kardiologické sledovani, omezeni fyzické namahy, rekreaéni zatéz dle vlastni tolerance, pokracovat v reha-
bilitaci pro zhor$ujici se deformitu hrudniku, a trvaly dohled dospélé osoby privsech ¢innostech.

Je drzitelem prikazu ZTP/P, byl mu pfiznan piispévek na pécia pobird ¢asteény invalidni dachod.
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ZAVER:

Publikace Metodika posuzovani SVP u déti a zakd se vzacnymi onemocnénimi je pfispévkem uréenym zejména poraden-
skym pracovnikiim specidlné pedagogickych center a pfipadné i pedagogicko psychologickych poraden, ktefi se ve své
Cinnosti setkavaji se zdky se vzacnymi onemocnénimi.

Pravé pro ojedinélost téchto nemoci byva obvyklé, Ze poradensky pracovnik pfi prvnim kontaktu pocituje jistou miru
obav a zvy$ené odpovédnosti za (vzdélavaci) osud nemocného ditéte.

Jednotliva sdruzeni takto nemocnych déti a jejich rodin v urcité mife pfipravovala publikace, které byly zaméfeny na
popis daného onemocnéni, méné jiz na posuzovani jeho specidlnich vzdélavacich potieb. Publikace Metodika posuzo-
vani SVP u déti a Zakd se vzacnymi onemocnénimi pfindsi komplexnéjsi pohled na feSeni (stanoveni) SVP u vybranych
skupin zaka.

Pfestoze je dany typ onemocnéni doplnén pfivlastkem ,vzacna” - ve skutecnosti se jedna o soubor desitek a dokonce sto-
vek nejriznéjs$ich onemocnéni. Nékterd z nich jsou naprosto ojedinéla a jakykoliv pokus o zobecnéni je obtizny. Naproti
tomu existuji onemocnéni, kterd, maji odlisSnou etiologii, nicméné jejich klinicky pribéh byva srovnatelny s pribéhem
onemocnéni, jez jsou v této publikaci popsana. Typicky se jedna napi. o syndromy Alfa-Mannosidosa ¢i Niemann-Pick,
které svym klinickym obrazem vyznamné kopiruji Mukopolysacharidézy II. ¢i III. typu.

Cilem publikace bylo pfinést zakladni informace reprezentujici jak medicinsky pohled na dany druh vzacného onemoc-
néni, tak i interpretaci obecné znamych tdaji o nemocnych détech pro jejich vzdélavaci prostifedi, pfesnéji pro proces
posuzovani jejich specidlnich vzdélavacich potieb.

Soucastiaktivit daného projektu OP VK je i pfiprava samostatné publikace zaméfené na Metodiku prace se zakem se vzac-

nym onemocnénim ve vzdélavani (Skolni dochdzka, jiny zptisob plnéni povinné skolni dochdzky). Tato publikace bude
pfipravena a vydana v pribéhu roku 2012.
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