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Uvod

Treacher collins syndrom (TCS) neni pfili§ rozSifenym postizenim, ale
komplikuje jedinctim, kteti jim trpi Zivot po vSech strankdch. S timto syndromem jsem
se poprvé sekala pifi své odborné praxi v matefské Skole specidlni. Velice mé
problematika zaujala, proto jsem si vybrala toto téma diplomové prace. Po praxi jsem se
zaCala problematice vénovat shanét potfebné informace.

Diplomova préace je zamétfena na zpracovani komplexnich informaci tykajicich
se Treacher collins syndromu a zjisténi dopadu tohoto postizeni na kvalitu Zivota
jedinct, ktefi jim trpi. Mezi dil¢i cile patii popis symptomatologie u konkrétnich osob
s TCS, analyza nazori jedincti na jejich situaci, analyza moznosti ve vzdélavani,
komunikaci, profesniho uplatnéni.

Diplomovou préci tvoii Cast teoreticka a ¢ast empiricka, pfiCemz obsahuje
celkem ctyfi kapitoly. Prvni kapitola je zaméfena na problematiku syndromovych
postizeni. Je zde vymezena terminologie, etiologie a klasifikace a v zavéru se tato
kapitola vénuje moznostem vychovy a vzdélavani jedinct se syndromovym postizenim.
Druha kapitola se vénuje samotnému Treacher collins syndromu. Uvadi symptomy,
které¢ syndrom nejcastéji doprovazi, narusené¢ komunikacni schopnost, které jsou jejich
s TCS a komplexni zdravotnickou a specialné¢ pedagogickou péci. Obsahem treti
kapitoly jsou kompenzacni pomitcky, jejich klasifikace a specialni podkapitoly jsou
vénované sluchadlim a implantovatelnému systému pro pfimé kostni vedeni zvuku
BAHA.

ZavéreCnd ctvrta kapitola diplomové prace je tvofena vyzkumnym Setfenim,
kter¢ je kvalitativniho charakteru. Ve vyzkumném Setfeni byly pouZity techniky -
aktivni pozorovani, volny rozhovor, analyza dokumentli, analyza vysledkli ¢innosti.
Toto Setfeni bylo provedeno u ¢tyt jedinct ve véku od 7 do 34 let s diagnostikovanym
Treacher collins syndromem. V zavéru jsou shrnuty vysledky, vyhodnocené symptomy
a problémy vyskytujici se u jednotlivych sledovanych jedincii. Cilem vyzkumné ¢asti
prace bude zpracovani komplexnich informaci tykajicich se Treacher collins syndromu

(TCS) a zjistit dopad tohoto syndromu na kvalitu zivota jedinct, ktefi jim trpi.



1 Syndromova postiZeni

V souvislosti se syndromovymi postiZzenimi je dilezité vymezit zdkladni pojmy
jako je syndrom nebo vrozena vyvojova vada.

Pojem syndrom je odvozen ziteckého slova syndromos (soucasny beh).
Syndromy nazyvame soubor symptomi podminénych jednotnym mechanismem vzniku
nemoci. V mnoha ptipadech, se syndromem oznacCuje soubor symptomu, které se
vyskytuji soucasné v klinickém obraze jedné nemoci nebo jdoucich po sob¢ (Lazovskis,
1. 1990).

Dals$im diilezitym pojmem je termin vrozena vyvojova vada.

,, Vrozené vady organii ¢i organovych systémii vznikajici jako diisledek dédicnych
poruch nebo pusobeni zevnich faktoru. K nim patii napr. onemocnéni matky, nutricni
poruchy pri tehotenstvi (nedostatek folatii, jodu, predavkovani vitaminem A), infekce
(rubeola, toxoplasmoza), fyzikadlni viivy (zareni), chemicke viivy vé. lékii. Pro jejich
vznik jsou kriticka urcita obdobi vyvoje embrya ¢i plodu, kdy se dany organ utvari

(nejzavaznéjsi je poskozeni v prvnim trimestru) ““ (Vokurka, M., Hugo, J. 2002, s. 897).

1.1 Etiologie syndromovych postiZeni

Cilem prace neni podrobn¢ vysvétlit vznik jednotlivych syndromt, ale pouze
nastinit struény pfehled. R. J. Shprintzen, R. Goldberg (1995) zminuje Ctyi1 zakladni
skupiny pficin, které se podileji na vzniku syndromil, a to chromozomové aberace,
dédi¢na onemocnéni, vliv teratogenti a mechanické faktory.

Ptic¢iny vrozenych vyvojovych vad mohou byt riizné. Pfesna pfi¢ina mnoha typii

ZUstava i dnes neznama (Sipek, A. 2012 [online]).

Chromozomové aberace

Chromozomové aberace jsou odchylky vpoctu nebo tvaru chromozdémda.
Narusuji kvantitativni vztahy alel a vzajemné piisobeni gend. Postihuji vyvoj fady
z rodicl, nejcastéji u matky (Machova, J. 1994).

Postihuji vétsi useky DNA, kdy se méni pocet a poloha geni v disledku zmén
v usporadani chromozomti a narusuji genotyp postizené¢ho jedince (Bednat, J. 2010).
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J. Machova (1994) uvadi Ctyti nejCastéjsi druhy chromozomalnich aberaci:

e Trizomie — zmnozeni dvou chromozomii na tfi u kteréhokoli zparu
chromozomu. Trizoémie je pti¢inou napt. Downova syndromu.

e Monozomie — ztrita jednoho chromozému u nékterého z paru. Napiiklad u
Turnerova syndromu chybi druhy chromozém X u jedince zenského pohlavi.

e Delece — ztrata jednoho chromozému, chromozém se zkrati.

e Translokace — pfemisténi celého chromozému nebo jeho Casti na jiny.

Dédi¢na onemocnéni

Kazda molekula DNA obsahuje mnoho genti. Cilem genu je piendset dilezité
informace potiebné na stavbu bilkovin, které zajiStuji stavbu bunék, tkani a enzymy.
Dé&di¢nd onemocnéni lze rozdélit na monogenné dédi¢né vady, kam miZeme zatadit
autozomaln€ recesivni, autozomalné dominantni dédi¢nost a dédiCnost vazana na
chromosom X, nebo na polygenni dédi¢nost (Shprintzen, R. J., Goldberg, R. 1995).

Podstatou monogenné dédicnych vad je odchylka DNA na tdrovni genu.
Polygenné dédicné vrozené vyvojové vady jsou patologické stavy, na jejichz vzniku se
spolecné podili vétsi pocet gentli a faktory vnéjSiho prostredi. Lze sem zatadit naptiklad
vrozené vyvojové vady srdce, rozstépy dutiny tstni a podobné (Vrozené vyvojové vady,

[online]).

Vliv teratogent

Teratogeny jsou vnéjsi faktory, které mohou zapfi€init vznik vrozené vyvojové
vady, nebo zvySuji riziko této vady, pokud se s témito latkami nebo viry setkd Zena
v pribéhu téhotenstvi a dostanou se do téla plodu (Shprintzen, R. J., Goldberg, R.
1995).

A. Sipek (2012) uvadi t¥i hlavni skupiny teratogentl, a to biologické povahy,
chemické a fyzikalni. Mezi fteratogeny biologické povahy patii rizné infekce a
onemocnéni matky, které mohou vazné narusit vyvoj plodu zejména v Casnych stadiich
tdhotenstvi. Radime sem napiiklad toxoplasmosu, zardénky, syfilis, diabetes nebo
fenylketonurii.

Fyzikalni teratogeny se podileji na vzniku vrozenych vyvojovych vad ptiblizné
v 1%. Do této skupiny fadime hlavné razné typy ionizujiciho zafeni (RTG zatfeni) nebo
vysoka teplota (Vrozené vyvojové vady, [online]).
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Mezi teratogeny chemické povahy lze ftadit latky uzivané v pramyslu c¢i
zemédelstvi (organickd rozpoustédla, tézké kovy atd.). Vyznamnou skupinou jsou
léCiva a léciveé piipravky (cytostatika, antibiotika, antiepileptika, latky steroidni povahy

atd.). Alkohol a drogy jsou také vyznamnym teratogenem (Sipek, A. 2012 [online]).

Mechanické faktory

Mechanické faktory mohou ovlivnit nitrodélozni vyvoj ditéte. Jedna se naptiklad
o trhliny v obalu plodu, pfitomnost dvojcete, délozni tumor nebo abnormalni déloha.
Tyto faktory nejsou prili§ obvyklé a podili se na vzniku vyvojovych vad pouze malym

procentem (Shprintzen, R. J., Goldberg, R. 1995).

1.2 Klasifikace syndromovych postiZeni

Syndromova postizeni lze klasifikovat riznymi zplsoby, napiiklad podle
etiologie (typ dédi¢nosti: autozomalné recesivni, autozomalné¢ dominantni, X-vdzané
choroby; chromozomové aberace). (Sipek, A. 2008 [online]).

Klasifikovat Ize také podle typu postizeni (mentalni postizeni, zrakové postizeni,

sluchové postizeni, naruSena komunikacni schopnost atd.).

Syndromy spojené s mentalnim postiZzenim
Downitv syndrom

Downliv syndrom je jednim znejcastéji popisovanych syndromil. Patii
k nejb€znéjSim chromozomalnim poruchdm a je také nejCastéji rozpoznatelnou piicinou
mentalni postizeni. U vétSiny déti lze syndrom diagnostikovat ihned po narozeni na
zéklad€ vzhledu. Charakteristicky je kulaty obli¢ej s plochym profilem, lehce oplostéla
hlava (brachycephalia), o¢i mirn€ zeSikmené vzhiliru, Gstni otvor je mensi, nez je bézné
a jazyk naopak vétSi. Hloubka mentélniho postiZzeni je rlizna, nejcastéji jde o lehky a

sttedni stupeil mentalniho postiZzeni (Selikowitz, M. 2005).

Syndrom fragilniho X chromozomu
Syndrom je povazovan za Castou pfi¢inu mentalni retardace, ktera je geneticky
podminéna, Castéji u muzi. Lze jej diagnostikovat jiz pfed narozenim z krve plodu,
spolehlivé pouze asi vpoloviné piipadi. U jedinch se syndromem fragilniho
8



chromozomu X se vyskytuji spole¢né znaky, jako je dlouhy uzky oblicej, velké usi,
vysoce klenuté patro, vyCnivajici ¢elo, napadné velky obvod hlavy, abnormity kostry,
pohybového aparatu nebo endokrinniho systému, zhorSenou svalovou koordinaci. Déti
s timto syndromem maji napadné vysoky a pronikavy hlas. Stupeit mentalniho postizeni

byva v §ir§im pasmu od lehké aZ po t&zkou (Cerna, M. 2008).

Rettity syndrom

Pti Rettové syndromu je mutace na chromozomu X. Postihuje témét vyhradné
zeny, ale vzacné se mtize vyskytnout i u muzi (Hunter, K. 2008).

Psychomotoricky vyvoj jedince s Rettovym syndromem byva zpoc¢atku v normé,
kolem jednoho roku Zivota dochazi u ditéte postupné k GpIné¢ nebo Castecné ztraté
manudlnich a verbalnich schopnosti. Mezi spole¢né télesné znaky patii zpomaleny rist
hlavy, kroutivé pohyby rukou, problémy s dychanim, ztrata feci. V obdobi Skolniho
véku dale skolidza, apraxie a epileptické zachvaty. Asi v poloviné piipadi se
v dospélosti objevi spinalni atrofie s tézkym motorickym postizenim. Mentalni Groven

je v pasmu tézké az hluboké mentalni retardace (Cerna, M. 2008).

