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UVODNIi SLoVO

Co rok, to dalsi kapitola nasi
kroniky. Almanach 2015-2025
je pfedevSim o hrdinstvi

Pred deseti lety, kdyZ jsme drZeli v rukou prvni almanach, bylo
to jako otevrit truhlici vzpominek, odvahy a lidskosti. Psali jsme
tehdy dvacaty rok cesty naseho spolecenstvi - cesty, ktera zaca-
lavroce 1994 jednou potiebou, jednim hlasem a jednou otazkou:
Jak dal? Dnes, po tficeti letech spole¢ného putovani, uz si mize-
me dovolit bilancovat: Kam aZ jsme dosli?

Tricet let. To je 10 950 dni. Neuvétitelnych 262 800 hodin. Za-
loZeni Spole¢nosti pro mukopolysacharidosu mozna bylo gestem
odvahy a nadéje. Dnes je z néj tiicet let vytrvalosti, sluzby a sku-
tec¢ného spolecenstvi.

Tento almanach je o hrdinstvi a odvaze. Hrdinstvi nasich
déti a lasce, obétavosti i neuvéritelné trpélivosti rodica. Co rok,
to jedna kapitola. Pibéhy dalSich rodin, které se nesmazatelné

zapsaly do nasi kroniky. Plni ji vSak i dalsi stopy uplynulych let:

projekty, které s nami rostly, pribéhy, které nas zasahly a posili-
ly, i uvahy, které nam pomahaji chapat, co vSechno miZe zname-
nat slovo péce. Kazdy zaznam je jako otisk v ¢ase - tichy, mozna
nendpadny, ale hluboky svou pravdivosti.

Za téch tficet let se mnohé zménilo. Mnohé z toho, co jsme zili
vroce 1994, ziistalo v minulosti. Dnes mame vice informaci, vice
pomticek, lepsi technologie a (snad) i lepsi podminky pro Zivot.
Ale to nejzasadnéjsi zlistava: mukopolysacharidéza a podobna
které mohou rodinu v moderni dobé potkat.

Vzpominame na déti, které nas opustily. A dal chceme slouzit
tém, které jsou s nami dnes, i tém, které teprve ptijdou.

Dékujeme sourozenciim nemocnych déti, dékujeme nasim

blizkym a dékujeme vSem, kteii mohli a rozhodli se pomoci.

Za spolecenstvi rodin
Jan Michalik












Mukopolysachariddza si bere
vSéechno. Sama a bez ptani...

Karolinka a Michaelka Sabovy (MPS IlIA)

Mukopolysacharidéza je jako Pandofina skriiika. Po urcitou
dobu se v ni vyviji zlo, které az je dostatecné silné, samovolné
prolomi dvirka a zacne ubliZovat ¢lovéku zevnitf i zvenci. Jak
jemu samotnému, tak jeho blizkym. Likviduje zdravotni stranku
clovéka, psychiku pecujiciho, mezilidské vztahy, vycerpava jak
po fyzické, tak po finan¢ni strance. Bere si sama, jen tak, bez pta-
ni. At chcete, nebo ne, nemuizZete to zastavit ani zvratit. Snazite
se najit vhodnou zbrai k boji s nerovnym protivnikem, zmirnit
nasledky pachané jeho intenzivnimi a zakeinymi utoky. Arzenal
je vSak maly, ¢as netiprosny, sily dochazeji a je znovu potteba cel-
kové prehodnotit Zivotni plany a priority.

KdyZ pisu tyto radky, nasim détem Ondrovi (zdravy), Karo-
lince (MPS III) a Michalce (MPSIII) je 15, 11 a 9 let.

Ondra - jednou nas snad pochopi

Kam se bude ubirat Ondrova Zivotni draha, to je ve hvézdach.
Vérime, Ze jednou bude Stastny a spokojeny. Moc bychom mu
to prali, protoze détstvi a dospivani, které proziva po boku
nevylécitelné nemocnych sester, bych nepial Zddnému z jeho
vrstevnikd.

Chovani sester a nékteré situace doma obcas neblaze ptlisobi-
ly na jeho psychickou stranku, cozZ jsme museli fesit u odbornikt
na specializovanych pracovistich. Postupem ¢asu, jak dospiva,
nachazi Ondra zptsoby, jak vyplnit sviij volny Cas a tak se odre-
agovat. Rad sportuje (basketbal, cyklokros, parkour), ale obcas
také travi ¢as hranim na pocitaci.

Nékdy je pomocnou rukou, kdyz manzelka pottebuje vykou-
pat nebo nakrmit dcerky. Je fakt, Ze Ondra ted’ prochazi divocejsi
pubertou, ale jinak je to vSestranny, Sikovny pomocnik. I kdyZ na
néj obcas klademe vétsi naroky - coz se nékdy neobejde bez pri-
povidek - az bude dospély a bude mit na véci jiny uhel pohledu,
snad pochopi, Ze jsme to nemysleli zle. Jen nAm prosté doma mo-
mentalné chybi pomocna sila, respektive ruka.

To, kam vede Zivotni cesta Kajky a Misi, je jako hnusny sen,
ktery se promeénil v realitu. Za devét let souziti s mukopolysa-
charidézou IIIA jsme urazili kus cesty napfi¢ timto onemocné-
nim a na kazdé z dcer se nemoc projevila jinym tempem a odlis-
nym pribéhem.

Karolinka a nemocna... to nebude pravda!

U Karolinky se na onemocnéni ptislo, kdyzZ ji byly dva roky. Nam
se zdala byt v poradku, néjaké problémy jsme si viibec nepiipou-
stéli. Pamatuji se, jak jsem jednou chystal dievo na zimu, Stipal
ho na polinka. Ondra s Karolinkou, velci pomocnici, mi je spo-
le¢né nosili a ja je rovnal do dfevniku. To jsem si fikal: jaképak
onemocnénd... to nebude pravda!

Postupem casu ale Kajka zac¢ala mit hrubsirysy v obliceji, zpo-
maloval se jeji psychomotoricky vyvoj a pozvolna, asi do svych
Sesti let, zapominala vSe, co se naucila. Méla casté respiracni
obtize, proto v Sestém roce nasledovalo trhani nosnich mandli,
aby se zbavila permanentniho zahlenéni. Plisobenim nemoci se ji
také casto kazily zoubky, dvakrat jsme museli pristoupit k jejich
trhani v anestezii.

Hyperaktivitu stfida apatie

Letos bude mit Karolinka 11 let. Z divodu poskozené CNS
a ochablého svalstva prakticky prestala chodit. Také témér vy-
mizel polykacf reflex. P¥i krmeni se ndm uz nékolikrat stalo, Ze
Kajce zaskocilo sousto do dychaci trubice a nasledoval zachvat
kasle a dusnosti. Pfed par tydny jsme ji proto nechali zavést son-
du PEG - hadic¢ku, kterd ptes dutinu bii$ni vede do Zaludku. Tou
ji podavame stravu v tekuté formé. Dlouho jsme vahali, nechtélo
se nam do toho, bylo to ale nezbytné. Je pravda, Ze nam to krmeni
Kajky hodné ulehcilo.

Karolinka byla do zhruba sedmého roku Zivota hyperaktivni.
ProtoZe pak ale za¢ala mit potiZe s motorikou a chiizi, méla vétsi



potifebu odpocivat a posedavat. Hyperaktivita vyprchala, nyni
je spis klidnéjsi, az apaticka. Obcas vydava zvuky, kdyz se ji néco
libi a naopak. Hodné ji uklidiiuje, kdyz ji ¢lovék hladi po ruce,
a rada se nechda ,popéstovat”, to ¢lovéka i hezky obejme. Rada
posloucha détské pisnicky, coz stimuluje jeji naladu do pohody.
Karolinka je takové nase slunicko, i kdyz se ted’ uzZ neumi usmat
tak jako jesté loni na podzim.

Sance pro Misu...

Stejné onemocnéni jako u Kajky zjistily genetické testy i u Mi-
chalky. Bylo to ve stejny den, Michalce byly tehdy tii mésice. Uz
od narozeni byla MiSa hodné temperamentni a velky ¢ilous. Od
raného véku byla velmi ucenliv4, motoricky zdatna a postupné
se krasné rozvijela i mentalné.

KdyZz ji byly ¢tytiroky, dostali jsme nabidku na enzymatickou
terapii ve fazi studie v Barceloné. Pro Kajku tato terapie bohuzel
vhodna nebyla. Lékati do organismu Misi aplikovali kopii ne-
funkéniho enzymu AAV9-CAG-coh-SGSH. Pro nas to byla velka
nadéje a pro Michalku Sance na ,vyléceni“, nabidku dostalo pou-
ze osm pacientli s MPS v Evropé. Chvilku jsme méli obavy, jak
budeme zvladat jazykovou bariéru, cesty letadlem na kontroln{
vySetieni... No, obcas to byly opravdu vycerpavajici dvé a ptil ho-
diny letu, pak konzultace, ubytovani... Ale zvladli jsme to.

.. nemoc se nezastavila, ale zpomalila

Béhem péti let jsme absolvovali celkem 20 kontrolnich vySetteni
v Hospital Sant Joan de Déu Barcelona. Letos tam poletime na-
posledy. Pravdou je, Ze k uzdraveni Misi nedojde, ale aspori se tu
podélanou nemoc podarilo zpomalit. Asi do 6,5 let se Misa jesté
docela rozvijela jak po strance socidlni, tak psychomotorické.
Pak se néco zlomilo. Stejné jako Karolinka zacala i Michalka po-
zvolna zapominat slova, zhorsila se jeji soustiedénost a horsi se
i motorické schopnosti. Prestala jevit zajem o véci, které diive
pouzivala - kolobézku, mi¢, trampolinu... Jediné, co ji spolehlivé
funguje, je ta zatracena hyperaktivita. To takhle jednou v zapalu
zabavy vzala ze stolu nedopitou PET lahev... a pac s ni do tele-
vize. S pavucinou uprostred obrazovky se rok stara LED telka
poroucela na ekodv?r.

Vse, co bylo v jejim dosahu, jsme tedy museli postupné po-
schovavat do skiini a na policky, aby nic nemohla rozbit. Taky
ma strasné nutkani strkat vSechno do pusy - bez ohledu na to,
co to je. KdyZ jsme loni byli na vySetieni u psycholozky, v§ech-

ny véci z didaktického kuftriku bylo pti prezkumu dovednosti
potieba nejdiiv ochutnat - co kdyby néktera z nich byla tieba
k snédku. I Misa si dvakrat prosla trhanim zoubk v anestezii.
Prestoze je velky raubif, mame ji moc radi, ¢ertika jednoho.
Ono totiz kdyz nékam jdeme, vidét nas jeSté neni, zato slySet
uz ano!

Skolni dochazka dcer — $est hodin klidu pro manzelku
KdyzZ byly holky mensi, trvali jsme na jejich zac¢lenéni do kolekti-
vu déti v mistni MS. Netusili jsme, Ze se setkame s takovou nevoli
ostatnich rodict. Bylo pro né neprijatelné, aby jejich zdravé déti
sdilely tfidu s nasimi hendikepovanymi dcerami. My jsme vSak
trvali na svém a zaclenéni jsme si vyvzdorovali prostfednictvim
SPC ve Zliné. Tim jsme si znepratelili nékteré zdejsi rodice. Tak
at... Déti si postupem casu na sebe zvykly, s nékolika z nich se
Kajka s MiSou dokonce kamaradily. Holky k sobé mély prifazeny
moc hodné asistentky.

Nyni dévéata navstévuji specialni ZS ve Slavi¢iné-Hradku,
kde travi ¢as spolecné ve stejné tiidé s dalSimi ctyimi znevyhod-
nénymi détmi. Tridu spolu vSichni sdileji v jisté harmonii a pe-
dagog s asistentkou jsou moc fajn lidi. Nebrani se poznavat nové
véci a jsou veelku vstiicni vici potfebdm nas, rodicd, co se tyka
péce o déti.

Holky jsou od 8 do 14 hodin ve $kole, diky tomu ma manzelka
i chvilku pro sebe nebo €as na zatizeni véci okolo doméacnosti.
Zenu také vzdy podpoii konverzace s pani Alenou Michalikovou
ze Spolecnosti pro MPS, je ji opravdu velkou psychickou oporou.

Nemoc nas obohatila o nové pratele

Se spoustou véci nam doposud pomohla pravé Spolecnost pro
MPS, ale také nadace Zivot détem a Dobry andél. Slo nap¥iklad
o administrativni zleZitosti - od vypliiovani formulara kvili
specialnim pomtickam pro dévcata, cerpani riiznych prispévki
na déti, na péci az po pomoc s rekonstrukci a bezbariérovymi
upravami domu, v némz Zijeme. Kvili nekontrolovatelné hyper-
aktivité dévcat bylo nutné instalovat do vSech zarubni specialni
kovové branky, které si dcery samy neotevi-ou. Nezbytné byly
i kryty rohi, zaslepky, zabrany, petlice na skriiky...

Jak nemoc postupovala, resili jsme i porizeni specialnich po-
micek - specidlniho dvojkocaru, pak samostatnych ko¢ard, in-
teriérovych specidlnich zidlicek, oto¢nych autosedacek, prostor-
ného vozidla, anatomickych pomticek...



Abych vsak nepsal jen o negativnich vécech...

S dévcaty ¢asto chodivame na projizd’ky s ko¢ary po okoli bydli-
$té. Karolinka ma tyto vyjizd'’ky moc rada a vzdy, kdyZ si to ma-
Sirujeme okolo nedaleké prehrady, bedlivé sleduje, co se okolo
nas déje. Clovék aZ Zasne, jak dokaZe tfeba tii hodiny v ko¢aru
uplné v klidu sedét - tedy kdyz je prebalena a nakrmena. Prosté
si uziva kazdou minutu vychazky.

0d roku 2015 jezdime na spole¢nd setkani rodin ze Spolec¢-
nosti pro MPS, nedavno jsme byli také na rehabilitacnim pobytu

PRIBEH RODINY SABOVYCH

vlaznich v Klimkovicich. VSude tam jsme poznali rodiny s détmi,
které maji podobny osud. BEhem Zivota s mukopolysacharidd-
zou jsme vibec potkali spoustu uzZasnych lidi, které bychom za
normalnich okolnosti asi nikdy nepoznali. Stali se nas§imi kama-
rady. Jini lidé, ktef'{ si na naSe pratele naopak jen hrali, se k nam
otocili zady a odesli nam ze Zivota.
Jsem tak rad, Ze vSe to zlé je i k né¢emu dobré.
Roman Sabo, tatinek Karolinky a Michaelky
brezen 2023




Diagn6za zavazné nemoci u ditéte
rodice Silené zaskoci

Zavazna diagnéza ditéte je pro rodice Sokem,
ktery obraci Zivot naruby. Pravé v téchto chvi-
lich je ale klicové védét, Ze na to nejsou sami.
Profesor Jifi Zeman, vyznamny cesky pediatr,
stal u zrodu Spolecnosti pro mukopolysacha-
ridosu (MPS), ktera uz tfi desitky let pomaha
rodinam déti s timto vzacnym onemocnénim.
V rozhovoru vzpomina na zacatky, popisuje
pokrok v diagnostice alé¢béi to, proc¢ je véasné
rozpoznani onemocnén{ zasadni.

Kdyz vznikala Spoleénost pro MPS, byl
jste u toho. Jaka byla situace pacientt
s mukopolysacharidézou v 90. letech
20. stoleti? Co vlastné vedlo k zalozeni
této organizace?

MPS predstavuje heterogenni skupinu chronic-
kych onemocnéni, jejichZ klinicka i laboratorni
diagnostika byla az do zac¢atku 90. let 20. stole-
ti v plenkach. Pfitom zavaznost a pokracujici
progrese onemocnéni, na které tehdy nebyla
dostupnd zadna 1écba, vedla v mnoha rodi-
nach k rozvoji frustrace a psychosocialnim
i ekonomickym problémim. Tehdy za mnou
priSel prof. Jan Michalik s navrhem na zalo-
Zeni Spole¢nosti pro MPS a ndpadem na heslo
,kde neni nadéje, zbyva laska“. Zpocatku byla
fada rodict k doporuceni, aby se do Spolec-
nosti pro MPS prihlasili, pomérné skepticka,
v obavach, Ze jim to nijak nepomuze ani ne-
prinese nic dobrého. Nastésti se vétSina rodin
rozhodla, Ze alespon jednou zkusi prijet na
spolecné setkandi. Jiz zahy se ukazalo, Ze to byl
vynikajici ndpad, a pokud vim, nikdo z rodi¢a
nelitoval. Tak postupné stoupal i pocet rodin,
které se setkavaly.

Vzpominate na atmosféru na setkani ro-
din? Co vam utkvélo v paméti nejvice?

Organizace a struktura i socialni a spolecensky
vyznam prvnich setkdni, které Jan Michalik
pripravoval spolu se studentkami a studen-
ty Pedagogické fakulty Univerzity Palackého
v Olomouci, mé i vSechny rodice ohromily a vel-

mi mile prekvapily. Prakticky kazda rodina,
ktera kdy prijela na své prvni setkani, zacala
jezdit pravidelné na vSechna dalsi. Navic se
mnohé rodiny zacaly samy podilet na aktivi-
tach Spolecnosti a pomahaly Janu Michalikovi
planovat a organizovat dalsi akce v riznych re-
gionech po celé CR. Tato prace se stala vyznam-
nou soucasti zivota vétsiny rodin s MPS.

Muzete prozradit néjakou zajimavost
nebo prihodu z té doby?

Soucasti mé prace s rodinami s MPS bylo také
genetické poradenstvi. A pred vice nez dvaceti
lety mé navstivila sestrenice jednoho ditéte
s MPS se svym partnerem a ptali se na riziko
vyskytu této nemoci u jejich budoucich déti.
Nejlepsi metodou pro urceni rizika, véetné
eventualniho prenasSecstvi MPS u zdravého
¢lenarodiny nebo partnera, je molekularnége-
netické vySetfeni mutace v genech pro jednot-
livé podtypy MPS. VySetteni se provadi v DNA
izolované z malého vzorku krve nebo slin. Se-
stfenici i jejimu partnerovi jsem odebral 2 ml
krve a osobné odnesl do laboratorfe Standovi
Kmochovi a Martinu Hrebickovi s prosbou,
aby jejich DNA co nejdtive vySetrili. Zkracené
feceno, oba se mi od srdce vysmali s pouka-
zem na to, Ze viibec nevim, Ze genova podsta-
ta podtypu MPS, ktery se vyskytuje v rodiné
sestrenice, neni znam3, takze pozaduji néco
nemozného.

Ale vy jste se nevzdal...

Nakonec mi nabidli, Ze pokud seZenu krev od
co nejvétsiho poctu ¢lent rodiny, tak se po-
kusi gen objevit. To se jim nakonec i podatilo.
Vysledek nalezu nového genu jsme publikovali
ve vyznamném odborném tisku, ja mohl do-
koncit genetické poradenstvi v rodiné a nase
vyzkumna laborator v Praze na Karlové se sta-
la vyznamnou souc¢asti mezinarodniho vyzku-
mu novych nemoci. Od té doby jsme na Karlové
objevili 25 novych dosud neznamych geneticky
podminénych nemoci.

Jak se za poslednich tficet let zménila
diagnostika? Priblizte prosim metody,
které nyni umoznuji dfivéjsi odhaleni
této nemoci.

Pivodné byla diagnostika MPS zaloZena pou-
ze na klinickém podezieni oSetiujiciho 1ékare,
metabolickém vySetieni mukopolysacharidi
(glykosaminoglykanti) v moci, rtg vySettreni
hlavy, patere a panve a histochemickém vyset-
reni vzorku kostni diené nebo jater ziskaném
invazivni biopsii. Sou¢asna diagnostika je za-
loZena na neinvazivnim vySetreni DNA ve 2 ml
krve. V nékterych zemich EU se jiz provadi
i diagnostika pomoci rozsifeného novoroze-
neckého screeningu dédi¢nych poruch meta-
bolismu v suché kapce krve.

Které terapie dnes pacientim pomahaji
nejvice a jaké jsou jejich limity?

V dobé, kdy jsme zakladali Spole¢nost pro MPS,
nebyla dostupna zadna lécba a prognéza byla
u vSech déti krajné neprizniva. To se u rady
podtypi MPS vyznamné zménilo. V souc¢asné
dobé se pouzivaji riizné metody lécby, které
zabranujf progresi lyzozomalniho stiadan{ ve
transplantace hematopoetickymi kmenovymi
butikami z kostni direné HLA identického darce
(HSCT) udétis MPS typu I nebo enzymova sub-
stitu¢ni terapie (ERT), ktera nahrazuje funkci
chybéjictho enzymu u déti s MPS typu II, IV, VI
a VII i u mirnych forem MPS typu I Uspésna
lécba je vsak vzdy podminéna i v€asnou dia-
gnostikou. U nékolika podtypt MPS, naptiklad
MPS IIIA, se Gispésné rozviji i genova terapie.

Jak se zménila pramérna délka a kvali-
ta zivota nemocnych s MPS? Mlzeme
dnes mluvit o tom, Ze jim lé¢ba umoz-
nuje prozit plnohodnotnéjsi zivot?

Soucasna 1é¢ba vyznamné prodluzuje Zivot
u vétsiny pacientli s MPS a znacné zlepSuje
i kvalitu jejich Zivota. Je vSak tfeba pripome-
nout, Ze vyznamnou podminkou pro Gspésnou



1é¢bu pacienti s MPS je véasnd diagnostika
vraném détském véku.

Které odbornosti se dnes podileji na
péci o pacienty s MPS a jak dulezita je
mezioborova spoluprace?

MPS postihuje v rizné mife zdvazZnosti celou
fadu tkani, véetné jater, srdce, mozku, skeletu
atd. Multioborova spoluprace je tedy napros-
to nezbytna. Vedle pediatri a internistt se na
péci o déti i dospélé s MPS podileji odbornici
zfad ortopedi, otorinolaryngologt, neurologt,
neurochirurgd, kardiologti, hematologg, oftal-
mologd, pneumologt, psychiatri a psycholog.

Jaké vyzvy vidite v dostupnosti inova-
tivni lécby v Ceské republice? Zajima
mé, jak do toho vstupuji zdravotni po-
jistovny a regulaéni organy.

Diky novym objeviim se stale objevuji nové
nebo lépe ucinné metody lécby MPS. Jejich
schvalovani na evropské i narodni tirovni pod-
1éha prisnym regulacim tykajicim se i¢innosti
i bezpecnosti. Tyto léky vSak piredstavuji velky
problém pro zdravotni pojiStovny kvili ex-
trémnim finan¢nim nakladim, které dosahuji
az nékolika desitek miliont korun ro¢né na jed-
noho nemocného. S rozvojem modernich tech-
nologii bych predpokladal, Ze vyroba lékti bude
¢im dale levnéjsi, ale opak je pravdou, protoze
nové léky jsou obvykle drazsi nez ty ptivodni.

Je néco, co vas prekvapilo nebo za-
skocilo v oblasti vzacnych onemocnéni
v pribéhu vasi prace?

V oblasti dédi¢nych poruch metabolismu jsem
zazil obrovsky rozvoj novych diagnostickych
metod, nejdiive enzymatickych a pozdéji i mo-
lekularnégenetickych. Vyznamné se rozvinu-
la dostupnost enzymové substitucni terapie
nahrazujici funkci postizeného enzymu u déti
s MPS typu I, II, IV, VI a VII. Ale prekvapivé se
ukazalo, na rozdil od mych predstav v dobé mla-
dosti, Ze ptivodni nadéje na brzkou a dostupnou

lé¢bu pomoci genové terapie a genetického inze-
nyrstvi se stale odkladaly a dale se posouvaji do
budoucnosti. V posledni dobé se genova terapie
zacala pouzivatjen u détis MPS typu IIIA a najeji
dlouhodobou ti¢innost si zatim musime pockat.

Co je podle vas nejvétsim Gspéchem
Spolecnosti pro MPS za uplynulych tfi-
cet let?

Spole¢nost pro MPS opakované prokazala, ze od
svého zaloZeni aZ dosud piedstavuje vyznamny
socialni, psychologicky i spolecensky ptinos pro
vétsSinu rodin s MPS, a opakované slouzila i jako
vzor pro vznik dalSich spole¢nosti pro vzacna
onemocnéni v Ceské republice. Tento tispéch je
bezesporu zasluhou soustavné prace jejiho otce
zakladatele prof. Jana Michalika, ktery spojil
svou vysokou odbornost a erudici vysokoskol-
ského pedagoga s celozivotni a neutuchajici em-
patii pro nemocné déti a jejich rodice.

Co byste vzkazal rodinam, které se dnes
poprvé setkavaji s vaznou diagnézou?

Diagnéza zavazné nemoci u ditéte vzdy oba
rodice velice piekvapi a Silené zasko¢i. Po ur-
¢itou dobu nemohou rodice nec¢ekanou a nepti-
znivou zpravu prijmout, vstrebat ani pochopit.
Vzdy by méli mit prilezitost si o nové vzniklé
situaci promluvit s prislusSnymi odborniky na
dané onemocnéni a v sou¢asné dobé se mohou
optit o pomoc a podporu Center provazeni,
ktera funguji v fadé regiond v ramci fakultnich
nemocnic. Pokud se jednd o MPS nebo dalsi
stfadava onemocnéni, 1ze primo kontaktovat
i Spole¢nost pro MPS. Jesté sloZitéjsi je situace
rodict, u jejichz ditéte je diagnéza stanovena
pozdé, tedy azZ v dobé plné rozvinuté nemoci.
Casto ziskali nedtGvéru ke zdravotnictvi, pro-
toze se svym nemocnym ditétem jiz prosli ra-
dou vySetreni a nikdo jim nejenZe nepomohl,
ale ani pomoci neumél. Navic u déti s pozdni
diagnostikou nenf soucasna terapie dostatec-
né Uc¢inna. I témto rodinAm mohou pomoci
Centra pro provazeni a Spolecnost pro MPS.

prof. MUDr. Jifi Zeman, DrSc., FCMA

Emeritni pfednosta Kliniky
pediatrie a dédi¢nych poruch
metabolismu 1. LF UK a VFN

v Praze na Karlové, absolvoval
Fakultu détského lékaFstvi UK

a slozil atestace I. a Il. stupné

z pediatrie a atestaci z |ékarské
genetiky. Je nebo byl ¢lenem Fady
domacich i zahrani¢nich Iékafskych
spolecnosti a redakénich rad
¢eskych i zahrani¢nich ¢asopisu

a po dvé volebni obdobi pracoval
jako predseda Ceské pediatrické
spolec¢nosti JEP.

Je autorem nebo spoluautorem
200 védeckych publikaci
zamérenych predevsim na oblast
dédi¢nych poruch metabolismu.
Se svymi spolupracovniky a Ph.D.
studenty z 1. LF UK a Fyziologického
astavu AV CR se podilel na objevu
fady novych nemoci a novych
genul. Za vyzkumnou praci obdrzel
vyznamna ocenéni za védu, véetné
Ceny ministra skolstvi CR, tfi Cen
ministra zdravotnictvi CR a Ceny
rektora Univerzity Karlovy.






Pomoc prisla ve chvili, kdy uz jsme ji
necekali. Navzdy zUstaneme vdécni

Filip Janda (MPS IVA)

Pondéli 17. zat{ 2007. Ten den mam zapsany jako nejStastnéjsi
vmém zivoté. Narodilo se mi prvni dité, nas Filipek. Nebyla jsem
zrovna nejmlads$i maminka (bylo mi v té dobé 31 let), byla jsem
proto moc Stastna, Ze vSe probéhlo bez komplikaci. Ani na chvili
mé nenapadlo, Ze by n4a$ syn mél byt nemocny. I v dalSich letech
se Filda vyvijel moc dobre, zkratka jako kazdé zdravé dité. Byl
velice Sikovny, rychle se vSe ucil, brzy mluvil, byl velice zvidavy,
ale také moc hodny chlapecek.

Varovné signaly
Prvni véc, nad kterou jsem se pozastavila a uvédomila si, Zze by
s Filipkem mohlo byt néco v neporadku, se stala na détském hti-
$ti u nds za domem. Chodili jsme si tam pohrat pred obédem, Fil-
dovi byly tehdy ¢tyti roky.

Na hristi bylo nékolik zhruba stejné starych klukd a holek
a vSichni bez rozmyslu, tak jak to déti délaji, klouzali na sklu-
zavkach, prolézali provazovymi a drevénymi titvary, béhali a hrali
si. Nas Filipek byl ale tplné jiny - opatrny. Na nékteré prolézacky
se bal a na ostatnich jsem ho musela dost vyrazné povzbuzovat.
Zatimco ostatni maminky své ratolesti upozoriovaly slovy ,nebé-
hej tak rychle, nelez tak vysoko, pofadné se drz", ja méla presné
opacny problém. Fildu jsem premlouvala na kazdou atrakci a po-
vzbuzovala ho do kazdého stupinku. Kdyz uz se to podarilo - zacal
se tieba klouzat a byl na moment $tastny - za chvilku byl unaveny.
Vyssi prolézacky odmital a béhal jen kratce a malo. Tam jsem si
tehdy uvédomila, Ze ma Filipek néco jinak nez ostatni déti.

Bod zlomu

Pozdéji ve Skolce se mnou pani ucitelky probiraly, Ze je Fili-
pek strasné pomaly, Ze je na prochazkach zdrzuje a Ze je ¢asto
unaveny. V té dobé se k inavé pridaly i bolesti nozicek. Zista-
val tedy se mnou a se svou Cerstvé narozenou sestrickou Miou
doma. U détské pani doktorky jsem vSe konzultovala. Po néjaké

dobé jsme se domluvily na hospitalizaci v budéjovické nemocni-
ci, kde Filda prosel nékolika vySetienimi. Vysledek znél: posko-
zené klouby, hlavné kycelni, k tomu kostni i kloubni anomalie.

Néasledovalo vySetieni v prazské fakultni nemocnici na oddé-
leni metabolickych vad a zjisténi tragické diagnézy: mukopoly-
sacharidéza typu IVA. Filipkovi bylo pét a ptil roku. A nam se ten
den zbofril svét.

Cestou autem domi z nemocnice nepadlo jediné slovo. I mgj
muz mlcel, byli jsme oba v Soku. Nasledné pocity se viibec nedaji
popsat... Beznadéj, litost, strach. Myslela jsem, Ze nam kon¢i Zi-
vot, Ze uzZ se nebudeme smat, nebudeme $t'astni a nasSe milované
dité bude jen trpét.

Berle naporad

Nasledovaly operace kycli, postupné byly tfi, bylo to velmi na-
rocné obdobi. Nas Filipek to zvladal statecné, blahové jsem se
tésila, Ze po operacich se vSe zlepsi natolik, Ze bude Filda zase
normdlné chodit. Berlicky vSak uz nikdy neodloZil.

Kdyz se zotavil z operaci, nastoupil opozdéné do prvni tiidy.
Pocitala jsem s tim, Ze ho zdravi spoluzaci neptijmou dobfte, ale
chtéla jsem mu dopi-at normalni $kolu, moc o to stal. K mému udi-
vu ho déti vzaly mezi sebe bez problémd. Nikdo se mu nesmal,
naopak mu vsichni pomahali, a tak si nasel ve tridé i skvélého
kamarada Stépéana. Byla to velika tileva, zlistane tedy ve §kole se
zdravymi détmi. Jupfii.

Od zoufalstvi k nadéji

Fildiv zdravotni stav se ale prudce horsil, k berlickam se pridal
invalidni vozik. A my zacali bojovat o novou 1é¢bu, které se v Ces-
ké republice objevila a uz poméhala prvnimu chlapci se stejnou
diagnézou. Lék by sice Fildu nevylécil, ale byla velka Sance, Ze by
pribéh nemoci zpomalil, moZna i zastavil, a oddalil tim smutnou
progndzu.



Nedarilo se ndm. Zdravotni pojistovna odmitala Fildovi
terapii hradit. Moc ndm pomohla Spole¢nost pro MPS, ktera
se nabidla zaplatit sluzby pravnika a zkusit na pojistovnu za-
plsobit touto cestou. Vysledek se nedostavil ani tak. A nam
utikal €as. Jednim z kritérii nasazeni lécby bylo, Ze maly pa-
cient nesmi pirekroéit vék Sesti let. Sli jsme s nadim p¥ib&hem
i do televize, ¢inkovali jsme v reportazi o potrebé lé¢by pro
tyto pacienty... A zase zadny vysledek. Byla jsem smutna
a zoufala.

Filipktv Sesty rok jsme oslavili bez 1é¢by. Ale jak to Zivot né-
kdy umi, kdyZ uZ jsme v nic nevétili a Filipkovi bylo skoro de-
set let, pfimluvil se za nas tehdejsi ministr zdravotnictvi Adam
Vojtéch (navzdy mu zlistaneme vdécni). Lécit se zacal nejenom
Filipek, ale i dalsi stejné nemocné déti. Byla to obrovska leva,
veliké Stésti a radost. Filda mél skvélé vysledky, citil se dobre,
ustoupily bolesti a nemoc se zastavila. Vim, Ze ne iplné a ne na-

vzdy, ale mné spadl ze srdce obrovsky tézky kamen. Zase jsem
byla Stastna.

Kdo by to kdy rekl!

0d té doby jezdime na kazdé setkani Spolecnosti pro MPS, jsme
za ni moc radi. Jsou v ni skvéli lidé a my si moc vazime toho, ze
muzeme byt jeji souc¢asti. Tam si vzdy odpocineme a uvédomime
si, Ze nejsme sami.

Filda ma za sebou operace patere. Bylo nutné mu upravit né-
které obratle, aby mu nezacaly utlacovat michu. Zotavil se z nich
ale opét dobre. Ma spoustu zdravotnich potizi, ale zvlada je. Dnes
je mu sedmnact let a uspésné se dostal na stiedni Skolu. Chodi
na obchodni akademii v Ceskych Budéjovicich. Kdo by to kdy
rekl! S kamarady chodiiven, nestydi se za ného, Ze je na vozicku.
Dostal se prosté do skvélé party. VSichni vime, Ze je jeho zdravi
kiehké a v zivoté to nebude mit jednoduché, ale snazime se Zzit
dneskem a nemyslet na to, co bude. Je to skvély kluk - chytry,
vtipny, kamaradsky, cestny - a my ho moc milujeme.

Petra Jandovd, maminka Filipa
tnor 2024
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Ma hudebni sluch
arytmus v téle, taky
proto rad tancuje.

Je to paradox — to, co by
mu opravdu Slo, napino
délat nemUze.

Sarka Patakova
maminka Adamka






Adamek ma o budoucnosti
jasno — bude youtuber!

Adamek Patak (MPS IV)

Je ¢tvrtek vecer a za ndmi dalsi kapacka. Nova davka 1éku, ktery
Adamkovi a dalsim détem s MPS IV. typu pomaha odbouravat
z téla Skodlivé latky. Enzymaticka terapie. Moje Zivotni vitézstvi
a nadéje. Diky ni mohu doufat, Ze se stane zazrak - Ze se vcas
najde 1€k, ktery tuhle krutou nemoc nejen zpomali, ale zastavi
uplné.

Adamek je prvnim standardnim ditétem s timto onemocné-
nim, u néhoz se podatilo prosadit1é¢bu. Ztejmé tomu napomohla
nase vytrvalost, Adamkiv vék i podpora ze strany Spole¢nosti
pro MPS.

Mij syn byl vlastné precedens. Po ném byla tato nakladna léc-
ba schvélena dalSim détem s MPS IV.

Pravidelny vylet do Prahy

Co takova terapie obnasi? Kazdy ¢tvrtek vyzvedavam Adam-
ka ze Skoly hned po vyucovani a mifime rovnou na olomouc-
kou détskou kliniku na kapani - vychlazené 1éky s sebou. Pri
kapacce se Adam naji, udélame ¢ast tkol. Samotné kapani
trva asi dvé hodiny, se v§im okolo témér jednou tolik. Takto to
jde trikrat do mésice, kazdy ¢tvrty tyden jedeme na kapacku
obecné fakultni nemocnice na Karlové ndmésti nenf preparat
dostupny.

Vstavame hodné brzy rano, ale do Prahy se Adamek vzdy
tési - je tam totiZ metro! Syn zna vSechny linky, vi presné, odkud,
kam a pres co jedou, kde maji kone¢nou. Je to stejna vasen, jakou
ma pro tramvaje, vlaky a Zeleznice. Vyzna se i ve vSech Ceskych
uzkokolejkach. Minimalné jednou ro¢né musime jit v Praze do
Kralovstvi Zeleznic a muzea MHD.

0 své budoucnosti mé jasno - rik, Ze bude youtuber. To, aby
nemusel vstavat rano a taky aby si vydélal vic penéz diky odbé-
rateldm. I téma uz ma vybrané - MHD. Hrace pry bude ve virtu-
alnim prostoru vozit v tramvajich, specidlné dvouvozovych, do

téch se totiz vejde hodné cestujicich. Jako vzor zatim vedou ty
olomoucké. Chysta se taky vytvorit vlastni hru na Robloxu.

Adamova poznamka — moje ticha radost

Zatimco piSu tyto radky, Adamek ve svém pokoji dopisuje tikoly.
Pfi tom si prozpévuje oblibené hity, tifeba Pokace. Ma hudebni
sluch a rytmus v téle, taky proto rad tancuje. Je to paradox - to,
co by mu opravdu $lo, naplno délat nemtze. Ale nevzdava to.
Kdyz se ho zeptate, co ma ve $kole nejradsi, odpovi, Ze télocvik
a plavani.

Letos je ve treti tiidé. Stejné jako chodil do bézné skolky, i za-
kladni Skolu zvlada spolu se zdravymi vrstevniky. M4 asistent-
ku, specidlni zidli a moznost poleZet si na gauci, kdyz ho rozboli
zada, ale jinak nema vyjma télocviku zadné ulevy. Je to kluk jako
kazdy jiny. Dokonce provadi i lumparny! Jednou se s kamaradem
rozhodli vyzkouSet, jestli se da toaletnim papirem ucpat zachod.
Vhodili do néj celou roli a byl z toho samoziejmé prisvih. Adam
dostal i pozndmku do denicku. Zlobila jsem se jen naoko, ve sku-
teCnosti jsem byla py$na - co by za takovou poznamku dali jini
rodi¢e nemocnych déti!

State€ny rytif v brnéni
KdyZ se na Adamka divam, napada mé, Ze je jako rytif v brnéni.
Poi'ad v néc¢em sevieny. Pes den nosi celotrupovou ortézu kvili
bederni pateri, na noc ortézy, které maji zajistit rovny rist no-
hou. Snad pravé diky tomu dosud nepotteboval Zadnou ortope-
dickou operaci. Déti s nasim typem MPS podstupuji zakroky na
kolenou, ky¢lich a rizikovou operaci kréni patere.
To vSechno je pro nas - doufam - jeSté daleko. Vdécime za to
urcité i 1écbé. Kdyby ji nebylo, mozna uz je Adadmek na vozicku.
On pritom sam dojde do Skoly a dal jezdime alespoii na kratké
vylety na kole a kolobéZce. Dnes ma hladinu 1éku, ktery mu do
téla dodava chybéjici enzym, setrvalou, zmény po kazdé kapacce



proto nejsou tak viditelné. Prvni davky s nim ale délaly hotové
zazraky. Vypadal, jako by si néceho ,Slehnul”. Z unaveného klu-
ka, ktery hlavné polehaval, bylo najednou dité plné energie.