Prader-Williho syndrom

Prader-Williho syndrom je zptisoben chromozomovou aberaci. Jednim z prvnich
znaktl je hypotonie, ta ovlivituje schopnost sat a polykat. S ptibyvajicim vékem vznika
vyrazna obezita, kterou vyvolava nutkava potieba jidla. Pokud se jedincim s PWS jidla
nedostava, jsou frustrovani a stavaji se agresivnimi. Dal$imi znaky jsou maly vzrist,
kratké koncetiny, lahvovité prsty, uzké celo, porucha funkce pohlavnich Zlaz a
neplodnost. Nekolik studii prokazalo, ze télesné znaky, jako maly vzrist lze vyrazné
zlepsit rastovym hormonem. Mentalni retardace se pohybuje v Sirokém pasmu od lehké

aZ po hlubokou (Einholzer, U. 2005).

Klinefelteriv syndrom

Jedna se o chromozomalni aberace, vyskytujici se pouze u muzi. Casto byva
diagnostikovan az v pubert¢, kdy jsou napadnd malé varlata, objevuje se zbytnéni prsni
zlazy. DalSimi znaky jsou kratky trup, obezita, vysokd postava a ubyvajici svalovy

tonus. Vyskytuje se opozdény vyvoj feci a s nim souvisejici specifické poruchy uceni,



nejcasteji dyslexie. Stupenn mentalniho postizeni byva v pasmu lehkého postizeni, ale

cela fada téchto muzi je intelektové v normé (Cerna, M. 2008).

Angelmanitv sydrom

Angelmantiv  syndrom je vzacné chromozomalni genetické postizeni
charakterizované mentalni retardaci, vpasmu tézkém az hlubokém. Postizeni je
doprovazeno absenci fe¢i, opozdénym motorickym vyvojem, epileptickymi zéchvaty,

nekontrolovatelnymi vybuchy smichu a neobvyklymi rysy obli¢eje (Cerna, M. 2008).

M. Cerna (2008) zmifiuje dalsi ¢asté syndromy spojené s mentélni retardaci,
naptiklad Williamstv syndrom, Rubinstein-Taybiho syndrom, Carpentertiv syndrom a

syndrom koci¢iho kiiku.

Syndromy spojené se zrakovym a/¢i sluchovym postizenim
Marfanity syndrom

Jedna se o autozomalné¢ dominantné dédicné onemocnéni postihujici pojivovou
tkan kostry, oka a kardiovaskularniho systemu (Vokurka, M., Hugo, J. 2002).

Hlavnimi znaky je dlouhy, uzky oblicej, dislokace (vyboceni) o¢ni cocky,
katarakta, myopie, strabismus, astigmatismus, odchlipeni sitnice, glaukom atd. Osoby
s marfanovym syndromem maji dlouhé a tenké koncetiny, abnormalné dlouhé prsty a

nadmérny vzrist (Zizka, J. 1994).

Usherity syndrom
Autozomalné recesivné dédicna porucha, ktera se projevuje sou¢asnym vyskytem
slepoty a hluchoty. Zacinad zGzenim zorn¢ho pole a no¢ni slepotou, nakonec se vyviji

uplna slepota (Vokurka, M., Hugo, J. 2002).

Sticklerity syndrom
Sticklertiv syndrom je komplex autozomalné¢ dominantné dédi¢nych anomdlii
kloubii a oc¢i. Symptomy jsou ziejmé jiz od détstvi, vyrazna kratkozrakost,

degenerativni zmény na sitnici, které mohou vést az ke slepoté. Casto se v postizeném
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oku vyviji katarakta, glaukom, keratopatie. Nékdy se vyskytuje 1 rozstép cCelisti,
nedoslychavost nebo kyfoskolidza (Lazovskis, 1. 1990).

Pataitvy syndrom

Tento syndrom, druhym nazvem Trizomie 13, se projevuje vyskytem
mikroftalmie (tzv. vada malého oka), zdkalu rohovky, katarakty, dysplazie sitnice.
Jedinec s timto syndromem ma tenké rty, rozstép rtu, rozstép patra, kratky krk, anomalie
obratll, hypoplazie Zeber a panve, nadbyte¢nou kizi na krku. Vyskytuji se poruchy

vyvoje CNS a dalsich &asti téla véetné srdce. Déti umiraji v vitlém véku (Zizka, J. 1994).

CHARGE syndrom
CHARGE syndrom, n¢kdy uvadény jako CHARGE asociace, je genetické
posSkozeni, které narusi organy, které se vyvijeji mezi tfetim a sedmym tydnem
téhotenstvi. Nazev syndromu popisuje typické symptomy:
C = coloboma, rozstép ocni tkané, vétSinou sitnice nebo duhovky;
H = heart, srde¢ni abnormality;
A = atresia choanae, uzaver nosnich praducha;
R = fyzické, n€kdy 1 mentalni postiZzeni tézkeého stupné;
G = nedostate¢ny vyvoj genitalii,
E = ears, ztrata sluchu riazného stupné.
CHARGE asociace neméa pouze vyse popsané¢ symptomy, mohou se objevit 1 dalsi,

naptiklad dysfunkce vestibularniho organu (Vokurka, M., Hugo, J. 2007).

Goldenhariy syndrom

Dal§imi nazvy tohoto syndromu jsou hemifacidlni mikrosomie, coZ znamena
mensi strana tvafe. Objevuje se také nazev Oculo-aurilo-vertebralni dysplazie. Z nazvu
vyplyva, Ze se jedna o postizeni oka, ucha a pdtere. Jedna se o autozomaln¢ dominantni
¢irecesivni dédi¢nost. Syndrom je podminén obli¢ejovou asymetrii a typickym je také u
jedinct zeSikmeni o€i, Casté poruchy videni az slepota. Usni deformace se tykaji jak
boltct, tak 1 zevniho zvukovodu. Velmi ¢asto se u jedinct s Goldeharovym syndromem

vyskytuje atrézie zevniho zvukovodu (Dojcarova, E. [online]).
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Syndromy spojené s orofacialnimi rozstépy
Apert syndrom

Autozomdln¢ dominantni dédi€nd porucha, u které jsou hlavnimi symptomy
piedcasné spojené lebecni Svy (kranmiosynostoza), nevyvinuta sttedni Cast obliCeje
(hypoplazie) a srostlé prsty hornich i dolnich koncetin (syndaktylie). Déle se objevuji
anomalie obratlli, omezend hybnost kloubli, nepriichodnost dychacich cest, vady
dolnich a hornich cest dychacich. V dutin¢ ustni je vyrazna mandibula, rty jsou tvary
lichobézniku a vyskytuje se rozstep mékkého patra i uvuly, anomalie zubl a

nedostate¢na motoricka koordinace jazyka (Zizka, J. 1994).

DiGeorguy syndrom

Tento syndrom je zndm také jako velo-kardio-facidlni syndrom. Jedna se o
vzacny zavazny vrozeny syndrom charakterizovany riaznymi deformitami jako
hypoplazie pftistitnych télisek, hypokalcémie, nedostatecné¢ vyvinuty nebo chybéjici
brzlik, vrozené srde¢ni vady a orofacidlni rozStép. Mohou byt pfitomny jesté¢ dalsi
anomalie (Celisti, obli¢eje, boltct apod.). U nckterych postizenych je defekt na 22.
chromozomu. Lécba spociva v transplantaci kostni dfen¢ a brzliku (Vokurka, M., Hugo,

J. 2002).

Pierre-Robin sekvence

Autozomaln¢ recesivné dédiCné anomadlie dutiny ustni a celisti. Objevuje se
hypoplazie dolni Celisti, mikrognatie (zmensSend dolni celist), medidlni rozstép patra,
mikroglosie (vrozené maly jazyk), glosoptoza (zapadajici jazyk). Dale se vSak vyskytuji
vrozené vady srdce a strabismus (Lazovskis, I. 1990).

V literatufe miiZzeme nalézt chybné oznaceni Pierre Robin syndrom. Jako dalsi
nazvy jsou uvadény Pierre-Robin complex, Robin sekvence nebo Pierre Robin

malformation sequence (Zizka, J. 1994).
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1.3 MozZnosti vychovy a vzdélavani jedinci se syndromovym
postiZenim

Vychovu mizeme chapat v Sir§Sim pojeti jako zdmérné zespolecenstovani clovéka
za pomoci poskytovani moznosti pro jeho vyvoj, v uz$im pojeti jde o aktivitu, pfi niz
vychovatel svym jednanim piimo, zamérné¢ a v jistém vymezeném cCase ovliviiuje
kvalitu osobnosti jednoho nebo vice lidi s ur€itymi stanovenymi vychovnymi cili a za

pomoci ur¢itych vychovnych prostiedkli a metod (Valenta, M., Miiller, O. 2003).

Pravo na vzdélavani vSech déti je zakotveno v Listiné zdkladnich prav a

svobod, ktera je svym &lankem 33 souéasti Ustavy Ceské republiky.

V zakoné 561/2004 sb. o predskolnim, zakladnim, sti‘ednim, vy$§im odborném
a jiném vzdélavani v § 16 odst. 6 je uvedeno: , Deéti, zaci a studenti se specidalnimi
vzdeéldavacimi potirebami maji pravo na vzdélavani, jehoz obsah, formy a metody
odpovidaji jejich vzdélavacim potrebam a mozZnostem, na vytvoreni nezbytnych
podminek, které toto vzdélavani umozni a na poradenskou pomoc Skoly a skolského

poradenského zarizeni.

V § 16 odstavec 8, je uvedeno, Ze ,,vyZaduje-li to povaha zdravotniho postizeni,
zrizuji se pro deti, Zaky a studenty se zdravotnim postizenim Skoly, popripadé se
souhlasem krajského uradu v ramci skoly jednotlivé tridy, oddeéleni nebo studijni
skupiny s upravenymi vzdélavacimi programy. Zaci s tézkym mentdlnim postizenim, Zdci
s vice vadami a zdci s autismem maji pravo se vzdeélavat v zakladni Skole specialni,
nejsou-li vzdelavani jinak.

Na tento zdkon navazuji podrobné rozpracované vyhlasky Ministerstva Skolstvi,
mladeZe a télovychovy CR, vyhlasky &. 73/2005 Sb. a ¢.72/2005 Sb. a jejich novelizace.
Vyhlaska 73/2005 Sb. o vzdélavani déti, zakh a studentli se specidlnimi vzdélavacimi
potiebami a déti, zaka a studenti mimofadné nadanych je od roku 2011 novelizovana
vyhlaskou €. 147/2011 Sb. VyhlaSka uvadi, ze podpirnymi opatienimi pifi vzdélavani
zakid se zdravotnim postiZzenim se pro ucely této vyhlasky rozumi vyuZiti specidlnich
metod, postupti, forem a prostiedkit vzdélavani, kompenzacénich, rehabilitacnich a
ucebnich pomiicek, specialnich u¢ebnic a didaktickych materidli, zafazeni predméth

specidlné pedagogické péce, poskytovani pedagogicko-psychologickych sluzeb,
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zajisténi sluzeb asistenta pedagoga, snizeni poctu zaki ve ttidé nebo studini skupiné
nebo jina uprava organizace vzdélavani zohlednujici specialni vzdélavaci potieby zaka

(Vyhlagka & 73/2005 Sb., [online]).

Predskolni vzdélavani

Déti s télesnym a kombinovanym postizenim mohou navstévovat béZznou
mateiskou Skolu, specialni oddéleni matefské Skoly, specidlni matetskou Skolu a détsky
rehabilitaéni staciondf. Dulezity je zde samoziejmé rozsah postizeni a déti
s kombinovanym postizenim tedy nejcastéji navstévuji specidlni matefskou Skolu nebo
rehabilitacni stacionaf. Pokud v pfedskolnim v€ku nedochazeji do mateiské Skoly nebo
dochazeji do bézné¢ matetské Skoly, jsou v péci specidlné pedagogického centra. Zde
probiha diagnostika a odbornici vytvoii plan k cilené podpote jedince. Probihé zde také
reedukace, kompenzace a piima prace s klienty (Vitkova, M. 2006).

Zaci se v mateiskych $kolach vzdélavaji podle RVP PV. Obvykle jsou viak

podle druhu postizeni zménény nékteré podminky. U déti s vice vadami je zajisténo
osvojeni specifickych dovednosti tykajicich se sebeobsluhy, vzdélavaci prostiedi je
klidné a pro dité podnétné, je zajiSténa pritomnost asistenta, pocet déti ve tid¢ je snizen,
jsou vyuzivany vhodné kompenzacni pomiicky a jsou zajistény dal$i podminky podle
druhu a stupné postizeni (Opatiilova, D., Zamec¢nikova, D. 2007).

Od roku 1989/90 je détem se specialnimi vzdélavacimi potfebami umoznéna
individualni integrace do tfid bézné matetské Skoly s intaktnimi détmi. Nejvice jsou
navs§tévovany tfidy logopedické a tfidy pro déti s mentalnim a kombinovanym
postizenim. Soucasné existuji matetské Skoly pro déti se specidlnimi vzdélavacimi
potiebami. Nejvice obsazené jsou matefské Skoly logopedické, pak Skoly pro déti
zdravotné oslabené, s mentdlnim, kombinovanym nebo zrakovym postizenim (Vitek, J.,

Vitkova, M. 2010).

Z:iakladni Skola prakticka

V téchto Skolach se vzdélavaji zaci s takovymi rozumovymi nedostatky, pro
které se nemohou s uspéchem vzdélavat v zakladni Skole. Jedna se o Zaky v pasmu
lehké mentalni retardace. (Pipekova, J. 2006)

Vzdélavani je na téchto Skoldch fizeno v souCasné dobé Vzdelavacim
programem zvlaStni Skoly a Ramcovym vzdéldvacim programem pro zakladni

vzdélavani s piilohou upravujici vzdélavani zaka s lehkym mentalnim postizenim, ktery
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byl zaveden ve Skolnim roce 2007/2008 v 1. a 6. ro¢nicich a postupné ve vSech
ro¢nicich (Bartotiova, M., Bazalova, B., Pipekova, J. 2007).

Hlavnim cilem je specidlnimi vychovnymi a vzdélavacimi prostfedky a
metodami umoznit zaklim se specidlnimi vzdélavacimi potfebami dosahnout co nejvyssi
urovné znalosti, dovednosti a osobnostnich kvalit pfi respektovani jejich individualnich
zvla$tnosti a moznosti. (Svarcova, 1. 2000).

M. Bartonova (in Vitkova, M. 2007) zdiraziiuje, ze poslanim zdkladni Skoly
praktické je umoznit Z8kim s lehkym mentdlnim postizenim pomoci vychovné
vzdélavacich prostfedk a metod dosahnout co nejvyssi urovné znalosti, dovednosti a
rozvoje osobnostnich kvalit. Dulezité je respektovat pifi tom jejich individudlni
zvlastnosti. Kone¢nym cilem vychovné a vzdéladvaci prace je maximalni zapojenti,
piipadné Gplna integrace do bézného zivota.

Ze skolského zdkona (561/2004 Sb.) vyplyva, Ze o umisténi zdka rozhoduje
teditel Skoly pouze na zdkladé¢ pisemného doporuceni odborného lékate a Skolského
poradenského zafizeni a to s pfedchozim pisemnym souhlasem zakonného zéastupce
ditéte. Prefazeni Z4ka zjin€ého typu zakladniho vzdélavani pifedchazi komplexni

diagnostika a navrh na dal$i vychovné vzdélavaci ptisobeni.

Zikladni Skola specidlni
Zakladni Skola specidlni (ptivodné pomocna Skola) vychovava a vzdélava zaky
s takovymi nedostatky rozumového vyvoje, pro které se nemohou vzdélavat
podle vzdélavacich programl bézné zakladni Skoly ani zdkladni Skoly prakticke,
jsou viak schopni osvojit si elementarni vzdélani (Svarcova, I. 2006).
Zaci $kolu navstévuji deset let, dochazka je rozdélena na 2 stupné (1. — 6. ro¢nik,
7. — 10. ro¢nik). Dtive byla dochazka Clenéna na 4 stupné, na nizsi, stfedni, vyssi a
pracovni stupeft. Hodnoceni probiha formou slovniho hodnoceni (Svarcova, 1. 1997).
Vzdélavani 74kl v zadkladni Skole specidlni se znacné odliSuje od vzdélavani
zakid v béZné zékladni skole. Pfedev§im odliSnymi organiza¢nimi formami vzdélavani a
obsahovym zamétenim vyuky. Pro pfipravu na vzdélavani zaka s téZzkym mentélnim
postizenim, 74kl s vice vadami a autismem je moZzné zfidit pfipravny stupenl zédkladni
Skoly specialni, kde se mohou vzdé€lavat 1-3 roky. Po splnéni urcitych kritérii v kazdém

rocniku pfechazi Zak na prvni stupenn zdkladni Skoly specialni nebo jiné formy
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vzdélavani odpovidajici jeho moznostem a schopnostem (Bartofiova, M., Bazalova, B.,
Pipekova, J. 2007).

I. Svarcova (2006) dale uvadi, ze vzdélavani zaki se stfedné t&zkym az tézkym
mentalnim postizenim je natolik naro¢nou a slozitou ¢innosti, ze vyzaduje nejen
odborné specidlné¢ pedagogické vzdélani ucitelt a dalSich pracovnikii Skoly, ale také
vhodné upravené podminky jako je nizky pocet zaki ve ttid€, Skolni tfidy ptizpiisobené
jejich potiebam, specidlni ucebnice a pracovni seSity, prizptisobeny Casovy rozvrh a
piredevsim klidné a nehlu¢né a nestresujici Skolni prostiedi, které poskytuje zakim pocit
bezpeci a jistoty a umoznuje jejich koncentraci na Skolni préci.

Diilezité je ptizpisobeni se potfebam zak, ucivo upravit dle zdkovych moznosti
a zaméfit se na nauceni zdkladnich dovednosti, konkrétné na prakticky zamétrené
¢innosti a pracovni dovednosti. Velky vyznam mé také podnétné a klidné prostiedi

(Bartoniova, M., Bazalova, B., Pipekova, J. 2007).

Integrace

Jestlize mluvime o individualni integraci, pak se jedna o vzdélavani Zéka
v bézné zakladni Skole nebo také ve zvlastnich ptipadech ve specialni Skole, ktera je
urcena pro zéky s jiny druhem zdravotniho postizeni. Individudlni integrace mentalné
postizenych se nedoporucuje, pokud jejich vyuku nemuze zajistit kvalifikovany
odbornik (psychoped). Je ale moZno ztizovat samostatné specidlni tfidy pro mentalné
postizené déti v ramci béznych skol (Kalhous, Z., Obst, O. 2002).

Skupinova integrace znamena vzdélavani zédka ve tfid¢, oddéleni nebo studijni
skupin€ ziizené pro Zaky se zdravotnim postizenim v béZzné zakladni Skole nebo ve
specidlni Skole, ktera je uréena zaklim s jinym druhem zdravotniho postizeni (Vyhlaska
¢. 73/2005 Sb. [online]).

Vyhody integrace do béznych tiid pfinasi ptilezitost ke kooperativnimu uceni,
posilovani demokratickych hodnot, odstraniovani predsudkli, zmensuje izolaci zakl se
specidlnimi vzdélavacimi potfebami. Jako nevyhodu miizeme zminit zvySené naroky na
praci ucitelt a ndklady na vzdélavani zak s postizenim (Kalhous, Z., Obst, O. 2002).

Pro uspésnou integraci je dilezité, aby vrstevnici bez postizeni byli priméené
informovani o postizeni nového spoluzaka. MEli by mit moznost mluvit s tfidnim
ucitelem o zddoucim chovani viici nému, umét mu pomoci s vozikem a v sebeobsluze

(Svarcova, 1. 2006).
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Vedeni Skoly musi zajistit podminky pro pfijeti zdka s postizenim.
Ptedpokladem je materidlni zajiSténi integrace (odstranéni bariér). Ekonomicky ndstroj
pro vytvoreni potifebnych podminek k praci s integrovanymi zéky je ptiplatek za
zdravotni postizeni, diferencovany podle druhu postizeni, obdrzi ho Skole, kde je zak
s postizenim vyucovan (Kalhous, Z., Obst, O. 2002).

V souvislosti s integraci se objevuje pojem individualni vzdélavaci plan. IVP
je zavazny pracovni material slouzici vSem, kteti se podileji na vychové a vzdélavani
integrovaného zaka. Vznikd na zdklad¢ spoluprace mezi ucitelem, pracovnikem
provadéjicim reedukaci, vedenim Skoly, Zdkem a jeho rodi¢i (zdkonnymi zastupci),
pracovnikem pedagogicko-psychologické poradny nebo specialné pedagogického centra
(Zelinkova, O. 2001).

Dle vyhlasky 73/2005 Sb., v pozd€jsim znéni, je individualni vzdélavaci plan
soucasti dokumentace zdka, vypracovan pied nastupem Zaka do Skoly, nejpozdéji 1
meésic po nastupu do Skoly nebo po zajisténi specidlnich vzdélavacich potteb zdka. [IVP
muze byt béhem celého Skolniho roku upravovan dle potieby. Za zpracovani IVP je
odpovédny fteditel Skoly, ktery seznami zakonného zéastupce zdka ¢i zletilého Zaka
s individualnim vzdélavacim programem a ten jej potvrdi svym podpisem. Skolské
poradenské zatizeni sleduje a dvakrat ro¢n€ kontroluje dodrZzovani postupti a opatieni
stanovenych v IVP a zaroven poskytuje poradenskou podporu (Vyhlaska €. 73/2005 Sb.
[online]).

Dal$im dualezitym pojmem je inkluze. Pojem inkluze vychazi z anglického
inclusion, ktery znamena zahrnuti, v Sir§im pojeti pfislusnost k celku. Inkluze neni jen
optimalizovana a roz§ifend integrace. Jedna se o koncept, podle kterého by vSechny déti
mély navstévovat tfidy hlavniho vzdélavaciho proudu, bez ohledu na stupen postizeni

(Hajkova, V., Strnadova, 1. 2010).
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Shrnuti:

Syndromy nazyvame soubor symptomii podminénych jednotnym mechanismem
vzniku nemoci. Pric¢iny vrozenych vyvojovych vad mohou byt rizné, napriklad
chromozomové aberace, dédicnd onemocnéni, vliv teratogenii a mechanické faktory.
Syndromova postizeni Ize klasifikovat podle typu postizeni (mentalni postizeni, smyslové
postizeni, syndromy spojené s orofacialnimi rozstépy apod.). Jedinci se syndromovym
postizenim maji nékolik moznosti na vzdélavani. Co se tyce predskolniho vzdélavani,
mohou navstévovat materskou Skolu specialni, rehabilitacni staciondi nebo béznou
materskou Skolu. Plnéni povinné Skolni dochazky mohou uskutecnit na zakladnich

Skolach praktickych, zakladnich skolach specialnich nebo formou integrace.
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2 Treacher collins syndrom

Treacher collins syndrom se v literature uvadi napiiklad také jako Franceschetti
syndrome, Dysostosis mandibulofacialis, Mandibulofacial syndrome. Jedna se o
dédi¢nost autosomalné dominantniho typu. Pravdépodobné poprvé popsal syndrom roku
1846 Thompson, Dr. E. Treacher Collins popisuje syndrom az v roce 1900. Podrobnou
klinickou charakteristiku a oznaceni ,,mandibulofacialni dysostoza ““ uvadi Franceschetti

se spolupracovniky v roce 1944 (Zizka, J. 1994).