Maly velky muz

Musim priznat, Ze vzdalenosti, které ujde nebo ujede, se zkracuji.
Nepatrné, ale je to tak. To, Ze je nemocny, si uvédomuje. Obcas
si posteskne, Ze by si chtél normalné hrat s kamarady. Taky by

chtél vyrist, nebyt maly. UZ ted je o hlavu mensi nez spoluzaci
a citi to. Proto stale doufam, Ze se najde dalsi 1ék. S Addmkovou
nemoci se smifit nedokazu, u¢im se s ni zit. Spoléhdm na to, Ze je
to velky bojovnik, a na to, co bude, se snazim nemyslet. Zijeme
pritomnosti.

Sdrka Patdkovd
maminka Addmka
kvéten 2023



Zivot s MPS v zadech.
Pribéhy odvahy, snu a vytrvalosti

Co vSechno se da stihnout, kdyZ ¢lovék Zije s nemoci, ktera ho
fyzicky omezuje, ale nedokaze zastavit jeho sny? Jak silné je roz-
hodnuti nevzdat se svych planti ani radosti z kazdého dne?

Tady jsou ¢tyti vyjimecné pribéhy. Jejich hrdinové ziji s mu-
kopolysachariddzou, jeZ ovliviiuje nejen télo, ale i kazdodenni
moznosti a prilezitosti. Jejich slova vsak dokazuji, Ze skutecna
sila nepochéazi z fyzické kondice, ale z odhodlani, odvahy a touhy
zZit naplno i navzdory piekazkam.

Bara miluje hudbu, ru¢ni prace a pomahani druhym. Jeji cesta
vzdélavacim systémem nebyla jednoduchg, ale s pokorou a vy-
trvalosti hleda smér, ve kterém mize byt uzitecna i $tastna.
,Hudby a rucnich praci jsem se nikdy nevzdala a ani nevzdam,”
odpovida s klidem a jistotou.

David dnes studuje doktorat. Piestoze kazdou zkousku bé-
hem bakalarského studia skladal na druhy nebo tteti pokus, ne-

Bara

vzdal se. ,Kousl jsem se a vydrzel,“ vzpomina. A zaroven dodava:
JJe dilezité znat své limity a nebat se jit svou cestou.“ Véri, ze
vzdélani ma smysl, ale jen tehdy, kdyz clovék vi, pro¢ do néj jde.

Honza si Sel za snem pracovat se zvitaty, i kdyz mu malokdo
véril. Dnes ma za sebou pracovni zkusSenosti ze zoologické za-
hrady, dostal se do Afriky i Asie, staral se o mladé geparda. ,Rekl
jsem si, Ze jim viem ukazu, Ze to jde. Ze moje sny nejsou jen plané
fantazie,” vypravi. Pravé tam, kde mu okoli davalo najevo, Ze ,na
néj tak nékdo ceka“, nasel nakonec podporu a misto, kde mohl
rist.

A Nikola? Studuje specidlni pedagogiku, pracuje s détmi,
prednasi, uc¢i se znakovy jazyk i turectinu. Svym elanem dokazu-
je, ze i se zavaznou diagnézou lze zit aktivni a smysluplny Zivot.
»,Nechci se nudit. Chci stale zkousSet nové véci a Zit naplno,” rika
s ismévem.

Nikola



Bara Klucka: Hudby a ru¢nich
praci se nikdy nevzdam

Zivot s mukopolysacharidézou neni jed-
noduchy - to vi Bara moc dobre. Od dét-
stvi se potyka s tim, Ze ji nemoc postupné
ubira sily, ale nikdy ji nepripravila o chut
zit naplno. Jeji pribéh je nejen svédectvim
o odvaze a vytrvalosti, ale i o sile rodin-
ného zazemi, vnitfni motivaci a schop-
nosti najit si své misto v systému, ktery
neni vzdy privétivy. A i kdyz nékteré sny
zlstaly nesplnéné, jiné si Bara plni kazdy
den s usmévem.

Od malicka méla rada hudbu a ruéni
prace. ,Snila jsem o tom, Ze budu tanec-
nice,“ vzpomina. ,Poté jsem chtéla vy-
studovat i Skolu zaméfenou na vytvar-
nou c¢innost, ale uvédomila jsem si, Ze to
je nerealné. Hudby a ruc¢nich praci jsem
se nikdy nevzdala a ani nevzdam.” Jeji
détské sny postupné formovala diagnoé-
za mukopolysacharidézy, ktera zasahuje
predevSim pohybovy aparat a celkovy
metabolismus. Presto se Bara rozhodla
Zit co nejaktivnéjsi zivot.

Zakladni Skola pro ni byla naroc¢ng,
a tak zvolila studium na stfedni Skole pro

télesné postizené v Janskych Laznich, obor
obchodni akademie. ,No, ja a Ucetnictvi
moc neslo dohromady,” rika. I tak studium
uspésné dokoncila a rozhodla se pokraco-
vat dal. Zapsala se na vysokou skolu, obor
ceStina - némcina. Studium ale nakonec
musela ukoncit. ,Bylo to pro mé naro¢né
i vzhledem ke zdravotnimu stavu. Opét
jsem byla mezi samymi zdravymi a jes-
té jsem bydlela na jiné koleji neZ ostatni
a podminky nebyly pro mé vyhovujici.”

Po ukonceni studia ztistala tri roky
doma. Citila, Ze potfebuje zménu, a tak
se vratila na svou byvalou stredni skolu,
tentokrat na obor obchodni $kola. ,Zde
jsem poté i rok pracovala jako asistentka
vychovatele. Prace mé naplnovala natolik,
Ze jsem si uvédomila sviij potencial.“ A ne-
zlstalo jen u toho. Rozhodla se nastoupit
jesté na obor provozni sluzby. ,Vareni mé
hodné bavilo. Na tomto oboru jsem si uve-
domila, co a jak budu potiebovat, az se
budu nékdy stéhovat.”

Ve Skolnim prostredi dnes Baru znaji
vsichni a védi pro¢. ,Pomdham pfti riz-

nych skolnich akcich, spoluzakiim poma-
ham s ucenim a pedagogicti pracovnici
maji ve mné i oporu v tom, Ze se jini Zaci
mohou na mé obratit, kdyz budou po-
trebovat néco doucit.“ Sama vnima, Ze ji
Skola dava smysl i zazemi, které dlouho
hledala.

Na otazku, na co je ve svém Zivoté nej-
vic hrda, odpovidd bez vahani. ,Nejvic
jsem hrda na to, Ze jsem si uvédomila, kdo
je v zivoté pro mé dulezity a kdo ne. Mam
skvélou oporu ve své mamce a sestie Pav-
liné a tyto dvé oslibky jsou pro mé nejdi-
lezitéjsi.

Velkou motivaci pro ni zlistava pomoc
druhym. ,Hodné mé bavi pomdahat dru-
hym, byt jen tim, Ze jim povypravim svij
zivotni pribéh. Proto jsem se také pred
tfemi roky rozhodla, Ze vystuduji obor
socialni ¢innost. Skola mé bavi, rada se
dozviddm nové a uzite¢né véci.“ A jak si
predstavuje svou budoucnost? ,Kdo vi,
treba za par let budu sedét nékde v kance-
l14ri a davat cenné rady tém, ktet'i je budou
potiebovat.”



Mgr. David Pham: Je dulezité znat

své limity a nebat

Prestoze se od détstvi pohybuje na inva-
lidnim voziku, nemoc pro néj nikdy nebyla
dtivodem, aby se vzdal svych cild. Naopak.
Naucil se s ni Zit tak, aby ho omezovala co
nejméné. Dnes je studentem doktorského
studia na Pedagogické fakulté Univerzity
Palackého v Olomouci a svou cestu si vy-
budoval krok za krokem. Navzdory pre-
kazkam i vlastnim pochybnostem.

»,Moje mamka mi vzdycky rikala, ze
nebudu pracovat rukama, tak at pracuju
hlavou. A toho se drzim cely zivot,” fika
David. Zac¢atky na vysoké Skole pro néj
nebyly jednoduché. Nové prostredi, sys-
tém vyuky, samostatnost. To vSe byla vy-
zva. ,Skoro kazdou zkousku jsem opako-
val. BEhem jednoho zkouskového obdobi
jsem byl tifeba dvacetkrat v Olomouci.
Ale nakonec jsem to zvladl. Kousl jsem se
avydrzel.“

Ve své bakalai'ské praci se vénoval bez-
bariérovosti Zelezni¢ni dopravy na trase
Praha-Ostrava. Nejlépe z jeho porovnani
vysSel Leo Express - jejich nizkopodlazni
vlaky umoznuji vozickarim cestovat bez
pocitu, Ze nékoho obtézuji. Téma pristup-
nosti a samostatnosti lidi s hendikepem
zustava Davidovi blizké i nadale.

Ucenim travi hodné Casu a priznava, ze
je tak trochu ,deadliner”. ,VSechno délam

se jit svou cestou

na posledni chvili. U¢eni mi nikdy moc ne-
Slo a porad mé za to nékdo peskuje. Stejné
to bylo i s bakalarkou nebo diplomkou. To
nemuzu ani Fict, jak moc na posledni chvili
jsem to psal,” Fika. ,Studium mé zménilo.
Naucil jsem se byt vytrvaly. A taky plano-
vat,“ dodava s usmévem. Na doktoratu se
chce dal vénovat témattim, ktera maji pre-
sah a prinos. Nejen pro néj, ale i pro ostat-
ni. ,Chtél bych délat néco, co ma smysla da
mi pocit, Ze néco tvorim. A hlavné byt ob-
klopeny lidmi, se kterymi je mi dobre.”

Studium podle néj dava smysl, kdyz ma
clovék motivaci a zaroven realisticky po-
hled na své schopnosti. ,Kdyz mé nebavi
ucit se, je zbytecné se do toho nutit.“ Da-
vid ma totiz pocit, Ze mnoho lidi, a to nejen
téch s MPS, ale obecné s néjakym hendike-
pem si své limity neptipousti. Nechtéji si
priznat, Ze jsou véci, které jednoduse ne-
jdou realizovat. Vysledkem je pak frustra-
ce, kterd zbytec¢né ublizuje jim samotnym
ijejich okoli.

Do budoucna by rad ztistal na univerzi-
té. Prace na akademické ptidé ho napliiuje.
,Myslim, Ze timhle zptisobem miiZu néco
vratit a byt prinosny pro spolec¢nost. Za-
roveil bych ale chtél ziskat i néjakou praxi,
protoZe chci védét, o cem prednasim. Ne-
chci jen reprodukovat teorii.

A co mu pomaha zvladat naroc¢né chvi-
le? ,Prispévek na péci, invalidni dichod,
elektricky vozik, vytahy, vlaky Leo Ex-
press a Ceské drahy, dovazkova sluzba.
Ale taky moje mamka, Péta Hajkova, ka-
maradi, rodina, Centrum podpory studen-
td se specifickymi potfebami Univerzity
Palackého v Olomouci, ochota vyucujicich
a celkové piistup naseho Ustavu special-
népedagogickych studii. A samoziejmé
moje motivace nékam to dotdhnout a byt
ten nejlepsi,”“ dodava.

Volny ¢as rad travi s prateli, v kavar-
nach, hospodach nebo na prochazkach.
Bavi ho hospodské kvizy, pocitacové
i deskové hry. Rad také ridi a cestuje
a jeho oblibenou ,libtistkou” je zkouseni
novych gastro podniki a hoteld. ,Moje
guilty pleasure je ptistupnost vlaki a vla-
kovych nadrazi. Dal jsem si za cil navstivit
vSechna krajska mésta a jejich nadrazi.”

Velkou roli v jeho zZivoté hraje také
starsi bratr Dominik, ktery ma stejnou
diagnézu a vystudoval obchodni skolu
v Jedlickoveé ustavu v Praze. | kdyz se bra-
tri nevidi ¢asto, jsou v kontaktu. V détstvi
spolu jezdili na skautské akce, kde zazi-
vali rtizna dobrodruzstvi i pratelstvi, coz
formovalo jejich vztah ke svétu i sobé na-
vzajem.
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Honza Panek: Kdyz véfis svym
snum, zadna diagno6za té nezastavi

Honza Panek od détstvi miluje svét zvirat.
PrestoZze mu do cesty vstoupila vzacna
nemoc, nevzdal se. Sviij sen si nakonec
splnil. Pracoval v zoologické zahradé, do-
stal se do Afriky i Asie a pecoval o mladé
geparda. ,Nejvic pySny jsem na to, Ze jsem
to prosté nevzdal,” rika.

,Vzdycky se moje plany tocily okolo
zvitrat,“ vzpomina. UZ jako maly chlapec
mél jasno. Chtél byt v jejich spolecnosti
kazdy den, pracovat s nimi, rozumét jim,
chranitje. ,UZ v détstvijsem se vidél tfeba
v cirkuse. Fascinovala mé ta predstava.”
Pozdéji se zacal zajimat o koné. Jejich sila,
elegance a inteligence ho naprosto uchva-
tily. Pak prisla na radu exoticka zvirata
a myslenka na spolupraci se zoologickou
zahradou. ,VSechno se tak néjak priroze-
né vyvijelo.”

Velkym vzorem se mu stal reditel Josef
Vagner (pozn. zoolog, cestovatel, dlouho-
lety reditel Zoologické zahrady Dvur Kra-
lové nad Labem). ,Casto jsem jako dité zoo
navs$tévoval a on mé naprosto uchvatil.
Obdivoval jsem ho za jeho pristup ke zvi-
fatlim, za to, jak premyslel o jejich zachra-

né, a samozrejmeé i za jeho cesty, hlavné po
Africe.”

Skola pro néj nebyla prostiredim, kde
by mohl rozvijet své plany. ,Na zakladni
Skole mé spoluzaci moc nebrali mezi sebe,
necitil jsem se tam prijaty a nechodil jsem
tam rad.“ Ani praktické ucilisté, které na-
vstévoval po zakladce, neprineslo velké
povzbuzeni. A podpora neptichazela ani
z dalSich stran. ,Na Skole, na uradech,
a dokonce ani mezi lékari jsem necitil, ze
by mi nékdo véril. Mél jsem pocit, Ze mi
nedavali Zadnou nadéji.“

Namisto rezignace v ném ale prave to-
hle vzbudilo vnitini odhodlani. ,Rekl jsem
si, Ze jim viem ukazu, Ze to jde. Ze moje
sny nejsou jen plané fantazie.“ Vzpomina
i na vétu, kterou slychaval ¢asto a ktera
ho bolela:, Na tebe tak cekaji...“ S mamkou
se vydal do zoo v Chlebech, aniz by cokoli
ocekaval. Chtél se jen zeptat, jestli by tam
mohl pomdhat, klidné zadarmo. , A feditel
mé tehdy opravdu prtijal.“

Pravé tahle prilezitost vSechno zmé-
nila. ,Diky tomu, Ze mi dal $anci, jsem se
dostal mezi elitu zoologickych zahrad.

VAR

Najednou jsem byl mezi lidmi, ktefi to se
zviraty mysli vazné, ktef'i tomu rozumi.”
Dostal se do Afriky a do Asie, mél vyjimec-
nou moznost starat se o mladé geparda.
0d jeho narozeni az po dospélost. ,To byl
pro mé splnény sen. Dat zviteti péci, pozo-
rovat ho vyristat, stat se jeho ¢lovékem.“

Kromé zvirat ma Honza i dalsi vasné.
,Mym velkym konickem je fotografovani.
Fotim nejen zvirata, ale i rockové koncer-
ty. To je pro mé uplné jiny svét, ale taky
plny energie, emoci a krasnych momentt,
které mé bavi zachytit.

Dlouhodobé se vénuje i vlastnimu pro-
jektu a tvorbé encyklopedie zvirat. ,Mam
v ni uz tisice druht. Bavi mé dohledavat
informace, zapisovat si je, tvorit si svou
vlastni databazi. Jednou by rad napsal
i vlastni knihu. ,Knihu o zviratech, se kte-
rymi mam nezapomenutelné zazitky. Za-
tim je to spiS vzdaleny sen. I kdyz, kdo vi?
Treba se mi splni.”

Ajedno prani ma Honza porad pred se-
bou.,Jesté musim aspon jednou zpatky do
Afriky! Ten kontinent ma néco magické-
ho. Néco, co mé porad vola zpatky.“



Bc. Nikola Niesytova: Studuje, prednasi,

pracuje. A zije s mukopolysacharid6zou

I kdyZ se narodila s metabolickym one-
mocnénim, rozhodné to pro ni nezname-
nalo konec sni. Naopak. Nikola Niesytova
studuje specidlni pedagogiku, pracuje
s détmi v neziskové organizaci, prednasi,
uci se znakovy jazyk i turectinu a svym
pristupem Kk Zivotu inspiruje ostatni.
Predevsim ale ukazuje, Ze i se zavaznou
diagndzou se da zit naplno, smysluplné
a s usmévem.

Kdyzjibyly triroky, lékari u ni diagnos-
tikovali mukopolysacharidézu typu IV.
0d té doby kraci Zivotem s odhodlanim,
humorem a chuti neustale zkouset nové
véci.

Jednim z jejich prvnich velkych sniti bylo
vidétzpévaka Justina Biebera.,V roce 2016
se mi to splnilo. Jelajsem s mamkou do Pra-
hy a byla to pro mé neskutec¢na euforie! On
byl kousek ode mé a ja nemohla uvérit, ze
soucasné dychame stejny vzduch. Byla
jsem tak nadSend, Ze jsem pak ¢trnact dni
leZela nemocnd,” sméje se dnes.

Studovala verejnospravni ¢innost a zku-
sila se dostat na pravnickou fakultu. Kdyz
to nevyslo, zapsala se na specialni peda-
gogiku v Olomouci. A tam jiz zlistala. , Za-

milovala jsem si surdopedii, praci s ne-
sly$icimi. Cesky znakovy jazyk se u¢im
uz pét let, dochazim dokonce na online
kurzy s neslySicimi lektory. Chtéla bych
jednou tlumocit na tradech nebo v béz-
nych situacich, byt lidem oporou.“

Jeji bakalarska prace se vénovala té-
matu, které dobre zni - vztahim mezi
zdravymi a nemocnymi sourozenci. ,Ptala
jsem se jich, jestli se nékdy citili odstrce-
ni nebo jestli pocitaji s tim, Ze se o souro-
zence budou starat. Odpovédi mé dojaly.
VSichni byli ptipraveni a nebali se také rict
si 0 pomoc od statu. To je dilezité.”

Studium pro ni neni vzdy jednoduché.
Oba rodice ji pii studiu podporuji. ,Ne-
jsem unavena psychicky, spis fyzicky. Ale
kdyz mé predmét bavi, jde to samo,” vy-
pravi s usmévem.

Nikola pracuje v organizaci YMCA
Orlova, kde pomaha détem ze socialné
slabsich rodin. ,Délame ukoly, tvorime,
pisu ¢lanky do mistnich novin, spravuju
web, socialni sité. Do prace mé doprova-
zi osobni asistentka. Tato neziskovka mé
oslovila hned po maturité, kdy mé poznali
uz béhem praxe a nabidli mi misto. Jsem

za to vdécna.“ Vénuje se také prednaskam
na zakladnich i stfednich skolach. Mluvi

0 svém onemocnéni, télesném postiZeni,
znakovani, ale tfebai o starovékém Egyp-
té, svétovych svatcich nebo kulturnich
zajimavostech. Tim ale Nik¢iny aktivity
zdaleka nekonci. ,U¢im se také turectinu
se skvélou lektorkou z Prahy, ktera v Tu-
recku Zila. Gramatika je tézka, ale je to
vyzva. Chtéla bych to jednou propojit i do
svych prednések.”

ZkouSela také kaligrafii, kresleni nebo
psani. , Zjistila jsem ale, Ze bez zpétné vaz-
by mé to nebavi. Potiebuji vidét, Ze to ma
smysl, jako kdyZ néco prednasim nebo
pomaham détem.“ I pres sviij hendikep se
citi byt témér sobéstacna. ,Mam sluchadla
a na pravé ucho neslysim vibec, ale jinak
lécbu nepotiebuji. Kdyz dlouho sedim,
boli mé zada, ale to je vse.”

Do budoucna ma jasno: ,Chtéla bych
mit tieba dva neslysici klienty, se kterymi
bych komunikovala, pomahala jim ve sveé-
té slysicich. Chtéla bych byt dobra v tom,
co délam, ale zaroven si to uzivat. Nechci
se nudit. Chci stale zkouSet nové véci a zit
naplno.”






Vojta byl nase priorita. Védéli jsme,
ze ho mame jenom na chvilku

Vojta Maci¢ek (MPS II)

Mam ho potad pted ofima. Smiska, Sprymare, kluka, ktery roz-
dal miliony pusinek. Obraz naseho Vojtiska z doby, kdy uz jsme
védéli, Ze je nemocny, ale stale se s nim dalo dorozumét, udélat
mu radost pisnickami. Dnes jsou to tti roky, co odesel. Prazdnotu
zaplnily vzpominky...

Narodil se jako Uplné zdravy kluk. Lékari ndm dokonce fekli,
Ze ma velmi silné srdce, coz se vidi pouze u deseti procent déti.
Mél jen velkou hlavu. Ale velkou ji mam i ja, muj tata, taky syno-
vec... Ano, patfi do rodiny, smali jsme se.

Dal se Vojta vyvijel normalné. Hlava se po par mésicich jes-
té zvétsila, takze prestal past koniky, ale resili jsme to Vojtovou
metodou. Na cvi¢eni mé upozornili, Ze ma také ochablé svalstvo
na jedné strané patefe - to se zase dalo vysvétlit jeho polohou
v déloze. VSe jsme ustali a zrehabilitovali.

Kdyz byl Vojtiskovi rok a ptil, ukazal se jako mimoiadné na-
dany. Poznaval vSechna pismena abecedy, pocital do dvaceti.
Vyborné jezdil na kolovém odrazedle. S nadsazkou jsme tikali,
Ze ¢ist umi po mamince, béhat po tatinkovi. ManZel je byvaly vr-
cholovy sportovec, fyzicky nadany byl Vojta rozhodné po ném.

Osudova role ¢erného Petra

Peklo zacalo, kdyZz nastoupil do $kolky. Prvni den tam prozil
v pohodg, ale ty nasledujici se i Sestkrat za den pociral. To se mu
doma nestavalo. Byl z toho vystresovany, zhorsilo se jeho mluve-
ni. Velkou vahu jsme tomu ale neprikladali. Synovec byl podobny,
tata taky zacal mluvit az ve Ctytech letech, pritom vystudoval
vysokou $kolu... Porad jsme si fikali, Ze je to v rodiné.

Vojta pak pomérné rychle pribral. Jediné, co ve $kolce zvladl
sam, bylo jidlo. U¢itelky byly rady, Ze mu chutng, tak mu pridava-
ly. KdyZ uz se kviili brichu sotva ohnul, pozadala jsem o rehabili-
tace. Neobeslo se to ale bez testii na potravinové alergie. VSech-
no vyslo negativné, vyssi hodnoty byly jen u jater. I to ale 1ékari
zdivodnili ristem.

Ano, dlouhou dobu se prvni projevy nemoci daly svést na
néco, co je bézné.

Pak nas ale pani doktorka poslala na genetiku. Doktor Vse-
ticka v Ostraveé se na Vojtu podival, oteviel néjaky némecky lexi-
kon, nalistoval v ném jednu fotku... a na ni byl nas Vojta, akorat
tmavovlasy! Pan doktor nas uklidnoval, Ze to nemusi byt ,ono*,
Ze udélame testy... Navic ndm to tehdy li¢il tak, Ze syn bude je-
dame, jsou horsi véci.

Vzorky moci poté putovaly z Ostravy do Prahy. Do mésice
jsme védéli, Ze ,to“ tam je, Ze Vojta ma MPS typu Il.

Lékari pak testovali i mé, zda jde o nahodnou mutaci, nebo
jsem prenasSec. Potvrdila se druhda moznost. Protoze jsme roz-
vétvena rodina, na testy $la i moje sestra a sesttenice v produk-
tivnim véku. VSechny byly ,¢isté“, cerného Petra mam v rukou
jenom ja.

Relativné ,,normalni” zivot

V dobé, kdy VojtiSka diagnostikovali, byla pro déti s MPS II do-
stupnd enzymatickd lé¢ba. BohuZzel vzhledem k tomu, jak rych-
le nemoc propukla a jak moc se projevila na intelektu, nebyl
Vojta do terapie zarazen. Neméla by pry efekt. Upfimné - pro-
fesora Magnera jsem tehdy proklinala. AZ ¢asem, po setkani
s rodinami, které 1é¢bu podstupovaly, jsem jeho rozhodnuti
pochopila.

Ve skolce jsme Vojtiskovi platili asistentku, hned od pristi-
ho roku ale presel do specialni $kolky a pak do Zakladni skoly
specialni v Novém Ji¢iné. Zvladal je velmi dobfte, byl tam skvély
kolektiv, vracel se odtamtud vesely a nabity energii. My s man-
Zelem jsme dal chodili do prace. Na zakladni $kole, kde jsem uci-
la, jsem méla pouze upravenou pracovni dobu. Taky jsme zacali
stavét dim - v atypické bytovce, ve které jsme bydleli, neslo vy-
budovat schodolez, bez néhoz bychom se ¢asem neobesli...



Marny boj o druhé dité

VZdy jsme chtéli mit dvé déti. Poté, co mé 1ékari diagnostikovali
jako prenasecku, bylo kazdé moje dalsi téhotenstvi pod kontro-
lou. Prvni skonc¢ilo samovolnym potratem, v tom druhém jsem
byla ve 12. tydnu na odbéru choriovych klkd. Potvrdilo se, Ze
chlapecek by byl také nemocny, pravdépodobné s téZkou formou,
proto jsem sla v 15. tydnu na vyvolavany potrat. Byl to ale spi$
porod, jeden z nejdrsnéjsich zazitkd, co jsem kdy méla.

Upnula jsem se pak na uméla oplodnéni, byli jsme na nich
Ctytikrat. Ale neméli jsme $tésti, Zddné embryo nebylo zdravé.
A pak uz bylo pozdé, po 39. roce jsem na IVF nemohla.

Ale byl tu Vojta. Byl naSe vSechno, nase priorita. S manzelem
jsme mu vénovali veSkery volny c¢as, védéli jsme, Ze ho mame je-
nom na chvilku.

Nakonec jsem s nim zlstala doma. Mimo jiné proto, Ze se mu
zménil biorytmus, spat jsme chodili ve Ctyfi rano a primérené
k tomu vstavali. Prizpisobili jsme se. Do poslednich dnti se nam
podarilo udrzet Vojtovu pohyblivost. Vyuzili jsme kazdou reha-
bilitaci, hipoterapii, canisterapii i muzikoterapii. Co se nabizelo,
do toho jsme $li. AZ ke konci jsme ho pri chlizi museli podepirat
pod pazemi. Obzvlast pySna jsem ale na to, Ze jsme ho uchranili
velkych zakrokd - nemél shunt, PEG ani tracheostomii.

Nestihli jsme to!

V listopadu 2021, po svych jedenactych narozeninach, skoncil
Vojta v nemocnici. Mél pravostranny zapal plic, bali jsme se, Ze
to bude zlé. Ale vylécil se, dokonce se znovu postavil na nohy,
vratil se i do Skoly. V bieznu pak najednou nebyl ve své kizi.
Posledni den toho mésice pospaval, byl nevrly, chtél se stale
houpat na kliné.

Kolem piilnoci zacal chroptét. Volali jsme zachrannou sluzbu,
sanitka Vojtu odvezla do ostravské nemocnice, my jsme jeli za
nim. Hospitalizovali ho na détském ARO, ndm tekli, Ze to nevy-

pada dobte, ale poslali nds domt, at’ se vyspime a vratime se za
Vojtiskem rano.

Po osmé zvoni telefon: mame prtijet, nevypada to dobre. Za
dalsich deset minut, kdyZz uz sedime v aut€, dalsi telefonat: Vojta
zemfrel.

Nestihli jsme to! I tak jsme do nemocnice jeli, nechali nas roz-
loucit se. Jeho dusi jsme rekli, Ze tomu rozumime, Ze chceme, aby
byl $tastny a spokojeny.

Tézky novy zacatek

Ale necekali jsme to, byl to Sok. A nastalo hrozné prazdno. Doma
jsem si nejprve myslela, Ze Vojta je jenom ve Skole, Ze prijde...
Kdyz jsem si ptipustila, Ze to tak neni, udélala jsem pro nékoho
mozna krutou véc - zabalila jsem a vénovala vSechny jeho véci.
Nechala jsem si jenom fotky:.

Pak mate dojem, Ze kdyZ jste tolik let nikam nechodilj, tak to
musite dohnat. Trikrat i ¢tytikrat do tydne jsem byla na kavé
s kamaradkami... Ozyvaly se samy, bylo to fajn, ale po par tyd-
nech to pominulo... Tolik ptatel zase nemate. Najednou zase sedi-
te doma a dojde vam, Ze celé dopoledne koukate do ztracena. Ro-
zum mi rikal, Ze bych méla uklidit, uvarit, jit se projit, ale neslo to.

Tak nas s muzem napadlo, Ze se prestéhujeme. To mé zachra-
nilo. Dim nebyl hotovy, neméli jsme kuchyn, spali jsme na mat-
racich na zemi... ale byl to novy zacatek!

Ted dokoncujeme okoli domu - zahradu, terasu... Porad je
tady co délat, presto mam pocit, Ze mame moie volného casu.
Zaplnili jsme ho proto smeckou kocek - kromé vlastnich se sta-
rame i o ty, co k ndm chodi jenom na navstévu. Vojtisek se stého-
vani do domu nedockal. Podvédomé ale citim, Ze tady s nami je.

Eva Macickovad
maminka Vojtiska
brezen 2025















Neni nadéje, zbyva laska.

Tu vétu jsem d

ouho nechapala

Simonek Hajek (neuronalni ceroidlipofuscinéza typu 7)

N&s$ pribéh zacina jako spousta jinych... V roce 2003 jsme se
s manZzelem vzali, postavili diim, zasadili strom, v roce 2008 se
nam narodila prvni dcera Adélka, zdravj, krasng, Sikovna hol-
cicka. Védéli jsme, Ze nechceme, aby byla jedinacek, takze v roce
2012 se nam narodil zdravy, krasny a ten nejroztomilejsi chlape-
¢ek na svétg, Simonek.

Vechno bylo v potadku, Simonek byl miminko za odménu,
papal, spinkal, vyvijel se v mezich normy.

Jak rostl, byl velice divoky, neposedny, porad nékam utikal,
vSechny bouchal, obc¢as kousal, ale byl to vesely, usmévavy, sr-
decny a Stastny kluk. Moc nemluvil, pouzival jen slabiky a gesta.
Ale vsemu rozumél. Nesesedl z odrazedla, dny jsme travili na za-
hradé s micem a se sekackou na travu.

Nebo na vyletech do ptirody, za jeho milovanymi koniky. A di-
vat se na vlaky a jezdit vlakem, vlaCky miloval.

Lehka mentalni retardace?
Nevadi, tak bude hrat fotbal!

Ve dvou letech zacal chodit do miniskoli¢ky, kde vSechno relativ-
né dobie zvladal. Piesto jsme v Simonkovych dvou a piil letech
byli ve $kolce upozornéni na jeho ,mirné“ nedostatky ve vyvoji.
Mé ani ve snu nenapadlo, Ze by néco mohlo byt Spatné, neznala
jsem takovy p¥ipad. MoZna v televizi nebo ve filmu... Rikala jsem
si, ze je to kluk a Ze vSechno dozZene.

Ale pro klid duSe jsme udélali kole¢ko vySetieni a na neu-
rologii byla vyslovena diagndza: epilepsie (do té doby zZadny
zachvat, jen EEG) a lehkad mentaln{ retardace. No co, svét se
nezbori, tak bude fotbalista, ti pfece nemuseji byt uplné nej-
chytrejsi...

Pro jistotu jsme se nechali hospitalizovat v Brné a tam po
vySetienich, v den svych tietich narozenin, Simonek odchazel
s diagndzou atypického autismu. Epilepsie byla zatim vylouce-
na. Potad bylo vSechno relativné v poradku, porad se vyvijel,

jsme délali, co on chtél, tak se to dalo zvladat. Ve tfech a piil le-
tech u néj prisly prvni zaskuby, tiky i epilepticky zachvat. Od
té doby se zacal jeho vyvoj zpomalovat, zhorSovat. Zapominal,
zakopaval, slintal, téZce polykal. Dalsi vysetieni, hospitalizace,
testy... nic.

V ¢ervnu 2017 jsme se dostali az do Prahy na Kliniku pediat-
rie a dédi¢nych poruch metabolismu. Tady u Simonek nechodil,
skoro nestal nanozickach, jen lezl, aleito s problémy. Jidlo trvalo
hodinu. Z vyrazd vSech jsem tusila, Ze je to zI€é, ale neméla jsem
tusent, jak moc z1€é to miiZe byt.

Zazrak se nekonal, pfichazelo jen to zlé

14. srpna 2017 prisla ta nejhorsi zprava. Nemoc, o které jsme ni-
kdy neslyseli a jeji ndzev ani neuméli vyslovit: neuronalni ceroid-
lipofuscindza, typ 7. Nevylécitelnd, zdkefna nemoc, kterd ndm uz
ted Simonka bere... a vezme tiplné?

Nechépali jsme, nevérili, plakali a porad doufali... Dlouho jsme
doufali. Doufali, Ze se nékdo spletl, Ze ptijde zazrak, zZe prijde
1ék... Nic ale neptichazelo. Tedy prichazelo, ale jen to zlé - epilep-
tické zachvaty, dystonie, dyskineze, neschopnost polykat tiplné,
PEG, ztrata zraku, ztrata jeho samého...

Posledni slabiky, které zvladal, byly zvuky jeho milovanych
koniki. Bylo tézké uz neslySet jeho smich od srdce a nevidét tu
radost, kterou mél ze Zivota. A divat se, jak trpi a trapi se...

A tady se vracim na zacatek, k pochopenti slov ,neni nadéje,
zbyva laska®. Zili jsme s laskou... Laska byla hnacim motorem
pro zvladani zoufalstvi, beznadéje a nevyspani. Laska byla hna-
cim motorem pro to udélat pro Simonka maximum. Pe¢ovat a%
do konce. PeCovat doma. Umoznit mu odejit doma. A to se ndm
povedlo.

Posledni Vanoce mél tézky infekt, bylo to zlé. Domlouva-
la jsem mu, at' to zvladne, at’ ségra nema kazdé svatky spojené



PRIBEH RODINY HAJKOVYCH

s jeho odchodem. A kdyzZ to zvlad], tak jsme se domluvili, Ze to
zvladne jeSté do jara. A to byla asi jedina véc v jeho Zivoté, v niZ
meé poslechl.

Veder 21. 3. 2022 ptisel andél a Simonka si odvedl. V tichosti
a klidu. V jeho postylce. Mohla jsem ho drZet za ruku a vyprovo-
dit ho. Citit ten posledni vydech. Zni to mozna divné, ale jsem za
tovdééna! Ze jsem s nim mohla byt, Ze si nas vybral. Nevim, jestli
je to smifeni, ale je to vdék.

U je to tii roky, co tady Simonek s nami nenf fyzicky, ale nikdy
neodejde Uplné, dokud my budeme dychat. Kazdy den mu hoti
svicka, kazdé Vanoce ma darek pod stromeckem, kazdé naroze-
niny mu posilame balonky do nebe, z kazdé dovolené nebo vyle-
tu vozime kaminek... Nenf nadéje, zbyva laska.

Eva Hdjkovd, maminka Simonka
brezen 2025

38






Vnéjsi podminky se zmeénily.
Bolest rodicu je ale porad stejna

KdyZ v roce 1994 zakladal Spole¢nost pro mu-
kopolysacharidosu, nebyl Jan Michalik prv-
nim otcem nemocného ditéte, ktery myslenku
na spolecenstvi podobné ,navstivenych“ lidi
uchopil. S manzelkou Alenou byli ale jedini,
ktefi to u nas dotahli do konce. Spole¢nost pro
MPS oslavila v roce 2024 tticetlet existence. Po
celou tu dobu funguje bez preruseni - i v tom je
unikatni v celé stfedni a vychodni Evropé.

Kdyz jsme spolu vedli rozhovor do almana-
chu v roce 2014, byl tu jeden podstatny roz-
dil. Byla mezi nami vase Petka, kvuli které
jste Spoleénost pro MPS vlastné zakladal.
Vase dcera pred nékolika lety odesla, vy
presto pokracujete dal. Je to ted jiné?

Jiné to je, a to ze dvou divodi. Ten prvni je
osobni - odchod Petky, ktery je absolutni a po-
znamenava vsechno. Co se tyka zivota Spo-
le¢nosti, rozdil je i v tom, Ze jak ¢lovék starne
a novi rodice jsou o dvé generace mladsi, tak
ma logicky na nékteré véci jiny pohled. Na
druhou stranu citim, Ze podstata té nemoci je
porad stejna.

V dobé, kdy diagnostikovali MPS vasi dce-
fi, jste informace musel hledat v odbornych
publikacich ve védecké knihovné. Dnesni
rodi¢e maji k dispozici prirucky, taky inter-
net. Maji to jednodussi?

Hodné se 1isi vnéjsi podminky, bolest rodict je
ale porad stejnd. Ano, my jsme hledali utrzky
informaci, oni je dnes maji naservirované do
nejmensich podrobnosti. A co je cenné - nékte-
1 z rodi¢t sami vyprodukovali néjaka svédec-
tvi. Kdyz ptijde novarodina, ve Spole¢nosti pro
MPS se ji snazime propojit s rodici, kteri maji
dité s podobnym typem nemoci. Mentorska
rodina mize pomoci sdilenim svych zkusenos-
ti. Pak je tu jesté jedna rovina. Verejnost uz si
zvykla, Ze déti maji rtizna postiZeni.

Jak se za poslednich deset let zménila sa-
motna Spole¢nost pro MPS?

Vyvoj povazuji za konstantni, umim si pred-
stavit, Ze bychom mohli udélat vice, ale souvisi
to s mym soucasnym pracovnim vytiZenim.
To je na chodu Spole¢nosti poznat. Dovedu si
predstavit, Ze uz ji povede nékdo mladsi nez
ja, nékdo, kdo bude vic pohlceny tou proble-
matikou. Nastésti mame Petu Héjkovou, také
mame velmi dobré pratele, sponzory, porad
rodinam vénujeme kolem milionu korun roc¢-
né... Zakladni rovinu smyslu a divodu existen-
ce porad napliiujeme. Ale jak se rika, vzdycky
to jde délat lépe.

Takze hledate nastupce?

Deset let jezdim na setkani a ptam se, kdo to
chce délat. Ale ona je to obrovska obét ¢aso-
va. Generace mladsich rodi¢d si mozna vic
vazi svého volného €asu a mozna je to pro
rodinu dobfte. Jesté jedna véc s tim souvisi. Ja
a moje generace jsme Zili ve stinu svétového
hesla spolecenstvi MPS ,neni nadéje, zbyva
laska“. Dnes se pomalu u nékterych typt ne-
moci nadéje zvolna objevuje. To bude vyza-
dovat novy typ prace a zaméreni, odlisny od
dosavadniho.

Rikate, ze vyvoj Spoleénosti byl konstantni.
Ja za vami ale vidim tfeba zalozeni Centra
provazeni, ve kterém jste zirocili vSechny
zkusenosti z provazeni rodin. Centra dnes
funguji v mnoha nemocnicich. Co k jejich
vzniku vlastné vedlo?

Pétadvacet let se potkavam s lékatkou, kte-
ra byla také maminkou ditéte s MPS. Zhruba
po dvaceti letech jsem si uvédomil, Ze byt je
lékarka, stale se vraci k hriize, kterou pro ni
znamenalo sdéleni diagnézy, to, jak se o ne-
moci svého syna dozvédéla. Stalo se mi to
také u desitek maminek z obecné poradny,
kterou vedu pri fakulté, ze se stale dokola
vraceji k jednani zdravotnik a dal$ich v dobé
sdélovani diagnézy. Jsou to traumata, ktera
nic nepirekona. Tato myslenka vedla ke vzniku
Centra provazeni.

prof. Mgr. PaedDr. Jan Michalik, Ph.D.

Plsobi jako profesor na Ustavu
specialnépedagogickych studii

a prodékan Pedagogické fakulty
Univerzity Palackého v Olomouci.
Vzdélanim je specialni pedagog

a pravnik. Odborné se zaméruje

na postaveni osob se zdravotnim
postizenim ve spole¢enském

a pravnim systému Ceské republiky.
Je ¢lenem Pacientské rady
ministra zdravotnictvi CR a od roku
2014 i Rady vlady CR pro osoby

se zdravotnim postizenim.

Je autorem desitek publikaci,
monografii, u¢ebnic a metodik.

Je zenaty, ma dospélého syna.
Jeho dcera Petra méla MPS IIIC.
Zemftela v prosinci 2020 ve véku
33 let.



Také jste vydali fadu publikaci. Dnes ke
konkrétnimu typu MPS dostane rodic i vel-
mi cilenou brozuru...

Ano, za poslednich deset let se brozury poda-
filo inovovat, dopracovat, zlepsit. Driv jsme
pracovali s materidly, které byly prekladem ra-
kouskych a némeckych publikaci. Ted’ vznikly
novéjsi, zameérené jak na konkrétni typy MPS,
tak na obecné provazeni rodin.

Pfesto — méni to néco na bolesti, kterou ro-
dice smrtelné nemocného ditéte prozivaji?
Péce o dité s infaustnim onemocnénim je to
nejhorsi, co miize ¢lovéka v dnesni moderni
dobé potkat. Mym koni¢kem, da-li se to tak
Fict, je holokaust, studuji to téma ze vSech Ghla
pohledu. Mimochodem lidé s postizenim byli
prvni, na kterych hromadné vyvrazdovani
zacalo... Po letech Zivota s MPS se mi vkradala
myslenka, Ze je utrpeni zasazenych MPS tak
strasné, aZ je skoro ,srovnatelné“ s holokaus-
tem. Nakonec mé to ale vzdycky vydésilo. Pa-
matka miliont trpicich obéti je bezbreha...
Pak jsem objevil vyjadieni pani Dity Krau-
sové. Jako Dita Polachova Zila pozdéji mnoho-
krat beletrizovany pribéh osvétimské knihov-
nice bloku 31 ,rodinného“ tibora. Po valce
odesla s manzelem do Izraele. Narodila se jim
dcera, ktera v necelych dvaceti letech zemrela
na nevylécitelné onemocnéni. Dita Krausova
sama tekla to, co ja jsem se bal vyslovit ¢tvrt
stoleti - nemoc jejiho ditéte byla daleko horsi
nez to, co zazila v koncentra¢nim taboie. Ano,
utrpeni déti a jejich rodici je bezbtehé.

Zlepsily se sluzby, které mohou rodi¢im
odleh¢it? Treba paliativni péce byla pred
deseti lety teprve v zacatcich...

Ano, je to vyrazny posun kupredu - paliativni
medicina nebyla, a ted’ je. V bliz§im pohledu ale
zalezi na regionu, na dostupnosti. Vim, Ze i v nasi
Spolecnosti jsou rodiny, které paliativni tymy
vyuzivaji, jsou s nimi rok, dva, tfi a jsou velmi
spokojené. Pak jsou mista, kde ta sluzba dodnes
neni viibec. A jako vZdy - i jejich troven je odlis-
na. Tam, kde je k dispozici, je to ale urcité dobre.

Nepodafilo se vam taky tak trochu zménit
legislativu? Pokud vim, sluzby Centra pro-
vazeni jsou dnes hrazené ze zdravotniho
postizeni...

Ano, za to vdécime lidem ze zdravotnich pojis-
toven, primarné VZP, urcité ale pomohlo to, Ze
jsme levni.

Vkladal jste nadéje do nékterého typu vy-
zkumu a pak lIécby — Zze pomUze aspon né-
kterym détem?

Myslel jsem si, Ze v$e pijde rychleji. O prvni en-
zymatické substitucni terapii jsem v podstaté
slySel uz na prvnim narodnim setkani pred tii-
ceti lety, kam prijel profesor z Australie s tim,
Ze metodu testuji na kockach. Prvni vysled-
ky byly velmi piekvapivé a metoda slibovala
uspéch typu inzulinu pro cukrovkare.

Pak se objevila i moznost genové terapie,
genetické nlizky, které vystrihnou a piemosti
chybu na Sroubovici DNA. To také vypadalo
nadéjné, ale oba sméry stagnuji. Enzymovy 1ék
jsme méli i pro MPS 11, déti byly na pokusné te-
rapii rok az tti, ale studie byla zastavena. Uka-
zalo se, Ze enzym neprojde hemoblastickou
branou, terapie méla urcity vliv na zlepSeni
bunék téla, ale ne mozku.

Détem s MPS IV ale pomaha.
Ano, je to tak deset, patnact let. Ale MPS IV ne-
postihuje mozek.

Slovo zazraky v souvislosti s vyzkumem
asi nepouzivate...

Ja jsem v poradenstvi nikdy nedaval rodi¢im
falesna tésinska jablicka, nikdy jsem neslibo-
val: ,,... vSak uvidime, za €as...“ Ja to nerikam,
protoze nevim. Nemtzu to vyloucit, ale je to
spiSe nepravdépodobné. Tteba u MPS III se to
potvrdilo, za celych tticet let nenastal praktic-
ky zadny posun.

Témi, kdo vétsinou o déti pecuji, jsou mamy.
Trva to deset, patnact i vice let. Maji pak
Sanci vratit se na trh prace?

Ano a ne. Zalezi, jaké maji vzdélani, zajmy, co
je naplnuje. Samoziejmé své udélaji chybéjici
roky a taky socialni izolace. Celych tricet let
jsem bojoval za to, aby roky, kdy Zeny pecuji
o dité s postizenim, mély zapocitané do dlicho-
du. To se ted podatilo. Diichod se jim bude vy-
potitavat z primérné mzdy v Ceské republice.
Driv se pocital jen z toho, co vydélaly predtim.
Obecné to bylo velmi malo a obrovsky nespra-
vedlivé.

Také se zvysil prispévek na péci. | o to jste
se jako Spole¢nost zasadili?

Trochu ano - mtij vyzkum o délce péce v jednot-
livych stupnich zavislosti vzali predstavitelé
postizenych k predsedovi vlady, prezidentovi...
Asi to prispélo k tomu, Ze si stat konecné uve-
domil, co péce u ,ctytrkaii“ obnasi. V poslednim
obdobi ministerstvo prace a socidlnich véci
prekrocilo i diiv téZko predstavitelné hranice.
Prispévek ted’ ¢ini 27 tisic. Kdyz jsme zacinali,
bylo to 12 tisic, jen o tfi tisice vice nez ve ,trojce”.

Velkym tématem dneska jsou zdravi sou-
rozenci — tzv. sklenéné déti. Ve Spolec-
nosti pro MPS je takovych spousta.

To je velky dluh nasi Spole¢nosti. Mame je-
dinou polehcujici okolnost - v 90. letech, kdy
jsme zacinali, jsme to tusili, ale nevédéli jsme,
jak obrovsky to zdravé déti poznamenava. Jsou
obétmi i v pripadé, Ze v rodiné je tzv. fungujici
péce. Mam na mysli ten pouhy fakt, Ze vyris-
tam vedle smrtelné nemocného ditéte. A zatéz
se jesté zvysuje, je-li rodina socialné ¢i jinak
dysfunk¢ni. Oboji je pro zivot strasné trauma.
Dnes toto téma otevira cela spole¢nost.

Co s tim mlze délat Spolec¢nost pro MPS?
Kdybychom jim chtéli pomahat na odborné
urovni, museli bychom se profesionalizovat.
Jediné, co miZeme, je stale to rodi¢im pripomi-
nat. A to my délame pravidelné. Dnes uz jen ten
prosty fakt, Ze se to vi, Ze sirodiny miZou sehnat
informace, miiZe pomoci nastavit strategie péce
trochu jinak. Tam, kde to Slo, poméahali jsme i fi-
nanc¢né. Ve dvou rodinach velmi vyznamné.

Jak se s tou roli vyrovnal vas syn?

Z pohledu jeho dnes$ni Uspésnosti a spokoje-
nosti to zvladl. Pracuje v digitalnim marketin-
gu v Irsku. Nicméné ty jizvy tam samoziejmé
jsou. Chybi mu détstvi, jaké méli jeho vrstevni-
ci. To nahradit neptijde.

Co vam osobné MPS dala a vzala?

Dala i vzala mi vSechno. OvSem abych byl
uprimny - ne MPS, ale Petka. Ona bylaa potad je
moje vSechno. A pokud jde o nase spolecenstvi...
To, Ze Spolecnost pro MPS vznikla, Ze néco do-
kazala a vydrzela fungovat tak dlouho, to bych
z nadhledu povaZzoval za véc, na kterou bychom
vSichni mohli a méli byt pysni.






Obrovska laska k Jifikovi a jeho
bratrovi. To nas zene kupredu

Jifik Frank (MPS 1V)

Kdyz bylo Jirikovi 4,5 roku, vzala jeho Zivot nemilosrdné do
svych rukou mukopolysacharidéza ctvrtého typu. Se zdvize-
nym prstem dala najevo, kdo tu nyni bude velet. Jeho ,forma“
této téZké a vzacné metabolické poruchy postihuje pohybovy
aparat, svaly a kosti. Trpi hrudnik, patef, veSkeré klouby hor-
nich i dolnich koncetin. Vznika svalova slabost rukou i nohou,
tézké kostni deformity, porucha chiize. Bez v€asné diagnostiky
se nemoc neda 1é¢it a béhem let se zhorsuje. Takto nemocné déti
konc¢i postupem ¢asu na invalidnim voziku.

Jistou nadéji u naseho typu tohoto straddavého onemocnénti je
tzv. ERT (enzyme replacement therapy) neboli substitu¢ni en-
zymova lécba. V téle nahrazuje chybéjici enzym, ktery zabranuje
ukladani skodlivych mukopolysacharidd, a zamezuje tézZkému
postiZzeni. Cim diive se nasadi, tim je prognéza a priibéh one-
mocnéni lepsi. ERT je znacné finan¢né narocn4, ale pravé u MPS
¢tvrtého typu je ucinna.

Hledani ,spole¢ného jmenovatele”

S Jitikem jsme objizdéli riznad zdravotnicka zartizeni ve vét-
$ich méstech, fadu 1ékard, mnoho specialisti. Prvotné se 1é¢il
s dysplazii, genetickym postizenim kycelnich kloubt, a mir-
nou deformitou hrudniku. Od 18 mésicd byl tii roky svazany
ve specidlnim aparatu zvaném Atlanta dlaha. Mezi nozkama
mél pevnou ty¢, kolem nohou a pasu ortézy, které zajistovaly
stabilitu aparatu. S timto strojem jsme si hodné ,uzili“. Bylo
to imorné. Pfi pohybu s nim Jitik vynakladal zna¢nou fyzic-
kou namahu. Kdyby ho to ale stalo jen fyzické sily navic! Byla
to i obrovska psychicka zatéz. Stydél se a trapil. Byl nestabil-
ni, padal.

Ve trech letech se k tomu vSemu pridala i riistova retardace.
V tom obdobi uz mi odpovédi 1ékari ve smyslu ,snad to o cen-
timetr doroste” nebo ,hrudnik stdhneme“ opravdu nestacily.
Tusila jsem, Ze Jifikovy obtiZe maji néjakého spole¢ného jmeno-

vatele. Ani ve snu mé ale nenapadlo, jak velky a zasadni tento
problém bude.

Tehdy jsem uZ nevédéla, kam jit a na koho se obratit. Pro-
jeli jsme zdravotnicka zarizeni a odborniky na celé Moravé.
Domt jsme si ale vzdy privezli jen nové priznaky, nalezy, zpra-
vy a doporuceni. AZ do okamziku, kdy primatka détského od-
déleni Nemocnice Sumperk MUDr. Andrea Lysakova vytusila,
Ze se Jirikovi déje néco opravdu zavazného. Znovu nas poslala
na specializovand vySetien{ a diky ni jsme se kone¢né dostali
k diagnéze.

Zablesk svétla v nekone¢né tmeé
Prvni, opravdu tézké okamziky po jejim sdéleni jsou nepopsatel-
né. Byl to Sok, obrovska bolest, temnota. Prvni pomoc nam na-
bidlo Centrum provazeni. Byl to piijemny zablesk svétla v neko-
nec¢né tmé. Bezprostiredné po sdéleni diagn6zy jsme se dostali do
rukou Gzasné metodicky tohoto centra. Jeji pomoc byla velkou
oporou pro nasi psychiku. Centrum nam pomahalo nejen v této
oblasti, ale taky nas seznamilo s ostatnimi rodinami, ziskali jsme
aktualni informace o dostupné 1é¢bé, naslednych a podptirnych
sluZbéch v okoli, ale i moZnostech finanéni podpory. Rada reha-
bilita¢nich a specialnich pomicek, které jesté bude Jirik potie-
bovat, totiz stoji pomérné dost penéz.

Cela rodina a nejblizsi piatelé se ndm snazili co nejvice pomo-
ci. Sami byli danou situaci doslova ochromeni, i tak tu byli stale
pro nas.

Zivot naruby

I s touto velkou podporou obrétila Jifrikova nemoc nase Zivoty
naruby. V zacatcich jsme stravili mnoho ¢asu v prazskych ne-
mocnicich. Tydenni hospitalizace, vySetreni, prevozy z jedné
nemocnice do druhé a podobné. Tou dobou jsem byla téhotna se
synem Antoninem, misto téSeni se na miminko a volného ¢asu na
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materské jsme cestovali po Spitalech. Jak se ovSem fika, v§echno
zlé je k nécemu dobré. Diky tomu, Ze jsem byla na materské, jsem
to vSechno ¢asové zvladala. Chvilemi jsme ztraceli elan a chut
do Zivota. Strachovali jsme se, aby Jirik zlistal zdravy, nikde nic
nechytil. Aby mohl podstoupit tuhle a tamtu operaci, vysetieni
v celkové narkéze a podobné.

Jitikovu bratrovi Antoninovi je ted osm let. Maji spolu kras-
ny vztah, prestoze Tonik je ,vesmirna raketa“. Véiime, Ze jeden
druhému budou v Zivoté pomahat, budou tu jeden pro druhého
a Tonik se k Jitikovi nikdy neoto¢i zady. Antonin je zdravy a mu-
kopolysacharidézou nastésti postizeny neni. Dokonce neni ani
nositelem této nemoci, jako jsme my dva s manzelem. Takové
jsme méli Stésti!

Nadéje zvana enzymova |lécba

Lécbou pro nas donedavna byla pouze analgetika tlumici bolesti,
rehabilitace, Vojtova metoda, plavani a lazné. Nakonec se nam po
dlouhém boji podatilo u zdravotni pojiStovny prosadit doposud
jedinou kauzalni terapii pro tento typ mukopolysacharidézy.

Lécbu podstupujeme jiz sedmym rokem. Je dostupna jen pro nas,
ctvrty, typ MPS. Kazdy tyden dojiZdime stiidavé na infuzni tera-
pii do Prahy a do Sumperka.

Infuze dodavaji Jifikovi chybéjici enzym. Terapie ho nevyléci,
ale zpomali vyvoj jeho choroby. Pozorujeme ubytek zminova-
nych bolesti, vice energie, delsi uslou vzdalenost a vice radosti
ve tvari. Pozitivni vliv ma 1écba i v oblasti vnitfnich organt, jako
jsou plice nebo srdce.

Casté navstévy operaénich sall
Do Prahy dojizdime k hospitalizaci o prikaznosti uc¢inku lé¢-
by. Jeji efekt se musi prokazovat kazdého pil roku nékolika

parametry a vySetienimi, coZ je pro nas vzdy velmi stresové.
BohuZel ani tato terapie neni vSemocn4, a tak mukopolysacha-
ridéza nic¢i kosti, klouby a pater. Kvili tomu budeme i nadale
Castymi navstévniky ortopedickych operacnich sald.
Momentilné mame za sebou Sest ortopedickych operaci -
kolenou, panve, stehenni kosti. Po operaci byl Jifik dvakrat
svazany ve specialni sddrové spice - od hrudniku az ke $pickam
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prsti. Se sadrou musel pokazdé leZet Sest tydnd. Loiisky rok pro
operacnich salti. Po zhorsovani neurologickych priznaki jsme
se rozhodli pristoupit k spondylochirurgické operaci. Pred-
pokladany vysledek byl opravdu velmi nejisty. Operace trvala
dlouhych 8 hodin, za par mésicti nasledovala dalsi. Prvotni pro-
blém se podarilo vytesit - uvolnil se atlak michy v kréni a hrud-
ni oblasti patefe, patef se stabilizovala. BohuZel to ale s sebou
nese rapidni zhorSeni hybnosti dolnich koncetin. Jitik uz ztistal
viceméné na invalidnim voziku.

Ke stésti staci malo

S manZelem bereme silu nejspi$ jeden od druhého. Obrovska
laska k Jitikovi i k jeho bratrovi nas ale Zene kupiedu. Prijem-
né a $tastné chvile prozivame o to silnéji. Vazime si kazdického
spole¢ného okamziku. Sta¢i nam opravdu malo. Nevyhledavame
zabavni centra ani velké spolecenské akce, ale pobyt v ptirodé,
na zahradé nebo chalupé. Jsme spolu a to je pro nas to nejcennéj-
$i. Obdobi bez potizi vhimame jako dar. Radost obou déti, jejich
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smich a Stastné oci jsou tou nejvétsi odménou. Snazime si je za-
psat do paméti - az prijde ¢as, budeme to opét potiebovat.

Snazime se ze vSech sil, aby Jifik prozival Stastné détstvi
spolu se svym mlad$im braskou. Je to skvély kluk, ktery miluje
své kamarady, je velmi pratelsky, ma rad sporty. Ty ale nemi-
Ze kvili své nemoci délat, a tak jezdi s tatinkem aspori na ryby.
Vime, Ze problémy bude mit cely svij Zivot, ktery je touto smr-
telnou nemoci limitovan.

Nas$im nejvétsim piranim je, aby se s touto zakefnou nemoci
na svété konecné poradné zatocilo. Aby nebyla vZdy, jak to ma
ve zvyku, o velky krok napted, nesmala se nam do tvare, ale aby
byla jednou provzdy vymycena. Aby détem nebrala ismév ze rtd
arodi¢tim nezistavaly prazdné naruce.

Prestoze je Jifik tak nemocny, on a jeho braska jsou ten nej-
vétsi dar, co jsme od Zivota dostali. Je nd$ a my jsme radi, Ze ho
mame! Dékujeme za néj, je to nase srdicko.

Pavlina Frankovd, maminka Jirika
tnor 2024
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Az tady Viki jednou
nebude, budu moct
zuzitkovat vSechno, co
jsem se diky nému a péci
o néj naucila. To, kam

mé doved|, jak mé jako
¢lovéka prepracoval.

Jana Fabicovicova
maminka Viktora
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Rano jsem se bala otevrit oci.
Nevédéla jsem, co nas zase ceka

Artem Savranskyi (MPS IlI)

Jeho jméno Artemon je odvozeninou z feckého slova artemés,
coz znamena zdravy. Jaka ironie v zrcadle toho, co dnes uz tri-
nactiletého Artema - jak rodice svému synovi rikaji - potkalo.
Je tomu osm let, co se rodina dozvédéla, Ze chlapec trpi vzacnym
onemocnénim, na které neexistuje 1ék. Nemoc se nékolik let hla-
sila plizivé, ale neodbytné. Pocate¢ni ptiznaky mohly snadno
unikat pozornosti, a pfesto znamenaly zacatek cesty, ktera se
zasadné 1isi od Zivota vétSiny rodin.

Artem se vyvijel jako jeho vrstevnici. S maminkou rad od-
tikaval basnicky, dokazal si pamatovat déj pohadek, skladal
puzzle a stavebnice. Narodil se na Ukrajiné a jeho rodice ode-
§li pracovat do Ceska, aby svym détem zajistili lep$i budouc-
nost. ,V nasi zemi byla valka. Bydleli jsme na vesnici a méli
jsme velké hospodarstvi, které jsme postupné rozprodavali.
I kdyZ jsme méli jidlo, nedalo se tam dlouho Zit,“ vzpomina
maminka Mariya Makusheva. Kromé Artema ma jeSté star-
Stho, pétadvacetiletého syna Davida, ktery se jiZ pred lety
ozenil a Zije v Praze.

Zasadni zlom v zivoté rodiny nastal, kdyz byly Artemovi
Ctytiroky. Tehdy se u néj zacaly objevovat prvni vyraznéjsi pri-
znaky nemoci. Rodice zpoc¢atku netusili, Ze za zménami chovani
jejich syna stoji zdvazna diagndza. Artem nahle prestal chodit
na no¢nik, zacal zapominat to, co se uz naucil, rozhazoval hrac-
ky, trhal knizky a choval se velmi divoce. ,Hazel po mné kousky
puzzle a mél velkou radost, kdyz se mi trefil do hlavy. Bylo to
¢im dal horsi. Nevédéla jsem, co mam délat. Prosila jsem pani
doktorku, at mi pomiiZe. Rano jsem se bala otevtit o¢i, protoze
jsem nevédéla, co nas zase ¢eka,” popisuje Mariya obdobi plné
nejistoty a strachu.

Nemoc, nad niz se nevyhrava

Diagnézu lékari potvrdili az témér po roce. Nasledovala fada
vySetfeni, magnetickd rezonance a genetické testy. Vysledek byl

jasny — mukopolysacharid6za. Nemoc, ktera se zatim neda vylé-
Cit, nemoc, nad niz se nevyhrava.

S postupujicim ¢asem se Artemiv stav zhorSoval. Pred
tremi lety zcela ptestal mluvit. Dnes fika uZ jen jediné slovo -
mama. Je to slovo, které Mariya slysi nejcastéji. , Kvli boles-
tem zad jsem musela piestat pracovat. Artema bohuzel nevez-
mou do druziny, a tak s nim travim veskery ¢as. Ma rad, kdyz
mu zpivam. Jakmile prestanu, zac¢ne kticet. Nékdy mu s ruka-
ma pohybuji do rytmu hudby, to ho uklidiiuje. D¥iv rad tancil,
amozna pravé proto vnima pohyb jako néco diivérné zndmého
a prijemného,” vypravi.

Chodit prestal v desetiletech. Od pétilet bere 1éky na epilepsii
a také medikaci na zklidnéni. Mél obdobi, kdy byl k nezastaveni,
Casto kticCel, zejména béhem jizdy autem. ,Bylo to k nepreziti,”
vzpomind Mariya. A tak hledali, co by mu pfineslo klid. Za do-
mem maji rybnik. Je tam ticho, ptiroda, zadny shon. Casto tam
spolu chodi na prochazky. Artem ma rad drncani po kostkach,
vnim3 otiesy, které ho stimuluji. Rad se mazli, coz je pro Mariyu
zv1astni zména. ,KdyZ byl maly, doteky nemél rad. Ted' si to vy-
nahrazuje. Mohu ho hladit bez prestani. Potfebuje neustalou po-
zornost a lasku.”

I malé radosti maji velkou vahu

Zasadnim momentem pro rodinu bylo setkani s Centrem prova-
zeni. JeSté v den, kdy jim byla sdélena diagnéza, dostali kontakt
od lékarky. ,Na prvni schiizce jsem jen plakala. Nedokazala jsem
o tom mluvit. Radéji bych se diagnézu nikdy nedozvédéla. V je-
den den mi fekli, Ze mé dité zemfe. A Ze bude trpét. Bylo obdobi,
kdy jsem o tom zvladla mluvit jen s Petrou Hajkovou a Alenkou
Michalikovou. Nikdo jiny by mi nerozumeél. Rodina a znami tu ne-
moc neznaji. Nevédi, co znamena.”

S postupem nemoci museli fesit i otdzku bydleni. V malém
panelakovém byté na prazském sidlisti, kde Artemiv hlas cas-
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to rusil sousedy, uz dal zistat nemohli. Rozhodli se proto koupit
domek asi ¢tyricet kilometra za Prahou. Dnes maji vice prostoru
a hlavné bezbariérové prosttredi. Na zahradé ma Artem svou ob-
libenou houpacku. ,Je to zvlastni. Kdyz byl maly, houpani nesna-
Sel. Ted' to miluje.”

Jsme v tom spolu

Maminka s nim denné dojizdi dvanact kilometrt do specialni
Skoly. ,Myslim, Ze se tam tési. PousStéji mu i klasickou hudbu, kte-
rou ma moc rad,” ¥ika Mariya. I malé radosti maji v jejich zivoté
velkou vahu.
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Kazdy rok se ucastni setkani Spole¢nosti pro MPS. ,Prvni
rok jsme nechtéli jet. Bali jsme se. Nechtéla jsem vidét ty déti ve
vSech stadiich nemoci. Ale pak jsme se seznamili s ostatnimi ro-
di¢i a détmi, které jsou stejné staré jako Artem. Pomaha nam to,
jsme v tom spolu.”

Do pribéhu rodiny patfi i dalsi bolestné udalosti. Mariyin

manzel ma z prvniho manzelstvi dva syny. Jeden z nich, ktery
slouzil na Ukrajiné, zemiel ve valce 18. dubna 2023. Druhy syn
v soucasnosti studuje vysokou $kolu.

Navzdory vSemu zlstavaji jako rodina silni. Pecuji o Artema
s oddanosti a laskou, ktera prekonava unavu i zoufalstvi. (-mv-)




Pod taktovkou mukopolysacharidozy
aneb osudy pecujicich zen

Z rodicovské dovolené casto prechazeji rovnou k péci o osobu blizkou. Ta trva deset,
patnact, nékdy aZ neomezeny pocet let. Na budovani pracovni kariéry v oborech, které
vystudovaly, museji maminky vazné nemocnych déti vétSinou zapomenout. Jak jejich osudy

méni mukopolysacharidéza a ji podobna onemocnéni? Tady jsou pohledy ¢tyr z nich.

Prace ve skole mé naplnuje vic nez misto ekonomky

Blanka Niesytova je ptivodné ekonomka, ab-
solvovala totiz obchodni akademii. KdyzZ jeji
starsi dcefi Nikolce diagnostikovali MPS 1V,
zlstala doma, aby o ni mohla pecovat. Poté, co
Nikolka nastoupila do Skoly, zacala se Blanka
zajimat o vzdélavani déti s postiZzenim. A to
az do té miry, Ze do Skoly, kam dcera chodila,
nastoupila jako asistent pedagoga. Nasledné
si doplnila vzdélani a v uvedené skole pracuje
jako specialni pedagozka.

,Dostudovala jsem pred dvéma lety. Bylo
naroc¢né skloubit péci o dceru, studium, druhé
dité a diim... Tahle prace mé ale naplnuje vic
nez sedét v kancelari jako ekonomka,” fika
Blanka.

Jeji motivace byla jasna - pomoci Nikolce
po nastupu do prvni tfidy. Studovala pét let
dalkové. Nové znalosti a zkuSenosti nakonec
uplatnila nejen u starsi dcery, ale také u mlad-

$i Natalky, ktera se potykala s jednou z poruch
uceni - dysortografii. ,,Myslim, Ze mam ted’ na
déti na zakladnich $kolach trochu jiny pohled,
protoze mam zkusenost z obou stran - jak pe-
Cujici osoby, tak ucitele, ktery se o tyto déti
stard,” ohlizi se zpét.

Nouzi o praci mit nebude, zakt s porucha-
mi uceni a chovani neustale pribyva. ,Snazim
se jim pomahat tak, Ze jim neusnadiiuji cestu.
Vedu je k samostatnosti,” vysvétluje. Skola pod-
le niale nemiiZe posouvat dité dal bez spolupra-
cujici rodiny. ,Zatim mé to napliiuje, protoZze vi-
dim uspéchy. Jsou rodice, kter'i jsou vdécni, vazi
si pomoci...“

Dcera Nikola jde nakonec v jejich $lépéjich -
na Univerzité Palackého v Olomouci studuje
speciadlni pedagogiku se zamérenim na pora-
denstvi. V budoucnu by se chtéla vénovat praci
s neslysicimi.

sz v

Ze svéta financi k détské paliativni péci

Podobné uvazuje i Jaroslava Seyckova. O dce-
ru Kristynku prisli s manzelem v bieznu 2024,
zemrela mésic pred desatymi narozeninami.
PrestoZe ani po roce bolest nad ztratou milo-
vané dcery nezmizela, Jaroslava je zpét v za-
méstnani - i kdyz ve zcela jiné oblasti, nez kte-
ré se diive vénovala.

,Po smrti nasi Kristynky jsem po nékoli-
ka mésicich doma citila, Ze se potrebuji vratit
k préci, abych zaméstnala hlavu a nepropadala
stale Castéji chmurnym myslenkam. Soucasné
jsem védéla, Ze vratit se zpét k oboru v oblasti
financi, ve kterém jsem dlouhé roky pusobila,
uz nechci. Prala jsem si zacit délat praci, ktera

mi bude davat smysl a bude mé dlouhodobé
napliiovat,” popisuje Jaroslava. Navazala pro-
to spolupréaci s Nadaci rodiny VIckovych. Ta uz
ctvrtym rokem rozviji détskou paliativni péci
v Ceské republice a pomaha vybudovat sit’ slu-
Zeb, které reflektuji potfeby rodin pecujicich
o dité se zavaznym onemocnénim. Jaroslava
v nadaci pracuje na pozici komunitni manazer-
ky. ,Mam na starosti spolupraci s komunitou
pecujicich, pacientskymi a dalSimi neziskovy-
mi organizacemi. Pevné véiim, Ze ze své pozi-
ce budu mit prilezitost aspon trochu prispét
k tomu, aby to rodiny s vaZné nemocnymi détmi
mély do budoucna o néco jednodussi nez nyni.”




Chci zuzitkovat to, co jsem se diky synovi naucila

Navrat k pdvodni profesi neplanuje ani Jana
Fabicovicova, kterd pecuje o syna Viktora.
Letos mu bylo dvacet let, MPS III. typu mu dia-
gnostikovali jako triletému. Na stfedni Skole
Janavystudovala obor hotelnictvi a turismus, na
vysoké Skole chtéla pokracovat v managementu
cestovniho ruchu. Tento plan ale odlozila kviili
téhotenstvi. Prace v oboru pak musela na dlouho
stranou kviili synovu onemocnéni. Vénovala se
jijen kratce - to kdyz Viktor navstévoval stacio-
nar, kde absolvoval i povinnou $kolnf dochazku,
akdy?z se jeho zdravotni stav ustalil.

Janu tehdy zaméstnali jako vedouci skol-
ni jidelny v materské Skole, pracovala tam na
Caste¢ny uvazek. ,Prace mé bavila, dala se
skloubit s péci o Viktora a rodinnym Zivotem.
Vychézeli mi hodné vstric. Kdyz Viki rano
odjel svozem do staciku, odpracovala jsem si
svoje ¢tyri hodiny denné,” li¢i Jana. Jenze pak
prisla treti faze nemoci, syniv stav se zhorsil.
Po nékolika hospitalizacich bylo jasné, Ze Jana
bude muset ztlistat zase doma. Kdyz v té dobé

Mama zdravych déti?

zacali odchazet Viktorovi vrstevnici, véetné
déti se stejnym typem MPS, zménila své plany
nadobro.

,V té dobé jsem se rozhodla zkusit dodélat
vys$i Skolu zdravotni, obor diplomovana dét-
ské sestra. Do budoucna, az tady Viki jednou
nebude, budu moct zuzitkovat v§echno, co jsem
se diky nému a péci o néj naucila, kam mé dove-
dl, jak mé jako ¢lovéka piepracoval,” rika.

Studovala tfi roky, diplom uz ma doma. Za
cennou povazuje zkuSenost z praxi, které mu-
sela v ramci studia absolvovat. Jako sestra pro-
Sla bezpoctem oddéleni - od JIP po psychiatrii.
»Slouzila jsem tam dvanactihodinové smény,
dnes jsem za to vdécna. Vypadla jsem tak ze své
bubliny, vidéla véci nejen z pohledu rodice, ale
i zdravotnikd,“ hodnoti Jana. Jednou by chtéla
pracovat v détské paliativni terénni péci, po-
mahat rodinam, které potkal stejny osud jako
tu jeji. ,Rodinam, které maji dité s nevylécitel-
nym onemocnénim. Kdo je a jejich potieby po-
chopi 1épe nez ten, kdo si to zazil?“

Splnény sen a prace na plny Gvazek

Pomahat rodindm s vazné nemocnymi dét-
mi chce také Iva Svierékova - ovsem jen jako
dobrovolnik. Na plny tvazek je v sou¢asné dobé
hlavné mamou dvou zdravych syni a plni si sen
o plnohodnotném rodinném Zivoté.

O prvniho syna Honzika, ktery mél NCL
(neurondlni ceroidlipofuscinézu typu 2), pe-
covala jako matka samozivitelka. Onemocnéni
mu lékari diagnostikovali v péti letech, zemrel
ve dvandcti. Po vétSinu doby ji byl oporou pti-
tel Zdenék, ktery ma velky podil i na tom, jak
rychle Iva po Honzikové smrti zvladla navrat
k béZnému zivotu.

,Honzikovu diagndzu jsem se dozvédéla,
az jsme spolu byli rok ve vztahu. Pfesto s ndmi
Zdenék zistal a pomahal mi s péc¢i o syna,”
vzpomina Iva. Honzik zemfel v Gnoru 2019,
v dubnu uz nastupovala do zaméstnani. Zde-
nék ji nasel praci ve fabrice na vyrobu elektric-
kych generatord. ,Délala jsem tam regulacni
desky do alternatord. Prace mé bavila, hlavné

jsem ale zaméstnala hlavu né¢im jinym nez jen
vzpominkami na Honzika," bilancuje zpétné.

Resit musela také bydleni. Ze socialniho
bytu, ktery ji poskytl olomoucky magistrat, se
musela do dvou mésicti vystéhovat. S pritelem
si nasli podndjem, ale védéli, Ze to neni na-
porad. ,Nejdfiv jsme uvazovali o koupi bytu,
v tu dobu ale Zadné vhodné v nabidce nebyly.
Nenasli jsme ani rodinny diim, ktery by se dal
opravit. Nakonec jsme koupili pozemek a po-
stavili si dim novy. Uz tfi a ptl roku bydlime,”
raduje se Iva. Postupné se jim narodili dva sy-
nové - dnes trilety Zdenék a pak Pepik, které-
mu je sedm mésicti. Oba jsou zdravi.

Kde bude po rodicovské dovolené pracovat,
to ted’ Iva netesi. Kazdopadné uz nyni je ochot-
na pomocitiebanovymrodinam ve Spolec¢nosti
pro MPS. ,Kdyby rodina se stejnou nemoci po-
trebovala mentora, ¢lovéka, ktery uz ma néjaké
zkusSenosti, jsem tady pro ni. Ale Ze bych v této
sféfe pracovala naplno, to asine,” uzavira Iva.










Dlouho jste méli klid, fekla pani MPS.
A pak nam opét zasekla drapy do Zivota

Pohled Jany Fabic¢ovicové

Pomalu se pribliZila tfeti faize nemoci. P¥iSla nenapadné, vlastné
ani nevim, ¢im to zacalo. Zili jsme relativné v klidu. Terezka cho-
dila do skoly, jezdila do ,zusky*, Viktor navstévoval stacionar
Vlastovka, kde mél i povinnou Skolni dochazku. Zdravotné se
drzel, mél jednu az dvé infekce za rok, nas rekord byl 15 mésict
bez antibiotik.

Ja méla moznost nastoupit do prace, na ¢aste¢ny uvazek mé
zaméstnali v matefské Skole jako vedouci Skolni jidelny. Prace
meé bavila, dala se skloubit s péci o Viktora a rodinnym Zivotem.
Vychazeli mi hodné vstiic. Kdyz Viki rano odjel svozem do ,staci-
ku“, odpracovala jsem si svoje ¢ty¥Fi hodiny denné. Pak jsem pii-
Sla domt, udélala jsem s Terezkou tikoly, zavezla ji na krouzky,
anez se Viki vratil, mély jsme €as i samy na sebe.

Po navratu Vikiho zacal vzdycky koloto¢ kolem néj. Nebyl uz
sice tak hyperaktivni, ale pozornost a péci potieboval neustile.
V té dobé jsme fungovali jako normalni rodiny: prace - Skola -
rodinné déni. Konec¢né jsem si tehdy piipadala uZzite¢nd, Ze nej-
sem jen doma, ale chodim taky do prace jako vSichni ostatni. To
obdobi trvalo tii roky.

Ticho pred boufi

Jak uz to ale u mukopolysacharidézy byva, kdyz si clovék mysli, Ze
se zdravotni stav ustalil, je to jen ticho pred bouf{. My jsme si zvykli
na to, Ze je Viki na voziku, Ze uZ nam nepomuize pii prendavani, ze
ho krmime 45 minut a on jidlo vyplivuje, my se presto stale sna-
Zime do néj néco dostat a nevzdavame to. Nutime ho pit a jemu to
protéka mezi koutky, takZe je vic mokry neZz napity. Prijali jsmei to,
Ze neustale vydava néjaké skieky, ale uz viibec nemluvi, Ze slysime,
jak v ném hréi hleny, a nasim jedinym pomocnikem je odsavacka
s ptipojkou na vysavac. To vSe jsme brali jako normu. Naucili jsme
se s tim zit. Pak ale panf mukopolysacharidé6za rekla: ,Pozor, tak
to teda, ne! Dlouho jste méli klid. Je na ¢ase, abych o sobé dala zase
védét.” A pak nam opét zasekla své drapy do Zivota.

V listopadu 2016 Viktorovi béhem vikendu otekla pusa. Uka-
zalo se, Ze ma vacek pod zubem, a bylo nutné osetfit ho v celkové
anestezii. Po zakroku skon¢il na aru, bylo tam vysoké zahlenéni
a problémy pti odintubovani. BEhem rozhovoru s pani doktor-
kou prisla fe¢ na PEG. Divila se, Ze ho Viki jesté nema. Dlouho
jsem se jeho zavedeni branila, védéla jsem, Ze to bude znamenat
dal$i fazi - progres nemoci - a uZ se nikdy nevrati, co bylo. Ze
Viki bude zase o néco bliz konci.

Pomoc zvana PEG

Pani doktorka nas ale presvédcila. Na zavedeni PEGu jsme $li
s Vikim v ¢ervnu 2017. Slibovali jsme si od toho, Ze bude dosta-
te¢né hydratovany, bude mit vyvaZenou stravu a nebude tak za-
hlenény. A to se také stalo. Kdyz jsme se s tim szili, zvykli si na
krmeni do PEGu a veSkerou péci kolem néj, rekli jsme si, jak jsme
byli hloupi, Ze jsme to neudélali driv.