2.1 Symptomatologie

Treacher collins syndrom se miize délit do péti skupin podle symptomt. 1.
kompletni forma TCS, kam zafazujeme pacienty se vSemi charakteristickymi
symptomy, 2. nekompletni forma, tuto skupinu tvofi pacienti s variabilni expresivitou
symptomu, 3. skupinu tvofi pacienti, u kterych se vyskytuje pouze coloboma dolniho
vicka (neuplny vyvoj tkani vicka) a hypoplazie licnich kosti, 4. skupina zahrnuje
unilateralni formu, kdy se symptomy u pacientd vyskytuji jednostranng, posledni
skupina je atypickd forma TCS, u pacientll se vyskytuji 1 jiné symptomy, které nejsou
zcela charakteristické pro tento syndrom. Prvni a patd forma se vyskytuji nejCastéji
(Hertle, R.W., Ziylan, S., Katowitz, J. A. 1993 [online]).

Oblicej

Tvar jedince s TCS je charakteristicka kvili vyskytu hypoplazii licnich kosti.
Licni kosti jsou nedostatecné vyvinuté nebo zcela chybi. Nos ma normalni velikost, ale
muze se zdat velky, protoze se vyskytuji zminéné deformity licnich kosti a
nadocnicovych obloukli (Tolarova, M. M., Wong, G. B., Varma, S. 2009 [online]).

Z diavodu nevyvinutych licnich kosti se mohou svaly tvate a svaly spodni Celisti
spojit, tim zplsobuji antimongoloidni postaveni o¢i (vnéjsi koutek o¢i sméiuje doli).
Jedinci s TCS mohou mit dale deformovanou bradu, nos, Celisti a spanky. O¢ni vicka
jsou cCasto slaba, takze vznika dojem, Ze o¢i nepodpiraji. Coloboma zplisobi, ze oci
nemohou byt eventudln€ Gpln€ zavieny, coz mize vést k zanétiim oc¢i. Vidét mizeme na

obrazku €. 1 (Treacher Collins syndrom a Goldenhar syndrom [online]).
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Obr. 1: Dvoumési¢ni chlapec s TCS. Pfevzato z TOLAROVA, M. M., WONG, G. B.,
VARMA, S.: Mandibulofacial Dysostosis: Multimedia. eMedicine Specialties [online].
Deformace ucha a sluch

USni boltec je zdeformovany, pomackany nebo zcela chybi, objevuje se atrézie
zevniho zvukovodu. Dale se objevuji deformace stfedniho ucha, zejména hypoplazie
sttedousni dutiny, chybéjici nebo nedostate¢né vyvinuté kistky stiedousi (kovadlinka,
kladivko a tfminek). Vnitini ucho byva v potadku (Tolarova, M. M., Wong, G. B.,
Varma, S. 2009 [online]).

Vysledkem usnich deformit jsou prevodni poruchy sluchu od lehké po tézkou
poruchu. Korektivni operaci zavisi na jednotlivci a na tom, kterd ¢ast ucha chybi. Umélé
usi mohou byt pfipojeny pomoci titanu. Poruchy sluchu mohou byt kompenzovany
sluchadly, nej€astéji se pouziva sluchadla na kostni vedeni spojené s celenkou (vibrator
vede zvuk pies kost skalni) nebo BAHA sluchadla pfipojena ptimo do kosti (Treacher

Collins syndrome [online]).

Dutina ustni

Rozstép patra se vyskytuje u jedné tietiny pacientdi s Treacher collins
syndromem. U dalsi tfetiny pacientt se vyskytuje velofaryngealni insuficience, ktera je
zpusobena submukoznim rozStépem patra, zkrdcenym nebo nedostatecné pohyblivym
mékkym patrem (Tolarova, M. M., Wong, G. B., Varma, S. 2009 [online]).

Jedinci s TCS ¢asto nemaji vSechny zuby. Spatné postaveni Gelisti miize vést
k tomu, ze neni mozné Uplné sevieni rti bez namahy. Tim podminéné dychani usty
muze vést k ndchylnosti k zdnétim hrtanu. Chybéjici kontakt fezdkli znemozZnuje
okusovani tvrdych potravin (Treacher Collins syndrom a Goldenhar syndrom [online]).
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Inteligence

Inteligence byva obvykle u jedinci s TCS normalni, mize se vyskytnout
vyvojové opozdéni v disledku sluchového postizeni a je zavislé na stupni sluchové
ztraty. MlzZe se objevit mentalni postizeni, ale neni to zcela obvyklé (Tolarova, M. M.,

Wong, G. B., Varma, S. 2009 [online]).

Dalsi moZné symptomy

Mohou se vyskytnout dychaci problémy. U malych déti a kojenci mize byt
nez u intaktnich jedinct. Potize s polykdnim a krmenim, zpusobené rozstépy patra.
Casté jsou také o¢ni infekce, protoZe o¢i maji tendenci vysychat, a poruchy zraku,

nejcasteji strabismus a refrakéni vady (Treacher Collins syndrome [online]).

2.2 Operacni zakroky u jedincta s TCS

Korekce oblicejovych deformit u jedinct s Treacher collins syndromem je
chirurgickd, probiha etapovité a piesnou diagndézu vady umoziluje vySetieni
ttidimenzionalnim vypocetnim tomografem. Pfi planovani vykonu se také pouzivaji
fotografické montaze. Opera¢ni Casovy plan neni piesné¢ zakotven, ale centralni nervovy
systém, dychaci cesty a o¢ni funkce maji pfednost. Druhou funkéni rovinou jsou fe€ a
mezicelistni vztahy. Komplexni kosmetické tpravy se provadéji jako tteti etapa 1éCeni
v dospélosti. Operacni postupy jsou zavislé na typu vady (Mazének, J. In Zeman, M.
2004).

Mikrocie a atrézie zvukovodu

K napravé mikrocie (deformace u$niho boltce) se vyuziva chrupavka odebrana
z pacientova zebra. Chirurg z chrupavky modeluje u$ni boltec a vytvofi tvar podle
kozniho $tépu. Operace je rozd€lena na tfi az Ctyfi operace a musi mezi nimi byt urcity
casovy odstup (Kesser, W. B. 2012 [online]).

Hypoplazie (mikrocie) boltce je charakterizovana tim, Ze nékteré struktury
boltce jsou zachovany. Patii sem téz§i formy, malformace dolni, stfedni a horni Casti

boltce (Vesely, J., Vokurkova, J., Mréazek, T. In Pafko, P. 2008).

21



Pted operativnim odstranénim atrézie zvukovodu musi byt zjiSténa normalni
kochlearni funkce pomoci audiologického vySetfeni a vySetfeni prahovych hodnot
kostniho vedeni. Déle vySetifeni pomoci CT, to zjisti, zda méa pacient vyvinuté vnitini
ucho. Leékat vytvoii novy zvukovod, uvolni fetézec kiistek sttedousi, aby se mohly
pohybovat a ptendset vibrace. Pii operaci také vybuduje bubinek. Pomoci koZniho §tépu
dale vystele zvukovod. Stép se odebira z horni asti paze a tendi hrana se pouZiva na
urovni bubinku, siln€j$i potom do nového zvukovodu. VSechny postupy na odstranéni

atrézie zvukovodu se provadi béhem jednoho zékroku (Kesser, W. B. 2012 [online]).

Rozstépové vady

Terapie je komplexni a podileji se na ni plasticky chirurg, maxilofacialni
chirurg, pediatr, stomatolog, ortodontista, logoped a psycholog. Péce je soustfedéna na
oddélenich plastické chirurgie. U celkového rozstépu se postupuje dvoudobe, nejprve se
uzavira defekt rtu, nosni spodiny a alveolarniho vybé&zku celisti. Dalsi korekéni operace
jsou zavislé na typu vady a spocivaji v upravé vad nosu, napraveé riaznych pooperacnich
jizev a mezicelistnich deformit. Spolecné¢ s chirurgickou péci probihd 1 IéCeni
ortodontické, logopedicko-foniatrickd a stomatologickd péfe vcetné protetické
restaurace chrupu (Mazének, J. In Zeman, M. 2004).

Jedinci s Treacher collins syndromem maji deformity mandibuly (dolni elisti).
Pti vyraznych funk¢nich postizenich, napf. no¢ni apnoe pii poruse riistu mandibuly,
mize pomoci distrakce (roztaZzeni) mandibuly obvykle zauhlenymi mandibularnimi
fixatory. Lécba poruch vyvoje mandibuly je v nasi republice dosud provadéna v mensi
mife na stomatochirurgickych pracovistich, do budoucna je planovana jako komplexni
péfe o pacienty s vrozenou vyvojovou vadou v Centru pro rozstépy (Vesely, J.,

Vokurkova, J., Mrazek, T. In Pafko, P. 2008).

Injekéni vyplné autolognim tukem — lipofilling

Tento postup je ve svété¢ znam jako postup vyuzivajici autologni tukovy §tép,
transplantace nebo mikrotukova injekce. Tento postup obnasi pfemisténi tukovych
bunék z bficha, stehen, hyzdi nebo 1 z jinych ¢asti téla klienta a jejich vstiiknuti pod
obli¢ejovou pokozku. Tuk je nejcastéji vyuzivan k vyplnéni propadlych tvaii nebo

vrasek (Treacher Collins syndrom a Goldenhar syndrom [online]).
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Otevireny skus

Jedna se o cCelistni anomalii, kdy je vertikdlni mezera mezi hornimi a dolnimi
zuby. Z funk¢nich ptiznaki je to nemoznost ukusovani sousta, ztizené zvykani potravy
a vyrazna porucha feci (interdentdlni sigmatismus). Zménény je 1 vyraz obliCeje, Usta
byvaji pooteviena. Terapie se nazyva osteotomie (protéti kosti) horni nebo dolni Celisti,
piipadné¢ na obou celistech. Operaéni feSeni se fidi podle zplsobu zakiiveni roviny

(Mazének, J. 2004 In Zeman, M. 2004).

Autotransplantace tukové tkané obohacené o kmenové buiiky

Tato metoda je jedineCnd vtom, ze I¢kat mize zdokonalit télo bez umélych
implantatl, staci vlastni tukova tkan a zni ziskané, specidlni technologii zpracované
regenerativni a kmenové buiiky. Operace se provadi v lokdIni nebo celkové anestezii.
Provede se liposukce k odstranéni piebytecného tuku, obvykle z oblasti bticha, bokl ¢i
stehen. Jesté pied dokoncenim liposukce je pouzita specidlni technologie ke zpracovani
casti tkan¢ za ucelem extrakce a koncentrace regenerativnich a kmenovych bunégk.
Zbytek tkan¢ se specialné vycisti, aby se odstranily fragmenty bunck. Tukovy
transplantat obohaceny buiikkami se vpravi do pozadované télesné partie (Treacher

Collins syndrom a Goldenhar syndrom [online]).

2.3 NaruSena komunikaéni schopnost u jedinca s TCS

Velofaryngealni mechanismus

Velofaryngealni mechanismus (VFM) je oznafenim pro aktivitu vSech struktur
patra, hltanu a bezprostiedniho okoli, které se podileji na zabezpeceni jeho funkci.
Podle nékterych autort se na VFM podileji 1 tonzily a adenoidni vegetace. Podstatou
mechanismu je soucasna spoluprace svalstva mekkého patra véetné uvuly, lateralnich a
dorzélnich stén hltanu a Passavantova valu. Kromé fonace, artikulace a rezonance je
VFM fcasten v komplexnich procesech sani, foukéni, piskdni, respirace a ve spravné
funkci sluchu (Vitaskova, K., Peutelschmiedova, A. 2005).