V1été 2017 jsme jeli celd rodina na dovolenou do Chorvatska.
Na$i zndmfi nds piremluvili, at vyrazime s nimi, Ze nam s Vikim
pomiizou, abychom si i my na chvilku odpocinuli. Dodnes jsem
jim za to vdécna, jelikoz to byla naSe posledni spole¢na dovolena.
Tehdy jsme jesté netusili, jaky zvrat se v nasem Zivoté odehraje
za par mésicu. Viki si moiské vody sice moc neuzival, protoze pro
néj byla moc slana a studena, ale morsky vzduch mu prospival.
Skoro viibec nebyl zahlenény, nehréelo to v ném, lépe se mu dy-
chalo, snaz usinal. Byly to pro nas pohodové dny.

Bez ventilatoru uz ani krok

Prvni zvrat nastal v zari 2017, kdy mél Viktor jeden ze svych in-
fektli. Mél nasazena antibiotika a jednou pri prebalovani nam
zacal lapat po dechu, nemohl se nadechnout. Nebyli jsme schopni
mu néjak pomoci, museli jsme zavolat rychlou zachrannou sluz-
bu. Kviili tézkému zapalu plic byl pak tyden v nemocnici v umé-
1ém spanku a na umélé plicni ventilaci. Nevypadalo to moc dob-



OSUDY PECUJICICH ZEN

e, pan primar nas pripravoval na to, Ze mu budou muset zavést
tracheostomii. Viktor ale opét zabojoval, jak uz to ty nase déti
s MPS uméji. Z ara byl pteloZen na jipku, kde si pobyl jesté tyden.
Ja jsem se mezitim zaucovala s odsavackou. Po propusténi z ne-
mocnice se stala nedilnou souc¢asti péce o Viktora, jedina pomtic-
ka, ktera nam pomdahala zbavit se hlent.

V tnoru 2018 dostal Viktor dalsi tézky zapal plic. Na aru si
poleZel v umélém spanku tti tydny. Prvni i druhy pokus o odpo-
jeni od ventilace selhaly, bylo nutné zavedeni tracheostomické
kanyly. S tracheostomii Viktor zvladl odpojeni od ventilatoru
pouze na ¢tyti dny, poté desaturoval a musel byt znovu napo-
jen na ventilaci. Ukazalo se, Ze plicni parenchym je poSkozeny
a on uz nezvlada dychat sam, a proto potiebuje podporu CPAP.
Nabidli ndm preklad na naslednou intenzivni péci do Prostéjova,
kde jsme se méli zaucit v péci o ventilované dité, abychom si pak
Viktora mohli zase vzit zpatky dom?i.

V Prostéjoveé jsme stravili ¢tyti tydny a velmi rdda na tu dobu
vzpominam. Byl tam skvély kolektiv sestticek a tym lékari. Byli
velice empaticti a pomohli ndm v téch nejtézsich chvilich, kdy
jsme se opét Skrabali ze dna po dal$im titoku mukopolysachari-
dézy. Museli jsme si zvykat na to, Ze neni jen Viktor, ale je Viktor
a - jakja rikam - jeho médni dopliiky. Ventilator se stal soucasti
jeho osoby, bez néj uz ani na krok.

Bolest, ktera posiluje

Oddéleni NIP v Prostéjové je nadale nasi oporou, mame moznost
tam Viktora dat o velkych prazdninach na dva tydny na respitni
pobyta ojarnich prazdninach pak natyden. To abychom si odpo-
Cinuli, nabrali sily a dobili energii na dalsi pec¢ovani.

Na ventilatoru je Viki uz Sest let a fungujeme. Museli jsme sice
omezit spoustu aktivit, ale jedeme dal. My se totiZ nevzdavame.
Jen uz nemizeme jezdit na setkani Spole¢nosti pro MPS, Vikto-
ruv zdravotni stav to nedovoluje. Je nam lito, Ze se nemiizeme
potkavat s témi, které mame radi a ktef'{ jsou na tom stejné jako
my. Tak si aspoii volame.

Velkou pomoci je pro nas terénni odlehcovaci sluzba Domu
pro Julii. Sestricka k ndm dojizdi dvakrat tydné, abych mohla jet
do skoly a na praxi. Pfed tfemi lety, kdyZ nas opustili Sara Za-
vadilova a Jitik Stol, kteti byli Viktorovymi vrstevniky a byli na
tom zdravotné relativné 1épe, jsem si polozila otazku: ,Jsme ted’
na fadé my? Kolik nam jesté zbyva ¢asu?“

V té dobé jsem se rozhodla zkusit si dodélat vyssi skolu zdra-
votni, obor diplomovana détska sestra. Do budoucna, az tady
Viki jednou nebude, budu moct zuzitkovat vSechno, co jsem se
diky Vikimu a péci o néj naucila, kam mé dovedl, jak mé jako clo-
véka prepracoval. Jednou bych chtéla pracovat v détské paliativ-
ni terénni péci, pomahat rodinam, které potkal stejny osud jako
nas. Rodinam, které maji dité s nevylécitelnym onemocnénim.
Kdo je a jejich potieby pochopi Iépe nez ten, kdo si to zazil?

S mukopolysacharidézou Zijeme uz 19 let, z toho tti roky jsme
o ni nevédéli. Ano, byla to kruta rana osudu, bolelo to, ztratili
jsme nadéje. NeZijeme Zivot, jaky jsme si vysnili, Zijeme tim, jaké
ma Viktor potieby, vSe se musi ptrizplisobovat nemoci. Ale nau-
Cili jsme se vazit si toho, co mame, nefesime blbosti. Tou bolesti,

kterou jsme si prosli, jsme silnéjsi a odhodlanéjsi vydrzet. Uziva-
me si kazdého dne, ktery mame.

Jana Fabi¢ovicovd, maminka Viktora (MPS 1IIA)

kvéten 2025
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Nad malichernostmi
uz jen mavnu rukou

Honzika trapily ¢asté infekce a zapaly plic, které ho vic a vic osla-
bovaly. BohuZel se pomalu vytratil i ismév a drobné projevy ra-
dosti. Nedokazal uz polykat, vyzivu jsem mu proto musela davat
pres PEG pi-imo do Zaludku.

Starala jsem se, aby se mél co nejlépe, nic jiného uz neslo. Tak
ubéhly skoro tfi roky. Honzikiv stav se horsil, infekce byly sta-
le ¢astéjsi a Castéjsi. AZ nakonec poslednimu zapalu plic Honzik
podlehl. Bylo mu 12 let.

I kdyz se clovék snazi pripravit se na nejhorsi, ta bolest se
skoro nedala snést. Zivot se nezastavil, ale bézel dal. Bylo nutné
se prestéhovat, najit si praci, pokusit se zacit znovu od zacatku.
I kdyZ mi pomahali moji blizci a pratelé, bylo to velmi tézké ob-
dobi.

Dnes je mj zivot v novych Kkolejich. Spole¢nym usilim jsme
spolu s partnerem vybudovali novy domov a ptivedli na svét ma-
1ého ¢iperného Zdenu (po tatinkovi) a pak také Pepcu. Opét mam
radost ze Zivota!

S odstupem ¢asu mizu fict, Ze vSechno, co jsem prozila, ovliv-
nilo mij pohled na svét. Uvédomila jsem si, co je a neni v zivoté
dilezité. Nad malichernostmi uz jen mavnu rukou.

Iva Svier¢kovd, maminka Honzika Priehody
(neurondlni ceroidlipofuscinéza typu 2)

Deset let? Pro nékoho
dlouho, pro nas prilis malo

... ubéhlo par let. Mezitim jsme Markétce precetli spoustu dal-
Sich knizek a zhlédli s ni fadu pohadek. Stale méla rada spolec-
nost lidi kolem sebe. Také jeji zvireci kamarad Ferda k ni rad za-
létaval a, diskutoval“s ni.

Nemoc vSak postupovala dal. Navzdory ptivodni prognoéze,
vyrcené vroce 2000, mozna i za prispéni podptirné 1écby, to bylo
plizivymi kroky, ale postupovala. Pohyb vsech koncetin byl ¢im
dal omezenéjsi. Manipulace pri oblékani, premistovani, cvice-
ni a hygiené tézsi a tézsi. Invalidni polohovaci vozik se pomalu
promeénil v evakuacni matraci, abychom mohli Markétku snést
z druhého patra do auta.

Do centra uz nechodila ani obcas. Zacaly se projevovat problé-
my se saturaci, a proto jsme museli do nasi , malé JIPky“ poridit
dalsi pristroj - domaci plicni ventilaci. Nastésti na ni Markétka
nemusela byt pripojena 24 hodin denné, ale jen kdyz méla pro-
blém. Nékdy zvladala i tyden dva bez jakéhokoliv pripojeni. Na-
konec ji byl provizorné zaveden PICC pro podavani vyzivy piimo
do zily a ¢ekala ji chirurgicka vyména PEGu.

Diky pomoci vSech ¢lenti rodiny a vstricnému pristupu lékait
z interniho oddéleni JIP, hlavné vedouciho lékate a pana primare,
mohla byt Markétka s ndmi témér celou dobu v domacim prostie-
di. Jsem vSem vdécna za to, Ze ve mné nevidéli jen ,hysterickou
a prechytracenou matku” a dali i na mé nazory a pripominky.
Rada bych také podékovala détskému 1ékari, ktery dcerku znal
od malicka a pomahal s vesSkerou lékai'skou administrativou.

Velkou podporou jak dusevni, tak i materidlni pro nas byla
Spole¢nost pro MPS, vedend zakladatelem Honzou Michalikem,
jeho pravou rukou Pét'ou a vS§emi ostatnimi, kteri se podileli a dal
podileji na jejim chodu.

Téch 10 let od sepsani ptivodniho ptribéhu v roce 2014 néko-
mu muze pripadatjako dlouha doba. Pro nas moc kratka. Kratka,
co s nami Markétka jesté byla. Zemiela 18. zai'i 2022 v nemocni-
ci, po komplikacich pfi nezbytném chirurgickém zakroku. Ode-
sla obklopena svou rodinou.

Lenka Vejrovd, maminka Markétky (syndrom Niemann-Pick)



Driv jsme se ucili zit
s Romankovou nemoci.
Ted’ se uc¢ime zit bez néj

S Romankovou nemoci jsme se statecné prali. Nékdy byly dny
horsi a nékdy lepsi, uzivali jsme si ale kazdou spole¢nou chvili.
Jezdili jsme na setkani Spolecnosti pro mukopolysacharidosu
ana dovolenou, i kdyz to bylo slozité.

Koncem listopadu roku 2017 se Romankidv zdravotni stav
zhorsil a musel do nemocnice. V sobotu 2. prosince ve 20 hodin
odesel v kruhu své milujici rodiny.

Vzdy jsem tikala, Ze s Romankovou nemoci jsme se nesmifrili,
ale u¢ime se s ni zit. Ted’ se u¢ime zit bez Romanka.

Starsi syn David ma uz déti velké, délaji ndm radost a tésime
se z jejich uspéchti. Mladsi syn Daniel ma dvé malé hol¢icky, tak-
Ze si je uzivame jako babicka a déda. Jsou to nase mala slunicka!

Anna Stonawskd, maminka Romana
(syndrom Niemann-Pick)

Smysl pro humor Vojtu
neopousti. Dny pristi proto
dame levou zadni

Za poslednich 10 let vzala nemoc Vojtovi hodné. Zhorsil se mu
sluch, kompenzovany stale drazsimi a vice poruchovymi slu-
chadly. Horsi je i chlize. Pfibyva padt a naslednych drazi, kdy
stale balancujeme mezi tim, abych ho moc neomezovala v samo-
statnosti, ale zaroven dostatecné piredchazela zranéni.

Mentalni propad neni tak vyrazny, kromé kratké epizody po
umrti babicky a tety. Obé mél velmi rad a byl potom smutny, de-
presivni a ¢asto nastvany. Ale v takové situaci by podobné rea-
govalizdravy jedinec. Je zajimavé, Ze Vojta se mé nikdy nezeptal,
kde babicka je (zemrela ndhle v noci, kdyZz s nami travila léto na
chalupé). Citil totiz, Ze se trapim a jsem smutna. Chodil ale po
sousedech, kde si vSem stézoval, Ze mu, promiiite mi ten vyraz,
»chcipnula“ babicka. U nas se vzdycky mluvilo o chcipnutém zvi-
ratku, nikdo z lidi okolo néj nezemfrel, tak proto tohle slovo. Bylo
to smutné, ale my se zaroven museli smat. A smala by se nejspis
i naSe babicka.

Jak se horsi Vojtliv zdravotni stav, stale vice a vice ji postra-
dam, zdravotnici ze staré Skoly, ktera mé vzdy vyslechla. Mohly
jsme spolu bez obalu rozmlouvat o vSech Vojtovych potizich, mi-
nulych, pritomnych i budoucich. Jisté se jeho nemoci trapila, ale
nikdy to nedala najevo prede mnou.

Pravé ted ma Vojta zlomenou holenni kost a je to dost naroc-
né. Ale ani ted ho neopousti smysl pro humor a zajem o okoli.
Naslednou rehabilitaci proto dame levou zadni!

Ivana Kohoutovd, maminka Vojty (alfa-mannosidéza)
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Domnivali jsme se, ze
nejtézsi pro nas bude
okamzik, kdy dcera
prijde o zrak. Nejhlre
jsme ale nesli ztratu jejiho
zvonivého, nakazlivého
smichu.

Monika Polakova
maminka Karolinky






Nasi andélé nemaiji kridla,

ale velka srdce

Karolinka Polakova (neuronalni ceroidlipofuscinéza typu 2)

Nas piibéh zacal 30. 6.2013, kdy se ndAm narodila krasna azdrava
hol¢icka Karolinka. My jsme ziskali vytouZenou dceru a Davidek,
tehdy tfilety, se stal star$im braskou. Kaja byla nddherné mimin-
ko a usmévavé batole, které bylo zvidavé, béhalo, tancilo, mluvi-
lo, milovalo déti a kocky. VSe bylo zalité sluncem. Prvni mracek
se na naSem nebi objevil v podobé epileptického zachvatu, kdyz
Tatita (tak si Kaja rikala) méla necelé tf'i roky. Vybavujeme si ten
den a nasledujici dny dokonale. ,Hroutili“ jsme se z toho, Ze nase
hol¢icka m4 epilepsii, a z toho, jak jeji Zivot bude tézky.

Nejtézsi ¢asti rodicovstvi je sledovat, kdyz dité prochazi
nécim opravdu tézkym, a nemit moznost to napravit

Cas bézel a vyvoj nasi Bibi (tak Fikame K4ji my) se zastavil. Po-
stupné zacala mit problémy s chlizi, zakopavala, padala a slov-
ni zasoba se dale nerozvijela. Rozbéhlo se dalsi kolo vySetreni
a testll. Zavér byl pro nas zdrcujici, Battenova choroba neboli
neuronalni ceroidlipofuscinéza (NCL), typ 2. Svét se zastavil.
Dozvédéli jsme se, Ze Kdju nikdy neuvidime tancit v rizovych ba-
letnich Satickach, Ze ji nenaucime lyZovat, jezdit na kole a Ze o ni
prijdeme diive, neZ bychom chtéli. Co bychom dali za epilepsii...

Nékdy musite opustit predstavu, jaky Zivot bude,

a naucit se hledat radost v pfibéhu, ktery zijete
Opousténi predstavy o zivoté, ktery jsme planovali, bylo bolesti-
vé, ale jeSté vice nds drasala predstava budoucnosti a ztrat, kte-
ré prijdou. Karolinka postupné prichazela o nabyté schopnosti
a dovednosti. S kazdou ztratou jsme se tézko smirovali a také
ona ji nesla téZce. S kazdou zménou jsme si uvédomovali, Ze po-
rad je ,dobte” a Ze bude hif a budou nasledovat dalsi ztraty. Jsou
to okamziky, kdy se radost hled4 jen velmi téZce.

ra ptijde o zrak, av§ak nejhiite jsme nesli ztratu jejiho zvonivého,
nakazlivého smichu ajejiho kradsného tismévu. Délo se to postup-
né a pomalu. Bylo stéle vice a vice obtiZzné Kaju rozesmat, az se

nam to prestalo darit aplné. Nastésti mame fotky a videa, které
nam jeji smich ptipominaji.

Battenova choroba nuti nase déti zit v temnoté.
Krade je po kouscich, den za dnem, ale jedno
nemuze — uhasit svétlo, které z nasich déti vyzaruje

Casem jsme se nauéili nachazet radosti ve vSednich vécech
a drobnostech. Byli jsme radi, kdyz jsme si mohli spole¢né uzi-
vat teplo letniho slunce na terase, poslouchat oblibené pisnicky,
vyrazit na dovolenou, sledovat film, vychutnat praskani dieva
v krbu, sledovat ptaky v krmitku... Hlavné ndm prinasSelo ra-
dost, kdyz Karolinka byla spokojend a nic ji netrapilo. To byly
pro nds chvile, za které jsme nesmirné vdécni a jsou pro nas vel-
mi cenné.

5.1.2024 za Karolinkou prisSel andél, zaSeptal jeji jméno, vzal
ji za ruku a odvedl vysoko do nebe. Dny, tydny a mésice plynou
a K4ja uz tady s ndmi neni, my ale vime, Ze je blizko... Nosime ji
v nasich srdcich.

Kazdy ma svého andéla

Rika se, Ze kazdy ¢lovék ma svého andéla, a my jsme radi, Ze nasi
Karolinku a nds obklopovali andélé. Nejsou to andélé s kridly, ale
andélé s velkym srdcem. Je to rodina, pratelé, kamaradi, ucitelky
ve Skolce a ve Skole, 1ékati, sestricky, socidln{ pracovnice... Lidé,
se kterymi jsme se setkali a ktef'{ byli pfipraveni Karolince i ndAm
pomoci. Lidé, ktef{ na nas mysleli, podporovali nds, zorganizo-
vali setkani s rodinami, jeZ sdileji podobny osud, vytahli nds na
hory, na kolo nebo jen na pivo, upekli kola¢, pohlidali Karolinku,
vzali Davida na fotbal, vyvencili psa nebo zalili raj¢ata, kdyZ jsme
byli dovolené. Jsme za tyto andély nesmirné vdécni. I diky nim
jsme byli schopni zaZivat okamziky Stést{ a radosti.

Monika Poldkovd, maminka Karolinky
listopad 2024
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Rodice potrebuji védét,
Ze na to nejsou sami

Zprava o vazné nemoci ditéte je pro kazdé-
ho rodice zdrcujici. Profesor Martin Magner,
predni ¢esky odbornik na dédi¢né poruchy
metabolismu, v rozhovoru oteviené mluvi
o své cesté k pediatrii, etickych dilematech,
ktera prindsi lécba vzacnych onemocnéni,
i o tom, pro¢ se citi spiSe jako privodce nez
jako vSemocny lékar.

Muizete nam prozradit, jak jste se
dostal k pediatrii a Ié¢bé vzacnych
onemocnéni? Co nebo kdo vas
inspiroval?

Na vysoké skole jsem mél sen, Ze budu za-
chraniovat déti v Africe od téch nejhorsich
krvacivych horecek. Inspirovan Albertem
Schweitzerem a mnoha dal$imi jsem si pred-
stavoval, Ze budu pracovat pro Lékare bez
hranic nebo pro Svétovou zdravotnickou or-
ganizaci (SZO0). S horlivosti jsem se ucil infek-
tologii. M{ij sen se pak zhroutil jako domecek
z karet, kdyZ jsem ve ¢tvrtém ro¢niku na vy-
soké Skole navstivil Jihoafrickou republiku,
Botswanu a Zambii. Zivot v mistnich slumech
a setkani s dosud nepoznanou chudobou mijj
nédhled zcela zménily. Snazit se v podobnych
podminkach o ,nanuceni” nasi mediciny jako
kapky v mofi mi najednou ptislo zcela zcest-
né, odpovidajici spiSe nasi uspokojujici potie-
bé pomahat z vySe naseho evropského kom-
fortu nez realné pomoci pro zlepseni kvality
Zivota mistnich komunit.

Jaka byla vase dalsi cesta? Asi to nebylo
jednoduche...

Jako student jsem pak staZoval ve Svycarsku,
a kdyZ jsem se prochazel kolem centraly SZO

v Zenevé, myslel jsem na prof. Karla Rasku,
ktery se praci pri této organizaci zaslouZil
o celosvétové vymyceni pravych nestovic. Ri-
kal jsem si, Ze dfiv nez tam podam prihlasku
o zaméstnani, mél bych se preci jen néco na
zacatek naucit, mél bych umét néco nabid-
nout (pozn. prof. Raska resil epidemii skvrni-
tého tyfu v koncentraénim tabote v Terezing,
prosadil diagnostiku Rh faktoru a lécbu fe-
talnf erytroblastézy. Stal se Feditelem Ustavu
epidemiologie a mikrobiologie a stal u zrodu
Lékarské fakulty hygienické, nyni 3. 1ékarské
fakulty UK).

Cervenou niti tahnouci se celym timto vy-
vojem vSak byla péce a vztah k détem. Kurz
pediatrie jsme méli v Sestém roc¢niku jako
prvni. Na statni zavérecné zkousce mi pan
prof. Zeman nabidl misto v postgradualnim
studiu zaméfeném na téma mitochondrial-
nich vad. Biochemie mé bavila, prisla mi na
krasnéjsich disciplin, a tak se nebylo o ¢em
rozhodovat.

Da se struéné popsat vas vztah

k pediatrii?

Pediatrie je nddhernd, napliiuje mé a jsem
za ni opravdu vdécny. Na druhé strané se
nemohu ztotoznit s glorifikaci mediciny
nebo lékaru. Lékarstvi je prace jako kazda
jind, da se délat poctivé se zapalem, ale i le-
dabyle a povrchné. Jakékoli dalsi povolani
muze byt zajimavé a tézké, pokud se ¢lovék
snazi délat jej co nejlépe. VSichni se nékdy
vztekdme napriklad na $patné remeslni-
ky, ktefi nekomunikuji, na posledni chvili

zméni ¢as i domluvenou cenu nebo je prace

odbyta. Casto premyslim, jakym jsem byl
pro své pacienty ,Femeslnikem®, jestli jsem
odvedl dobrou praci podle svého svédomi
a moznosti, co jsem mohl udélat lip, pro¢
jsem na zakladé svych védomosti a zkuse-
nosti udélal jiné rozhodnuti, nez by pacien-
ti hned ocekavali. Takova snaha nardzi na
vlastni psychické i fyzické limity, osobni
zivot apod. Uvédomuji si, Ze nékteré véci
jsem mohl vytesit ¢i vykomunikovat 1épe
nebo rychleji.

Co podle vas rodice vazné nemocnych
déti nejvice potrebuji po sdéleni
diagnoézy?

Myslim, Ze je to pocit, Ze na vSe nezlistanou
sami. Potrebuji, aby je okoli podrzelo, po-
skytlo jim pochopeni a nehodnotilo je. I ja
osobné se spiSe nez jako vSemocny lékar,
ktery poda tabletku nebo pokréi rameny,
citim jako prtvodce téchto rodin po jejich
nelehké klikaté cesté Zivotem. Sdélovani
diagnézy je rozhovor, ktery si rodice vét-
Sinou sice pamatuji cely Zivot, ale jenom tu
¢ast do chvile vysloveni diagnézy. Je jedno,
o jaky nazev se jedna. Je to obrovsky ok, de-
finitivni potvrzeni, Ze jejich dité je nemocné.
Pak jiz vétSinou nejsou schopni ddle vnimat.
Velice pomahd pritomnost pracovnice Cen-
tra provazeni. Od prvni chvile tak rodice
nejsou sami a maji moznost podpory nejen
v medicinskych otdzkach, ale i v redlném
zvladnuti nové situace se vSim, co s sebou
prinasi. Velkou podporou pro velkou cast
rodict je i icast ve Spole¢nosti pro MPS, kde
maji rodi¢ce moznost sdilet své problémy, je-
jich reSeni a vzajemné se podporit.



Jaké emoce prozivate pfi sdélovani Spat-
nych zprav a jak se s témito situacemi vy-
rovnavate? Musi to byt nesmirné tézkeé...
Tézké nejsou pouze rozhovory o sdéleni diagno-
zy, ale rovnéz treba o ukonceni terapie apod.
Neda se to zobecriovat. Zavisi to na tizi diagno-
zy, dostupnosti asponi néjaké terapie, nadéji
nebo beznadéji, jestli je u rozhovoru jeden rodic¢
nebo oba, na jejich temperamentu. Nikdy to neni
jednoduché, ale je to jenom moment v porovna-
ni se v§im, co prichazi pozdéji.

Priblizte nam prosim aktualni moznosti
lécby u pacientti s MPS.

Dnes jejich cela rada. Je to transplantace kost-
ni dené nebo presnéji kmenovych krvetvor-
nych bunék, ktera do jisté miry funguje jako
genova terapie - bunky darce nemaji patric-
nou genetickou mutaci a produkuji enzym,
ktery télu pacienta chybi. Tento pristup se
vyuziva u tézké formy mukopolysacharidézy
prvniho typu nebo u nékterych déti s alfa-
mannosidézou. Dale je to tzv. substrat redu-
kujici terapie. Diky chemické latce podavané
v tabletkach je zablokovana syntéza velkych
komplexnich molekul, které by se jinak hro-
madily v organismu. Dnes je nejvice rozsire-
na tzv. enzymova substitucni terapie. Enzym,
ktery vlastni organismus ditéte nemize kvuli
chybé v genetické informaci vytvorit, je po-
davan ve formé nitrozilni infuze. V klinickém

zkousSeni je i Ffada genetickych terapii.

Rikate, ze kazda Iééba ma své vyhody
i omezeni. Mizete uvést priklad?

Napriklad ¢asné provedend transplantace
kostni drené je skvéla, kdyz se vse podari.
V nékterych pripadech miZe tifeba zcela
zachranit mentalni vyvoj ditéte a vyraz-
né zmirnit i télesné priznaky onemocnéni.
V ¢asti pripadt je vSak zatiZena nemalymi
komplikacemi, zejména tzv. reakci darova-
ného S$tépu proti hostiteli. Enzymova sub-

stituéni terapie zase mize vyrazné zpoma-
lit progresi onemocnéni, pacienti maji vice
energie, v nékterych pripadech méné boles-
ti, ale aZ na vyjimky nedochézi k ovlivnéni
postiZeni centrdlniho nervového systému.
Vyvoj vsak postupuje ve vSech oblastech ve-
lice rychle doptedu. Terapie se stava dostup-
néjsi pro drive nelécitelnd onemocnéni, na-
priklad posledné pro onemocnéni s ndzvem
deficit kyselé sfingomyelinazy. Efekt jaké-
koli terapie je vSak zavisly na jejim ¢asném
podani. To samoziejmé zavisi na véasném
stanoveni diagnézy.

Vsichni rodice prirozené ocekavaji pro
své dité to nejlepsi reseni. Lécbu sice
indikuje lékafr, ale pristupl je nékdy vice
a rodice maji moznost se rozhodnout.
Jak planujete lécbu?

Probirdame spole¢né potenciondlni pri-
nos, ale i rizika. V nékterych pripadech je
prognéza prili§ zdvazna a 1écba miize ,je-
nom"“ prodluzovat Zivot bez nadéje na dosta-
tecné zlepSeni nebo udrzeni kvality Zivota
ditéte a rodiny. Uz nékolikrat jsme v tako-
vych pripadech spolec¢né s rodi¢i dospéli
k rozhodnuti 1é¢bu nezahajovat. Velice obdi-
vuji statecnost takovych rodicd, kteri doka-
zou tak tézké rozhodnuti udélat a nepoustét
se do pfedem prohraného boje. Méné je né-
kdy vice. Obecné jsme v dnes$ni spolecnosti
zaméfeni primarné na vykon a s tim spojené
uchovani mentalnich schopnosti. Otazkou
je, zda je to spravné. Mam v péci rodinu se
sourozenci s lyzozomalnim onemocnénim,
u kterych byla jedinou nadéji na uchovani
mentalniho vyvoje déti transplantace kr-
vetvornych bunék. Rodice transplantaci pro
riziko imrti z divodu komplikaci pfi vyko-
nu odmitli. Rozhodli se jinak nez vétSina dal-
$ich, které znam. Ani spravnéji, ani nesprav-
néji, prosté jinak. Jejich rozhodnuti si vazim
arespektuji jej.

prof. MUDr. Martin Magner, Ph.D.

Po studiu na 1. LF Univerzity
Karlovy nastoupil na postgradualni
studium na Kliniku pediatrie

a dédiénych poruch metabolismu
1. LF UK a VFN v Praze. Ve

svém postgradualnim studiu

se vénoval mitochondrialnim
onemocnénim u déti, dale se
zameéril na lyzozomalni choroby

a détsky autismus. Pfednasi doma
i v zahrani¢i, je hlavnim fesitelem
nékolika klinickych studii, autorem
nebo spoluautorem vice nez

130 publikaci a ¢lanka, z toho

vice nez 60 bylo publikovano

v casopisech s impakt faktorem.



Podilel jste se vy osobné na konkrétnim
vyzkumu v oblasti dédi¢nych poruch me-
tabolismu?

Ve svém postgradudlnim studiu pod vede-
nim pana profesora Jifriho Zemana jsem se
vénoval prevazné mitochondrialnim one-
mocnénim. Mél jsem tu Cest zucastnit se
charakterizace a popisu dosud nepopsa-
ného mitochondrialniho onemocnéni - de-
ficitu proteinu TMEM70. I kdyZ nemame
Zadnou kauzalni 1é¢bu, rozpoznanim tohoto
onemocnéni jsme se naucili identifikovat
jeho komplikace a nékterym z nich pred-
chazet nebo je Gcinné symptomaticky 1écit.
Dilezita je moznost genetického poraden-
stvi v rodinach. Pak jsem se presunul k ly-

zozomuim.

Co vas na védecké praci nejvice bavi?
Nejvétsi radost mi déla vyzkum, ve kterém
se onemocnéni podari charakterizovat, po-
chopit jeho patofyziologii a dovést az k nové
terapii. To se tfeba povedlo u pozdni formy
Tay-Sachsovy nemoci. Predevsim diky skveé-
lému diagnostickému talentu pani doktorky
Heleny Jahnové z kliniky se nam podarilo se-
stavit druhy nejvétsi soubor pacientt s tou-
to chorobou a charakterizovat jej na klinic-
ké urovni. Dale jsme v rdmci mezinarodni
spoluprace s doc. Petrem Duskem z Neu-
rologické kliniky 1. LF UK a VFN a s kolegy
z pracovi$t v Minnesoté a v Mnichové publi-
kovali dvé prace zamérené na popis charak-
teristickych neuroradiologickych nalezt,
z nichz nékteré jasné vysvétlovaly podklad
klinickych priznakt. Diky témto pracim se
podarilo pritdhnout na kliniku klinickou
studii a dat pacientiim s dosud nelécitelnym
onemocnénim nadéji v podobé nové experi-
mentalni terapie.

To jsou opravdu skvélé zpravy. S kym na
takovém vyzkumu jesté spolupracujete?

Ve spolupraci s pani doktorkou Lenkou Dvora-
kovou z genetické laboratore nasi kliniky jsem
vedl mezinarodni studii 44 pacientti s muko-
polysacharidézou typu II z Cech, Slovenska,
Chorvatska a Srbska zaméfenou na vztah mezi
konkrétnimi mutacemi a klinickym obrazem
onemocnéni. Diky tomu se podatilo do Cech
dostat klinickou studii s enzymovou substi-
tucni terapii nové generace.

Z mych postgradualnich studentti uvedu
velice nadaného dr. Roberta Saho, se kte-
rym jsme nyni popsali mezindrodni soubor
21 pacientti ze 13 zemi s alfa-mannosidé-
zou po transplantaci krvetvornych bunék
kostni drené. Ukazuje se, Ze bezpecnost
transplantace, ktera dava nadéji na uchova-
ni mentalnich funkci ditéte, se za posledni
dekadu vyrazné zvySila proti predes§lému
obdobi. Nastésti nejsem nuceny délat ¢lanky
pro ¢lanky a vykazovani publikac¢ni aktivity.
Motivuje mé klinicky problém, ktery reSim
ve své denni praxi a snazim se na néj najit se
svymi kolegy odpovéd. Véda podobné jako
kazdé lidské snazZeni neni zasluhou jednoho
¢lovéka, ale celého tymu.

Mohl byste se podélit o néjaky konkrét-
ni pribéh pacienta s MPS, ktery vas hlu-
boce ovlivnil?

Ovlivnily mé pribéhy vSech mych pacientt.
Tim prvnim ale byl Pepa Mlynar s mukopo-
lysacharidézou typu II, prvni pacient, u kte-
rého jsme v Cechach zahajovali enzymovou
substitu¢ni terapii. Pak Vojta Kohout a kluci
Benesovi s mannosid6zou, které jsem si pre-
vzal do péce jesté v roce 2007. Dosud nedo-
reSenou vyzvou v oblasti MPS II je méknuti
chrupavek dychacich cest. Pepovi jsme po-
prvé v Cechach implantovali do priidu$nice
stent, ktery mu prodlouZil Zivot na doméci
plicni ventilaci. UZasné na ném bylo to, Ze mél
az do posledni chvile pozitivni ndladu a op-
timismus, které spolu se svymi vtipy rozda-

val kolem. Vojta, Marek a Adam jsou na tom
s dobrou naladou velice podobné. Porad na
né myslim, kdyZ rozjimam nad tim, Ze spo-
kojenost a Stésti jsou véci vnitiniho nasta-
veni, nikoli osobnich mozZnosti. Samoziejmé
s vyjimkou chronického stresu a inavy, pred
kterymi se neda utéct. Pfemyslim nad osudy
svych pacientd a jejich rodin ¢asto. Travim
s nimi tolik ¢asu, prozZivdm problémy s nimi.
Jsou statec¢ni, zvladaji iinavu, stres, neustale
nové vyzvy. Pfemyslim, jak by se zménil muj
zivot, ¢eho vSeho bych se musel vzdat. Cena
cehokoliv se pozna podle toho, kolik tomu
musi ¢lovék ze sebe obétovat.

Jak se vyrovnavate s naroc¢nosti své pra-
ce? Které aktivity vam pomahaji udrzet
rovnovahu mezi pracovnim a osobnim zi-
votem?

Ta prace nikdy nekonc¢i. Obcas si v praci mu-
sim Fict ,konec”, nékteré véci dnes treba uz
nebudou, nékteré e-maily se musi pripome-
nout, nékteré publikace prosté musi pockat.
Vénuji se dcefi, snazim se délat sport, hrat
tenis, plavat, spat. Nyni mé napriklad bavi
¢ist knihy o ekonomii. Je v nich ¢asto mno-
hem vice psychologie a informaci o lidském
chovani nez ve vSech lékarskych knihach. Do-
porucuji tieba knizku psychologa a zaroven
nositele Nobelovy ceny za ekonomii Daniela
Kahnemana Mysleni rychlé a pomalé, ktera
zménila mij nahled na mnohé oblasti zivota.

A vase plany do budoucna?

Medicina se posouva stale dopredu. Nasi na-
sledovnici budou 1éc¢it projevy, které v sou-
casné dobé lécit neumime. Az bude treba
zaveden novorozenecky screening a bude
dostupna ucinna lécba, tak budu mit vic ¢asu
povidat si s lidmi, délat néjaky konic¢ek nebo
psat knizku. Jednou bych chtél zalozit cent-
rum pro déti s autismem. Hlavné aby to dava-
lo smysl a nékomu to pomohlo.






Kristyn&ina nemoc nas naucila

radovat se z ma

ICkosti

Kristynka Seyékova (neuronalni ceroidlipofuscinéza typu 2)

Riké se, Ze mit zdravé dité je ten nejvétsi dar, jaky miiZete od Zivo-
ta dostat. Ne Ze bych snad jako bezdétna s timto tvrzenim nesou-
hlasila, ale priznam se - nikdy mé ani nenapadlo, Ze by moje dité
nemélo byt zdravé. Zila jsem v prostiedi, kde vichni kolem méli
zdravé déti, a ani v Siroké rodiné jsme se s zadnym dédi¢nym one-
mocnénim nesetkali. S manZelem jsme udrzovali celkem zdravy
Zivotni styl, také béhem téhotenstvi jsem dodrzovala lékai'ska
doporuceni a poctivé chodila na v§echna povinna vysetteni.

Velkym Sokem pro mé proto byla v Sestém mésici téhoten-
stvi zprava od moji gynekolozky, Ze mi byla diagnostikovana
abnormalita placenty a musim okamZité€ nastoupit do nemocni-
ce, potazmo na rizikové téhotenstvi. V ohrozeni na zZivoté byla
nejen nase nenarozena dcerka, ale i ja sama. Zbylé ¢tyti mésice
téhotenstvi (resp. tfi, protoZe jsem byla nucena porodit o mésic
diive) byly pro mé i manzela velkym stresem. Strach o dité byl
uz tehdy nekonecny.

V3e se nakonec v dobré obratilo, aspon tehdy jsme si to mysle-
li, a 29. dubna 2014 se ndm narodila krasna a dle 1ékarské zpra-
vy také zdrava hol¢icka Kristynka. Nase stésti tehdy nemohlo
byt vétsi. Kristynku jsme vSichni milovali, byla to nase vysnéna
holcicka. Pro nds s manzelem prvni dité, pro nase rodice prvni
vnouce (ja i manzel jsme jedinacci).
Prvni podezreni: opozdéna rec
Kristynka se nejprve vyvijela zcela standardné. Lezeni i chiize u ni
sice prisly s lehkym zpozdénim, ovSem stale v ramci 1ékatskych
tabulek. Drobné opozdéni 1ékari vzdy zdivodnovali jejim predcas-
nym narozenim. Kdyz bylo Kristynce asi 1,5 roku, zdalo se nam
s manZelem, Ze se zastavila ve vyvoji reci. Do té doby ji pomalu
pribyvala nova slova, ale pak se najednou ,zasekla“. Reila jsem to
s pediatrem, ale ten mé uklidnil, Ze se dcerka vyviji, jak ma, Ze rec je
naprosto individualni a do tii let ma Kristynka ¢asu dost. Do dcer-
¢inych dvou let jsem tedy jesté pockala a zbyte¢né nepanikaftila.

Kdyz ale ani po druhych narozeninach nedochazelo u Kristyn-
ky v Fei k vyznamnéj$imu posunu (stile nespojovala slova a méla
velmi malou slovni zasobu) a navic se pridaly velké problémy se
spankem (v noci byla vzhiru tfeba i dvé tii hodiny, vecer dlouho
usinala), navstivila jsem s ni détskou psycholozku. Ta mé vjistila,
Ze je Kristynka Sikovna a zdrava holcicka, ale pottebuje vice ¢asu,
aby se rozmluvila. Doporucila, at se ji co nejvice vénuji v ramci Cte-
ni a povidani, coZ jsem samoziejmé i do té doby délala.

Nasledovalo kolecko neurologie, foniatrie, genetika... Podo-
tykam, Ze jsem si vS§echna doporuceni ke specialistim na pedi-
atrovi doslova vydupala, protoZe on sdm nas odmital kamkoliv
poslat. Z 1ékatskych vySetfeni v odbornych ambulancich vyply-
nulo, Ze Kristynka bude mit nejspiSe vyvojovou dysfazii. Méli
jsme ji dat cas, Ze se Fe¢ dostavi. JenZe Zadny pokrok v feci nena-
stal ani po jejich tretich narozeninach, z ¢ehoz jsme s manzelem
byli uz velmi nervézni. Navstivili jsme proto s Kristynkou dalsi
odborné ambulance a opét odesli s diagnézou vyvojové dysfazie.