Pro poruchu tohoto mechanismu se uzivéa termin velofaryngealni insuficience.
Coz je nemoZnost vytvoreni spravného patrohltanového zavéru, a tim nedostate¢ného
oddéleni dutiny tstni od dutiny nosni. Projevuje se negativné v mluvené teci, pii

rezonanci a artikulaci, ale také pii Cinnostech jako je séni, polykéni apod. O
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velofaryngeélni insuficienci hovotime v ptipad¢ anatomickych a strukturdlnich defekti,
kam ftadime orofacidlni rozs§t€py. NaruSena komunika¢ni schopnost je palatolalie

(Kerekrétiova, A. 2009).

Palatolalie

Palatolalie je jednou znejnapadnéjSich naruseni komunikaéni schopnosti.
Terminem palatolalie ozna¢ujeme narusenou komunikacni schopnost, jejiz pti¢inou jsou
orofacialni rostépy. Nékteti autofi ji zafazuji mezi poruchy zvuku feci (otevienou
huhnavost) a n€kdy ji fadi mezi rhinolalii. V sou€asnosti se o palatolalii piSe jako o
samostatné nozologické jednotce oznacované jako feC pii rozstépu patra (Klenkova, J.

2006).

Klasifikace palatolalie

Existuje nékolik klasifikaci palatolalie. A. Kerekrétiova (2008) uvadi Sovakovu
klasifikaci, ktera ma ctyri stupne:
1. Re¢ nema vyrazné rysy palatolalie, miize se vyskytovat oteviena huhiiavost nebo
dyslalie.
2. Palatolalie neni ptili§ napadnd, zvuk feci i jeji srozumitelnost docela dobfe vyhovuje
v dennim styku s okolim.
3. Re¢ je ndpadna, ale jesté srozumitelna.
4. Ret je zcela nesrozumitelna.

A. Kerekrétiova (1997) hodnoti fe¢ pfi rozSt€pu patra, v mirné zrychleném
tempu plynulé komunikace, takto:
1. dobra — te¢ srozumitelna, bez nedostatk typickych pro palatolalii s lehkou poruchou
rezonance, slySitelnou jen odbornikem
2. spolecensky unosna — v teci se vyskytuji zbytky palatoldlie, ale nejsou piekazkou
v komunikaci
3. tézsi srozumitelnost — te€ je hlife srozumitelna pro okoli, nékdy 1 pro nejblizsi

4. nesrozumitelna rec¢ — tec je stejn€ nesrozumitelna pro okoli 1 pro nejblizsi

Symptomatologie palatolalie
Za zakladni symptomy jsou povaZzovany zmény v artikulaci a rezonanci. Jsou to
zmény vyvojové, které vznikaji béhem vyvoje feCi. K témto priznakiim se fadi i
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narusena srozumitelnost reci, poruchy mimiky a také vady sluchu. Pro palatolalii je
typické naruSeni artikulace samohlasek 1 souhldsek. Samohldsky maji huhiavé
zabarveni, které se nejvice projevuje u hlasek 1 a U, nejméné je porusena hlaska A.
Souhlasky ovliviiuje nosni inik vzduchu, nedostate¢ny tlak vzduchu a posun artikula¢ni
baze vzad. Nejméné naruSeny jsou nosovky (Klenkova, J. 2006).

ostry pronikavy hlas — palatofonii. Dale je to pfiSkrceny, tlateny hlas a slaby hlas se
Selestem. Slaby hlas se Selestem je dnes zndmy jako syndrom slabého hlasu a je
kompenzacnim mechanismem pii velofaryngealni insuficienci scilem snizit
hypernazalitu s nosovym tnikem vzduchu (Kerekrétiova, A. 2009).

M. Vohradnik (1998) uvadi poruchy sluchu. Zakladnim principem poruch sluchu
je narusenda funkce Eustachovy trubice, kdy nedochdzi k spravnému vyrovnavani tlaku
vzduchu ve stfedous$i a tim vznika ptfevodni nedoslychavost. V¢asna 1écba pievodni
nedoslychavosti piredchazi vzniku uSnich komplikaci a umoziuje zajiSténi podminek
pro napravu feci a hlasu.

NaruSené koverbdlni chovani pii palatolalii vznika jako kompenzacni
mechanismus s cilem zabranit uniku vzduchu prochazejicimu pies nedostatecny VFM
do nosu, pii artikulaci vSech hladsek kromé nosovek. Toto chovani je spojené se
zvySenym artikulacnim usilim a svalovym napétim. Pomocné pohyby, které vznikaji ve
snaze snizeni uniku vzduchu, jsou vyrazné pii explozivach, pii tfenych hlaskach a
sykavkach. Pti explozivach je typické zuZovani nosnich otvoril a pti sykavkach riizné
grimasy horniho rtu a v okoli nosu. Pfi vyslovnosti tfenych hlasek dochazi k vyraznému

stahovani nosniho chtipi (Kerekrétiova, A. 2009).

Logopedicka terapie

Po operaci patra je zahdjena logopedicka terapie v dobé¢, kdy je dité schopno
spolupracovat s logopedem. Logopedicka terapie vyzaduje cviceni ke zlepSeni
rezonance a artikulace. Cviceni ke zlepseni rezonance se provadi ke zkvalitnéni funkce
VFM. Po operativnim uzavieni patra musi byt trénovana pohyblivost mékkeého patra.
Vyuzivame pohyby celého téla, které naznacuji pohyb smérem ven (tlaceni rukama,
rolovani), napomahaji pozvednuti patra a pohyby opacné (pfitahovani) zpiisobi spusténi
patra. Cviceni na rozvoj artikulace jsou zaméfend na preneseni artikulaéni baze na
odpovidajici artikulaéni mista. Nacvik vyslovnosti ma cCtyfi etapy, a to pfipravna
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cviceni, vyvozeni hlasky, fixace a automatizace spravné vyslovnosti hlasky (Klenkova,

J. 2006).

Symptomatické poruchy feci u jedinci se sluchovym postiZenim
V. Lechta (2002) uvadi modely tii zékladnich ptipadt vzniku symptomatickych
poruch feci:

1. Primarni pricina (dédicnost) zpisobi dominantni postizeni (napt. hluchotu) a
toto dominantni postizeni provazi krom¢ jiného naruSena komunikacni
schopnost — symptomatické porucha feci.

2. Primarni pricina (napt. orgdnové poSkozeni mozku) zpiisobi dominantni
postizeni (napi.mentalni retardaci) se sekundarné naruSenou komunikaéni
schopnosti. Soucasné vSak tataz primarni pficina zplsobi 1 paralelni postizeni
(napf. inervace mluvnich organti) sjeho dalSim negativnim vlivem na
komunikacéni schopnost (symptomatickd porucha feci).

3. dvé€ 1 vice primarnich pfiin pisobi svym vlastnim mechanismem negativné na

komunikacéni schopnost jednotlivce.

Rozvoj komunikaéni schopnosti je jednim =z hlavnich prostfedki edukace
sluchové postizenych déti. Slouzi jako néstroj poznani a rozvoje osobnosti. Pfirozeny
vyvoj komunikacnich schopnosti vSak vrizné mife urcuje specifika z pfitomnosti

sluchové vady (Vitaskova, K., Peutelschmiedova, A. 2005).

Vyvoj reci

U sluchové postizenych déti se jedna obvykle o vyvoj feci omezeny, preruSeny
(pti ztraté sluchu do urcitého véku), piipadné opozdény. Vyvoj feci u neslysicich déti
ma odliSnou genezi nez u déti slysicich (spontanni vyvoj reci). V obdobi, kdy ma ve
vyvoji nastoupit stadium napodobivého Zvatlani, projevy neslySiciho jedince postupné
zanikaji. Jejich kiik je obvykle tlumeny, Zvatlani monoténni. Vyuzitim sluchadla,
elektroakustickych pomicek uz od nejran¢j$itho véku lze u téchto déti vyrazné zlepsit
prah slySeni 1 v oblasti vnimani zvuk feci (Lechta, V. 2002).

Proces respirace u tézce sluchové postizenych déti byva naruSen piedevsim po
kvalitativni strance. Hlavni pfi¢inou naruseni fluence a koordinace byvd namahava

artikulace. Jednd se o dyskoordinaci mezi fonaci a nastupem fecové sekvence.
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V souvislosti s naruseni fonace hovotime o tzv. audiogenni dysfonii, ktera se projevuje
kolisanim vySky hlasu, sily hlasu, zméné barvy hlasu (Vitaskova, K., Peutelschmiedova,

A. 2005).

Poruchy ieci

Recové odlisnosti jsou jednim z nejnapadnéjiich vnéjsich projevii sluchové
postizenych. Mluvni deficit, vznikly sluchovym postizenim, zplsobuje komunikacni
handicap, ktery 1 pfes intenzivni rozvijeni fe€i lze korigovat jen do urcité miry.
V teCovych projevech déti se sluchovym posizenim vystupuje do popiedi skute¢nost, ze
jsou naruseny vSechny faze teCové produkce: dychani, fonace a artikulace. Navic je
velmi specificky naruSena i modulace jejich feci (Lechta, V. 2002).

MiiZzeme fici, Ze jednou z dominujicich poruch teci u sluchové postizenych déti
je dyslalie rizného typu a stupné. Na rozdil od slySicich déti s nespravnou vyslovnosti
je pro Spatnou vyslovnost déti se sluchovym postizenim typicka neadekvatni artikulace
samohlasek. Pokud jde o souhlasky, tak nejvice je naruSena vyslovnost ttenych hlasek a
R. Typicka je 1 vyslovnost sykavek, vétSinou malo ostrd a addentdlni (ptizubni).
Problémy zpiisobuje nejen artikulace izolovanych hléasek, ale 1 jejich spojovani do
slabik a slov. Nejvétsi problémy zptisobuje osvojovani hlasek CH, J, G, D, T, N, R a
slabik DE, TE, NE, DI, TI, NI (Lechta, V. 2008).

Dalsi poruchou teci je dysprozédie. Neptirozené prozodické faktory jejich feci,
které se napadné odliSuji od jazykové normy, vystoupi do popiedi i pi1 zbézném
hodnoceni zvukové stranky fec€i. Dysprozddie naruSuje srozumitelnost feci vice nez
chybné artikulace. PfiCiny jsou vtom, Ze sluchové postizené déti maji Casto jen
minimalni moznosti vnimat prozodii fec€i jinych lidi, takze nemohou dostatecné
korigovat svou vlastni modulaci. Ptiznaky obvykle jsou monotdnni, zpomalené tempo
(1998), kterd ve svém programu vychazi ze specialnich cvi€eni spojujicich dychéni
s fonaci a pohybovou terapii (Lechta, V. 2002).

Diusledkem absence sluchové kontroly je naruSena i fonace sluchové postizenych
déti. Vznikaji zmény hlasu, které zavisi na stupni a dob& vzniku posSkozeni,
nedostatecna sluchova kontrola miize zpiisobit laryngédlni dysfunkce, pfili§ hlasity a
chraptivy hlas. Tyto dysfunkce mizZzeme vymezit jako audiogenni dysfonii. Hlas déti
muze byt drsny, kiiklavy az pisklavy, jindy zase ptili§ hluboky (Lechta, V. 2002).
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Tak jako vySe uvedené slozky feCové produkce, tak se objevuje i narusSené
dychani. Pokud jde o dychani pii feci, tak namdhava artikulace zpusobuje Casté
prerusovani vydechu a nové vdechovani. MaSura (1970) uvadi i ndpadné hlasité¢ dychani
téchto déti. V odborné literatuie mizeme najit 1 dalsi projevy. Nejznaméjsi jsou projevy
huhnavosti. Vedle nepfesné a nevyrazné artikulace ji zplsobuje 1 neuplny

patrohltanovy uzavér (Lechta, V. 2008).

2.4 Komplexni péce u jedinci s TCS

Primarni a trvalé socialni prostfedi ptedstavuje pro dit¢ rodina. V rodiné
probiha podstatné aspekty psychického vyvoje ditéte, formuji se zde osobnostni,
emocionalni a socialni kvality ditéte. Zejména v dneSni dobé se hlavni uloha
psychologické péfe o déti se zdravotnim postizenim pieneslo pravé na rodinu.
Rozhodujici ulohu ma vzdy matka nebo osoba, ktera se o dité stard v prvnich etapach
jeho zivota. Tato osoba by méla organizovat a napliiovat kazdodenni aktivitu ditéte tak,
aby veskeré poznani zprostiedkované pomoci fte€i, pohybu a béznych cinnosti
obohacovalo a zkvalithovalo osobnost ditéte 1 po strance citové (Sobotkova, A. In
Vitkova, M. 2004).

Pokud se u ditéte vyskytuje orofacidlni rozstép, pak péfe o n¢j je vzdy
komplexni a diilezity je zeyména tymovy piistup. Na komplexni terapii se podili mnoho
odborniki  z lékatskych obori, a to pediatii, genetici, plasticti chirurgové,
stomatologové, foniatfi, ale také zastupci nelékaiskych oborti jako psychologové,
logopedi, specialni pedagogové a socidlni pracovnici. Vyznamnou roli maji genetici a
teratologové pracujici v oblasti vyzkumu. Dulezité postaveni vtomto tymu maji 1
samotni rodice, ktefi jsou aktivnim a rovnocennym ¢lenem tymu. Jejich spoluprace je
pro uspésnou terapii nezbytna (Klenkova, J. 1998).

Péce o jedince se sluchovym postizenim raného véku by méla mit komplexni
charakter. DlleZit4 je provazanost mezi resortem Skolskym, zdravotnickym a socialnim.
Cilem komplexni péce je maximalni rozvoj osobnosti jedinct se sluchovym postizenim

a jejich Gspésna socializace (Horakova, R. 2012).
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Zdravotnicka péce
Genetik a teratolog

Teratolog a genetik zjiSt'uji syndromologickou diagnostiku. Od téchto odborniki
se ocCekava pomoc pii formovani prognozy pro rodice budouciho ditéte. Ostatni
odbornici ziskavaji z vysledka teratologickych 1 genetickych Setfeni podnéty
k vyhledavani dalSich ptiznakd, ptipadné sdruzenych vrozenych vad. Na zakladé
genetickych vySetfeni rodicl, byvaji provadény konzultace pti rozhodovéani o dalSim

téhotenstvi (Klenkova, J. 2006).

Pediatr, neonatolog

Lékar diagnostikuje vadu jako prvni. Je také prvni, kdo zajiStuje dalsi
specializovanou péci o dité. Na zakladé diagnostickych zjisténi doporuc¢i vhodny zptisob
vyzivy v prvnich dnech zivota. V pribéhu dal§iho Zivota ditéte jsou pak dalSimi
I€¢katskymi obory uzivany specializované diagnostické postupy tak, jak vyzaduje
aktudlni zdravotni stav v souladu s chirurgickym a nésledné 1 terapeutickym feSenim

vady (Skodova, E., Jedli¢ka, I. 2007).

Plasticky chirurg

Plastické operace probihaji etapovité jiz od détstvi az do dospélosti. V soucasné
dob¢ se provadéji rané palatoplastiky, které umoznuji vytvoreni co nejdiive podminky
pro vyzivu ditéte a rozvoj feci. Rizikem u ranych operaci mohou byt anesteziologické
komplikace (Dvoték, Z. 2009).
ditéte. Jedna se o Détskou fakultni nemocnici v Brné, kde déti operuje MUDr. Jitka
Vokurkova. Tato praxe se objevuje 1 v Praze, ve fakultni nemocnici v Motole. Diky
velmi Casné operaci, kterd se uskuteciiuje do osmi az deseti dnii po narozeni, jsou jizvy
po operaci minimalni, jelikoz je u ditéte dobra hojivost z divodu vysoké hladiny
kyseliny hyaluronové ve tkanich, kterd jiz b&hem druhého tydne Zivota klesa na

celozivotni hodnotu (Supina, A. 2007 [online]).

Stomatolog
Stomatologické a orthodonticka lécba je nezbytnou slozkou v ramci komplexni
péce. Zacina kratce po narozeni a konci uzavienim vyvoje Celisti. U rozstépovych vad a
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defekti ustni dutiny byva cCasté pieruSeni Celistniho oblouku, zuby se profezavaji
nepravidelné a Casto jsou rotovany. Orthodoncie podporuje a stimuluje riist postizené
celisti, koriguje jeji postaveni a také postaveni zubii, zmirnuje tlak pooperacnich jizev a
koriguje vzhled pacienta. Neni-li terapie u¢inna, nastupuje chirurgické feseni, naptiklad

korekce Celisti. Toto feSeni mé na starosti stomatochirurg (Klenkova, J. 1998).

Foniatr a otorinolaryngolog

Na diagnostice poruch feCi se vyznamné podili 1 foniatr. Ten kromé
specializovanych foniatrickych diagnostickych metod uziva 1 zakladni metody z oboru
otorinolaryngologie. Komplexni foniatrické vySetfeni nutné k diagnostice palatolalie
obsahuje anamnestické udaje, vysetteni fe€i (rozhovor), vySetfeni dutiny ustni a nosni,
zevni vySetfeni (orofacidlni oblasti, zevnich zvukovodd, krku), usni vySetfeni a
vySetfeni sluchu, vySetfeni hlasu. Dale vyuZiva specifické zkousky a techniky ke
zjisténi funkce velofaryngealniho uzavéru (Skodova, E., Jedlicka, 1. 2007).

Ukolem zdravotnické péde je véasné vyhledavani a diagnostika déti se
sluchovym postizenim. Vrozena sluchovd vada ma trval¢ a vazné disledky pro vyvoj
osobnosti postizené¢ho ditéte. Aby nasledky sluchového postizeni byly co nejmensi, je
dalezité¢ sluchovou vadu co nejdiive diagnostikovat a urcit typ a velikost sluchové
ztraty. Co nejdiive by mély byt déti vybaveny vhodnymi, technicky vysoce kvalitnimi,
dobfte setizenymi sluchadly a jinymi kompenza¢nimi pomtckami. Také je tieba zahajit
intenzivni rehabilitaéni péci, pfedev§im sluchovou vychovu a rozvoj fe¢i. (Holmanova,

J. In Skodova, E., Jedli¢ka, 1. a kol. 2007).

Psycholog

Psycholog ma v tymu nezastupitelnou roli. Ma za ukol pomoci nejen ditéti, ale 1
rodicim. Narozeni ditéte s viditelnou vrozenou vadou je pro rodiCe velice
traumatizujici. Ti obvykle reaguji ulekem, Sokem, nasledné ptfichazi na ftadu
sebeobvinovani a nasledné¢ pocity vlastni nedostatecnosti, nedivéry vsebe sama.
Nejistotu rodi€t zvySuji riznorodé informace poskytované riznymi odborniky.
K rodi¢lim je potifeba piistupovat ohleduplng, vSe jim jasné vysvétlit a od pocatku je

zapojit do terapie (Skodova, E., Jedlicka, 1. 2007).
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Specialné pedagogicka péce

V Ceské republice zajistuje péci o jedince se sluchovym postizenim soustava
Skol a Skolskych zatizeni. Pfedskolni stupen vzdélavani zabezpecuji stiediska rané péce,
specidlné¢ pedagogickd centra a matefské Skoly. Stfediska rané péce a specidlné
pedagogicka centra jsou soucasti systému poradenskych sluzeb. Poskytuji pomoc
jedinciim se specidlnimi potfebami, jejich rodindm a pedagogickym pracovnikiim

(Souralova, E., Langer, J. 2005).

Strediska rané péce

Pod pojmem rana péfe chiapeme soustavu sluzeb a programii poskytovanych
ohrozenym détem, détem postizenym 1 jejich rodindm. Podle ,,Néarodniho planu
vyrovnavani ptilezitosti pro obCany se zdravotnim postizenim* se jedna o déti ohrozené
v socidlnim, biologickém a psychickém vyvoji, déti se zdravotnim postizenim. Cilem je
piedchazet postizeni, eliminovat nebo zmirnit jeho disledky a poskytnout rodin€, ditéti 1
spolecnosti predpoklady socidlni integrace (Klenkova, J. 2006).

Rana péde o déti se sluchovym postizenim je v sou¢asnosti v Ceské republice
zajiStovana v ramci stiediska rané péce Tamtam v Praze od roku 2001 a v Olomouci od
roku 2005. Tato stiediska ptisobi podle zajmu klientl na celém tzemi republiky. Sluzby
stiediska rané péce jsou zakotveny v Zakoné o socialnich sluzbach €. 108/2006, § 54
Sb. VEk ditéte pro poskytovani sluzeb rané péce jiz neni omezen dosazenim 4. roku
veéku u ditéte se zdravotnim postizenim ¢€i jinym ohroZenim vyvoje, nebo dosazenim 7.
roku véku u ditéte s kombinovanym postizenim. Sluzby rané péce v ramci strediska
Tamtam jsou poskytovany vSem détem se sluchovym a pfidruzenym postizenim do 8 let
véku (Hordkova, R. 2012).

Programy rané péce jsou urceny pro déti se zdravotnim postizenim, vyvojove
opozdeéné deti a déti ohrozené moznosti vyskytu zdravotniho postizeni nebo vyvojové
poruchy v pozd¢j$im obdobi (Klenkova, J. 2006).

Napln ¢innosti Stfediska Tamtam ma tfi oblasti, a to terénni péci, coz jsou
pravidelné konzultace v rodinach, zprostfedkovani odbornych vySetfeni a konzultaci,
setkani rodi€l s jinymi rodi¢i, vybér a zapljcovani specidlnich kompenzaénich
pomtcek, poskytovani informaci o vadach sluchu apod. Déle jsou to sluzby
ambulantni, formou konzultaci v prostorach stiediska. Zde je mozné dojednat si
individualni navstévu psychologa, logopeda, socialniho pracovnika, fyzioterapeuta nebo
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technika kompenzaénich pomuticek. Tieti slozkou programu rané péce jsou osvétové
vzdélavaci a spoleCenské aktivity. Stiedisko zajistuje pravidelné setkavani rodicu,

seminare a tydenni pobytové akce pro celé rodiny (Hordkova, R. 2006).

Specialné pedagogicka centra

Specialné pedagogickd centra (dale jen centra, piip. SPC) byla postupné
zfizovana jiz od roku 1990. Na zéklad€ rozhodnuti ministerstva Skolstvi, mladeze a
télovychovy Ceské republiky bylo nejdiive povoleno experimentalni ovéfovani ¢innosti
SPC. Roku 1991 vstoupila v platnost vyhlaska MSMT CR ¢. 399/91 Sb., o specialnich
Skolach a specidlnich matefskych Skolach, v rdmci které byla ¢innost SPC ustanovena
(Kubova, L. 1995). Cinnost specialné pedagogickych center nyni upravuje Skolsky
zékon €. 561/2004 Sb., zejména pak vyhlaska ¢. 72/2005 Sb. a jeji novela Vyhlaska ¢.
116/2011 Sb.

SPC jsou specialni Skolska zatizeni, kterd zajiStuji v ramci stanovaného regionu
metodickou pomoc pedagogiim matetskych, zakladnich a specidlnich Skol a Skolskych
zafizeni a rodi€im déti s postizenim. Stala se vyznamnym néstrojem umoZziujicim
realizaci procesu integrace déti a zakl se specidlnimi vzdélavacimi potiebami do
hlavniho vzdélavaciho proudu (Klenkova, J. 2006).