Bezmoc, ktera se slovy neda popsat

Zvrat nastal v listopadu 2017, kdyz bylo Kristynce 3,5 roku. Zni-
¢ehonic doma zkolabovala, volali jsme RZS. V nemocnici nam pak
sdélili, Ze Kristynka prodélala epilepticky zachvat a Ze to u déti
s vyvojovou dysfazii neni neobvyklé. VSechno pak nabralo rych-
ly spad. Kristynka se zac¢ala motoricky zhorSovat - zakopavala,
Casto padala, méla horsi fyzickou vydrz. Najaie 2018 se ji epilep-
sie rozvinula natolik, Ze jsme skon¢ili na neurologické JIP v Mo-
tole. Ani tady po 14 dnech hospitalizace neprisla diagnéza.

Tu jsme se dozvédéli az v cervnu 2018 po sérii metabolickych
vysetieni na Klinice détského a dorostového lékarstvi VFN. Nasi
milované Kristynce diagnostikovali neuronalni ceroidlipofus-
cindézu typu 2, tzv. NCL 2. Na ten den s manzelem nikdy nezapo-
meneme. Z minuty na minutu se ndm zmeénil zivot, tehdy bych
tekla, Ze se naprosto zhroutil. Ta bezmoc, kdy nemtiZete vlastni-
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mu ditéti nijak pomoct a mate pfijmout toto strasné onemocné-
ni, se slovy neda popsat.

Terapie zpomaluje postup nemoci

Jedinou nadéji pro nas byl 1ék Brineura, jenz ale v té dobé jesté
nebyl v CR dostupny a VZP ho Kristynce odmitala proplatit.
S pojistovnou jsme vedli dlouhy boj, ktery po osmi mésicich
skoncil nastésti pro nas uspésné, a tak Kristynka od dubna
2019 dochazela na Kliniku détského a dorostového lékatstvi
kazdych 14 dni na terapii. (Pozn. Pfipravek Brineura se poda-
va infuzi pfimo do mozku. Pfed prvni infuzi musi pacient pod-
stoupit operaci, pri které se implantuje zarizeni, které vede
z vnéjsi strany lebky do dutiny s tekutinou v mozku, kam se
ptipravek podava.)

Lék bohuZzel neumi zazraky, ale aspoii zpomaluje progres ne-
moci. Kristynka byla téméf tii roky bez epileptickych zachvatd,
za coZ jsme urcité vdécili pravé Brineute. | kdyz jsme védéli, Ze
tato terapie neni mozna naporad a Ze jednou prijde den, kdy uz
Kristynce nebude umoznéno vzhledem k jejimu zdravotnimu
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stavulécbu podstupovat, vazilijsme si kazdé infuze, kterou dcer-
ka dostala. Velky dik pattilékartim z Kliniky détského a dorosto-
vého lékatstvi, zejména prof. Martinu Magnerovi a prof. Tomasi
Honzikovi, ktef se o zavedeni 1é¢by Brineurou v CR zasadili.

Stacionar — povzbuzeni pro dceru i rodice

KdyZ bylo Kristynce devét let, byla uZ zcela odkazana na nasi po-
moc - nechodila, nemluvila, neovladala jemnou motoriku a také
Spatné vidéla. Co presné vidéla a jak daleko dohlédla, jsme ne-
védéli my ani lékari. Pies vSechny strasti, kterymi si Kristynka
prochdazela, to ale vétSinu ¢asu byla dobre naladéna holcicka.
Milovala prasatko Peppu, pisnicky, fikanky a rada jezdila na pro-
chazky ve svém voziku.

Byla to nastésti spoleCenska sle¢na, diky ¢emuz se dobrie
adaptovala v cizim prostiedi. Tfi roky navStévovala specialni za-
kladni $kolu, pti které funguje rovnéz stacionar. Denné tam méla
rehabilitace, nékolikrat tydné ergoterapie, canisterapie a dalsi,
coZ bylo skvélé. Jednou ro¢né se skolou vyrazeli na pétidenni po-
byt bez rodici. Za to patii celému kolektivu Skoly nas nesmirny




obdiv. Kristynku jsme milovali, ale jak kazdy pecujici dobie vi, je
nezbytné si obcas také trochu odpocinout.

S nemoci se nelze smifit. Da se s ni ale naucit zit

Se skutec¢nosti, Ze ma vase dité nevylécitelnou nemoc, se smi-
Fit neda. Clovék si na ni ale postupné zvykne a nauéi se s ni Zit.
Nejhorsi je jeji nevyzpytatelnost a zakernost, se kterou nelze
bojovat. Kratce po stanoveni Kristyn¢iny diagnézy jsem rekla
manzelovi, Ze uz nikdy v Zivoté nebudeme $tastni. Opravdové
Stésti jsme od té doby ale ptece jen zazili, a to kdyZ se ndm na-
rodil syn Maté;j.

KdyZ mate doma nevylécitelné nemocné dité, jako byla Kris-
tynka, neni mozné byt Stastny, je ale mozné radovat se z kaz-
dodennich malickosti - tieba Ze Kristynka spala celou noc, ze
hezky jedla a pila, Ze byla vesel4, Ze jsme si udélali hezky vylet.
Rekla bych, Ze pravé to je véc, ktera mé osobné drzela nad vodou

a pomahala mi udrzet si po vétSinu ¢asu pozitivni naladu. Rado-
vala jsem se z toho, co se podarilo v dany den. Do budoucnosti
jsem se prilis nedivala...

PRIBEH RODINY SEYCKOVYCH

Konec pfisel necekané brzy

KdyZ jsem nas pribéh v listopadu 2023 psala poprvé, nic ne-
nasvédcovalo tomu, Ze se Kristynéin zivot pomalu chyli ke
konci. V prosinci dostala neStovice, se kterymi musela byt
hospitalizovdna v nemocnici. Kristynéin zdravotni stav se
od té doby postupné zhorsoval, azZ nakonec 27. biezna 2024
zemiela.

Na smrt vlastniho ditéte se ptripravit neda. | kdyz vite, Ze je
nevylécitelné nemocné, stejné ve skrytu duse doufate, Ze se sta-
ne zazrak a vase dité tady s vami bude porad. Zazraky se ale
nedéji a my se tak u¢ime Zit bez Kristynky. Nékdy to zvladame
1épe, nékdy hiite. Nejvic mi pomaha mluvit o svych pocitech
s lidmi, ktefi maji stejnou zZivotni zkuSenost, a taky vzpominat
na Kristynku s lidmi, kte¥{ ji znali a méli ji radi. Zivot uz nikdy
nebude stejny jako diiv, ale je potieba to nevzdat a pres vSechnu
bolest sebrat silu jit dal...

Jaroslava Seyckovd, maminka Kristynky
duben 2025
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Ztrata brachy nebo séqgry
prinasi bolest, kterou si
kazdy musi prozit. Bez toho
podle mé zkusSenosti nejde jit
dal. Pro nas okolo je ale tézké
prijmout tu bezmoc, fakt, ze
tomu nemuUzeme zabranit.

Jaroslav Brousil
Wine for Help






Vilém Slabihoudek (MPS II)

Ahoj, svéte, jmenuji se Vilém a mam se dobie. Od svého prvni-
ho roku vim o dédi¢né podminéném poskozeni latkové vymeé-
ny: mukopolysacharidéze typu II neboli syndromu Hunter. Toto
vzacné onemocnéni zplsobuje, Ze mé buniky ukladaji skodlivé
latky. Méni to celé télo. M4 chiize nebyla nikdy jista, mluveni mi
neslo pro zvétSeny jazyk a pred Vanocemi mné oskliva viréza
zamkla nozicky. UZ nechodim.

Kazda nemoc je Spatné a uplné kazda nemoc ma sva omezeni.
Velka vétSina se ale da 1é¢it nebo alespoii utlumit. Mné syndrom
Hunter sebral nadéji. Zbyva jen laska a jistota degenerace. Lécba
neexistuje.

Tatinek ma pro predstavu ,béhu” mé rodiny
pfirovnani...
Predstavte si lidsky Zivot jako jizdu vlakem. Narozenim pomy-
sIné nastoupite do vlaku Zivota a cestujete na kone¢nou. Stejné
jako ve skute¢ném vlaku potkavate spolucestujici, zastavujete
ve stanicich, obcas prestoupite na jiny spoj. Pfekonavate na-
strahy drahy, délate vylety na zastavkach a pak zase jedete dal -
zkratka Zijete svou cestu az na konecnou. Jste to ale hlavné vy,
kdo je panem vasi vlakové soupravy. Je jen na vas, kdy zastavite,
kdy vystoupite, s kym cestujete.

Nas Vilik nastoupil do rychlovlaku Sinkansen a nezadrzitelné
pluje po magnetickém polstari dal a dal... Neda se to ani popsat.

Velitelem vlaku je syndrom Hunter

Cela nase rodina nechtéla nechat Vilika odjet pry¢ samotného.
Tak ted cestujeme timto rychlovlakem vsichni. Vilik{iv vlak sice
zastavi ve stanicich jako ten osobni, ale nikdo z nasi rodiny uz
neni vlakvedoucim. Velitelem rodinného vlaku je syndrom Hun-
ter. Ridi iplné& vse! Hlavné rychlost jizdy a délku zastaveni. Hro-

Rychlovlak je v depu, prestoupili
jsme do normalni soupravy.
tu ale fidi jen syndrom Hunter

madu normalnosti projede takovou rychlosti, Ze si ani nestihne-
me Fict,,ahoj“ s pribuznymi.

Proc to prirovnani Vilikova Zivota k Sinkansenu? Pokud vlak
jede, je Vilik spokojeny. Miha se krajina, véci okolo se pohybuji,
porad se néco déje. Ale stojici vlak? Jako tieba obéd v rodinném
kruhu, sledovani filmu, ¢teni knihy nebo odpocinek? To se ne-
smi! Rychlovlak nesmi stat! Jinak vlakvedouci Vilik pobiha oko-
lo a pokfrikuje: ,Nasedat! Odjizdime!“ Dokud neodjedeme, tak
je kiik, Skrabani a Stipani vSech, co nechtéji nastoupit a jet. Tak
tedy zase jedeme, béZime ¢i letime.

V prosinci 2022 vlakvedouci Vilik ,zaparkoval“ Sinkansen
v depu a prestoupil do normalniho vlaku. UZ jedeme bézZnou
rychlosti. Vilik rezignoval na velitele a nastoupil do oddéleni pro
imobilni cestujici.

Co to znamena, necham vysvétlit svou zenu...

My, rodice, jsme od roku zivota naseho syna védéli, Ze jednoho
dne nas Vilko zakopne a uz se nezvedne, ale na ten okamzik se
neda ptipravit dopiedu. A on opravdu ptiSel lusknutim prsta.
Coze? To jako uz ted'?!

Stalo se to po naro¢ném infektu. Vilémek prosté ze dne na
den prestal chodit. I ptes slzy jsme tu situaci museli pfijmout
a zacit resit. Zavésny stropni systém, piredélané auto pro najezd
vozicku - to jsou dvé hlavni véci, které mi umoziuji fungovat
i bez izasného a milujiciho manzela a tatky, ktery je pres tyden
v praci. Povedlo se. Stala jsem se samostatnou jednotkou. Vilik mi
nastésti pomaha svym klidem, se kterym vSechno nové prijima.

Novy lék dokazal zazrak

Podstatné je, ze Vilikliv tézky infekt jsme zvladli. Navic dostal
novy lék, ktery s nim udélal zazrak. Z nespokojeného, uplakané-



PRIBEH RODINY SLABIHOUDKOVYCH

ho a mrzutého kluka se lusknutim prstu stalo slunicko, které nas
rado liba, objima a neseti{ ismévem. Ma zajem o okoli, taky spa-
nek se zkvalitnil a prodlouzil. Tohle vSechno se odrazi v chodu
nas$i domacnosti.

Najednou mame ¢as na nasi skvélou starsi dceru Terezku -
spoletna rana plna povidani a drobkl v posteli, vychutnavani
si kavy, zhlédnuti filmu, odpocinek. VSechny ty drobnosti, které
rodinu délaji rodinou.

Syn zacal opét navstévovat Skolu, kde nAm maximalné vycha-
zeji vstric. I tam se ptizpUsobili nové situaci, do které nas MPS po-
postr¢ila. Pracuji tam samé andélky, které Vilikovi vénuji plnou
péci a vlastné i kousek sebe. On jim to vraci objetim a usmévem.
I my, rodice, to tak citime. Vime, Ze je nas syn v nejlepsich rukou.

Pt jedné navstéve v nemocnici pani doktorka rekla, Ze mame
Vilémka ,,ptijceného”. I kdyz ta véta dodnes vhani slzy do oci,
plné si to uvédomujeme. I proto Zijeme tady a ted. Radujeme se
z kazdé spolecné chvilky, protoZe vime... Vime to my i Terezka,
bez které by tento text nebyl kompletni.

Vilémek bude nejspokojenéjsi dité na svété. O to se
postaram!

0d utlého véku jsem si prala sourozence. KdyZ mi maminka

s tatinkem tekli, Ze ndm do rodiny brzy ptribude novy ¢len, ne-

mohla jsem byt Stastnéjsi. Vilémkova nemoc mi vzala slova.
Nechtéla jsem si to priznat a stdle jsem doufala v nahly zazrak.

Kolikrat v mé Skole padla otazka: ,Co by sis prala nejvice? Co si
prejes k Vanocim?“ Ma odpoveéd byla vzdy stejna: , Aby byl mij
braska zdravy.” Diky Vilémkovi a jeho nemoci jsem si uvédomila,
Ze zdravi je v Zivoté skute¢né to nejdileZitéjsi.

Miluji ho nadevse, je to ten nejlepsi braska, kterého jsem si
mohla prat.  kdyz tu s nami bude kratce, postaram se o to, aby
byl tim nejspokojenéjsim a nejmilovanéjSim détatkem na svété.

Vilémek, Lubos, Zuzana a Tereza Slabihoudkovi
duben 2023

Ahoj, Ctenari,
premyslim. Vaham... Mam vyjadfit pomoci psaného slova, co
je ted, dnes, a zase vaham a premyslim... Placu. Ano, placu.

Jak? Jak mam pomoci slov vyjadrit... vyjadrit, ze... Vilém-
kiiv vlak Zivota dojel na kone¢nou stanici?

Mily ctenari, jak se to da popsat? Rad poskladam pismenka,
aby vytvorila slova a ta slova vedle sebe daji dohromady véty.
Véty plné slov o déji v clovéku. Je mi to lito, ale nedokazu po-
skladat pismenka tak, aby vysledné slovo bylo ¢itelné. [ kdyz...
Llanfairpwllgwyngyllgogerychwyrndrobwllllantysiliogogogoch
... tak néjak bych vyjadril, co je ted, co je dnes.

Lubos Slabihoudek
duben 2025
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Byl jsem kluk s nulovym sebevédomim.
Nechci, aby to sameé prozivali dalSi sourozenci

Zabranit odchodu ditéte se smrtelnou diagnd-
zou nemtZe, jejich sourozenciim ale pomoct
umi. Jaroslav Brousil byl sam v jejich roli. Jeho
bratrovi diagnostikovali MPS III v sedmi le-
tech, zemfel v Sestnacti. Jaroslav byl jen o dva
roky starsi, presto se musel do péce o chlapce
zapojit. Vyrovnavat se pak musel nejen s jeho
smrti, ale i s traumaty ze ztraceného détstvi.
Pomoc détem s podobnym osudem je jeho tera-
pii. Spolek Wine for Help, ktery zalozil, nedav-
no oslavil deset let piisobeni.

Prvni almanach Spole¢nosti pro MPS
jsme ukonéili pfibéhem o mladém so-
meliérovi, ktery se rozhodl usporadat
benefiéni akci ve prospéch déti s MPS.
Vytézek jste tehdy vénoval Fabicovi-
covym — synu Viktorkovi za to koupili
specialni kocarek. Dnes je tady spolek
Wine for Help, ktery necili na nemocné,
ale zdravé sourozence déti s MPS. Kdy
jste se rozhodl pomahat prave jim?
Prvni myslenka priSla pravé na kitu prvniho
almanachu. Tam jsem totiZ poprvé vidél souro-
zence Vv jiném nez domacim prostiedi. Jeden ob-
raz mi utkvél v paméti - byl to sourozenec, kte-
ry stal doslova v kouté. Bylo znét, Ze se boji toho,
Ze bude muset s nékym mluvit, tieba i s nékym,
koho neznd. Bylo mi ho hrozné lito a mél jsem
potirebu néco udélat. V tu chvili jsem ale nevédél
co, protoze v podobném stresu jsem byl vlastné
i ja. Bal jsem se na néj promluvit, ale zaroven
jsem nas nechtél dostat do neprijemné situace.

Hrala v tom rozhodnuti roli vase vlastni
zkuSenost?

Ano, a to dost zasadni, protoze pohledem na
zminéného sourozence stojictho v kouté jsem
vidél i sim sebe. V mnoha stale se opakujicich
situacich. Po umrti brachy a odchodu od rodict
jsem byl kluk s nulovym sebevédomim a hro-
madou strachu z navazovani novych vztah.
Bojoval jsem s tim ve Skole i v praci, kde jsem
byl ¢asto za toho podivina, co moc nemluvi. Byly

to hrozné situace a nechtél jsem, aby je museli
proZzivatidalsi sourozencis podobnym osudem.

Kdyby i vam v dobé, kdy jste se musel
starat o nemocného bratra, nabidl né-
kdo pomoc - éeho by vas usetril?
Mozna traumat z toho, Ze péci o brachu ne-
zvladam, a pociti ménécennosti. Oboji se dost
odrazilo pravé na mém sebevédomi. Od rodicu
jsem odesel pred dvaceti lety, mam za sebou
hodné prace, a presto jesté nemlzu rict, Ze
moje sebevédomi je zdravé.

Kdyz jsme spolu mluvili pred deseti lety,
nebyl jste prilis sdilny ohledné pribéhu
vasi rodiny. Dnes ho oteviené vypravite.
Co se zménilo?

Prestal jsem se za pribéh moji rodiny stydét,
prestal jsem v mnoha ohledech vinit sam sebe
a taky jsem pochopil, Ze vSechno to $patné
muze jinde pomoci. VSe se odrazi od jednoho
dost zasadniho momentu. Stoji za nim Petra
Héjkova ze Spole¢nosti pro MPS, kterd se po-
stupem cCasu stala jednim z nejblizsich lidi,
které mam. Ona mi jako prvni rekla, ze ze
spousty véci nemizu vinit sim sebe, Ze jsem
byl jen dité, které nemohlo ptebirat odpovéd-
nost dospélého, a Ze na spoustu pocitti, které
jsem prozival, jsem mél narok a stydét se za né
nemusim. Tohle byl okamzik, ktery mé odrazil
k odhodlani se vSemi témi nasledky néco dé-
lat a Zit lepsi Zivot. Kone¢né mé nékdo chapal.
Proto beru asi i jako spole¢enskou povinnost
vyuzit vS§echny ty zkuSenosti k pomoci jinym.

Takzvané sklenéné déti jsou ted’ velké
téma. Je to dobre? A pro¢ myslite, ze ta
diskuze nepfrisla driv?

Je diilezité, Ze se o tom mluvi a Ze se to¢ii doku-
menty. Jen bychom neméli zapominat na to, Ze
kazdy sourozenec neceli stejnym nastraham.
Obavam se, aby jeden dokument nezaskatulko-
val sourozence do néjakého vzorce, ktery ale
v jinych ptipadech neplati. Proto se i my snazi-

se to nedarilo diiv? Mozna proto, Ze byl vétsi
boj 0 pomoc tém nemocnym a na tuto proble-
matiku uz nezbyvala kapacita. UZ jen pomoc
neziskovek nemocnym je dnes mnohem veétsi
nez v dobé, kdy byl nemocny mj bracha.

Kolika zdravym sourozenclim jste za téch
deset let existence pomohli?

Vzhledem k tomu, Ze pomahame i jinak nez jen
materialné, nelze to asi iplné spocitat. Jsou ale
rodiny, které podporujeme pravidelné, pak ty,
kde nam to jejich vzdalenost tak ¢asto nedovo-
luje, a také ty, které vyhleddvame méné, téch
je ale velmi malo. Hodné zalezi na tom, jaka je
zpétna vazba primo od rodin. Spolku Wine for
Help se vénujeme ve svém volném case, nikdo
za to nepobira zadné penize, a proto je pro nas
dtlezité, aby to prinaselo radost nebo pro-
spéch obéma strandm. J4 mam motivace dost,
ty véci jsem si prozil, ale moji kolegové ji Cerpa-
ji ptedevsim z téch pozitivnich dopadt. Pokud
bych ale mél zminit i néjaka ¢isla, tak tieba va-
no¢ni prani jsme splnili vice nez padesatkrat.

Ménila se pomoc v pribéhu ¢asu? Co
vlastné tyto déti potiebuji nejvic?

Na zacatku byla naSe pomoc zaméi'ena hodné
materialné, plnili jsme predevs$im ta vano¢ni
prrani, pomahali s vybavou do $kol nebo pti-
spivali na letni tabory. Vétsina téchto aktivit
nam zustala, pfeci jen se za nimi skryva mno-
hem vic. Jde predevSim o pozornost, kterou
sourozencim davame. Tady se da asi rict, Ze
tu potiebuji ze vseho nejvic, ale tuto roli musi
predevsim plnit rodina. Pro nas je ted nejdi-
rodice, aby se mohli poucit ze zkuSenosti nebo
i chyb jinych, a pro sourozence, aby védéli, ze
jejich pocity a prozitky jsou v jejich situaci na-
prosto normalni. Jsou to déti, maji pravo nena-
chazet pro vSe pochopeni a maji pravo vymezit
se, pokud je toho na né moc. Samozrejmé vse
v néjaké zdravé mire.



Prekvapuje sourozence, ze nékdo pfi-
jede jenom za nimi? Jezdite i dnes vy
osobné?

Jsou rodiny, se kterymi mam pratelské vztahy,
rad je vidim, a ty nové zase rad poznam. Jez-
dim proto dal osobné, a to spole¢né se svym
tymem, ktery na cestach funguje skvéle. Dobie
se dopliiujeme a jsme si vzajemné podporou,
ktera je na takovych cestach hodné potieba.
V novych rodinach jsou pak casto ptrekvapeni
irodiCe, Ze jsme prijeli za tim zdravym ditétem.
Pokud se tohle piekvapeni povede i u souro-
zence, je to to nejlepsi, co se miiZe stat, a casto
se to i povede.

Vase navstévy v rodinach jsou tak trochu
sondou do problémi zdravych souro-
zencu. Co je nejvétsi problém pro jejich
budouci zivot?

Znovu zminim sebevédomi a za problém po-
vazuji i dopady na emoc¢ni vnimani a budouci
vztahy. Chapu ale, Ze je hrozné tézké najit ba-
lanc mezi tim, aby zdravé déti mohly rodi¢im
pomahat, ale zaroven si nevytvarely fixaci na
nemocného sourozence, neprichazely o svou
cast détstvi, nezazivaly pocity selhani a citily
se alespon tak dulezité jako jejich nemocny
sourozenec. Dobrou zpravou ale je, Ze rodicg,
kteri se na to soustredi, pribyva a mnoho z nich
to zvlada skvéle. Nejsem vSak psycholog, je to
jen pohled zaloZeny na mych zkuSenostech.

Svymi aktivitami jste inspirovali dalsi ne-
ziskovky. Povazujete je za konkurenci?
Nepovazuji, naopak jsem pysSny na to, Ze se né-
kdo nechal inspirovat nasi ¢innosti. Jsme mala
organizace a sourozencd vazné nemocnych
déti je mnoho, sami na to rozhodné nestaci-
me. Jsem otevieny i sdileni nasich zkuSenosti.
Obecné si myslim, Ze neziskovky by si nemély
konkurovat, ale vzajemné se dopliiovat.

Méla by se ta problematika resit néjak
systematicky? Myslim tim ze strany
statu...

Vaznych onemocnéni u déti je mnoho a nemu-
si jit jen o smrtelné choroby. To znamen3, Ze
existuje i obrovska skupina jejich sourozenct.
I kdyZ se dopady na né lisi, podle mého nazo-
ru jsou nevyhnutelné. Nékdy nejsou na prvni
pohled viditelné, ale jejich vliv na dalsi zivot
muze byt obrovsky. Zaroven Zijeme v dobé, kdy
se mluvi o potiebé pecovat o dusevni zdravi.




Nabizi se tedy jednoducha odpovéd - syste-
matické feSeni této problematiky by bylo na
misté. Zacit by se mélo zlepSenim dostupnosti
psychoterapeutické péce.

Ale zpatky k vam.. Dafi se vam drzet
odstup od vsech téch pribéhu, které vy-
slechnete?

Ne pokazdé a ani nevim, jestli to vibec jde.
Spoustu vécijsem sam prozil, vim, kolik bolesti
mohou takové situace prinést, a téZce snasim
védomi, Ze néco podobného pravé ted proziva
nékdo dalsi. To nejhorsi, tedy ztrata ditéte, bra-
chy nebo ségry, prinasi bolest, kterou si kazdy
musi prozit. Bez toho podle mé zkusSenosti ne-
jdejit dal. Pro nas okolo je ale tézké prijmout tu
bezmoc, ten fakt, Ze tomu zkratka nemizZeme
zabranit.

Jak relaxujete, kdyz uz je toho moc?
Obcas mi trva, nez si uvédomim, Ze je toho moc,
ale uz i svym nejblizSim jsem slibil, Ze se nau-
¢im odpocivat ¢astéji. I tak jsem spis fanousek
aktivniho odpocinku, rdd vyrazim do prirody,
na prochazku do lesa, na kolo, mam rad i vodni
a zimni sporty. Rad také objevuji nova mista,
ve spojenis tim mé hodné bavi gastroturismus.
A kdyz jsem ve mésté, tak casto vyrazim jako
fanousek za hokejem. Doma mam také spoustu
knih, které si chci precist, ale to se nejdiiv mu-
sim naucit zastavit.

Vim, ze rad cestujete — hlavné na sever.
Co vas tam laka? Je to Gnik, nebo si tak
plnite sen?

Je to kombinace obojiho. V praci jsem soucasti
velkého kolektivu a musim si neustale udrzo-
vat prehled o aktudlnim déni, proto pak rad
vyrazim do mist, kde lidé v podstaté nejsou,
kde miZzu vypnout od vSeho a od vSech a za-
roven se dobit adrenalinem, ktery tifeba pravé
severska divocina prinasi. Extrémni mrazy,
nekonecné bilé tundry, polarni zate, sobi, po-
larni lisky nebo i ledni medvédji, to je pro mé
pritazliva kombinace. Jeden z mych oblibenych
cestovatell rika, Ze nejvétsi pocit Stésti nacha-
zime za hranici nasi komfortni zény, a pod to
bych se podepsal. Rad k tomu pak ptridavam, ze
tam, kde neni moc lidi a moznosti, je také mi-
nimum problém{, ptedevsim téch povrchnich.
Tim je pro mé sever i dost osvobozujici. A kdo
vi, treba budete za dal$ich deset let psat o Jar-
dovi, ktery na severu Zije.

Dnes uz nejste someliérem, ale znamym
moderatorem. Otevira vam to dvere
u sponzoru?

Na to bych se musel zeptat primo nas$ich spon-
zoru. Pokud totiz oslovuji néjakou novou fir-
mu, neprezentuji se jako televizni moderator,
ale jako clovék, ktery si spoustu z téch véci,
jimZ se vénujeme, sam prozil. Chci se tim vyva-
rovat toho, aby si lidé mysleli, Ze se charité ve-
nuji jen proto, Ze jsem vei'ejné znama osobnost.
Zaroven povazuji za dlilezité, aby nasi partneri
dobft'e chapali, pro¢ to délame. Je velmi diilezi-
té, abychom uvazovali podobné - hodné se to
pak promita do efektivity nasi prace. Jestli si
pak nékdo dohleda, kdo jsem, nebo mé z televi-
ze zna, to netusim.

Chysta Wine for Help néjaké zmény, no-
vinky? Budou jejim cilem i do budoucna
zdravi sourozenci?

Vroce 2024 jsme spustili podcast Vypovézeni.
Moje kolegyné z Wine for Help Lenka RosSto-
kova vede velmi oteviené rozhovory s lidmi,
ktefi si prozili tézké chvile, nebo s témi, kter{
mohou poradit, jak se poprat s tézkymi na-
strahami, jez prinasi zavazné onemocnéni.
V tom vidime obrovsky smysl. Mnoha lidem to
ukazuje, Ze nejsou sami, kdo takové momenty
proziva, a Ze je lze zvladnout, i kdyZ to neni
jednoduché. Podcast zaroven prinasi vétsi
pochopeni okoli a poskytuje na$im hostim
moznost se vypovidat, zodpovédét si nékteré
otazky nebo i uzavfit urcitou Zivotni etapu.
Na to bychom radi navazali knihou, ktera by
prinesla ¢tyri pribéhy - ¢tyti rizné situace,
pohled rodié¢i i pohled sourozenct. Tim se do-
stavam k tomu, Ze sourozenci zistavaji i na-
déle nasi prioritou. Chceme, at’ maji co nejvic
informaci.

Co byste poradil tém sourozenctm, ktefi
se ve svété nemocnych s MPS ocitli nové
a budou mozna listovat strankami tohoto
almanachu?

Aby se nenechali zlomit pribéhy rodin, které
se Ctou velmi téZce, ale aby mezi Fadky naopak
hledali silu a odhodlani, které z téchto pribéhti
Casto citim i ja. Sdm jsem kdysi doSel do stadia,
kdy jsem nevédél, jak zit dal, a mél jsem pocit,
Ze moje problémy nemaji FeSeni. Spousta sil-
nych lidi, o kterych se piSe také v almanachu,
mi vSak dodavala silu. Nékdy to moZna ani ne-
chceme slyset, ale vSechno se d4 zvladnout.

Jaroslav Brousil

Pochazi z Kovanska, malé vesnice

u Nymburka. Bylo mu devét, kdyz jeho

o dva roky mladsimu bratru Janovi lékafi
diagnostikovali MPS lll. Rodina se s ne-
moci prala sama, na Spolec¢nost pro MPS
se tehdy neobratila. O chlapce pecovala
matka, otec vydélaval, ve vesnici provo-
zoval hospodu. Odpoledne tam pracovala
i mama. S péc¢i o nemocného syna musel
proto pomahat Jaroslav — zapojoval se uz
rano, nez odesel do skoly, po navratu z ni
bylo samoziejmosti, Ze ho bude hlidat. Jit
ven znamenalo vzit s sebou bratra, v€as se
vratit, nakrmit ho, vykoupat a uspat...

Jaroslav byl kvili tomu teréem sikany ze
strany spoluzakl. Ani atmosféra doma ne-
byla dobra. Otec, alkoholik, matku ¢asto
fyzicky napadal, nasili ob¢as neunikli ani
oba synové. Kdyz Honza v Sestnacti letech
zempel, Jaroslav odesel z domu. Dokongil
Hotelovou skolu v Podébradech a nasel

si praci v gastronomickém oboru. Jeho
matka se s odchodem nemocného syna
nevyrovnala. | ona zacala pit a po nékolika
letech zemfela na cirhézu jater. Dnes uz
Jaroslav nema ani otce, také jemu se stal
osudnym alkohol.

Jaroslav se béhem prace v restauracich
zacal specializovat na someliérstvi, i proto
jeho prvni benefi¢ni akce nesla nazev
Wine&magic show. Vino dodnes hraje

v jeho charitativnich aktivitach dualezitou
roli, i kdyz uz se nezivi jako someliér, ale
jako moderator ve zpravodajstvi CNN Pri-
ma NEWS. S partnerem zije v Praze, ma
Sestnactiletého syna.






Od osameéni k samostatnosti.
,Irvalo to, ale uz je mi lip”

Uz ptl roku je Ondra vétSinu ¢asu mimo domov. Od pondéli do
patku bydli na internatu. Kdyby do Skoly ve Valasskych Klobou-
kach dojizdél z Luhacovic, musel by vstavat ve tfi rano a po cesté
trikrat prestupovat. Odlouceni od rodiny mu paradoxné pomaha.

,Naintru mam aspon kdmose, doma travim vétsinu ¢asu sam
v pokoji,” fika.

Doma jsou dvé nemocné sestry, obé maji MPS I11. Mladsi MiSa
jesté chodi do specialni $koly, skoro trinactileta Kaja uz pottebu-
je celodenni péci. Stara se o ni mamka, tata ji poméaha az o viken-
dech. Pres tyden je v praci, na cestach s kamionem.

Rodice maji hodné starosti a hlavné nemaji ¢as. Kdyz Ondra
prijede na vikend, udéla si na néj ¢as vétsSinou tata — chodi spolu
do posilovny. Mdmé to nema za zlé, vi, Ze je na holky sama a je
vyCerpana. UZ ji ani nevycita, Ze si fika o pomoc - hlavné s kou-
panim nebo v kuchyni. Dnes uz to déla dobrovolné.

KdyZ ségram diagnostikovali mukopolysacharidézu, bylo mu
Sestlet. Nepamatuje si zivot predtim, dobu, kdy mél rodice jenom
pro sebe. To, Ze jsou sestry nemocné a ,jiné“, si naplno uvédomil
na prvnim stupni zakladni skoly. Od tteti tfidy ho kviili tomu $i-
kanovali spoluzaci. Posmivali se mu, nadavali mu. Mimo $kolu to
nékolikrat skoncilo bitkou.

Rodice to resili, on véril tomu, Ze pomiiZe, kdyZ druhy stupen
absolvuje na jiné zakladce. Ale presla tam i vétSina drivéjsich
spoluzaki, vsechno to pokracovalo dal. Jeho frustraci obcas od-
nesli rodice a sestry. K¥icel na né. Neni za to na sebe pysSny, ale
tehdy nemohl jinak. Byl na to sam.

V nejtézsim obdobi chodil k psychologovi, nakonec mu ale
nejvic pomohlo psani. Rika jim citaty, ale ve skute¢nosti slozil
spoustu basni. Byla to takova osobni terapie.

O tom, co bude, se doma nemluvi

Citi, Ze holky ted nemaji dobré obdobi. ,Nasi se mnou o tom, co
bude dal, nemluvi. Tak o tom neptfemyslim...,“ priznava.

Letos mu bude sedmnact. Ve skole je spokojeny, uci se na au-
tomechanika. Obor si vybral hlavné kvili tidi¢dku - dostane ho
zdarma. ,,Budu ho mit na dodavku, kamion, traktor i osobak,”
tési se. Auta jsou jeho vasen, na jedno vlastni si taky Setfi: ,Chtél
bych ameriku nebo japonce, ty se nekazi.”

Kdyz ptijede na vikend domti, ¢asto sedne na kolo a jede do
sousednivesnice k babicce a dédovi. S dédou spolu opravuji skutr.
S prarodici taky travi v 1été dovolenou. Dtiv jezdili do 1azni, letos
poleti do Turecka. Ondru ¢eka i vyménny pobyt v Londyné a ,na
stole” je taky nabidka brigady v Némecku. Kazda cesta ale stoji
penize, vi, Ze vSechno mit nemuze. Brigadu si hleda i doma, jestli
ji najde, mozna nikam nepojede.

Hlavné ale nechce prijit o tabor na kolech BMX. Jezdi na néj
uz léta, loni tam poprvé byl jako vedouci. S BMX ma viibec velké
plany - cht&l by se dostat na mistrovstvi Ceské republiky. Kviili
tomu posiluje a taky béha.

Srodicijako rodina na dovolenou nejezdi. 1 kdyZ cesty do Bar-
celony, kde se 1é¢ila mladsi Misa, se jako dovolena daly brat. Jez-
dili tam vSichni. P#i delSich vySetfrenich se stihli po mésté i po-
divat. Ted uz tam nelétaji, klinicka studie, do které byla sestra
zatrazena, skoncila. Spolecné chvile travi nejcastéji prochazkami
na prehradu. NemtzZe Fict, Ze by na né chodil nerad.

Chybi mu nékdo na , pokec”, nékdo, s kym by se mohl bavit
otevi‘ené. Ze zdravych sourozenct ve Spole¢nosti pro MPS je mu
nejbliz David Duchovny, se kterym si obcas napise, blizko ma
i k bratranci a sesttenici, ale k tém se dostane malokdy.

Jinak si nestézuje, citi se vyladény. ,Za téch Sest rokd jsem se
dal do kupy, uzje to lepsi,” tvrdi. Ve Skole si ziejmé udéla i maturit-
ni ndstavbu, jednou tam moZzna bude u¢it. To, Ze se natrvalo vrati
dom, ale neplanuje. ,Chtél bych si poridit nékde blizko byt a mit
auto. Rodice uz budu jenom navstévovat. Budu mit vlastni zivot.“

Vyslechnuto a zapsdno v breznu 2025



ZDRAVi SOUROZENCI - NATALIE NIESYTOVA

Prijmout realitu. To je pro
zdravého sourozence zasadni

Fakt, Ze je jeji sestra nemocnd, Natalie Niesytova dlouho nevni-
mala. Od Nikoly, které 1ékati diagnostikovali MPS 1V, je o tti roky
mladsi. Natalka s téZkou diagndzou v rodiné v podstaté vyrista-
1a, to, Ze by ji to néjak poznamenalo, ale dodnes nepocituje.

,Neuvédomuji si, kdy jsem zacala vnimat jinakost Nik¢i. Ro-
dice k nam vzdy pristupovali stejné. Spolu jsme sdilely zazitky
a détstvi. Rodi¢e o nemoci mluvili jako o soucasti nasi rodiny.
Vice jsem zacala nemoc vnimat, az kdyZ jsem sestru prerostla,”
rika Natalka.

Jak se vyvijel vas sestersky vztah? Méla jste snahu Nikolu
chranit, nebo jste na ni obcas tieba i zarlila?

ProtoZe jsem mladsi, Nik¢a byla mtij vzor. Spole¢né jsme si hraly
ajajive vSem napodobovala. Pozdéji, kdyZ jsem byla starsi, sna-
Zila jsem se ji pomahat. Vzpomindm si na situace, kdy byla sestra
stfedem pozornosti napiiklad na setkani MPS, kde jsem vlast-
né nikoho nezajimala a jen malo lidi védélo, kdo jsem. Nezarlila
jsem, ale spiSe mi to bylo lito. Nevédéla jsem, proc se to déje.

Bylo vam lito, pokud se rodi¢e nékdy vic vénovali Nikole
nez vam?

Nikdy jsem nepocitila, Ze by se rodice vice vénovali sestre. Vzdy
se snazili svoji pozornost spravedlivé rozdélit. Podporovali mé
v mych zajmech a snech.

Pomahate s péci rodiéim nebo Nikéi samotné?

Ano, rodi¢iim s péci o sestru pomdham. Dokazu se o ni postarat.
Ted momentalné studuji v Olomouci, tak nejsem tolik doma, ale
o vikendech podnikame s Nik¢ou rtizné aktivity.

Méla jste o ni nékdy velky strach?

Strach o Nikéu mam pri zhorseni jejiho zdravotniho stavu. Na-
Stésti takovych situaci je velice malo.
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Kdyz se fekne Nikola, co se vam vybavi jako prvni? Na
jaky zazitek s ni rada vzpominate?

Pti slové Nikola se mi vybavi moje sestra, ktera mi velice poma-
ha predevsim v mém studiu a vzdy mi umi poradit a pomoct.
S Nikéou mame mnoho krasnych zazitkd. Kazdy z nich v nas za-
nechal néco dobrého, formoval nas sestersky vztah.

Pomohlo vam, ze ve Spoleé¢nosti pro MPS je vice zdra-
vych sourozenci, ktefi mozna fesi stejné problémy
a pocity? Jste s nékterymi v kontaktu i mimo pravidelna
setkani rodin?