Mezi standardni Cinnosti se fadi naptiklad vyhleddvani 74k se zdravotnim
postizenim, komplexni specidlné¢ pedagogicka a psychologicka diagnostika, v€asna
intervence, piima prace s zdkem, metodickéd ¢innost pro zakonné zastupce a pedagogy,
pomoc pii integraci zaku, zapij¢ovani rehabilitacnich a kompenzacénich pomiicek podle
potieb zakl, zaptijcovani odborné literatury (Horakova, R. 2012).

Zaklad odborného tymu SPC tvofi specialni pedagog, psycholog a socialni
pracovnik. Rovnocennymi partnery odbornych pracovnikli SPC jsou rodice déti
(Vitaskova, K., Peutelschmiedova, A. 2005).

Specialni pedagog predkladd navrhy a doporu€eni pro vybér komunikacni
metody, dava podnéty k zatazeni ditéte do Skol pro sluchové postizené, piipadné
doporuci integraci. Provadi metodickou a osvétovou cinnost. Psycholog zajiStuje
psychologicka vySetfeni déti pro potieby Iékaiské a pedagogické praxe. Zaroven
poskytuje poradenské sluzby rodi¢im. pro potieby rozhodnuti o prefazeni ditéte do

piedskolniho ¢i Skolniho zatfizeni provadi odborné posudky (Horakova, R. 2012).
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Socialni pracovnik navazuje kontakt s rodi¢i, provadi socidlni anamnézu, nabizi
a propaguje sluzby SPC, vede evidenci klientii a administrativu souvisejici s ¢innosti
SPC. Rodi¢im podava informace z oblasti systému statni socidlni politiky a podpory,
spolupracuje s ptislusnymi trady. (Kubova, L. 1995).

Specialné pedagogické Cinnosti se provadi ambulantné, terénné (navstévami
pracovnikil v rodinach) v prostiedi, ve kterém dité Zije, nebo ve Skolach, kde je dité

integrovano (Horakova, R. 2012).

Shrnuti:

Treacher collins syndrom je dedicné onemocnéni autosomalné dominantniho
typu. Nejcastéjsimi  symptomy tohoto syndromu jsou hypoplazie licnich kosti,
antimongoloidni postaveni oci, deformace zevniho a stredniho ucha, rozstépy patra,
narusena komunikacni schopnost, dychaci problémy a poruchy zraku.

Jedinci  podstupuji  béhem zivota nékolik chirurgickych zdkroku, korekci
oblicejovych deformit. Jedna se zejména o napravu deformace usniho boltce, atrézie
zvukovodu, rozstepovych vad a Celistni anomdlie. Dale potom o komplexni kosmetické
upravy jako jsou lipofilling nebo autotransplantace tukové tkané. U jedincii s TCS se
vyskytuje narusend komunikacni schopnost, v disledku deformaci obliceje a vyskytu
sluchové vady. Nejcastéji palatolalie, dyslalie, dysprozodie a audiogenni dysfonie.

Na komplexni terapii se podili mnoho odborniku z lékarskych obori, a to
pediatii, genetici, plasticti chirurgové, stomatologové, foniatri, ale také zdstupci
nelékarskych oboru jako psychologové, logopedi, specidlni pedagogové a socialni

pracovnici.
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3 Kompenzaéni pomucky

3.1 Kiasifikace kompenzacnich pomiucek

Kompenzaéni pomuicky zahrnuji Siroky soubor speciadlnich zesilovacich
elektroakustickych piistrojt, které umoziuji osobdm se sluchovym postizenim piekonat
komunikaéni potize, zptisobené sluchovou vadou (Horakova, R. 2012).

Podivame-li se na kompenza¢ni pomuicky pro sluchové postizené, tak zjistime,
ze je muzeme rozdélit do nékolika skupin, které jsou vzajemné provazané. Technické
kompenzacni pomicky zacCinaji u sluchadel a pokracuji dalSimi kompenzacnimi
pomuckami, které mohou pracovat 1 na jinych principech, neZ je vnimani sluchem

(Kaspar, Z. 2008).

Pomiicky usnadiiujici vnimani mluvené reci

Zakladni pomtickou jsou sluchadla (vice viz kapitola 3.2), u kterych rozliSujeme
mnoho typt. Miizeme je délit naptiklad podle zpiisobu zpracovani signalu na analogova
a digitalni. Podle tvaru na zavésna, zvukovodova, kapesni a brylova. A dle charakteru
prenosu zvuku na prenos vzduchem nebo na kostni vedeni (Souralova, E., Langer, J.
2005).

Pokud je vada sluchu zavazna tak, Ze korekce sluchadlem je bez efektu, lze
indikovat kochlearni implantat. Zatizeni se skladd ze dvou ¢asti. Vnitini Cast je
tvofena svazkem elektrod zakonfenym civkou a implantuje se piimo do hlemyzdé
vnitiniho ucha, civka je pod kizi za uSnim boltcem. Zevni cast je bud v podobé
krabicky, nebo ma tvar zdvésného sluchadla. V této casti se nachazi mikrofon, slozZité
elektronické zatizeni, které zpracovava a upravuje ptichozi zvuky (feCovy procesor) a
na vystupu je opét civka, kterd pomoci magnetu drzi pies kiizi na civce vnitini Casti.
Ptfes civky dochdzi k indukénimu pienosu signdli do hlemyzdé€, zasunuty svazek
elektrod drazdi nervova vlakna, ktera vedou do sluchového nervu (ﬁkodové, E.,
Jedlicka, 1. 2007).

Kochledrni implantat je zafizeni, kter¢ drazdi elektrickym proudem nervova
zakonCeni sluchového nervu v hlemyzdi. Jeho pouziti zvazujeme, kdyZ jsou poSkozeny
nebo nevyvinuty vladskové buiky Cortiho aparatu. Pfi zachované sluchové draze

dokazeme vytvoftit v mozku vjem, ktery je podobny normalnimu slySeni. V zavislosti na
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schopnostech mozku se vytvati schopnost porozuméni slySenému slovu. Nasledujicim
stupném je vyvoj feci. ZaleZi na mife stimulace, zplUsobu rehabilitace, motivaci
implantovaného a samoziejmé na rodinném prostiedi a podpote (Lejska, M. 2003).

Predpokladem uspé€sného fungovani kochlearniho implantatu je neporuseny
sluchovy nerv. U osob, u kterych byl sluchovy nerv oboustranné poskozen, je mozné
piistoupit ke kmenové implantaci. Kmenovy implantat je urcen k obnoveni sluchovych
vjemu, které vznikaji prostfednictvim elektrické stimulace elektrodami v blizkosti
kochlearnich jader v mozkovém kmeni. Jedna se neurochirurgicky zékrok, pii kterém se
implantuji elektrody ve tvaru ter¢iku pod strop ctvrté morkové komory k jadrim
nejniz$i etdze sluchové dréhy. Jinak vSe funguje na stejném principu jako u
kochlearniho implantatu (Hordkova, R. 2012).

Dalsi kompenzacni pomiickou usnadiiujici vnimani mluvené feci jsou osobni
zesilovace. Jedna se o vétsi a levnéjsi kapesni sluchadlo, ale nemohou se sluchadlim
rovnat. Jejich pouziti automaticky predpoklada, Zze jsou vidét. Tento fakt mluvicimu
pfipomene, aby mluvil pomaleji a zietelné. Hlavnim pfinosem osobnich zesilovaci je
zvySeni odstupu mezi uzite€nym signalem a ru$ivym hlukem pozadi. Mikrofon se musi
umistit co nejblize k ustim mluviciho (BareSova, J., Hruby, J. 1999).

Poslech pomoci indukéni smy¢ky je pouzivan u sluchadel, ktery maji takovy
syst¢tm vestavény. Jde o jednoduché piepnuti elektroniky sluchadla, kdy misto
mikrofonu zapojime pfepinacem vestavénou civku, kterd snima elektromagnetické pole
v prostoru ohraniceném indukéni smyckou. Indukéni smycka tvoti uzavieny okruh a
budi se specialnim zesilovacem. Zesilova¢ je napdjen linkovym signdlem z televizoru
nebo radia. V tomto zapojeni sluchadlo nepiskd, protoZze nemiize vzniknout akusticka
zpétna vazba (Kaspar, Z. 2008).

Pokud ma naptiklad ucitel ve Skole na klopé mikrofon a v kapse vysilacku, zak
ma piijimac a sluchatka, tak ke spojeni mezi vysilackou a ptijimacem je mozné vyuzit
infraCerveného zéareni nebo radiového vysilani. Radiovym pojitktim se podle pouzivané
frekvencni modulace fikda FM pojitka. K piijimaci pojitka lze ptipojit nahlavni
sluchatka nebo sluchitka do wucha s individudlni tvarovkou. Pojitka sradiovym
vysilanim i s infraervenym pienosem funguji velice dobie a spolehlivé. Pojitka
s infraervenym pifenosem pracuji pouze v rozsahu pfimé viditelnosti. Pokud chceme

pojitko pouzivat venku, ddme ptednost radiovému (BareSova, J., Hruby, J. 1999).
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Pomiicky usnadiiujici tvofeni mluvené reci

Jedna se zejména o logopedické pomicky. Doporu¢ené pomicky pouzivané pii
vyvozovani hlasek u déti se sluchovym postizenim jsou logopedické zrcadlo, které
slouzi k optické kontrole a napodobovani polohy a pohybt mluvidel. Déle logopedické
sondy a Spachtle k polohovani jazyka. Fonatory, jsou substitu¢ni pfistroje umoziujici
pievod hluku, hudby nebo mluvy na vibrace. Jsou to akusticko-vibracné-taktilni
pomiicky. Intonometr je piistro vyuzivany zejména pii korekci vadné intonace mluvy
(prozodickych faktort feci). Dale se jedna napiiklad o rizné indikatory hlasek, které
signalizuji spravnost nebo nesprdvnost zvuku. Na indikaci hlasek existuji rizné

pocitacové programy (Krahulcova, B. 2002).

Pomiicky motivujici ke ¢teni

Nezbytné specidlni pomucky jako je fax, psaci telefon a zpravy pomoci
mobilnich telefonti (SMS). K nejvice rozsifenym do nedavné doby pattily faxy. Patfi
také k zakladnimu vybaveni vSech uradi, Skol, post a firem. Psaci telefon je zatizeni,
které umoznuje pfimou komunikaci textem pomoci normalni telefonni linky. Tato
zafizeni jsou u nas malo rozSifena, aCkoliv jsou velice praktickd a na sviij text
dostaneme okamzitou odezvu. Sluzba O2 zvana Operator umoZiuje pievadét rozhovory
z pisemného na mluveny a naopak. Dalsi zplisob pisemné komunikace pfedstavuji SMS
zpravy, které jsou velmi jednoduché a rychlé (Kaspar, Z. 2008).

Kromé¢ psacich telefonti a kratkych textovych zprav jsou jednou z nejsilnéjSich
motivaci teletext a skryté titulky v televizi. Titulky lze podle pfani na obrazovce
zobrazit nebo je naopak skryt. Pomoci teletextu najdeme nepieberné mnozstvi
informaci. Neékteré televizni stanice vyhrazuji n€kolik stranek také informacim pro

zdravotné postizené (BareSova, J., Hruby, J. 1999).

Dalsi skupinu pomicek tvoii pomiicky usnadiiujici ziskavani informaci, jako
je televizni technika, pocitace, internet, multimedidalni programy, mobilni telefony apod.
Mezi pomtcky pouzivané k usnadnéni kazdodenniho Zivota osob se sluchovym
postizenim se tfadi signalizatni pomucky jako svételné zvonky, vibrani a svételné

budiky, hodinky a minutky pro neslysici (Horakova, R. 2012).
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3.2 Sluchadla

Nejrozsifengjsi a také nejznamejs$i kompenzaéni pomuickou jsou tzv. individuélni
zesilovace zvuku, sluchadla. Jejich ucelem je u€inngjsi prenos zvuku do vnitiniho ucha
tak, Ze zvuk zesili. Jsou vSak urcena pouze lidem se zachovalymi zbytky sluchu
(Souralova, E., Langer, J. 2005).