Na setkani MPS jezdim moc rada, ale se zdravymi sourozenci
tolik ¢asu netravim. J4 osobné setkdni vnimam hlavné jako sraz
nemocnych déti a rodi¢t. Nékdy mi prijde, Ze jsem jako tteti oso-
ba, ktera tam nepatii. Nejsem v pozici ani nemocného ditéte, ani
rodice. Neumim si predstavit, co vlastné zazivaji obé strany, a¢
jsem soucasti takové rodiny.

Jak dnes nejcastéji travite spoleény ¢as — co udéla radost
Nikole i vam?

V soucasné dobé jsme obé dospélé a kazda se ubirame jinym Zi-
votnim smérem. Spole¢ny Cas travime dlouhymi hovory o Zivoté,
cilech a predstavach o budoucnosti. Jednou bych chtéla sestie
splnit jeji sen a letét s ni do Kanady.

Dnes uz umite své zkusenosti vyhodnotit — poradila byste
néco détem, které prozivaji stejné sourozenectvi jako vy?
Na rady bych si asi netroufla, protoze jsem nikdy nevnimala
rozdil mezi mnou a sestrou. Rodice k ndm vzdy ptistupova-
li stejné, bez rozdilu. Mné hodné pomohlo mit i vlastni zajmy,
moznost vybéru vlastni cesty, ale zaroven jsem prijala, Ze mam
nemocného sourozence. Coz si myslim, Ze je zadsadni. Pfijmout
realitu.
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Ucime se nemyslet

na budouci problémy

a nevracet se k tomu,
co bylo hezké a uz neni.
Zijeme tim, co je.

A to je ¢asto nadherné
a plné radosti.

Bolek a Daniela Taskovi
rodi¢e Samuelka






Dnes uz dokazu prozit radost.
| s bremenem té prokleté nemoci

Samuel Taska (MPS III)

Nas Zivot se zménil uz toho dne, co se Samuelek narodil. Nebylo
to stejné miminko jako vSechna ostatni - jak to po narozeni né-
kterych déti s MPS byva. Samuelek nemohl spat, v noci neustale
plakal, spige fval. Rikali jsme si, Ze to pi‘ejde, Ze to jsou jen pro-
blémy po porodu. To byl ale omyl, fval a nespal 14 mésict a jako
miminko v noci ¢asto zvracel materské mléko.

Nechapali jsme. Jeho ,spanek” vypadal tak, Ze kdyz po dlou-
hém uspavani na rukou nebo houpani na balénu v naruci usnul,
spinkal pak maximalné dvé hodiny v kuse. Pak zacala divoka
noc, kdy 30 azZ 60 minut zoufale f'val a pak 15 az 30 minut spinkal.
Byli jsme nezkuSeni rodicCe, a protoze nam nase 1ékarka rekla,
»Ze déti v noci placou, Ze to musime zvladnout...“, mysleli jsme si,
Ze to prosté jenom nezvladame my.

Po vice nez roce jsme zjistili pric¢inu téchto problémi - kom-
binované potravinové alergie. I kdyZ byl Samik po cely ¢as jenom
kojeny, potiZ byla v tom, Ze alergeny se prenaseji také matei-
skym mlékem, o ¢emZ jsme neméli nejmensi tuseni. Po 14 mé-
sicich jsme poprvé v kuse prospali celou noc a mysleli jsme, Ze
vSechny Zivotni problémy jsou vyteSeny.

Vada metabolismu sacharid(i?
To bude asi alergie na cukr...

Potize ale neskoncily, Samik mél neustale problémy s inkonti-
nenci stolice. Kdyz mél uz dva roky, zacali jsme kviili tomu byt
nervozni. Normalné chodil, fungoval témér jako kazdé jiné dité,
zacal mluvit - i kdyZ ne zcela na Urovni pfimérené jeho véku.
Tyto komplikace jsme ale spojovali s tim, Ze prvni rok zivota tr-
pél chronickym nedostatkem spanku.

Samik se naucil chodit na ,malou®, ale stolici ¢asto nezvla-
dl udrzet. Ve ¢tytech letech jsem si také vSiml, Ze mu jde velmi
ztuha uceni novych slov. V té dobé jsme zacali intenzivné resit
jeho inkontinenci stolice. V 1été 2017 jsme stravili tyden na vy-

Setfeni ve fakultni nemocnici v Ostravé - tam nakonec pti velké
vizité pan primar poprvé vyslovil podezieni na problém s meta-
bolismem sacharid.

Ja to pochopil jako potravinovou intoleranci na cukr, nijak
jsem to netesil a pustil jsem to z hlavy. A doma fekl, Ze Samik ma
asi alergii na cukr. Nemocnice poslala vzorky moc¢i na vysetreni
MPS do Prahy. Sok ptisel az v Fijnu, kdy nas telefonicky kontak-
toval prazsky tstav pro metabolické vady. Po telefonatu, i pies
radu lékarky ,zachovat klid, nic nezjiStovat a rychle prijet...%
jsem si precetl o MPS v3e, co jsem na internetu nasel.

Zaplavila nas bolest. Pomohla jen hluboka vira

Zhroutil se mi svét. Ja se také emoc¢né zhroutil. Po zvladnutych
Ctyfech letech extrémné naroc¢né péce, kdy jsme s vypétim
sil prekonali to ,nejhorsi“, se najednou objevila zprava, jejiz
obsah byl tak bolestny, zdrcujici a znicujici, Ze nas to polozi-
lo na lopatky. Jediné, co nam v prvnich dnech po sdéleni po-
dezteni na diagnézu davalo silu, bylo to, Ze jsme oba hluboce
vérici a naSe nadéje a smysl Zivota je vdzana na Krista, jeho
blizkost a nadéji posmrtného zivota v ném. I kdyz to zni jako
sSilenstvi, realné mi nic jiného nedokazalo dat pokoj. Pial jsem
si byt uz spole¢né s nas$im synem po smrti téla, mimo tenhle
svét a mimo zivot, ktery v téch dnech naplnila nepopsatelna
bolest. Nikdy jsem ale nepomyslel na sebevrazdu ani na to, ze
bych rodinu opustil.

Téch prvnich nékolik mésict bylo to nejhorsi a nejbolestné;jsi,
co jsem kdy prozil, a tento psychicky Sok se transformoval v sil-
nou bolest mych zad a samozi'ejmé silné stavy uzkosti a deprese.
Zajimala mé tehdy jedna palciva otazka: jak dlouho bude ten-
to mij psychicky ,Sok“ trvat? Ta bolest? Védél jsem, Ze to musi
skoncit, Ze si néjak ,zvyknu®, ale tahlo se to uz tydny. Nikdo mi na
to tehdy neumél odpovédét.



PRIBEH RODINY TASKOVYCH

Neni to v pohodé, ale je to jiné.

Prijali jsme realitu nemoci

Trvalo to vice neZ pil roku, mozna aZ rok. Dodnes, po sedmi le-
tech od sdéleni diagnézy, to neni v ,pohodé*, ale je to uz jiné. Pti-
jali jsme realitu synovy nemoci. Nezméni se to a bude to horsi.
To, co miZeme délat, je byt spolu, podpirat se a drzet se navza-
jem. Naudili jsme se zit pritomnym okamzikem. Milujeme naseho
syna. Neustale bojujeme s pocity a navaly uzkosti. Chdpeme, Ze
klicové je zvladnout vlastni hlavu - psychiku. Pokud bych pustil
myslenky z uzdy, zni¢i mé to. U¢ime se nesrovnavat se s ostat-
nimi rodinami, které maji zdravé déti. Ucime se nesklouznout
k mySlenkdm typu ,co by bylo, kdyby...“ nebo ,jaké by to bylo,
kdyby byl zdravy...“ a podobné, protoze toto je cesta mysli k tiz-
kosti a depresi, zavisti a bolesti. Nelzu, kdyZ reknu, Ze souc¢asné
prozivam Stésti a radost, ale zaroven neustdle nesu biemeno
téhle prokleté nemoci. Obc¢as se vynoii a vrati nepozvané po-
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city uzkosti a bolesti. Je to boj. Stale nas nese nase vira. Porad
se snazime s manzelkou podepirat jeden druhého, i kdyZ hadek
a konflikt mezi ndmi je vice nez dost - hlavné tehdy, kdyZ jsme
vyCerpani, nevyspani kvili insomnii syna a svazani povinnost-
mi spojenymi s péci.

Zvladat celou situaci nAm pomahda nase rodina. Navic nas pod-
pird i komunita a pratelé z naSeho kostela. Mame strach z toho,
co prijde, ale u¢ime se nemyslet na budouci problémy a nevracet
se k tomu, co bylo hezké a uz neni. Zijeme tim, co je, a to je ¢asto
nadherné a plné radosti.

Celodenni péce? Pro jednoho pilis

Avsak onemocnéni se vyviji a stav syna se stale zhorSuje. Na
konci prosince 2023 oslavil Samuelek své 11. narozeniny. Dnes,
na pocatku roku 2024, mame syna, ktery je ve stavu Sestimé-
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si¢niho ditéte. Ztratil schopnost komunikace, prestal mluvit,




inteligen¢né se propadl na troveri pilro¢niho miminka, je plné
inkontinentni. Neni schopen vysvétlit zakladni potteby: hlad, zi-
zen ani bolest. KdyZ mu néco chybi, prosté place... a my nevime
pro¢. Pohyboveé se zhorsil natolik, Ze ptestal chodit, ma spastické
kiecCe, takZe uz nemize ani narovnat nozky v kolenou. Pohybuje
se pouze valenim po zemi.

Je celkové zavisly na nasi celodenni a celono¢ni péci. Krmime
jej, pije z kojenecké lahve a je tfeba mu ji zCasti pri piti drZet. Do-
stinarocné je také to, Ze se u néj projevily problémy s nespavosti.
Zhruba kazdou druhou noc vynecha no¢ni spanek, pres den to uz
nedospf a pak jej musime hlidat, aby se v noci nezranil. V no¢nich
hodinach se u néj stfidame s manzelkou. Pro jednoho ¢lovéka by
péce byla brutalné narocna.

Je to dost tézké vysvétlit, ale i kdyZ je péce o Samuelka na-
prosto vycerpavajici, zaroveil nam prinasi radost, protoZe jsme
nas udél prijali a naseho syna milujeme.

PRIBEH RODINY TASKOVYCH

Zazit momenty Stésti. Dokud to jesté jde...

Na vSechny vyzvy jsme si zvykli a naucili se s tim fungovat. Sa-
muelek je radostny a ¢asto usmévavy jako malé miminko. Miluje
Cas s nejblizsimi a také vodu a koupani. Mame velké obavy z dal-
$iho progresu nemoci a chtéli bychom mu poskytnout tu nejlepsi
kvalitu Zivota a momenty Stésti, dokud vnima své okoli a dokaze
byt nadseny.

Je pred nami obdobi, kdy se nemoc Samuelka s nejvétsi prav-
dépodobnosti bude vyvijet tak, Ze bude potiebovat PEG, bude
upoutany na lizko a odkazany na dychaci pristroje. Ale zatim
to neptislo. Cas, ktery Samikovi zbyva, chceme proto vyuZit na
maximum.

Bolek a Daniela Taskovi
rodic¢e Samuelka
brezen 2024
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Medicina umi zivot s MPS
usnadnit. Neslibuje zazraky

V dobé, kdy vznikala Spole¢nost pro MPS, 1ékari vétSinou neméli
pro rodic¢e nemocnych déti dobré zpravy. ,Nebyla dostupna zad-
na lécba a prognéza byla u vsech déti krajné neptizniva,” vzpo-
mina profesor Jifi Zeman, emeritni pfednosta Kliniky pediatrie
a dédi¢nych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN v Praze. To
se podle néj u rady podtypt MPS vyznamné zménilo. Stradani
skodlivych latek ve vétsiné poskozenych tkani dnes pomahaji
zabraiovat riizné metody 1é¢by. Pokud je nemoc odhalena v¢as,
umi lékari pacientlim vyrazné prodlouzit a také zvysit kvalitu
Zivota s touto diagnézou.

U déti s MPS typu I je nejvyznamnéjsi transplantace kme-
novych krvetvornych bunék. ,Casné provedena transplantace
kostni drené je skvéla, kdyz se vSe podari. V nékterych piipa-
dech miiZe tieba zcela zachranit mentalni vyvoj ditéte a vyrazné
zmirnit i télesné priznaky onemocnéni,” uvadi profesor Martin
Magner, predni ¢esky odbornik na dédi¢né poruchy metabolis-
mu. Transplantace ale neni bez rizika - hrozi nemalé komplika-
ce, hlavné tzv. reakce darovaného $tépu proti hostiteli.

Kdyz se vhodny darce najde vcas

Uspésnou transplantaci ma za sebou napiiklad Meda Cisaiova.
Kdyz ji 1ékati diagnostikovali MPS I - syndrom Hurler, byl ji ne-
cely rok. UZ po tfech mésicich se pro ni nasel vhodny darce. 1 ona
meéla reakci proti $tépu, a to kozni. S pomoci kortikoidd se ale vse
podarilo srovnat. Dalsi komplikace pak prisla osm mésici po
transplantaci, kdy se Medé rozpadly ¢ervené krvinky. I to se ale
dalolé¢bou kompenzovat,“1i¢i Barbora Cisaiova, maminka Medy.
Po zakroku musela divka do nemocnice na kontroly a podptir-
nou lé¢bu az trikrat tydneé, dnes tam jezdi jednou za ptl roku. Ted’
je Medé Sest let, s podporou asistenta pedagoga chodi do bézné
gkolky. Maminka doufa i v dochazku do bé#né zakladni $koly: , Tu-
kam na vSechno. Meda se rozviji a ja jsem $tastnd.” S optimismem
ale Setfi. ,Ten hrozny strach tam byl a vlastné je i dnes,” dodava.

Nadéje pro budouci generace

U déti s MPS typu 1, IV, VI a VII je nejrozsirenéjsi enzymova
substitu¢ni terapie. Enzym, ktery organismus ditéte nedokaze
kvtli chybé v genetické informaci vytvorit sam, dostavaji mali
pacienti formou nitroZilni infuze. I tato 1é¢ba ma ale své limity -
az na vyjimky nedokaze ovlivnit postiZeni centralniho nervo-
vého systému.

Pokud ale existuje nadéje, rodice udélaji pro své dité cokoliv.
[ proto fada z nich souhlasi s ucasti na klinickych studiich. Jejich
ocekavani jsou vsak nékdy vétsi nez realné moznosti soucasné
védy.

Takovou zkugenost maji naptiklad Sabovi. Kdy% jim nabidli
ucast na Spanélské studii nového pristupu k enzymatické tera-
pii, byla to pro né vyhra v loterii. Sance pro jejich mladsi dceru
s MPS IIIA. Pro starsi Karolinku terapie vhodna nebyla, Misi ale
jeSté nebyly ¢ty¥iatu moznost spolu s dal§imi sedmi détmis MPS
v Evropé dostala. Lékari v Hospital Sant Joan de Déu v Barceloné
ji kopii nefunkéniho enzymu aplikovali prostiednictvim lumbal-
ni punkce jednorazové do michy. Pak pét let sledovali uc¢inky.

,Chvili jsme méli nadéji. Asi do 6,5 let se MiSa rozvijela jak
po strance socialni, tak psychomotorické. Pak se néco zlomilo.
Stejné jako Karolinka zacala i Michalka pozvolna zapominat slo-
va, zhorsila se jeji soustfedénost i motorické schopnosti. Kdyz
jsme byli na pomyslném vrcholu, uméla asi padesat slov, dnes uz
nefekne jediné. Stat dokaze jen s oporou, mentalné je na trovni
Sestimési¢niho ditéte,” popisuje Roman Sabo, tatinek dnes jede-
nactileté Misi.

Zpétné uznava, ze se zenou méli prilis velka oc¢ekavani. ,Vy-
snili jsme si vzdusné zamky, samozirejmeé jsme doufali i ve vylé-
Ceni. Jsme zklamani, ale ¢lovék musi prijmout realitu. Na druhou
stranu si fikame, Ze lepsi je néco zkusit nez nedélat nic.“ Na po-
sledni kontrole byli s dcerou v Barceloné pred dvéma lety, vy-
sledky studie zatim neznaji. [ kdyZ jejich MiSi nepomohla, véri, Ze



prinos bude mit u dal$ich malych pacientii: ,Beru to tak, Ze nase
déti jsou prikopniky v 1é¢bé, ktera tieba bude pokracovat dal.”

Stac¢i malé krcky vpred

Podobné uvazuji i Stépankovi, kteif klasickou enzymatickou
terapii vyménili za americkou studii. Oba jejich synové maji
MPS II. Rodina dal cestuje na ,kapani“ pouze do Prahy, ale
davka enzymu, ktery chlapcim chybi, je mnohonisobné vys-
$i. ,Navic je ve formé, ktera se dokaze dostat az do mozku. To
u piedchozi terapie nebylo mozZné. Je to pro nas piilezitost,
kterou rodiny pred nami nemeély. Je to nadéje, Ze se kluci mi-
Zou dal néjakym zplsobem vyvijet,“ fikd maminka chlapcid
Michaela St&pankova.

Starsi Vojta i jeho bratr Filipek maji za sebou prvni, dvoule-
tou, fazi studie a vstoupili do dalsi, ktera potrva pétlet. U obou
chlapcti vidi maminka pokroky. ,Obéma se zlepsil sluch. Fili-
pek byl skoro hluchy, pfitom ani on uz nepotiebuje sluchadla.
Kluci vic vnimaji, rozuméji ndm. Zlepsila se nejen jejich komu-
nikace, ale i hybnost kloub®,“ pozoruje Michaela Stépankova.
K nadéji, Ze se stane zazrak, se ovSem neupina.,Je to porad je-
nom studie a vSe neni tak riizové, jak se mize zdat. Sta¢i nam
ale malé kricky, tfeba to, Ze si kluci sami dokaZou obléknout
triko. A dokud maji radost ze Zivota, je to pro nas nejvic, co si
muzZeme piat.”

Méné je nékdy vice

Profesor Martin Magner chape i rodice, ktef'i se po nékoli-
ka odbornych konzultacich, zvazovani pro a proti, pfipadné po
nékolika mésicich aplikace enzymu bez vysledku rozhodnou
Zadnou lécbu u svych déti nezahajovat. Jsou piipady, kdy rizika
prevazi nad potencidlnim prinosem. ,Velice obdivuji state¢nost
takovych rodi¢d, kteri dokdzZou tak tézké rozhodnuti udélat a ne-
poustét se do predem prohraného boje. Méné je nékdy vice.”

DETI V LECBE
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Diky enzymoveé terapii se nasi détsti pacienti dozili
dospélého véku. A v lécbé pokracuji dal

Véas odhalit vzacné onemocnéni znamena
dat pacientim Sanci na kvalitnéjsi Zivot.
U téch s mukopolysacharidézou to plati
bez vyjimky. Dobrou zpravou je, Ze metody
diagnostiky v poslednich letech vyznamné
pokro¢ily. Urychlit proces odhaleni nemoci
pomaha napriklad také test suché krevni
kapky.

,0dbér tohoto materidlu a nasledné vy-
Setfeni mlZe byt realizovano i cestou prak-
tického lékare pacienta. Tim se moznost
vySetieni dostava rovnou do rukou lékar,
ktefi jsou pacientim nejblize,“ rika Pavel
JeSina, vedouci lékar Metabolického centra
Kliniky pediatrie a dédi¢nych poruch me-
tabolismu VSeobecné fakultni nemocnice
v Praze (KPDPM VEN).

Kolika pacientim ro¢né diagnostikujete
mukopolysacharid6zu?

Prevalence vSech mukopolysacharidoz je
priblizné 1 : 30 000 az 40 000. Statisticky
to znamend, %e se v Ceské republice roc-
né narodi dvé az tri déti s néjakym typem
MPS. Samozrejmé v nékterych letech nebyl
diagnostikovan zadny pacient, ale v dalSich
byl vyskyt vyssi. Mezi nej¢astéjsi typy patii
MPS, 11, Il a IVA.

Zlepsilo se povédomi praktickych lé-
kara o MPS? Posilaji déti k potifebnému
vySetreni véas?

Na Metabolické centrum KPDPM VFN se ob-
raci velké mnozstvi jak praktickych lékart
pro déti a dorost, respektive pro dospélé, tak
zdravotnikid ze vSech typt nemocnic nebo
ambulantnich specialisti napri¢ lékarskymi
obory z celé Ceské republiky. Vidime, Ze spo-
luprace s nimi kazdoro¢né nartista. Individu-
alné pak doporucujeme dalsi diagnosticky
postup, indikujeme vySetieni materialu v na-
Sich laboratorich, prebirame pacienty bud’ do
na$ich ambulanci, nebo k vySetieni na ltizku.

Co se da véasnou diagnézou ,zachranit”?
Jako u mnoha jinych nemoci i v pripadé deé-
di¢nych metabolickych poruch vcetné muko-
polysacharido6z plati, ze ¢im drive je stanove-
na spravna diagnoéza, tim 1épe pro pacienta.
MiiZeme tak zahdjit cilenou 1é¢bu, abychom
predesli dalsimu zavaznému a v mnoha pri-
padech nevratnému poskozeni, zejména ner-
vové soustavy, srdce nebo oci.

Zjednodusil se systém diagnostiky?

Samozrejmé lékarsky vyzkum a rozvoj dia-
gnostickych metod u mnoha dédi¢nych me-
tabolickych poruch bézi. Je tomu tak i v pri-
padé mukopolysacharidéz. Doslo k rozvoji
a zejména rozsiteni genetickych metod, kte-
ré zahrnuji tzv. sekvenovani nové generace
(NGS), které nam umozni provést genetic-
kou analyzu mnoha genii soucasné. To vede
nejen k presné diagndze, ale i mozZnosti vy-

Setrit nékolik typl nemoci z jedné analyzy.
Vyrazné nam pomahd také screeningova
metoda enzymologické analyzy ze vzorkl
suché krevni kapky. Odbér tohoto materialu
a nasledné vysetreni miiZze byt realizovano
i cestou praktického lékare pacienta. Tim
se moznost vySetreni dostdva rovnou do
rukou lékar, ktefi jsou pacienttim nejbliZe.

Kazdy rodi¢ chce urcité slyset, ze exi-
stuje néjaka forma lécby. Mate pro né
dnes lepsi zpravy?

Obdobné jako u diagnostickych procesi
probiha i v pripadé 1é¢ebnych moznosti in-
tenzivni biomedicinsky vyzkum a ptichaze-
ji nové a nové lécby. V poslednich letech se
nové objevily enzymové substitucni terapie
pro nase pacienty s mukopolysacahridézou
IV. typu a VII. typu nebo pro pacienty s Nie-
mann-Pickovou chorobou typu A/B, kteli
dosud cilenou lé¢bu neméli. | nase pracovisté
je zapojeno do vyzkumnych studii pro rizna
lyzozomalni stiddavd onemocnéni, vcetné
mukopolysachariddz. Velkou nadéji vklada-
me do genové terapie, ktera se v nasleduji-
cichletech jisté stane metodou lécebné volby.

Kolik déti s MPS dostava v soucasnosti
enzymatickou terapii? Da se uz vyhod-
notit jeji efekt?

V soucasné dobé je mozné 1écit takto paci-
enty s riznymi typy mukopolysacharidéz -



MPS [, I, 1V, VI a VII. Enzymova substitu¢ni
terapie je indikovana nejen pro détské, ale
i dospélé pacienty. Nasi détsti pacienti se
pravé diky enzymové terapii dozili dospé-
lého véku a v této 1écbé samoziejmé po-
kracuji. Bez ni by u mnoha typt MPS byla
prognoéza preziti velmi $patna. Na druhou
stranu vyzkum bézi i u enzymové terapie
a farmaceutické firmy vyvijeji nové gene-
race efektivnéjSich a bezpecnéjsich 1€kt
také pro nemoci, kde jiz 1é¢ba existuje,
napiiklad pro Pompeho chorobu, Fabryho
chorobu nebo Gaucherovu chorobu.

Jsou formy lécby, od kterych jste zcela
upustili?

Samoziejmé i u mukopolysacharid6z jsou
nékteré lécebné postupy Uspésnéjsi, jiné
méné uspésné. Celosvétové se prokazalo,
Ze efektivita enzymové terapie u pacien-
td s MPS II neni nikterak vysoka. Docha-
zet kazdy tyden na nékolikahodinovou
aplikaci, ktera zejména pro déti znamena
i bolestivy Zilni vpich, s nejistym efektem
predstavuje vétsi zatéz nez eventualni
lé¢ebny piinos. I v piipadé transplantace
kostni diené se tato metoda vylepsSovala.
V soucasné dobé se vice pracuje s hemato-
poetickymi kmenovymi burikami z pupec-
nikové krve nez z kostni diené, nové jsou
tyto bunky jesté geneticky modifikovany,
aby mély vétsi lé¢ebnou Géinnost.

Dafi se rodi¢im vysvétlovat, ze pri za-
fazeni do klinickych studii nemaji cekat
zazraky?

Jak jsem se jiz zminil, i nase Metabolické cen-
trum je zapojeno do mnoha klinickych studif,
kdy se zkousSeji experimentalni léky u rtz-
nych dédi¢nych metabolickych poruch, véet-
né lyzozomalnich onemocnéni zahrnujicich
mukopolysacharidézy. U kazdé studie je rizi-
ko, Ze 1é¢ba nebude Gc¢inna. V loniském roce
jsme ukoncovali studii u pacientti s GM2 gan-
gliosid6zou. Po trech letech vyzkumu se ne-
prokazal jasny 1é¢ebny efekt a nemélo smysl
dale pokracovat. Ale i tak ma studie prinos,
jelikoZ se zaroven neprokazal zadny vedlejsi
nezadouci uc¢inek. Do budoucna bude mozna
tato 1é¢ba vyuzitelna pro jiné nemoci.
Vyuzivate pfi sdélovani zavazné dia-
gnozy sluzeb Centra provazeni? Jak se
vam za roky, co funguje, osvédcilo?
Centrum provazeni, které na nasem pracovi-
sti funguje jiz nékolik let, se stalo nepostrada-
telnym ¢lankem péce o naSe pacienty a zejmé-
na o jejich rodiny a dalsi pecujici lidi. Diky této
skvélé spolupréci je hlavné sdélovani ,Spat-
nych zprav“ pro nase pacienty, ale i zdravot-
niky prijatelnéjsi. Je velmi dobre, Ze se tento
model péce osvédcil a podarilo se presvédcit
i zdravotni pojistovny, aby tuto sluzbu hradi-
ly. Diky tomu se mohla Centra provazeni roz-
$itit do dal$ich nemocnic po celém Cesku.

doc. RNDr. MUDr. Pavel Jesina, Ph.D.

Je vedoucim lékafem Metabolického
centra Kliniky pediatrie a dédi¢nych
poruch metabolismu VSeobecné
fakultni nemocnice v Praze. Absolvoval
I. Iékarskou fakultu Univerzity Karlovy
(obor véeobecné lékafstvi) a Pfirodové-
deckou fakultu Univerzity Karlovy (obor
biochemie), atestace ziskal v oborech
détského lékarstvi, klinické bioche-
mie, |ékarské genetiky, klinické vyzivy

a intenzivni metabolické péce a lékarské
genetiky.

Zacinal na Pediatrické klinice Tho-
mayerovy nemochnice a na Metabolické
jednotce Kliniky détského a dorosto-
vého lékarstvi VFN v Praze. V letech
2011-2017 byl primarem klinické ¢asti
Ustavu dédiénych metabolickych po-
ruch 1. LF UK a VFN. Po slougeni Ustavu
s Klinikou détského a dorostového
lékarstvi se stal vedoucim |ékafem
Metabolického centra Kliniky pediatrie
a dédi¢nych poruch metabolismu.

V roce 2018 byl jmenovan docentem
klinické biochemie na 1. LF UK v Praze.
Prednasi pediatrii, klinickou biochemii,
patobiochemii, biochemii vyzivy a kazu-
istiky z laboratorni diagnostiky. V oblasti
vyzkumu se zamérfuje na patofyziologii,
diagnostiku a léc¢bu dédi¢nych metabo-
lickych poruch, zejména mitochondrial-
nich nemoci, lyzozomalnich stfadavych
onemocnéni a poruch metabolismu
sirnych sloucenin.
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Den, kdy jsme se dozvédéli
diagnozu, si budu pamatovat
do konce zivota. S pani
doktorkou jsme se dohodly,
ze ji dalsi den navstivime

a ona ham vse vysvétli. Ja
po ukonceni telefonatu hned
sedla k internetu a googlila...

Lucie Brejlova
maminka Lucinky






Usmév Lucinky.

Ten nam daval silu a enerqi

Lucinka Brejlova (MPS IlIA)

Po dlouhém snazeni o dité jsme se s manzelem rozhodli, Ze
podstoupime IVF na klinice asistované reprodukce. Hned prv-
ni pokus vysel a my jsme se radovali a tésili na své vymodlené
miminko. Celé téhotenstvi probihalo bez komplikaci. Lucinka
se narodila jako tGplné ,zdravé” dité. Vyvijela se mésic po mési-
ci stejné jako jeji vrstevnici. Kolem druhého roku Zivota jsme si
s manzelem ale v§imli, Ze vtaci $picky. Problém jsme hned resili
s ortopedy, ti nas vSak uklidnili, Ze se vSe srovna, Ze je to vlastné
uplné normalni. Ve 2,5 letech nastoupila Lucinka do $kolky a ja
do prace. Uméla jen par sliivek a nemohli jsme odbourat pleny.
Oproti jejim vrstevnikiim jsme zacali pozorovat mirné opozdéni.
VSichni nas ale uklidiiovali, Ze kazdé dité ma své tempo.

Nemoc se ozyvala postupné a pomalu

Kolem tietiho roku jsme pro vlastni klid vyhledali détského psy-
chologa, ktery nam sdélil, Ze dcerka bude mit nejspiS sniZeny in-
telekt. To v nas vyvolalo trochu obav a smutku. Kdybychom v tu
dobu tusili, co nas ¢eka, byli bychom za tato slova vdéc¢ni. Kdyz
jsem opoustéla ordinaci, poradila mi pani doktorka navstivit
neurologa. Ten nas hned po prvni prohlidce poslal na magne-
tickou rezonanci. Objednaci termin se ndm trochu protahl kvili
pandemii, ale nakonec jsme se na jare 2020 dockali. Hned bylo
jasné, Ze se v dceriné hlavicce néco déje. Nasledoval odbér krve
amodi, pak ¢ekani na vysledky genetickych testi.

Na ,den zlomu” nejde zapomenout

Den, kdy jsme se dozvédéli diagndzu, si budu pamatovat do kon-
ce svého zivota. Bylo léto a pani doktorka mi zavolala, abychom
na druhy den prinesli sbér moci, Ze je potfeba jesté upresnit
vysledek. Po telefonu mi nejdrive nechtéla sdélit, o co se jedna.
Vjejim hlase ale bylo znét, Ze nejde o Zadnou banalitu. Ve mné to
vyvolalo silny neklid. Nakonec vyslovila pro mé do té doby ne-

znamé slovo mukopolysachariddza. Dohodly jsme se, Ze ji dalsi
den navstivime a ona ndm vse vysvétli. Ja po ukonceni telefonatu
hned sedla k internetu a googlila.

Lucinka spala po obédé ve své posteli a ja jsem v obyvaku
plakala a plakala. Zavolala jsem manzelovi a diagnézu mu shr-
nula v par vétach. Hned prijel z prace. Co se délo pak, to si skoro
nevybavuji. Druhy den ndm hol¢icku hlidali rodi¢e a my s man-
Zelem jsme jeli za pani doktorkou. Sdélila nam vSe, co uzZ jsme na-
studovali na internetu. Celou dobu jsme pied ni sedéli a plakali.
Poté jsme museli vSe s velkou bolesti sdélit rodi¢tim, pfibuznym
a blizkym, coZ pro nas bylo obzvlast tézkeé.

Vzdy jsme si prali velkou rodinu

Po sdéleni diagnézy v zari 2020 na Klinice pediatrie a dédi¢nych
poruch metabolismu VFN v Praze jsme si tekli, Ze budeme mit
jen Lucinku. Postupem casu jsme se ale s manzelem rozhodli, ze
chceme druhé dité, Ze to vSechno zvladneme. Mame pieci skvé-
lou rodinu, kterd ndm pomaha. Vzhledem k tomu, Ze Lucinka je
z IVF, méli jsme na klinice je$té zmrazena embrya, kterd nam lé-
kati vysetrili. Zjistili, Ze mukopolysacharid6zou byl postiZen jes-
té jeden zarodek, zbylé byly pripraveny k transferu. Podstoupila
jsemho vroce 2021 a stejné jako u Lucinky byl hned prvni pokus
uspésny. V kvétnu 2022 se nam narodil syn Misa.

Lucinka byla plné odkazana na nasi péci

Lucinku jsme museli krmit, coz viibec nebylo snadné, protoze si
kvili své hyperaktivité vytahovala jidlo z pusinky. Také zvyka-
ni pokrmt bylo pro ni vic a vic obtiZnéjsi. Zistala plné inkonti-
nentni, nedokazala popsat své potieby a pocity, proto bylo pro
nas obtizné poznat, co potiebuje, ptipadné co ji boli. Postupné se
velmi zhorsila v chilizi, samostatné chodit jiz nezvladala vibec.
K premisténi Lucinky jsme pouZzivali specialn{ zdravotni koca-
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zhorsSoval a my jsme to nedokazali nijak ovlivnit. Lécba na tuto
krutou nemoc neexistuje, jedinou dosud znamou moznosti ovliv-
néni progrese byla lé¢ba zaloZena na redukci substratu prepara-
tu Soyfem. Ten Lucinka uzivala.

Nasim hlavnim odpocinkem byly rodinné vylety, které jsme
planovali na kazdy vikend nebo volny ¢as. Asi jako vSichni rodice
ditéte s touto diagnézou jsme si prrali uzdraveni nasi dcery, ale
veédéli jsme, Ze je to nemozné. Nasi velkou radosti proto byl kazdy
Luciné¢in ismév, ktery nam daval silu a energii.

Védeéli jsme, Zze Lucinka odchazi

V listopadu 2024 musela Lucinka podstoupit zavedeni PEG son-
dy. Méla potiZe s piijmem potravy a tésné pred Vanocemi prodé-
lala prvni epilepticky zachvat, ktery se pozdéji nékolikrat opa-
koval. Po Novém roce jsme odjeli na rehabilitaci do Centra Hajek.
JenZe béhem kratké doby se objevily dystonické pohyby, kirece
a mimovolni zaSkuby, které neslo ovladat. Byli jsme nuceni odjet
do nemocnice, kde jsme stravili ¢trnact dni. Poté jsme se vratili

domdj, ale klid netrval dlouho. Lucinka byla zahlenén4, neklidna,
akdyZ se mi v auté zacala dusit, okamzité jsem volala zachranku.

V nemocnici ji diagnostikovali zapal plic a my jsme stale dou-
fali, Ze se z toho dostane. JenZe pak ptisly vysoké horecky, které
se Splhaly ke ¢tyricitkdm. Zacatkem dubna jsem si v§imla zdufte-
lych uzlin na Lucin¢iné krku. Po CT celého téla lékari zjistili, ze
uzlin je vice, a objevilo se podezi'eni na leukémii. V tu chvili jsme
uz ale citili, Ze dalsi vySetteni by bylo prilis. Védéli jsme, Ze od-
chazi. VSechno nabralo velmi rychly spad, i 1ékari byli zaskoceni.

ZuGstali jsme s ni s manZelem v nemocnici. Moc jsme si prali
mitji doma, ale jeji stav byl natolik vazny, Ze by nas to jen vic stre-
sovalo. A tak jsme s ni byli kazdou minutu, ve dne v noci. Jejiho
triletého bratiicka zatim hlidali prarodice.

V poslednim tydnu uz jen spinkala. Dostavala morfium, aby
necitila bolest. Nechali jsme to na ni. Chtéli jsme, aby se rozhodla
sama. Odesla tiSe a klidné v patek 25. dubna.

Lucie Brejlovd, maminka Lucinky
kvéten 2025
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Kdyz se pocita kazdy den.

O doprovazeni vazné nemocnych déti

Kdy?z se rodina dozvi, Ze jejich dité trpi nevylé-
Citelnym onemocnénim, je to, jako by se svét na
chvili zastavil. Pravé tehdy jim do Zivota vstu-
puje i jedno z nejcitlivéjsich témat. MoZnost, Ze
cestajejich ditéte mize skoncit dtiv, nez by méla.
Spole¢nost pro mukopolysacharidosu (MPS)
v této chvili sehrava nezastupitelnou roli. Po-
skytuje nejen praktickou pomoc, ale predevsim
lidskou oporu.

,Ne nadarmo je mottem svétového spole-
censtvi MPS zndmé ,neni nadéje, zbyva laska’.
V roce 1994 to platilo na tisic procent. I dnes,
v roce 2025, neni nadéje pro velmi vyznamny
pocet nemocnych déti,” rika oteviené zaklada-
tel Spole¢nosti pro MPS Jan Michalik. Je tedy jas-
né, Ze informaci o predc¢asné smrti ditéte si ro-
dice vyslechnou uz pti sdéleni diagnézy. ,,Rzné
ji zvazuji, potlacuji, boji se ji. Jinak chvili po sdé-
leniajinakza pét, deset nebo dvacet pétlet péce.
Ale zatim je tady Zivot. A péce,” doplituje.

To potvrzuje i Petra Hajkova, hlavni meto-
dicka Centra provazeni a koordinatorka Spo-
le¢nosti pro MPS. ,Rozhovory, kde téma smrti
visi ve vzduchu, vedeme s rodinami ode dne
sdéleni diagnézy. A kdyz rodice dostanou tuto
informaci, posunou se v ¢ase a téma umirani
jejich ditéte maji pred sebou jesté diiv, nez se
to stane.” Soucasné vsak upozornuje: ,Je tieba
nahlas fict: ,Ted tam nejste. Ted' se jesté bude
odehravat zivot. A Zivot s diagnézou MPS neni
prochazka riiZovym sadem. Naopak..."“

Pravdivé pojmenovat realitu

Kazdéarodinareaguje jinak - podle svych pred-
chozich zkuSenosti se ztratou, podle vnimani
smrti v rodinném prosttedi, podle toho, jak to
ma mama a jak tata. Prvnim a klicovym kro-
kem je pravdivé pojmenovani situace, ov§em
s diirazem na to, co prave ted’ Ziji.

Strach, ktery rodice v takovych chvilich za-
plavuje, nenijen obavou z budoucnosti. Jedna se
o hluboky otfes Fadu svéta. Ditéti se déje néco,
co se viibec stat nemélo. Rodice prichazeji o jis-
totu, Ze umiraji az starf a nemocni lidé. Tento
obrat prosté nedava smysl. O tématu konce Zi-
vota ditéte se mluvi postupné. Nejde o jednora-
zovy rozhovor, ale o dlouhodoby proces, vnémz
jsou klicové empatie, trpélivost a pravda.

,Pamatuji simaminku, kterd u synas MPSII
v termindlnim stadiu fesila velkou plactivost
aneklid. Lékariji opakované rikali, Ze to je pro-
jevumirani. Nakonec se ukazalo, Ze chlapec ma
silny zanét v Celisti a potiebuje vytrhnout ¢ty-
Ii zuby. VZzdyt prece vime, Ze paliativni péce
znamena i snizovan{ diskomfortu. Neni mozné
vSechno automaticky svadét na diagnézu,” pri-
pomina Petra Hajkova.

Paliativa neni rezignace na lé¢bu

Paliativni péce byva nékdy nespravné vni-
mana jako posledni faze Zivota nebo jako re-
zignace na lé¢bu. Realita je vSak jina. Jedna se
o komplexni podporu, kterd ma rodiné pomoci
zvladnout kaZdodenni Zivot s nemoci. ,Rada
rodicd si pod pojmem paliativni péce zpocatku
nedokaze nic predstavit. Je pak na odbornicich,
aby jim ukazali, co v§e mlZe péce nabidnout.
0d ulevy v bolesti nemocného ditéte po psy-
chologickou oporu,” vysvétluje Hajkova.
Problém podle ni Casto nastava ve chvi-
li, kdy je rozhovor s rodinou veden necitlivé
a naptiklad ho zahaji neznamy lékar v jiné ne-
mocnici bez znalosti dosavadni komunikace.
Pravé proto je zdsadni tzv. paliativni plan péce.
Dokument, ktery s ohledem na potfeby ditéte
a jeho blizkych pomaha predem nastavit, jak
postupovat v riiznych fazich nemoci a jak citli-
vé vést komunikaci s rodinou. ,Umirani déti je

jen jednou. Nikdy se na néj neda Gplné pripra-
vit. Ale miiZete mit ,karty na stole a védét, co
chcete a co ne. A to je velmi diilezité.”

Opora, ktera neselze

Své o tom vi i Jaroslava Seyckova, jejiz dcera
Kristynka zemiela na MPS v bireznu 2024. Pali-
ativni tym priSel az v poslednich tfech tydnech
dcetina zivota. Dnes je presvédcena, Ze podpo-
ra méla zac¢it mnohem driv. ,Détska paliativa
funguje jinak neZ u dospélych. Cilem by mélo
byt, aby podptirny tym byl rodiné k dispozici uz
v dobé sdéleni diagnézy - tvorit by ho méli ne-
jen lékafi, ale i fyzioterapeuti, socidlni pracov-
nici a lidé z dalsich podptirnych profesi.”

Po smrti Kristynky se rozhodla zménit zi-
votni smér. Opustila praci v oblasti financi a na-
$la smysl v praci pro Nadaci rodiny Vi¢kovych,
kde dnes plisobi jako komunitni manazerka.
,Prélajsem si délat néco, co mi bude davat smy-
sl. Pevné vérim, Ze z nové pozice budu mit Sanci
prispét k tomu, aby to rodiny s vazné nemocny-
mi détmi mély do budoucna o néco jednodussi.”

Jan Michalik dodava, Ze pres vSechnu snahu
zlistava systém paliativni péée v Cesku zatim
roztristény. Ne vzdy tdhnou odbornici za jeden
provaz a neexistuje jednotny pristup. ,Dokonce
jsme v nékterych ptipadech i svédky nesprav-
ného chapani paliativni péce jako jakéhosi
,oslavného pandanu’ pro nékteré zdravotniky.”

Tuto systémovou nejistotu by ale rodiny ni-
kdy nemély pocitit. ,Rodina se ma sousttedit na
své dité a Cerpat moznosti, které instituce nabi-
zeji,“ zdiraziuje Petra Hajkova. Co tedy pomaha
nejvice? Jasny plan. Sit odbornikd. A opora, ktera
neselze. ,Vzdy rikdm - mluvime o tom ted, abyste
ve chvili, kdy to ptijde, mohli byt jen mamou a ta-
tou. Rozloucit se. Truchlit. ProtoZe vSichni okolo
védi, co maji délat - a vy vite, co se bude dit dal.“



Stala jsem vedle rodict, kterym pravé rekli,
ze jejich dité zemre. A zistala jsem

S rodici sdili emoce, které prichazeji ve chvili,
kdy od 1ékare uslysi, Ze jejich dité ma zavaznou
diagnézu. Metodicky a profesné vede ty, ktefi
s takovou rodinou teprve zacinaji pracovat. Uci
vysokoskolaky zvladat krizové situace a po-
mahat tam, kde uz ¢asto pomoci neni. Jeji pii-
béh je silnym svédectvim o lidskosti, odvaze
a profesi, o které se prili§ nemluvi.

Jak vzpominas na prvni setkani s MPS
pred dvaceti lety? Asi to nebylo jednodu-
ché, kdyz vis, jak strasna diagnéza to je...
Byl to moment, kdy profesor Michalik (speci-
alni pedagog, vysokoskolsky ucitel a odbornik
na inkluzivni vzdélavani a podporu rodin déti
s postiZenim, prodékan na Pedagogické fakul-
té Univerzity Palackého v Olomouci) rozrazil
dvefe v ucebné a hledal asistenty na narodni
setkani rodin Spole¢nosti pro MPS. Nechtél
odejit z mistnosti, dokud se nékdo nepiihlasi.
No a ja, jako hodna holka, samoziejmé zvedla
ruku (smich). Tehdy jsem netusila, co je to za
nemoc, Ze vibec existuje, jaky ma prabéh a ze
je smrtelna. Poprvé to bylo v Luhacovicich,
odkud pochazim. Jako asistentka jsem tam po-
znala mého soucasného kolegu na univerzité
Mgr. Davida Phama, tehdy mu bylo Sest let. Na
setkani byl se svym bratrem Dominikem. Oba
s diagn6zou MPS IV. Tam se zacal utvaret nas
spolecny pribéh, jak jsme se s Davidem oboha-
covali, ovliviiovali cely Zivot, protoZe my jsme
si do toho Zivota zustali nikoliv v roli asistenta
a klienta, to uz davno neplati, ale stali se z nas
zivotni pratelé. Travime spolu spoustu casu,
dostala jsem diky MPS a setkanim takovy vy-
jime¢ny bonus do Zivota.

Co vlastné tehdy rozhodlo, Zze budes po-
mahat pravé témto rodinam?

Na zaéatku pro mé byla diileZita pani Sikulova.
Jeji Pepan byl jiz v pokrocilém stadiu nemoci,
mél MPS dvojku a ja si ho pamatuji nejdrive
jako dité, které béha a raduje se ze zivota, po-
tom jiz nebéhal, sedél ve velkém kocare a ten
kocar byl pozdéji jesté vétsi. Vedle nich vzdy
obf{ pes - doga Cézar. Byli neprehlédnutelni.
Uvédomuji si, Ze jsem do té doby méla Stastny
a bezstarostny zivot. Méli jsme par spoluza-
ki, ktefi méli treba néjaké fyzické postizeni,
nebo méli jsme sousedku s epilepsii, ale netu-
Sila jsem, Ze existuji nemoci, kdy se dité narodi
zdravé a potom dostane takto zivot limitujici
diagnézu. A tehdy mé to asi vydésilo, Ze néco
takového na svété je, a zaroven mé to vlastné
pritahovalo. Byla to ohromna vyzva! To byl
asi ten moment, kdy jsem chtéla délat néco vic
nez jezdit jako asistentka. JenzZe jsem nevédéla,
jak to udélat. Byl tam pouze profesor Michalik,
tehdy obavany vyucujici... Nevédéla jsem, jestli
si ho viibec mizu dovolit oslovit s tim, jak se to
vlastné déla.

Prozrad’ nam — jaké jsi méla plany, kdyz
jsi zacala studovat na Pedagogické fakul-
té Univerzity Palackého v Olomouci?

Ja jsem v té dobé profesné smétovala k bez-
domovctim, délala jsem s nimi divadlo v Praze
a Otrokovicich. A brigadnicila jsem v masné.
Kdyz jsem S§la za panem profesorem, tak mi
tehdy tekl pro mé strasné cizi slovo - fund-
raising - ziskavani finan¢nich prostiedkt pro
organizaci. Viibec jsem nevédéla, jak to funguje
a Ze je za tim takova mravenci prace. Tak jsem
se prihlasila na prvni kurzy na toto téma. A to
byl tehdy fakt punk! Pamatuji si, jak jsem jela
na prvni seminaf. Byla jsem batikované, zrza-
vé dité s barevnym provazkem v hlavé. Boty
jsem nosila jenom ze spolecenskych diivodi. No

a tam lidé v oblecich, s kuffiky a kiizemi kolem
kapuci. Ja prijela v zimnim svetru, neméla jsem
ani tuzku a papir. Oni vytahli laptopy, to jsem
ani nevédéla, Ze néco takového existuje. No a oni
na mé taky hodné ¢uméli (smich). Pozdéji jsem
se ucila, jak napsat projekt, jak vypada takova
zadost, na jaka slova se tam ,hraje“ a spoustu
dalsiho... KdyZ to ted’ nadnesu - mnoZstvi pe-
néz ziskanych od sponzori se odvijelo od toho,
jak dobre prodas Zivotni tragédii, protoZe to lidi
tahne a vice pomahaji, kdyz zjisti, Ze se jich to
miZe jednou taky tykat...

Jenze u ziskavani penéz na chod organi-
zace jsi nezUstala. Zamérila ses na komu-
nikaci s rodinami a chtéla jsi s nimi byt
vice v kontaktu.

Postupné jsem zjistovala, co rodiny oprav-
du potiebuji, a plynulo to néjak automaticky.
Doplnila jsem si vzdélani - vycvik v krizové
intervenci, v zatézovych situacich. Najednou
dostanes Uplné jiné karty, se kterymi hrajes.
Méla jsem obrovskou vyhodu, Ze jsem studo-
vala dramaterapii, kde jsme méli hodné praxe.
Naucilo nés to nebat se vstupovat do oprav-
du tézkych komunikaci. Zpétné to vidim i na
mych studentech, nékter{ se toho strasné boji.
Vzdycky je jednodussi prejit na druhou stranu
ulice a zamavat nez se konfrontovat s nécim,
co nas svym zpusobem ohrozuje. Rodiny se
zavaznou diagndzou se najednou stavaji né-
jakym zpisobem jinymi, divnymi, odliSnymi,
protoZe totalné prizpisobuji své Zivoty ne-
mocnym détem.

Bylo ti téch rodin lito? Jaka emoce pre-
vazovala?

Litost tam Uplné nebyla. Velkou roli sehrdl je-
den moment na narodnim setkani. Pamatuji



si mistnost, kde po veceri zacal takovy bézny
ruch, asistenti se misili s rodinami, povidalo se.
No a ja nikdy nezazila v jeden okamzik na jed-
nom misté tolik lasky, podpory, soundlezitosti.
Pritom tam vlastné bylo tolik bolesti, protoze
kazdy védél, pro¢ tam je. Spatné se to popisuje,
ale byla to ohromna sila. TakZe ja vice neZ litost
citila, Ze kdyZ oni jsou tak silni, tak ja jim chci
k té sile jesté vice pomdhat. Aby méli v§echno,
co na tu Silenou cestu se smrtelné nemocnym
ditétem potrebuji - pomiicky, nastroje a me-
tody, jak to zvladnout. Rikala jsem si, co mtizu
pokazit, kdyZ maji takovy osud? VyuZiji svoji
profesi a budu naslapovat opatrné. I kdybych
na zacatek v té mistnosti jen vyvétrala a pii-
nesla tam lepsi vzduch.

V roce 2015 jste s profesorem Janem
Michalikem zalozili Centrum provazeni.
Jedna se prilomovou sluzbu, ktera v sys-
tému ceského zdravotnictvi zasadné chy-
béla. Byla to tehdy odvaha?

Profesor Michalik mé béhem studia hod-
né ovlivnil jako odbornik, ktery je na jedné
strané naprosty profesiondl - umi vést lidi,
komunikovat s urady, predavat informace.
A dokaze byt i tvrdy, drsny a nesmlouvavy.
Ale zaroven ho vidis z té druhé stranky, v roli
taty, jak se bavi s rodinami, détmi, snazi se
byt vstricny. Docela se dopliiujeme, protoze
zatimco on stoji pevnyma nohama na zemi,
ja kolem néj mohu stale ,poletovat” s barev-
nymi $atky nad hlavou. No a tehdy mi davalo
velky smysl pustit se do zaloZenf centra, které
bude rodindam pomahat hned po sdéleni dia-
gndzy v nemocnicich. Méli jsme to taktikajic
,rozdélené“. On vyrizoval vSe kolem defini-
ce a ukotveni této sluzby v Ceské republice.
Zasadni byla jednani se zdravotnimi pojis-
tovnami a ministerstvem. Ja jsem s kolegy-
ni Pavlinou Dupalovou pusobila jako ,vojak
v prvni linii“, kterého musi zdravotnici (tehdy
ve VSeobecné fakultni nemocnici v Praze) pti-
jmout. Nutno Fict, Ze byl u toho s ndmi i pro-
fesor Jiri Zeman, ktery je uzndvanym védcem
a Spickovym pediatrem a vénuje se dédi¢nym

metabolickym onemocnénim ve VFN v Praze.
Slo o skvélé natasovani vieho kolem. Nadace
Sirius vyhlasila novou vyzvu, my jsme do ni sli
a ono to klaplo.

Jak se vam dafrilo presvédcit Iékare a dal-
Si personal v détské nemocnici, ze je to
dilezité?

Zacatky nebyly lehké, protoze do té doby
s nami systém nepocital. Ale my jsme méli vel-
kou vyhodu, Ze jsme byli u profesora Zemana.
On tehdy ekl jednu dilezitou vétu, Ze potiebu-
je do tymu dostat nékoho, kdo zacne pracovat
s rodinou hned po sdéleni zavazné diagndzy.
Nékoho, kdo prevezme brecici maminku z or-
dinace poté, co ji 1ékar fekne, Ze jeji dité bude
mit odliSny Zivot nebo Zivot limitujici diagné-
zu. ProtoZe on to v jeden den tieba rika tfem
rodindm a nema kapacitu ani ¢as se jim vénovat
delsi dobu. No a tak nastupuje Centrum prova-
zeni, které prebira a posunuje komunikaci s ro-
dinou. Jsem moc rada, Ze je Centrum provazeni
jiz v Sesti nemocnicich, kazdé vlastné funguje
a vyviji se trosinku jinym zptisobem. Ma jinou
skladbu pacientd, navazuji na néj podptirné
organizace, které provazeji rodiny dal v misté
bydlisté. Jsem rada, Ze jsem si prosla ,,u¢novska
léta“ na pediatrii VFN v Praze. VSe se mi poté
stokrat vratilo, kdyZ jsem jako metodicka ce-
lostatni sité zavadéla nase know-how v dalSich
nemocnicich.

Jaké to je stat vedle rodice, ktery vi, ze
mu umfre dité?

Vlastné... neni to tézké, kdyz vis, Ze tam byt
umis. V tu chvili tam nechce stat nikdo. Ani ten
rodic¢. Ani nikdo kolem. Je to proti radu svéta.
Najednou ti dojde, Ze ten slib - narodit se, zit,
zestarnout - prosté neni pravda. A ta bolest
nenfi jen z budouci ztraty ditéte, ale i z toho, co
vSechno uz nebude: ,,uz nebudu babicka“, ,ne-
zdédi moje svatebni Saty“ nebo ,nepojedeme
spolu do Patize“. Jako privodce mohu nabid-
nout podporu a to, Ze tam jsem s nimi. Rikam,
Ze musim surfovat s tou rodinou na jedné viné.
Ne pred nimi. Ne za nimi. NeprekaZzet, ale stat

Mgr. Petra Hajkova, Ph.D.

Je spoluzakladatelkou a hlavni me-
todi¢kou Centra provazeni a koordi-
natorkou a krizovou interventkou ve
Spoleénosti pro mukopolysachari-
dosu (MPS), kde se dvacet let vénuje
praci s rodinami déti se vzacnym
onemocnénim. Ziskala doktorat na
Pedagogické fakulté Univerzity Pa-
lackého v Olomouci, Ustavu special-
népedagogickych studii, absolvovala
vycvik krizové intervence, zaméruje
se na praci v zatézovych situacich

a na komunikaci se zdravotnickym

i socialnim personalem. Jako od-
borna asistentka pfednasi na Usta-
vu specialnépedagogickych studii
PdF UP v Olomouci.



vedle nich. Spadneme spolu, dojedeme spolu.
Jen tak se to da zvladnout.

To jsou véci, které se ti urcité dostanou
pod kuzi...

Ano. Dopoledne jsem sedéla s rodinami, kte-
rym bylalé¢ba odebrana. A odpoledne jsem za-
zivala nadéji, kdy prichdzela nova rodina a za-
hajovali lé¢bu. To jsou obrovské vykyvy emoci.
Nikdy nevis, jak dité na 1é¢bu zareaguje, to je
spi$ na odborniky a lékare. Ale pro nas, pro ty,
co s rodinami jsou, je to naro¢né profesné i lid-
sky. Myslim, Ze tehdy jsem se poprvé opravdu
nastvala. Na diagnézu MPS. Poprvé jsem se do-
tkla té véty: ,Kdyz neni nadéje, ztistava laska.”

Jakou vlastnost a dovednost by mél mit
ten, kdo pracuje v Centru provazeni? Sa-
moziejmé musi mit vzdélani, ale také asi
néco navic..

Novacek by mél jiz béhem zkusebni doby po-
znat, jestli mu tento styl prace sedi. ProtoZe
my Casto jdeme do té krize, do toho velkého
energetického boomu, kdy to prozivas s rodici.
Kdyz k¥ici, kri¢i$ s nimi, kdyZ pottebuji mlcet,
odstoupis... A pokud je ti v tom taky tzko, budi
té to ze spani, nedéla ti dobre ten adrenalin,
tak to neni nic pro tebe. A musis si nalit ¢istého
vinaarozhodnout se. J4 jsem vtomhle mumraji
rada, umim se dobre orientovat a vyhodnotit
akutn{ situaci, kterd je mnohdy neptehledna.
Pokud jde tfeba o zachranu Zivota na ARO, je
to nesmirné dilezité. Rodice jsou ¢asto v tako-
vém Soku, Ze nevnimaji, co se kolem nich déje.
A ty je pomahas stabilizovat, aby se dokazali
rozhodovat a rozhodli se dobie. Cetla jsem
v knize Letecky motor ve drezu vétu, Ze v do-
provazeni rodin s téZkou diagnézou nabizi$
moznosti. To znamen4, Ze otevie$ okno a uka-
Ze$ vyhled, ale ve vyhledu nezaclnis.

Chtéla jsi nékdy utéct, opustit tu profesi
a délat néco jiného? Byt tireba v té masné
u taty, ktery je reznikem?

Utéct jsem nikdy nechtéla. Kdyz je toho moc,
fikam, Ze mam plné usi a Ze se mi tam pros-

té dalsi pribéh nemiiZe vejit. ProtozZe je to tak
strasné silné, jedinec¢né. Ja nevim, kdo vymys-
li, komu se narodi nebo nenarodi dité se za-
vaznou diagnézou, ja nikdy nepotkala rodinu,
Ze bych tekla: ,Jo, vy jste si to zaslouzili. Jste
néjaci...!“ Ono se to prosté déje dobrym a hod-
nym lidem. Rodi¢tim, kteti méli uplné jiné pla-
ny. Ta lidskost té miiZe ochromit, ale zaroven
ti dodat silu. A musi$ mit dobry tym, kolegyni,
kolegu, ktery na tebe nemluvi, kdyZ si dopole-
dne v pracovni dobé lehnes na gau¢, usnes a on
té prikryje dekou, protoZe provazeni predtim
bylo narocné. Vis, Ze jak otevies oci, jdes dal...
Jesté je v tom ma dilezita vyhoda - muj osob-
ni $tastny zivot, kdy vim, Ze moje dité a nase
rodina tohle nyni nemusi proZivat a Ze mame
Stésti.

Jak jsi si nastavila hranice, abys vibec
mohla dal pomahat?

Myslim, Ze praci si nosim domu poiad a nikdy
tomu nebude jinak. Rodiny, které potkam, se
mnou jdou v myslenkach dal, ale nejsou rusi-
vé. Nedési mé a neprebiraji si prostor, ktery
jim sama nechci dat. Kdyz je to pro mé emoc¢né
naro¢né na misté a potiebuji se soustredit, za-
Cala jsem si emoce vizualizovat do barev. A ty
pak v sobé jakoby uzaviu a pozdéji, kdyZ mam
prostor jen pro sebe a své prozivani, tak se jich
»Zbavuji“. Funguje mi nejlépe voda, horka vana,
sprcha, bazén. Ja miluji vodu. Pomaha mi to. Po-
maha tym a podpora uvnitt, sdileni, supervize,
terapie a lidi, co mam kolem sebe doma. A ¢asto
bre¢im - je to skvély ¢istici ventil.

Mluvis s obrovskym nadhledem a ci-
tem. Ale i tebe potkalo nestésti, kdyz se
v dobé screeningu ukazalo, ze tvoje dru-
ha, jesté nenarozena dcera ma Downlv
syndrom. A najednou jste s manzelem
stali pred rozhodnutim, zda v téhotenstvi
pokracovat.

Ja jsem se bala, Ze nejsem dost silna. Ne pro Zi-
vot s ni, ale pro to, abych ji nechala na tomto
svété, ktery ji nebude dost dobry. Abych vérila
sluzbam, Ze o ni bude dobre postarano, az tady

prosté nebudu. To ze mé mluvil hodné speckar
a ne mama. Jako mameé se mi honilo v hlavé ti-
sice otazek a myslenek. Méla jsem i pocity, Ze
kdyz uvazuji o ukonceni téhotenstvi, Ze zrazuji
celou svoji profesi, vSechny mamy a rodiny,
které jsem provazela, Ze najednou nejsem tak
statecnd, jako byly ony... Nevérila bych, Ze to
nékdy feknu, ale kdyz nam pri dal$im ultra-
zvuku lékar rekl, zZe ji prestalo bit srdce, moc
se nam ulevilo... Dostali jsme dar, Ze nemu-
sime rozhodovat. Byt to zni dost alibisticky.
Zaroven jsme prozivali obrovskou ztratu. Zi-
stalo ndm vécné ,co by, kdyby*“. Pozdéji jsem si
uvédomila, jak to musi bolet ty, ktefi své dité
skutecné drzeli v naruci, pecovali, nespali, bo-
jovali o kaZzdou minutu navic a pak o néj prisli.
Tohle uvédoméni jsem si neprala. Chtéla jsem
jen tusit, jak tézkeé to je, a ne to zit...

Co bys chtéla ve své profesi délat dal?
Mas néjakou vizi?

Ted’ se postupné vracim zpét z rodic¢ovské do-
volené a dal bych chtéla pokracovat v podpoie
rodin déti se zavaznou diagndzou, se systémo-
vou podporou, prednasenim a vyukou, proto-
Ze mam velké $tésti i na studenty a moc mé to
s nimi bavi a obohacuje. Zajima mé problemati-
ka, kterou, co vim, poprvé takto u nas definoval
prof. Michalik: dité jako rukojmi... To se tyka
i nasich déti, které nemluvi a neuméji si rict,
jestli se k nim lidi ve zdravotnictvi, socialnich
sluzbach, skolstvi chovaji dobre. Jestli ti dobte
utiraji zadek, jestli té dobie polohuji nebo jestli
ti vytrhnou zuby moc brzo jenom proto, Ze je
to jednodussi. Chtéla bych se vénovat kvalité
jejich zivota. A do budoucna mé lakaji i seniofi.
Takovy protipdl a ten slibeny konec, ktery ma
bytaje vradu svéta.

A co bys prala Spolec¢nosti pro MPS?
Dalsich tricet let dobrého fungovani. Darce.
Bezbariérové hotely s deseti pokoji. Rodice,
kteri védi, Ze jsou pfinosem. Prala bych ji dobré
lidi kolem. A nejvic? Aby tahle diagn6za MPS a ji
podobné viibec neexistovaly. Abychom my jako
pomaéhajici profese viibec nemuseli existovat.
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Po transplantaci méla prijit
Uleva, ale nepfichazela.
Ten'hrozny strach tady byl
porad a vlastné je i dnes.

Barbora Cisarova
maminka Medy






Vesely kluk s velkym

srdcem — nas Fi

Filipek je vesely Sestnactilety kluk. Narodil se se stifadavym
onemocnénim gangliosidéza. KdyZz byl maly, tak to nikdo ne-
poznal, vyvijel se zcela standardné. Za sebe si dovolim Fict, Ze
byl velice Sikovny. V jeho tfech letech jsem si vS§imla, Ze pti béhu
zacal davat ruc¢i¢ky dozadu, proto jsem pozadala nasi détskou
lékarku, aby se na néj podival néjaky odbornik. Pani doktorce
se zdal Filip v porradku, ale pro jistotu nas poslala k neuroloz-
ce, ktera mé sice nazvala hysterickou matkou, ale zaroven mé
uklidnila, Ze je vSe v poradku.

Zacalo to zadrhavanim v reci

Do skolky se Fila moc tésil anam tak nastala novéa etapa zivota.
Kazdy den nosil domt nové pisnicky, ale trvalo to pouze ptl
roku. Pak se mi zacalo zdat, Ze jeho vyvoj zpomalil. Zaroven
jsem si vS§imala jeho obcasného zadrhnuti v reci. I tento pro-
blém jsem konzultovala s 1ékati. Proti nam vsak bylo to, Ze jak-
mile se Fila ocitl u lékate, nezadrhnul ani jednou. Odbornici mé
uklidniovali tim, Ze p¥i prudkém rozvoji feci se mize prechod-
né zadrhavani objevit, nikdo uz mi ale nevysvétlil, proc¢ se za-
drhne ve slovech, o kterych jsem bezpecné védéla, Ze je ma jiz
nékolik let zazita. Ve $kolce se ucitelkam jevil také v poradku.
S détmi i s ucitelkami se bavil jako ostatni déti v jeho véku, ob-
1ékal se s malou pomoci u zapinani zipu a zavazovani tkanicek,
maloval hlavonozce.

Navstéva specialistl se stala tydenni rutinou

Pi'es prazdniny se koktani rozjelo takovym zplisobem, Ze to uz
nikdo prehlédnout nemohl. Pres lékate jsme se dostali k psycho-
logovi a nasledné k logopedce. Pozadala jsem také o doporuce-
ni na foniatrii, kde se mi svét obratil naruby. Navs§téva riznych
specialistli se ndm stala tydenni rutinou, stale jsme ale nevédé-
li, co za tim v8im stoji. Nejvic ndm v té dobé pomohl psychiatr,

a

Filip Voharnka (gangliosidéza 1 — juvenilni forma)

ktery pomoci medikace Fildovi zlepsil sousttedéni a zadrhavani,
na chvili ndm tak doptal nadéji, Ze bude lip. To uZ se blizil jeho
nastup do Skoly a ja vérila, Ze to néjak dame. V prvni tridé do-
stal izasnou ucitelku a asistentku a podarilo se ndm naucit se
vSechna pismena, ¢ist slabiky a nasledné i kratka slova. To vse
pochopil velice rychle, kdmen urazu ptiSel se ¢tenim kratkych
vét. Zadrhavani mu to nedovolilo. Po¢itat umél z domova, tak
jsme to tolik neresili, ale velké problémy zacaly, jakmile ¢islici
nemohl vyslovit.

Geneticka nam pomohla poznat nepfitele

V tuto dobu se zacal strnule divat do jednoho mista a nereagoval.
Uceni zacalo byt peklo. Byly dny, kdy mu to $lo neskutec¢né dobfe,
a pak dny, kdy nebyl schopen Fict, kolik je jedna plus jedna. Krat-
ce poté ndm na EEG objevili epilepsii. Léky nepomohly. Zacala
jsem citit, Ze Filipka ztracim. Také 1ékari zacali tusit, Ze bude hiif,
neZ mysleli. A tak nas ¢ekalo dalsi kolecko, presnéji nékolik ko-
le¢ek u riiznych specialisti, spousta vySetreni. Nakonec jsme se
dostali ke geneticce, kterda ndm pomohla pojmenovat nepritele,
proti kterému stojime: gangliosidéza 1 - juvenilni forma.

Byl tnor 2018, kdyz nam sdélili diagnézu, se kterou jsme
spolu s Filipkem bojovali a snazili se ji zlomit. Skoncil kazdo-
denni boj, ktery byl vyCerpavajici. Dozvédéla jsem se, Ze nemam
Zadnou Sanci s onemocnénim bojovat. Filiv stav se bude zhor-
Sovat, a to az tak, Ze o néj prijdeme. Prognéza na dozit{ u této
formy je zhruba 35 let. Nikdo mi ale netfekne, zda tady bude ve
20 nebo 25 letech. Zarovei nevime, jak rychle se bude kvalita
jeho Zivota zhorSovat.

Ve stejném roce syn podstoupil operaci obou ky¢li, jesté se po-
stavil na nohy. Tehdy rikal srozumitelna slova, letos uz mu neni
rozumét nic. O slova se sice snaZi, ale vydava misto nich skreky.
V bireznu 2021 prestal chodit, najednou uz se nepostavil na nohy.



Zhorsila se bohuzel jak jemn4, tak hrubd motorika, musime mu
v podstaté se v§im pomahat. Nejhorsina tom je, Ze nevime, na co
se mame piipravit.

Je vSak stale veselym klukem s velkym srdcem - az na ran-
ni rozhybani se, které je pro néj bolestivé, nozicky mu za noc
ztuhnou. I presto je stale usmévavy, rad rostaci (bohuzel jen
v ramci svych moznosti) a je pritulnéjsi. Velkou radost ma i ze
svych dvou sestricek Elisky a Anicky. Citim, Ze kdyby mohl, byl

by ten nejlepsi pecovatel pravé on. I kdyz ma hodné Spatnou mo-
toriku, stale si dava pozor, aby sestram neubliZil. Stésti v ne$t&sti
pro Filu je, Ze soucasné s fyzickymi moznostmi se zhorsuje i po
strance mentalni, takZe az do konce svych dnil snad zistane tim
malym a veselym klukem.

Jana Voharikovd, maminka Filipka
kvéten 2025
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Stacionar je muj druhy domov

Stale usmévava Véra Kopecka vzdy milova-
la déti a chtéla s nimi pracovat. Rozhodla se
proto studovat zdravotnickou $kolu a cely
svij profesni Zivot spojit s pé¢i o malé pa-
cienty. Ve stacionari Kliniky pediatrie a dé-
di¢nych poruch metabolismu 1. 1ékarské
fakulty Univerzity Karlovy a VSeobecné
fakultni nemocnice v Praze ptsobi jiz 13 let
aje obrovskou a vlidnou oporou nejen vazné
nemocnym détem, ale i jejich rodi¢tm.
»Zazila jsem uz slzy, plac¢ a smich. Zou-
falstvi a smutek a stejné tu praci mam
rada. Tolik mé obohatily ty malé statecné
déti. State¢nost rodic¢d, pro které mam
otevienou naru¢, kdyZ to potiebuji.“ Zku-
Senosti z kliniky ji naucily divat se na zivot
jinak, a to s pokorou a uctou: ,Uvédomuji
si, jak je to nadherné, kdyz mi moje dospélé
déti zavolaji, obejmou mé a usméji se. VSem
mym rodi¢lim to preji taky. Je fajn tésit se

do prace a za to jsem moc rada.”

Jak vypada vas bézny den ve stacionari?
Rano prichazeji pacienti, pripravime jim
infuze a zavolame lékare. Béhem dne je
monitorujeme a hodné komunikujeme
srodici. Zeptam se jich, jak se maji, a mezi-
tim se také posusniame s détickami, nékdy
si s nimi hrajeme. Ty déti jsou tak strasné
milounky (ismév).

Rodice se snazime motivovat, aby byli
v pohodé, i kdyz to neni lehké. Probirame
s nimi, jestli déti délaji nebo nedélaji po-

kroky, jak nesou diagnézu a jak s ni pracuji.

Chci, aby se k nam rodiny tésily, skoro jako
by jely doml. A nechodily do stacionare
s pocitem, Ze ,opét musi na infuzi... to zas
bude den“. I kafe jim udélame.

Vztah mezi vami, détmi a rodici tedy asi
nebude cisté pracovni.

Je to vice nez jen zdravotnicky vztah. Zna-
me se vice osobné, jsme ve spojeni i mimo
nemocnici. Casto si piSeme, kdyZ jsou déti
nemocné. Nebo kdyz chybi, ptam se, co se
stalo. Rodi¢e ndm maji moznost kdykoliv
napsat a my jim radi pomtiZeme, treba zajis-
tit 1éky. Myslim, Ze takovy servis nad ramec
toho bézného rozhodné neni na $kodu. Clo-
vék jim miZe podat pomocnou ruku. Rodiny
s MPS vam prirostou vice k srdci i proto, ze
se objevuji jednou tydné. Nékterym nabizi-
me, at si tady nechaji deky, hracky. Snazime

se jim vytvorit ptijemné prostiedi.

Utkvél vam v paméti néjaky silny pribéh?
Nékdo, na koho nikdy nezapomenete?

Urcité Pepicek Mlynar. To je néco, co mi
trha srdce dodnes. Byli jsme s jeho rodinou
ve velmi blizkém vztahu a i po jeho odcho-
du jsme zlstali v kontaktu s maminkou.
Poprejeme sik svatku, narozenindm, Vano-
cim..., piSeme si béhem roku. Pepa je nas
hodné silny pribéh, srdec¢ny, i kdyz vSichni
rikali, Ze ma takové nizké IQ, ten kdyby ho
mél vysoky, tak je prezidentem, protoze by
to vSechno zvladl! Vzdycky, kdyz prisli, tak

to bylo, jako kdyz se rozsviti slunicko. A ja

jsem Fikala, Ze miZeme zhasnout. Byl to
uzasny kluk plny energie a jeho maminka
ho neuvéritelné podporovala a tahla. Méli

moc hezky vztah.

Co povazujete za nejvétsi vyzvu ve své
profesi?

Vyzvou je pro mé ustat to, Ze novi rodice
prijdou a nevédi, co je tady ceka, protoze
prvnich deset infuzi dostavaji jinde na od-
déleni. Snazim se, aby to tady méli pohodl-
né. Rikam jim: ,Ja vim, Ze mate nemocny
dité, ale ono vam dava tolika lasky a vy
jim, Ze ja, co mam zdravy dité, ho vypiplam
a ono mi pak zmizi do svéta... Vase déti
vam toho davaji mnohem vic.”

A oni si mnohdy uvédomi, Ze na tom
prece jenom néco je. I kdyz by samoziejmeé
vS$ichni chtéli zdravé déti, to je jasny.

Zajimavé je i to, ze prichozi by mohli
byt casto nastvani, protoZe jsou unaveni,
smutni apod. Ale to se tady nedéje. Treba
pani Stépankova... Vstavali ve ¢tyti hodiny
rano, ona prijde, usmiva se, nikdy se na nas
nezamraci. A to mé motivuje a tadhne dal.
Chci to dobré vracet stejnou mérou. Nechci
maminky nebo tatinky odbyt, oni si to ne-

zaslouzi, jsou fakt skvéli.

Jak vas tato prace zménila?

Naucila mé pokore a prehodnotila jsem
zivotni priority. Dnes mi prijde smésny,
kdyz kamaradka nepusti dité ven za dvoj-

ku nebo za trojku. Ja ji rikam: ,Pojd se



kouknout k nam a byla bys rada i za pétku
a zdravy dité.“ Méli bychom si vazit zdravi,
protoZe to je opravdu nejvic. Klobouk dol
pred rodinami s vazné nemocnym ditétem.
Znovu zminim Stépankovy, tam pfijdete na
pokoj a je veselo. Pritom pani ma naloZeno,

oba kluci nemocni...

Dafi se vam zvladat psychicky naro¢né
situace?

Déti je mi strasné lito. Napriklad Tonik se
hrozné bal napichnuti infuze. Kricel. A my
mu fikali: ,To bude dobry, zatni zoubky.“
Postupné jsme se trpélivé dopracovali do
faze, kdy zuby zatne a rekne: ,Rychle lep-
te.“ Je to o budovani divéry, o tom, aby déti
odchazely domt v pohodé, nebyly frustro-
vané. Nékdy si clovék pobreci, slza ukapne,
ale tu litost pustim do urcité meze. Chovam
se knim tak, abych méla naprosto ¢isté své-
domi, Ze pro né délam maximum, vse, co je
v mych sildch. Snazim se tu praci neprena-
Set domu a radovat se z béznych véci. Ted

mi déla velkou radost moje trileta vnucka.

Co je podle vas pro tuto praci klicové?

Nejdtlezitéjsi je empatie k pacientim. Aby
vam prislo normalni, Ze ¢lovék prijde a ma
nemocné dité. Zdravotni sestra musi mit
prirozenou laskavost, chovat se opravdu
lidsky a musi mit schopnost vytvorit pii-
jemné prostiedi. Pokud to nékdo neciti,
nemél by tuto praci délat. Koho to nebavi,

tak at' jde vybalovat zboZi.

ROZHOVOR S VEROU KOPECKOU
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Meda je bojovnice. Dokud tady
budeme, chceme bojovat s ni

Meda Cisafova (MPS | — syndrom Hurler)

Diva se z okna a ja se divadm na ni. Zase ma prsty v puse. Nic ji
ale nereknu, jenom ji v tichosti pozoruji. Po chvili se na mé otoc¢i
ausmeéje se. Je nddherna a prekvapivé stale u¢esana. Mezi nami je
v autosedacce pripoutany Medin bracha, spi, ptrisel k ndm relativ-
né nedavno. Manzel ridi. Jedeme ze Skolky a stromy barevné hraji.
Je nezvykle teplo. UZ si presné nepamatuji, jaké bylo pocasi pred
tfemi lety touhle dobou, ale nikdy nezapomenu na to, jak jsme se-
déli s manZelem, Medunkou a doktorkami z genetické ambulan-
ce v malé bilé ordinaci. Dostali jsme konec¢né vysledky genetiky,
o kterou jsme si sami zaZadali. Cekali jsme dlouhych osm mésici.
Stalo tam: mukopolysacharidéza typu I - syndrom Hurlerové.

Co vlastné napsat dal? Zivot se nam obratil vzhiiru nohama.
V hlavé mam za ty ¢tyti roky zivota s Medou milion vzpominek
a pribéhd. Za tu dobu jsme zkusili snad vSechny emoce, které
existuji. Pres prvotni ok, popreni, obviflovani sebe i okoli, zlost,
litost, smutek az po Stésti, vdécnost, odpusténi, nadéji, a prede-
v$im nekonec¢nou lasku. Kazdy den nds Meda uci trpélivosti a cit-
livosti, kirehkosti byti a uvédomeéni si limitt zivota.

Necitlivé sdéleni diagnézy

Ze je s Medou néco v neporadku, jsme zjistili relativné brzy
po jejim narozeni, prestoze téhotenstvi a kontroly v ném byly
naprosto v poradku. Hodné plakala, $patné jedla a neprospiva-
la. Mozna to byla matei'ska intuice, kterd mi rikala, Ze je néco
Spatné. Kdyz ji bylo asi pét mésicti, dostali jsme se poprvé do
Motola pro nefritidu, celkovou sepsi. Jako vedlej$i nalez ji 1é-
kari diagnostikovali a nasledné béhem asi ¢trnacti dnti odo-
perovali komunikujici hydrocefalus. Tak to vlastné celé zac¢alo.
VySetteni oci - dalekozrakost, zasedlé rohovky. Vysetieni slu-
chu - nedoslychavost. Fyzioterapie - dysplazie kycli, celkova
ztuhlost, hypotonie. Navstévy neurologie, operace tiiselné
kyly, ztuhlé rucicky.

KdyZ jsme v té malé bilé ordinaci dostali do rukou papiry
s vysledky genetického vysetieni a doma jsme se podivali na in-
ternet, byly tam vlastné vyjmenovany vSechny priznaky, které
Meda méla. A ano, sdéleni diagnézy probéhlo celkem nestastné:
,Tady mate papiry, podivejte se doma na internet, budou vas kon-
taktovat z Prahy, existuje enzymaticka terapie...“ S védomim,
Ze jsem méla pravdu a Medé opravdu néco je, jsme dosli domi
a precetli si véci, kterym jsme nerozuméli nebo mozna rozumét
nechtéli. Kdo by si taky chtél ptecist, Ze jeho dité ma velmi zavaz-
né a vzacné onemocnéni, na které neni 1€k, existuje pouze alter-
nativni 1éCba, a nelécené se pravdépodobné nedozije deseti let?

Dva roky v mlze

Poté Slo vSechno velmi rychle - upfimné, dva roky mam jako
v mlze. Ptijali nds na Kliniku pediatrie a dédi¢nych poruch meta-
bolismu VFN v Praze, probéhlo vstupni kolecko vySetieni. Potvr-
dilo se to, co uZ jsme védéli, a zacali jsme enzymatickou terapii,
kterou Meda dostavala kazdy tyden. Probéhla také schtizka s 1é-
kati z Motola ohledné transplantace kmenovych bunék z kostni
diené.Za par mésicl se nasel darce. Nasledoval telefonat z Motola
a pak nastup. Tti mésice na transplantacni jednotce, poté nékolik
mésicti doma. Kole¢ko opakujicich se kontrol v riiznych odbor-
nych ambulancich. Doted. Méli jsme prosté ohromné Stésti.

Méla pftijit tleva, ale neprichazela. Ten hrozny strach tady byl
porad a vlastné je i dnes. KdyZ ale vidim, jakou cestu od té doby Me-
dunka usla ajaké pokroky stale pomaloucku dél3, je to trochu lepsi.

Diky za kazdy dalsi den

Neda se na to pripravit. Neda se pripravit ani na to, co uslysite od
1ékaid, svého okoli, dokonce od svych nejblizsich. Prijdete o lidi ve
svém okoli, pratele, ale prijdou novi lidé. Budete navstévovat od-
déleni onkologie a hematologie a budete Zit tu realitu, Ze déti okolo
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vas umiraji. Budete se pratelit s rodi¢i vazné nemocnych déti a ve-
cer budete dékovat za dalsi den. MoZna se sesypete, ale pak se zase
seberete, protoze musite. Budete vdéc¢ni a hrdi na to, v jaké zemi
Zijete a jaky komfort svym détem miiZete dopiat, protoZe poznate
ty nejlepsi 1ékare a sestricky, které mame. Budete jim dékovat.

A budou také dobré dny a krasné zazitky. Zivot prosté pobs-
zi dal. Kdyby mi nékdo pred tfemi lety rekl, Ze Meda nastoupi
do bézné skolky s asistentem pedagoga, asi bych mu to nevérila.
Dnes mé kazdy den Zene ona, protoZe je na ni vidét, jak moc chce
ajakji vsechno okolo zajima. I kdyz pomérné $patné mluvi, snazi
se a ¢asto nas pirekvapi tim, co vymysli nebo na co ptijde.

12

Chtéla bych napsat, Ze i pres to vSechno, co jsme prozili, ma
nas pribéh stastny konec, ale asi vSichni tusime, Ze mukopoly-
sachariddzy Stastny konec ¢asto nemaji. Snazim se na to nemys-
let a zit nas zZivot co nejkvalitnéji. Jsme na Medunku neskute¢né
pys$ni, protoZe je opravdu state¢na hol¢icka. Za sviij kratky Zivot
zazila véci, které si nedokazeme predstavit.

Ani jednou to nechtéla vzdat. Je to nase bojovnice, a dokud
tady budeme, budeme bojovat s ni.

Barbora Cisarovd, maminka Medy
leden 2024
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Odejit z panelaku bylo
to nejlepsi, co jsme
mohli udélat. Rikam
to porad — zahradu by
meéli davat k diagnéze!

Michaela Stépankova
maminka Vojty a Filipka






Zivot je nespraved|ivy.
Zadny jiny uz ale nebude...

Vojta a Filip Stépankovi (MPS I1)

Kde za¢it...? Ze se nam narodilo zdravé miminko? Ze ani ne dva
roky poté se nam narodilo druhé zdravé dité? Nebo az tam, kdy se
nam jen par mésicli nato zacal svét toCit pozpatku a hlavou doli?

Rada bych zacala jesté o trochu drive. Tu velkou radost, Ze
konec¢né ¢ekdame miminko, pomérné rychle vystridal obrovsky
strach. Prvni velké vySeti‘eni ukazalo riziko Downova syndromu
a néjaké dalsi odchylky, a tak ndm zacal prvni koloto¢ - odbér
plodové vody, genetika, ultrazvuk, odbér krve (ta letéla dokonce
az do Ameriky) a pak neskutec¢né dlouhé cekani na vysledky. Asi
po Sesti tydnech jsme na kontrole kone¢né slyseli vétu: ,Gratulu-
ji, cekate zdravého kluka! Udélali jsme testy na mnohem vic ne-
moci, nez je standardni, a vSe je v naprostém poradku.” Uf!

Za par mésicli se nam opravdu narodil zdravy syn - Vojta.
Prvni problém na sebe ale nenechal dlouho cekat. Vojtikovi se
nepodatilo namérit novorozenecky screening sluchu. Sice nas
vSichni uklidiiovali, Ze se to stava a urcité bude vse v poradku,
ale nebyl to dobry pocit. A tak museli lékati Vojtika ve ctyrech
meésicich poprvé celkové uspat, aby mohli sluch vysetrit. Zjisti-
li, Ze je nedoslychavy. NaSe foniatric¢ka fekla, at' se ukazeme az
za dva roky, Ze do té doby se s tim stejné nic délat nebude, a my
ji vérili. Pak jsme si kone¢né uzivali naseho veselého miminka.
Vojtik sice moc nespal, byl divoky, hodné rostl, ale nedélo se nic,
co by nam pripadalo divné, vSechno jsme prisuzovali tomu, Ze to
ma po nas.

Brzy jsme se tésili, Ze nas bude o jednoho vic. Radost byla o to
vétsi, Ze ve druhém téhotenstvi byly vSechny vysledky v poradku.
Ale u Vojtika se v té dobé objevil Selest na srdci a pupe¢ni kyla. Vse
jsme zacali resit a rikali si, Ze je hlavni, Ze nejde o nic vdZného.

Doufam, ze se pletu

Filipek se narodil s hypospadii (roz§tépem mocové trubice) a téz
se mu nedarilo vySetftit sluch. I presto jsme byli Stastni, Ze jsme

kone¢né kompletni, nic ndAm nechybi a nepripoustéli si mozZnost,
Ze se néco muze pokazit. VSechny zdravotni komplikace kluki
nam prisly resitelné, nenapadlo nas, Ze by mohly mit néco spo-
le¢ného.

Prvni mésice byly velmi naro¢né, nalady kluki i nase se méni-
ly jako na horské draze. Slzy zoufalstvi stridaly slzy Stésti a do-
jeti. Porad nas ale uklidiiovalo to, Ze jsou to stale miminka a jak
budou rist, bude vSechno leh¢i a lehéi. Kéz bych tenkrat védé-
la, Ze tyhle dny budou v budoucnu jedny z téch nejjednodussich
a nejklidnéjsich, co jsme méli. Mozna bych si jich vice vazila.

Dny utikaly a my zacali reSit dalsi problém - Vojta nemohl
natdhnout nohy a ruce. A tak na podzim 2021 zacal dalsi velky
koloto¢ vysetieni - rehabilitace, neurologie, ortopedie, chirur-
gie... VSude bylo v podstaté vSe v poradku, odnaseli jsme si jen
doporuceni,,cvicit, cvi€it a cvicit".

Mésice ubihaly a Vojtik se zacal chovat jinak. Vice se vztekal,
prestaval chtit chodit na no¢nik, i kdyZ uz byl nékolik mésici bez
plen. Mysleli jsme si, Ze je to jen reakce na Filipka a Ze se tim snazi
upoutat nasi pozornost. Po nékolika mésicich jsme se dostali na
genetiku. Je ironii, Ze pred dvéma lety nam stejna 1ékarka gratu-
lovala ke zdravému miminku a ted’ to byla pravé ona, kdo prv-
ni vyslovil slovo MUKOPOLYSACHARIDOZA. Objednala nas do
Prahy a loucila se s nami vétou: ,Doufam, Ze se pletu.” Vzhledem
k tomu, Ze to ted vSechno piSu, je vdm asi jasné, Ze se nemylila.

Bolest, tma a slzy

V Praze jsme byli hospitalizovani vSichni, vSem nam vzali krev
akluky vysetiovali horem spodem. Domt jsme odjizdéli s tim, Ze
Vojta urcité zdravy neni a je jen otazkou, o jaky typ mukopolysa-
charidézy pijde. Ale dostali jsme nadéji, Ze Filipek zdravy bude.
Jak dny ubihaly, uvédomovali jsme si vic a vic, Ze jsou kluci iplné
stejni a byl by zazrak, kdyby byl Filip v poradku. O mésic pozdéji
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bylo jasno, pri$el e-mail a v ném véta: ,VaZena pani Stépankova,
informovali mé z laboratore, Ze diagnéza byla potvrzena.

Cetla jsem tu zpravu uprostfed noci, kdyZ se Filipek vzbudil
na kojeni. Do rana uZ jsem neusnula a jen brecela. VSechen ten
strach a bezmoc byly hmatatelnéjsi nez kdy driv. Bolest, tma
a slzy, nic vic si z téch nasledujicich par dni nepamatuju.

0d té chvile je nas Zivot jedna velka horska draha. VSechno se
méni rychlosti blesku, nic nezlistdva na misté, nic neni dlouho
stejné. Méni se nalady nase i klukd, slzy stfida smich, radost zase
strach a naopak. A poi‘dd dokola. Méni se i naSe nazory a plany.
KdyZ jsme se poprvé bavili s manzelem o bydleni, byli jsme pte-
svédceni, Ze se urcité nebudeme nikam stéhovat. Ha, v inoru
jsme se ,seznamili“ s MPS a v Cervenci uz jsme resili prodej bytu,
v zari kupovali pozemek a podepisovali smlouvu na dim. Nez
bude hotovy, bydlime na statku mych prarodi¢t. Odejit z panela-
ku bylo to nejlepsi, co jsme mohli udélat. Rikam to porad - zahra-
du by méli davat k diagnéze!

Pravidelna davka enzymu — nase nadéje

Po stanoveni diagnézy trvalo par mésicd, nez se vyridilo vse
s pojistovnou a my mohli zacit ,kapat“ enzymovou terapii. Na
kapani jezdime jednou tydné do Prahy, prvni tfi mésice to bylo
vzdy pres noc, kazdy tyden z patku na sobotu v nemocnici. Ted’
uz je to ptes noc ,jen" jednou za tfi mésice a jednou za pil roku
jsme v nemocnici cely tyden. To klukiim délaji fadu vySetieni,
vétsinu v celkové anestezii.

Kazdé pondéli jezdime 170 kilometrti tam a 170 kilomet-
ra zpatky. Na zacatku bylo nepredstavitelné, Ze tohle budeme
se dvéma hyperaktivnimi détmi zvladat, dneska si rikam, co by-
chom v pondéli délali, kdybychom do Prahy nejeli...

Klasickou enzymovou terapii jsme nedavno vymeénili za ame-
rickou studii, v niZ je davka enzymu, jenZ kluktim chybi, mnoho-
nasobné vyssi. Navic je ve formé, kterd se dokaze dostat az do
mozku. To u predchozi terapie nebylo mozné. Je to pro nas pri-
lezitost, kterou rodiny pied nami nemély. Je to nadéje, Ze se klu-
ci mizou dal néjakym zplsobem vyvijet. Ale je to porad jenom
studie a v$e neni tak riizové, jak se mize zdat. OvSem ten pocit,
Ze délame pro kluky to nejlepsi, je silnéjsi. Jsme za tu mozZnost
vdécni. Treba diky tomu budou mit i rodiny po nas trochu vétsi

VY

Sanci na kvalitnéjsi Zivot.

Jsme spolu. Na véechno a navzdy!

Do nemocnice jezdime vSichni - kluci, ja i manzel. Jsme spolu!
Kdyby byl Filipek zdravy, pofad bychom se rozdélovali, jeden
s jednim doma, druhy s druhym v nemocnici. I ted’ se obcas
musime rozdélit a je to hrozné. Samoziejmé bych si prala, aby
byli kluci zdravi, ale kdyZ to tak neni, hleddm v nasi situa-
ci aspon malinka pozitiva. A tohle je jedno z nich - miZeme
byt spolu, nemusime se bat, jestli druhy z klukd zvladne roli
,Zdravého sourozence”, zda my zvladneme byt dobrymi rodici

pro zdravé i nemocné dité. Kdybych dostala stokorunu pokaz-
dé, kdyZ nékdo rekl: ,Skoda, Ze se na to nep¥islo u Vojty d¥iv,




co? Méli byste to bez Filipa leh¢i!“, nemuseli bychom si brat
hypotéku.

Ano, bez Filipka by to asi bylo jednodussi, ale prislo by nam
to v tu chvili leh¢i? Rozhodné ne! Nevédéli bychom, jaké to je mit
dvé nemocné déti, a byli bychom v haji Giplné stejné. Navic si mys-
lim, Ze v téch prvnich, nejtézsich dnech to bylo praveé to malé os-
mimési¢ni miminko, které mé nutilo fungovat. Jemu bylo jedno,
co se déje, stejné potireboval mdmu, co mu da najist, prebali ho
a udéla na néj cukrbliky.

[ kdyZ je extrémné tézké kluky uhlidat, jsme Stastni, Ze je oba
mame. Jsme spolu, oni jsou spolu, na vS§echno a,,navzdy“. Prestoze
jejich hlavicky nepracuji tak jako nam ostatnim, véiim, Ze si stej-
né rozumeéji. [ kdyz si jdou dennodenné po krku, jsou to partici,
kteri Slapou po stejné cesté, jen kazdy svym stylem a tempem.

Stastni navzdory osudu

Nemad asi smysl popisovat aktualni zdravotni stav klukd, protoze
jak jsem uz naznacila, s MPS nic nezilistava dlouho stejné. Jesté
pred par tydny bych hrdé psala, Ze Vojta je ten nejstastnéjsi kluk
na zemékouli a Ze Filipek si Zije nékde ve svém svété, pritom ten
okolo ho moc nezajima. Ale dneska? Vojtik je sice porad vesely
rostak, ale zaroven je to uzlicek nervi, ktery nesetii krikem ani
ranami. A z Filipka se stal Tarzan, ktery se houpe na klice, na
vSe vyleze a hned z toho zase skace stfemhlav doll. Zajima ho
naprosto vSechno, dny protanci a nase bilé zdi kazdy den zdobi

svymi malbami. Ale vim, Ze za par dndg, tydnti nebo mésicti mtize
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byt vSechno zase jinak. Snad bude dlouho platit to, Ze jsou oba
veseli, nezastavitelni kluci s nejkukadlovatéjsima oc¢ima, ptipra-
veni na kazdou lumpdarnu. Jsou to milovnici skluzavek, traktord,
pohadek, pisnicek a jidla a jejich kazdodenni radost ze Zivota by
jim mohl leckdo zdravy zavidét.

Otazky typu: Pro¢? Pro¢ my? Proc¢ oba? Co budeme délat? Jak
dlouho s nami budou? a mnoho dal$ich otazniki jsem si brzy za-
kazala. Odpovédi vlastné asi ani nechci slyset. Jo, Zivot je nespra-
vedlivy, ale zadny jiny uz nebude! Bude hiii? Bude! A proto to beru
tak, Ze to, co je ted, je to nejhez¢i, co miizeme mit. Jsem tu pro
kluky a bavi mé to, nékdy vic, nékdy mii a nékdy viibec. Uptim-
né, obcas je tézké milovat nékoho, kdo na vas celé dny jen krici,
boucha do vas a bije i dalsi, které mate radi. Hazi vécmi, nici to, na
¢em vam tieba zaleZelo... JenZe pak staci jeden jediny ismév, jed-
na upiimna radost z malickosti, jedno objeti, jedno ,mami, tati“
nebo ten nejmensi pokrok, kterého by si rodice zdravych déti asi
ani nevsimli, a vSechno Spatné je pryc. Zase jsme ti hrdi a vdécni
rodice, ktefi se i navzdory osudu snazi byt Stastni.

Diky Spole¢nosti pro mukopolysacharidosu jsme ziskali ne-
jen podporu a nadéji, Ze v tom nejsme uplné sami, ale hlavné pia-
tele, treba i z druhého konce republiky. A to je to nejcennéjsi — mit
v Zivoté nékoho, pred kym muZete byt sami sebou - bez pretva-
fovani, vysvétlovan{ a neustalého omlouvani.

Michaela Stépdnkovd, maminka Vojty a Filipka
duben 2024




Centrum provazeni pomaha
nést tihu od prvni chvile

Kazdy rodic si preje jediné - aby jeho dité
bylo zdravé. Kdyz ale prijde vazna diagné-
za, svét se na chvili zastavi. V tu chvili ¢asto
nestaci ani dobie minéna slova. Je potieba
opora, lidska pritomnost, klidna ruka, kte-
ra pomtize udélat prvni krok. Pravé proto
vzniklo Centrum provazeni (CP), jedine¢na
sluzba, ktera nabizi rodindm déti se zavaz-
nym onemocnénim pomocnou ruku.

Za vznikem Centra provazeni stoji Spo-
le¢nost pro mukopolysacharidosu (MPS),
ktera se vice nez 20 let vénuje podpore rodin
déti se vzacnymi onemocnénimi. Jeji zakla-
datelé z praxe dobfte védi, co vSechno rodice
v prvnich dnech po sdéleni diagnézy prozi-
vaji - strach, zmatek, bezmoc. A jak moc v té
chvili pomutze nékdo, kdo nasloucha, nic ne-
hodnoti a vi, co je potteba.

Centrum provazeni jako dulezita
soucast zdravotni péce

,KdyZ se rodice dozvédi o zavazné diagnoze
svého ditéte, ocitaji se v situaci, na kterou je
nelze pripravit. Pravé v téchto okamzicich
je dtlezité, aby méli po svém boku nékoho,
kdo jim pomize zorientovat se a poskytne
potirebnou oporu,“ rika profesor Jan Micha-
lik, predseda Spolec¢nosti pro MPS. Zasadni
impuls pro myslenku zaloZeni Center pro-
vazeni poskytli sami rodice. ,Po témér dva-
ceti letech prace ve Spolecnosti i poradné
pri fakulté jsem zjistil, jak ¢asto, opakované
a s nebyvalou naléhavosti se rodice vrace-
ji k okamziku sdéleni diagnézy. Stalo se to
tehdy - davno, ale znovu a znovu ty chvile
ovliviiovaly Zivot tady a ted’.”

Centrum provazeni zahdjilo svou ¢innost
1.ledna 2015 ve VSeobecné fakultni nemoc-
nici v Praze za vyrazné podpory tamnich
lékart Kliniky pediatrie a dédi¢nych poruch

metabolismu v cele s profesorem Jifim Zema-
nem, lékari TomaSem Honzikem, Martinem
Magnerem, primarem Pavlem Stranskym,
Hanou Krejcovou a Danielou Markovou. Brzy
zacala sluzeb CP uzivatineonatologie U Apo-
linare, kde se o rozvoj Centra zaslouzila pie-
devsim lékarka Blanka Zlatohlavkova a také
profesor Richard Plavka.

,V8em lékartim VFN patfi velky dik. Oni
byli prvni, ktefi se o nasich sluzbach dozveé-
déli, oni byli prvni, kteri uvérili ve smyslu-
plnost a potrebu nasi ¢innosti. Bez téchto
1ékar a jejich osobniho ,svédectvi‘ by dalsi
Centra provazeni nikdy nevznikla,” doplnil
Jan Michalik.

Postupné se pridaly dalsi nemocnice

FN Brno, kde se o rozvoj zaslouzil primar
FrantiSek Jimramovsky z Détské nemocni-
ce, ale i tehdejsi reditel Roman Kraus.

Nasledovalo Centrum ve FN Hradec Kra-
lové, opét Klinika pediatrie a jeji prednostka
Sylva Skalova. ,V Hradci jsme poznali, jak
piinosné mize byt, pokud principy a vy-
znam Centra pochopi i management nemoc-
nice jako celek. Zde sehrala vyznamnou roli
ekonomicka ndméstkyné Jitka Smehlikova.”

Diky Nadaci Sirius, ktera provoz téchto
tri CP od zacatku financovala a vlozila do néj
vice neZ 20 miliont korun, se mohla sluzba
postupné profesionalizovat a pripravit na
dalsi rist.

0d roku 2020 se o klicovy posun posta-
rala VSeobecnd zdravotni pojistovna. Jako
prvni zdravotn{ pojistovna v Cesku zatala
hradit sluzby Center provazeni, nasledné se
k ni pridala drtiva vétsSina zdravotnich po-
jistoven. Diky tomu se otevrela cesta ke sta-
bilnimu a dlouhodobému fungovani sluzby
akjejimu rozsiteni do dalSich mist.

Dnes je Centrum provazeni dostupné uz
v Sesti nemocnicich po celé republice. Kro-
mé Prahy, kde ptisobi ve VSeobecné fakultni
nemocnici a v Ustavu pro pééi o matku a dité
v Podoli, jej najdeme také v Brné, Hradci
Krélové, Ostravé a Olomouci. Privodkyné
Centra provazeni jsou soucasti nemocnic-
nich tyma na détskych klinikach a v peri-
natologickych centrech. Pomahaji rodi¢tim
orientovat se v nové realité. Ve svété lékar-
skych termint, vySetteni, rozhodnuti, ktera
je potieba udélat, i praktickych véci, jez je
potreba zaridit. Ale predevsim jsou blizko.
Naslouchaji. Nechavaji rodice mluvit, plakat,
mlcet. A jsou tam, kdykoli je potreba.

Hlavni metodic¢ka Petra Hajkova, ktera
Centrum provazeni od zac¢atku pomdahala
budovat, o smyslu sluzby rika: ,Na bezmoc
se nedokazete nikdy pripravit. Proto je na-
$im cilem byt rodi¢tim nablizku od samého
pocatku. Nejen je informovat, ale hlavné jim
dat védét, ze na to nejsou sami. To je to nej-

Pracovnice CP jsou vysoce kvalifikované
poradenské pracovnice. S prislusnym vzdé-
lanim (zdravotné-socialni pracovnik), mno-
ha vycviky v krizové komunikaci a dalSimi
kompetencemi prinaseji ulevu nejen rodinég,
ktera se ,tady a ted“ vyrovnava s nejtézsimi
okamziky svého Zivota, ale prinaseji ,ulevu“
i zdravotnimu systému. Pod vedenim lékart
prispivaji k lepSimu chapani a vnimani lé¢-
by, ktera je poskytovana nemocnému ditéti,
dale Setti ¢as vysoce specializovanych zdra-
votnickych zdravotnikt a podileji se na kva-
lité ,dobré terapie“ svého pracoviste.

Centrum provazeni je dnes pevnou sou-
¢asti systému zdravotni péce. BEéhem 10 let
svého pusobeni podporila Centra provazeni
6 670 détskych pacienti a jejich rodin.



Centrum provazeni 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024 Celkem

Vseobecna fakultni nemocnice v Praze 147 134 147 189 169 214 215 201 176 126 1718
Fakultni nemocnice Hradec Kralové - - - 153 171 183 205 209 233 223 1377
Fakultni nemocnice Brno - - - 62 122 145 234 376 334 289 1562

Ustav pro péci o matku a dité v Praze 15 218 196 165 168 862
Fakultni nemocnice Ostrava - = — — — &b 164 179 226 287 891

Fakultni nemocnice Olomouc - - - - - - - - 80 180 260

Celkem 147 134 147 404 462 692 1036 1161 1214 1273 6 670







Dala bych za Elisku Zivot,
ale nestacilo by to

Eliska Zemanova (MPS IlIA)

Kdyz se Eliska 1. 6. 2015 narodila a ja ji méla v naruci, byla jsem
nejstastnéjsi mama na svété. Vzdycky jsem si piala mit dvé kras-
né déti. Tehdy jsem ale netusila, jaky kruty osud nas ¢eka. Prv-
niho pil roku bylo vSe v poradku a nic nenasvédcovalo tomu, co
budeme prozivat v nasledujicich letech.

Pak ale Eliska zacala trpét nespavosti a byla ¢asto nemocna.
Po narkéze a odstranéni krénich mandli se zacala projevovat ne-
moc, kterou jsme tehdy neznali. Nasledovala fada vysSetteni, dalsi
narkézy, magneticka rezonance, spankova poradna. Eliska zacala
nebezpecné padat v plné sile na hlavu, aniz by pad jakkoliv zbrz-
dila. Mivala velké otoky na hlavé a my jsme nevédéli, co se déje.
Bézné véci, které diive umeéla, prestala najednou délat. Malovat,
tancovat, mluvit, otevirat dvete, chodit po schodech.

Zacaly problémy s jidlem, Casto se zakaslavala. Ta krasna hol-
¢itka plna Zivota se postupné ménila v trosku. Zadné vyseti‘eni nic
neprokazalo. Lékari tvrdili, Ze se to obéas stava. Vroce 2019 sejina
krku udélala bulka v uzlinach a nasledovala operace a dalsi narké-
za. Lékari ji vytizli kaSovitou hmotu, ale nic zasadniho nezjistili.
Umistili nas na izolaci, protoZe méli podezieni na priusnice, ale ty
se nepotvrdily. EliSka potiebuje pohyb, nema rada byt nékde za-
viena. A to se projevilo na jejim psychickém stavu. Po kazdé hospi-
talizaci trva i mésic, neZ dame jeji psychiku dohromady.

Na diagnézu jsme ¢ekali dlouhych Sest let

Byli jsme nékolikrat v1aznich, ale pomoc byla vzdy doc¢asna. Elis-
ka se zhorsila témér ve vSem. Postupem ¢asu uz se sama nedoka-
zala zvednout z postele, otocit se, natahnout ruce a nohy, zved-
nout se ze zemé, jist. V roce 2020 nam doporucili operaci nohy,
aby lépe chodila, takZe dalsi narkéza a Sest tydnti noha v sadre.
Chize se zlepsila, ale jen nakratko.

V roce 2021 nam zbyvalo posledni vyseti‘eni metabolickych
poruch, které mohlo vysvétlit, co se s Eliskou dé&je. Rikala jsem

si, co mohou zjistit? Ze ma problémy se zaZivanim? Pak mi volali
z Prahy, Ze se jim podarilo odhalit pravdépodobnou pfi¢inu toho
vSeho, ale Ze mé nechtéji strasit. Samoziejmé mi to nedalo a ze-
ptala jsem se, na co prisli. Sila internetu mi vehnala slzy do o¢i.
Co jsem se docetla, jsem necekala ani v tom nejhor$im snu. Na-
sledoval tydenni pobyt v Praze na klinice metabolickych nemoci
a kompletni vySetieni. Pani doktorka mi tehdy rekla, Ze sotva
Elisku uvidéla, bylo ji hned vSe jasné. Jeji nemoc se jmenuje mu-
kopolysachariddza a je smrtelna. Méla jsem v sobé zlobu, bolest
a stala jsem tam jako oparena. To ti 1ékari za ty roky nemohli na
nic prijit?

Komentare lidi z okoli nam ¢asto ublizuji

Neméla jsem s sebou jako oporu manzela, takze jsem musela zi-
stat kvtili Elisce silna. Cas na pla¢ prisel v noci. Nemoc, o které
jsem ani netusila, Ze existuje, slozity nazev, co nejde vyslovit,
a Clovék ani nevi, jak se piSe. Citila jsem se hrozné, méla jsem
a stale mam pocit, Ze je to moje vina, moje Spatné geny a ze kvli
tomu Eliska tak trpi. Bolest nemizi.

Jak se ukazalo, dcera ma také astigmatismus, takZe navic do-
stala bryle. Vsoucasné dobé dojizdime kazdé tii mésice do Prahy
pro léky a na odbéry krve. Nezminila jsem spoustu 1ékarskych
oborti, které jsme poznali, ale nejsou uz prioritou: logopedie,
psychologie, psychiatrie, kardiologie... Momentalné je nejdd-
lezitéjsi cviCeni, snazime se cviCit i nékolikrat denné. Eliska se
budi s narkem, protozZe je celou noc vjedné pozici a zlobi ji Slachy.
V roce 2022 piestala sama chodit a zvladne chiizi uz jen s pomo-
ci. Kromé toho nam zjistili tfiselnou kylu, ma problémy se za-
zivanim, neustale bere néjaké doplnky, v noci nékdy spi, nékdy
ne. Posledni dobou ma Spatnou naladu. Kdy?z je fit, dochazi do
specialni Skoly se stacionarem v Morktvkach, kde je do 14 hodin
v rehabilitacni tridé. Tam ji maji moc radi.



Pf'es zimu jsme vice doma. O Vanocich 2022 jsme byli nemoc-

ni a po Novém roce méla Eliska tézky pribéh chripky. Prestala
jist a pit, byla jako télo bez Zivota. Ta psychicka ¢ast nemoci je
jak ,pytlikujeme”. Eliska ma desetiletého brasku Ladika. Snazi-
me se, aby i on Zil normalni Zivot, ale mnohdy je to t&zké. Clovék
obcas vyslechne od okoli, abych Elisku nékam zavtela. To bych
nikdy neudélala, ale mam strach, aby mé to vSechno nepolozilo.
Kdo by se o ni postaral? To mé budi ze snii.

Mnohdy nejim a nespim. Jsem totalné vycerpana

A jak vypada bézny den? Eliska se vzbudi s natkem a musime
protahnout celé télo, nez se trosku rozhybe. Pak nasleduje snida-
né a bud’ ji odvezu do $koly a po obédé pro ni jedu, nebo ji mam
cely den doma.

Eliska se neustéle dozaduje chize, takZe v podstaté cely den
s prestavkami chodime po domé, cvi¢ime, nejde ji zabavit Zadny-
mi hrackami ani televizi, jak se néktefi domnivaji. Po celém dni
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chozeni ¢lovék padne do postele a modli se, aby v noci spala. Tak-
to probiha kazdy den, néktery je lepsi, néktery horsi. Nejtézsi je,
Ze Clovék obcas musi hledat lasku. Je to velmi narocné, délate vse
pro to, aby byla spokojen3, ale sily dochazeji. Zajit si na zachod
anajist se je luxus, ktery si nemtizu dovolit. Stejné jako hospitali-
zace v nemocnicich, ve dnech, co tam jsem, nejim, nespim a jsem
totalné vycerpana.

S manZzelem neodpocivame, bohuZel pouze prezivame. Nékdy
si rikam, koho z nas dtive klepne. Mij muz ma zna¢né problémy
se srdcem, bere spoustu lékil. JA mam casté migrény a léky od
neurologa. Rodina ndm moc nepomah3, vsichni rikaji, Ze to musi
byt tézké, ale netusi, jak moc. Zacala jsem chodit do Betléma -
domova pro hendikepované, kde si Cteme, vyrabime a ja aspoil
prijdu na jiné myslenky:.

Roky plynou...

... a vSe se horsi, ale bojujeme. V roce 2025 Eli skoncila na JIP
s chronickym zanétem krénich mandli, prestala jist a pit. Kdyz
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se vylécila, tak jsme domluvili operaci krénich mandli. Opera-
ce byla naroc¢n3, Eli byla pres tfi hodiny na sale v narkéze, ale
bojovala. KdyZz nas pustili domd, tak ji rana zacala druhy den
v domaci péci krvacet a odvezla nas rychla. Opét na sal a pod
narkézu a operace. Stravila par dni zaintubovana na ARO. Opét
bojovala, a kdyZ uz bylo téméf vSe dobré, tak dostala své dva
prvni zachvaty. Stravili jsme v nemocnici téméf mésic a to po-
lehavani a zachvaty si vybiraly svou dan. Eli méla nepiitomné
pohledy a opravdu se velmi zhorsila hybnost. Nyni uZ jsme doma
avypada to, Ze zatim léky zabiraji a zachvaty nejsou. SnazZime se
i hybat a jesSté trosku chodit, ale uz je to velmi narocné. Blizi se
1éto a Eli pojede na svijj prvni pobyt v Domoveé pro Julii, abychom
sialespoii trochu s manzelem odpocinuli a mohli se vénovat i na-
Semu synovi. TéSime se na léto a snad na néjaky spolecny vylet.
Na podzim planujeme lazeinisky pobyt v Boskovicich a nasledné
s velkou pravdépodobnosti zavedeni PEG sondy do btiska. Eliska
pomalu zacala chodit do $kolky a uz se ji vracilepsinalada. Ale po
zachvatech zUstaly zaskuby téla a cukani ¢i malé zachvaty v ob-

liceji. Vidime, jak nemoc postupuje, a vime, Ze ¢as je vyméreny.
MiZeme pouze ¢ekat na to, co prijde dal...
Radost nam déla kazdy Elis¢in Gsmév
Radost ndm déla Elis¢in ismév kazdy den, protoZe bohuZzel ty dny
bolesti uz prevaZzuji nad témi dny s ismévem. KdyZ syn da gél ve
florbale, kdyZ se mi podari néco upéct, uvarit v téch podminkach,
co mame. Clovék se dokaze radovat z mala, lidé si zdravi neva-
Zi. Dala bych za Elisku zivot, ale nestacilo by to. Bojim se toho, co
bude. Moc bych ji préla odejit, dokud z toho Zivota jeSté néco ma.
Ni¢i mé vidét ji, jak natika, jak se nemiiZe postavit, Ze se ji
déti posmivaji. Trapi mé zli lidé, ktefi nam zavidi auto, a ptritom
nic nevédi. Bojim se, Ze mi dochazeji sily. Placu, kdyZ mé nikdo
nevidi. Ale pak vstanu a mam silu bojovat dal, protoze jinak to
prosté nejde.

Veronika Zemanovd, maminka Elisky
duben 2025
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Srdcem Zit, i kdyz Zivot boli

Viktorka Cejkova (MPS III)

KdyzZ se moje Viktorka narodila, byla mensi, a hlavné vlasatéjsi
nez jeji sourozenci. Po dvou détech s vahou 4,5 kila to pro mé
bylo prvni miminko, které opravdu vypadalo jako novorozené,
a ja si to uzivala naplno. Byla vzdy velky jedlik, takZe vSechno
rychle dohnala. V té dobé jsem citila Cistou radost a nadSeni. Ani
na minutu jsem si nepripustila, Ze by se ji mohlo néco stat.

Zpocatku vse vypadalo normalné, byla jen trochu pomalejsi
nez mé starsi déti, které se hnaly vpred. Viktorka méla od malic-
ka problémy se spankem a opakované trpéla zanéty stiedniho
ucha, plic i pridusek. Casto jsme byly hospitalizované, a i kdy%
meé to désilo, snazila jsem se zistat silna a optimisticka. Takové
problémy mél i syn - a postupné z toho vyrostl...

Obdobi nejistoty a napéti

S postupem casu se ale zacaly objevovat odli$nosti. To bylo Viky
1,5 roku. Chiize se sto¢enou $pickou, potiZe s no¢nikem, strach
z lidi, predevs$im z muzi, vyrazné rysy v obliceji. Lékafi mé ujis-
tili, Ze je vSe v poradku, a ja nas s Viky objednala na fyzioterapii,
aby se ji srovnaly noZicky.

Kdyz byla po dalsim roce v nemocnici dokoncena dalsi 1é¢ba
zapalu plic, Iékaiim uz se nezdalo, jak Viktorka vypada a jak se
chova. Rekli mi, Ze poslali krev a mo¢ do metabolického centra
v Praze. V tu chvili jsem si spi$ predstavovala, Ze pokud néco na-
jdou, bude to tieba jen néjaka dieta, néco, co se da resit. Nemé-
la jsem zadné konkrétni informace a viibec nikdo mi je nechtél
poskytnout. Celé to obdobi bylo plné nejistoty a napéti. Cekala
jsem, co prijde dal, a zarovei se snazila nevzdavat nadéje, Ze vse
dopadne dobfe.

Radost z kazdého malého pokroku

KdyZ mi po vySetfenich v Praze potvrdili, Ze Viktorka ma vaz-
nou nemoc, jejiz typ nelze 1éc¢it, svét se mi zhroutil. Citila jsem

bezmoc, smutek a strach z budoucnosti a zarovei obrovskou po-
trebu ji chranit. Touzila jsem jen mit ji doma, obklopenou laskou,
bezpecim a klidem, ktery jsem ji mohla dat ja. Nemalou utéchou
byl fakt, Ze mé starsi déti jsou zdravé. Od té chvile, kazdy den,
se vénuji Viktorce naplno: cvicily jsme motoriku, komunikaci
a trénovaly kazdou dovednost, abych ji dala co nejvic moznosti
aradosti. Kazdy maly krtcek byl pro mé zdrojem $tésti a nadéje.
Kazdy tsmév ¢i pokrok mé napliioval hrdosti.

Sourozenci jsou také stfedem mé pozornosti. UZ od utlého
véku jsem je zapojovala do lehké péce o Viktorku a do domacich
povinnosti. A predevsim je vedu k samostatnosti. Viktorka vy-
Zaduje ¢im dal vice ¢asu a pozornosti, a tak jsem chtéla, aby jeji
sourozenci mohli vyristat zodpovédni, samostatni a zarover ci-
tili, Ze jsou milovani a diileziti. Stal se z nas ten nejlepsi tym. Jsem
na né opravdu hrda.

Zivot s MPS? Jako na houpaéce

Zivot s mukopolysacharidézou je opravdu extrémné naroény. Je to
jako na houpacce. Jsou obdobi, kdy se zd4, Ze se v§echno uklidnilo,
Ze je vSe dobré.... JenZe z minuty na minutu ptijde zvrat a vSechno
se zméni. Nikdy uZ neni lépe, nikdy to neni jako predtim. Kazdy
den zacina a plyne stejné rychle, hlavné rychle. Rychle az do ve-
Cera. Mij nejlepsi kamos je kavovar a trpélivosti musim mit cely
kamion. A nejen ja - i Em¢a a Stépanek. Odménou je nam Viktoréin
hluboky tismév. Vecer, kdyZ drzim Viktorku za ruku a ona se uklid-
ni. Drzim ji, dokud neusne, a pieju si, aby téch dni bylo co nejvice.

Kruta budoucnost

a zvladnutelnéjsi, a upravujeme kazdy kout zahrady. Ale diky
mukopolysacharidéze také poznavame nové skvélé lidi, kte-
ti ndm dodavaji podporu a silu. Dnes je Viktorce pét a ptl. Uz



PRIBEH RODINY CEJKOVYCH

netrénujeme motoriku, ale snazime se zit naplno a zapojovatji do
bézného Zivota s jejimi milujicimi sourozenci. Kazdy vylet, kazda
nova zkusSenost je pro nas poklad. Citim radost z jejich smichu,
z jejich spole¢ného nadsSeni, i kdyZz vim, Ze budoucnost je nejis-
td akruta.

Viktorka mé naucila trpélivosti, schopnosti smat se i v nejtéz-
Sich chvilich a vazit si téch nejmensich radosti. Vim, ze diky lasce
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a podpore celé nasi rodiny a pratel miZeme spole¢né zazit kras-
né chvile, které ndm nikdo nevezme. Viktorka ndm za to da to

Vv

nejkrasnéjsi - ismeév, na ktery nikdo nikdy nezapomene!

Veronika Cejkovd
maminka Viktorky
srpen 2025






2®

Jsi mé tiché kdyby,
co neprestava znit
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