Sluchadlo je miniaturni elektroakusticky pfistroj, ktery ma za ukol zesileni a
modulaci zvukového vjemu. Zakladni soucasti sluchadel jsou mikrofon, zesilovacg,
reproduktor, regulator hlasitosti, prepina¢ programt, indukéni civka, ptipadné piimy
audiovstup. Nastaveni sluchadel provadi foniatr. Ten se fidi veékem, typem a
charakterem sluchové vady jedince (Hordkova, R. 2012)

JiZ v minulosti pfisli lidé na to, ze budou slySet hlasitéji, kdyZ si na ucho pftilozi
dlan, nebo zavedou zvuk do ucha trubkou podobajici se trychtyti. Tak vznikla naptiklad
neelektrickd sluchadla, kam mizeme zatradit megafony, sluchové trychtyie a trubice
(Hruby, J. 1998).

Dnes sluchadla délime podle mnoha hledisek.

Podle zptisobu zpracovani akustického signalu

Délime na sluchadla sanalogovym a sluchadla s digitalnim zpracovanim.
Klasické analogové zpracovani spoc¢iva v prevedeni akustické energie na elektrickou, ta
je v zesilovaci zesilena a prfevedena zpét na akustickou. Sluchadla s analogovym
zpracovanim jsou dosud nejobvyklejSim typem sluchadel. Jejich vyhodou je technické
zpracovani, které vychazi z mnohaletych zkuSenosti, moznost velkych a silnych
soucastek a jednoduché nastaveni. Nevyhodou jsou mirné, ale zietelné deformace
vystupniho zvuku, které vznikaji jako Sum pii zpracovani zvuku ve sluchadle a mensi
akusticka flexibilita (Lejska, M. 2003).

Sluchadla digitalni transformuji akusticky signal na signal digitdlni. Zvukovy
signal je pfeveden na binarni kéd (kombinace Cisel 0 a 1). Tato posloupnost se dale
zpracovava v mikroprocesoru. Tento proces je umoznén analogové-digitalnim a
digitalné-analogovym pievodnikem. Spitkové modely zajistuji zpracovani zvuku se
zdiraznénim fecCi a potlaCenim ruSivych zvukl, samy se dokazi otestovat a jsou

mnohem méng¢ citlivé na ruseni mobilnimi telefony (Horakova, R. 2012).
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Podle charakteru pienosu zvuku

Do vnitfniho ucha miize byt zesileny zvuk pfivadén dvéma zptisoby, a to pifenos
zvuku vzduchem nebo kostni vedeni zvuku (BareSova, J., Hruby, J. 1999).

Pfenos zvuku vzduchem umoziuji sluchadla, jejichz reproduktor vysild
akustickou energii usni vlozkou do zvukovodu, kde je rozkmitan bubinek, nasledné je
pfenaSena energie na soustavu stfedousnich kuistek a odtud dale do vnitfniho ucha.
Tento zpusob vedeni vyuzivaji vSechny modely zavésnych a nitrousnich sluchadel. U
sluchadel brylovych a kapesnich zalezi na tom, zda je na strani¢ku od bryli ¢i kabel
napojeno sluchatko nebo kostni vibrator (Horakova, R. 2012).

Sluchadla pro kostni vedeni se pouzivaji vyjime¢né u tézkych pievodnich
poruch sluchu. NejCastéji se na kabel kapesniho sluchadla misto sluchatka napoji
vibrator, ktery zvuk pievadi na vibrace. Tento vibrator je v oblasti planum mastoideum
piidrzovan pruzinou. Podobnou funkci jako pruzina mohou splitovat i specialni bryloveé
obruby. Vibrator miize byt také drzen moderné pomoci Cepii, které jsou operacné trvale
zaSroubovany do kosti této oblasti. Takové ukotvené sluchadlo se nazyva BAHA

(Lejska, M. 2003).

Podle tvaru

Zavésna sluchadla jsou nejrozsifenéjSim typem sluchadel. Mikrofon,
elektronika, sluchatko i napajeci zdroj jsou vestavény kratkou hadickou zakoncenou
usni tvarovkou do zvukovodu. Zavésnych sluchadel je velmi pestry vybér a posledni
typy jsou tak malé, ze jiz prakticky nejsou za uchem vidét. Jejich nejvétsi vyhodou je,
ze u nich nedochézi k rusivym zvukiim (Hruby, J. 1998).

Sluchadla zvukovodova (nitrousni) se vkladaji piimo do boltce nebo az do
zvukovodu. Podle toho se oznacuji od nejvétSich po nejmensi jako boltcova,
zvukovodovd nebo kandlovd. Jsou nendpadnd, ta nejmensi zachovavaji 1 pfirozenou
Skodova, E., Jedlicka, I. a kol. 2007).

Nevyhodou je, Ze se tato sluchadla nehodi pro velmi tézké ztraty sluchu a nemél
by je nosit ani ten, kdo trpi chronickymi zanéty zvukovodl nebo stiedousi, protoze by
doslo k ¢astému ucpavani vystupni ¢asti sluchadla ¢i k jeho poskozeni vytokem z ucha.

Velikost sluchadla je obvykle pfimo imérna velikosti ztraty sluchu (Kaspar, Z. 2008).
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Kapesni sluchadla maji podobu malé krabicky, ktera obsahuje mikrofon,
zesilovac a napéjeci zdroj. Ke krabicce je pfipojeno ohebnym kabelem sluchadlo, které
je zakonceno tvarovkou vkladajici se do ucha. Tvarovka je zhotovovana individualné na
miru podle otisku zvukovodu a boltce. Uzivani kapesniho sluchadla je jiz na tstupu a je
nahrazovano men$imi a vykonn€j§imi zavésnymi digitalnimi sluchadly. V kombinaci
s kostnim vibratorem jej mohou vyuzivat osoby s pfevodni nedoslychavosti, naptiklad
s atrézii zvukovodu (Hordkova, R. 2012).

Sluchadlo brylové je sluchadlo zavésné vyrobené ve tvaru bryli (Lejska, M.
2003).

Dnes se brylova sluchadla pro vzdu$né vedeni téméf nevyuzivaji. Hlavnim
divodem je, Ze se moderni zdvésnd sluchadla vejdou za ucho vedle strani¢ky bryli.
Jedinou vyjimku v pouzivani brylovych sluchadel tvofi brylova sluchadla s kostnim
vedenim (Hruby, J. 1998).

Utinnost sluchadel se neustale zvySuje, predeviim diky jejich kvalité a
nastavenim, které provadi foniatr dle vysledki vysetfeni sluchu. Pro optimalni nastaveni

sluchadla je tedy nezbytna kvalitni diagnostika (Souralova, E., Langer, J. 2005).

3.3 BAHA

Lékati rozliSuji prevodni a percepéni vady teprve od pocatku 18. stoleti. Ale jiz
diive si vSimli, Ze v nékterych piipadech poméhd nedoslychavym, kdyz je zvuk
piiveden na lebe¢ni kost, nebo na zuby. Prvni kostni vedeni bylo pomoci tycky, kterou
mluv¢i nechaval rozkmitavat na hrtanu a poslucha¢ mél druhy konec ptiloZen ke kosti
nebo zubim (Hruby, J. 1998).

BAHA (Bone Anchored Hearing Aids) je implantovatelny systém pro piimé
kostni vedeni zvuku. Jednd se o trvalé spojeni mezi kosti a implantatem, které je
zalozené na schopnosti zahojeni titanu do zivé kosti. Implantat (titanovy ¢ep) je Sroub
s velkou plochou, ktera se spoji s kosti. Do implantatu se zasroubuje spojka, ve které je
zasazen kostni vibrator. Srouby maji délku 3 a 4 mm (Price, M. 2008 [online]).

Kostni vedeni zvuku je stejné ptirozenou cestou, jako je vedeni vzduchem.
Ptenos zvuku kosti se dé€je tifemi cestami — vyzarovanim zvuku, ktery se dostavd do
zevniho zvukovodu a do stfedousi, akceleraci temporalni kosti a kompresi kochlearniho

pouzdra. Nizké frekvence se prendSeji setrvacnosti sluchovych kustek a tekutin
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vnitiniho ucha pii akceleraci temporalni kosti, stfedni a vysoké frekvence prostorovymi
zménami kochlearniho pouzdra a vysoké frekvence navic vyzarenou zvukovou energii
do zevniho zvukovodu a stfedousni dutiny (Kabelka, Z. 2012 [online]).
A. Novak (2004) uvadi, Ze sluchadlo BAHA se indikuje pfi:
1. atrézii zvukovodu u déti, chronicka otitis, chronicky zanét zevniho zvukovodu,
otoskleroza, kde operace piinesla jen maly efekt;
2. ztrata ve vzduSsném vedeni vétsi nez 40 dB;
3. ztrata v kostnim vedeni neni vétsi nez 25 dB pro transkutanni sluchadla, 45 dB

pro perkutanni.

Vlastni chirurgicky zakrok je provadén i v lokalni anestezii, ale u déti se voli
pievazné celkova anestezie. Pfed zadkrokem je tfeba vyholit kiizi za boltcem a vyznacit
pfesné misto, kde bude zafizeni umisténo. Sroub by mél byt umistény na imaginarni
pfimce prochdzejici zygomatickym obloukem, aby se BAHA nedotykala boltce
(Kabelka, Z. 2012 [online]).

U pacientti s dobrou kvalitou kosti a dospélych se umisténi implantatu provadi
v jedné fazi a osteointegrace trva 3 mésice. Operace ve dvou fazich se provadi u
pacientil s hor$i kvalitou kosti a u déti. Celkem 3-6 mésici mezi vykony. Nejprve
probihd vyznafeni mista fezu, vytvofeni kozniho S§tépu bez vlasl, vrtani pocatecniho
otvoru, rozSifeni otvoru a redukce tkané, umisténi implantatu, ulozeni S§tépu a Siti,
nakonec umisténi ochranného vicka a zajisténi obvazem (Price, M. 2008 [online]).

Za 3-4 tydny lze napojit BAHA. Pfi sprdvném oSetfovani se zanétlivé potize
prakticky nevyskytuji. Vazn&jSim problémem je ztrata fixacniho Sroubu poruchou
osteointegrace v kosti. Riziko je nejvétsi u kongenitalnich poruch syndromologickych
pacientll a u déti pod 16 let véku (Kabelka, Z. 2012 [online]).

BAHA je spravnou volbou pro osoby, které nemohou pouzivat konvencni
sluchadla. Pro dosazeni uspéchu je znalost a respektovani principli osteointegrace.
Rozhodujici Glohu pfi spravném vybéru pacienta hraje také tymovy pfistup (chirurg,
audiolog, oSetfovatel atd.) a je nutnou podminkou pro dosazeni o¢ekdvanych vysledka

(Price, M. 2008 [online]).
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Shrnuti:

Kompenzacni pomiicky pro jedince se sluchovym postizenim lze tridit podle
nejriiznejsich hledisek. Podle jejich mista ve vychové a vzdélavani jedincii se sluchovym
postizenim je délime na pomiicky usnadnujici vaimani mluvené reci, usnadnujici tvoreni
mluvené 7eci, motivujici ke Cteni, usnadnujici ziskavani informaci a usnadnéni
kazdodenniho Zivota. Nejrozsirenéjsi kompenzacni pomiuckou jsou sluchadla, jejich
ucelem je ucinnéjsi prenos zvuku do vnitiniho ucha tak, Ze zvuk zesili. Ta deélime podle
zpusobu zpracovani akustického signalu na analogova a digitalni, podle charakteru
prenosu zvuku na prenos zvuku vzduchem a pro kostni vedeni, podle tvaru na zavésny,
zvukovodova, kapesni a brylova. Jedinci s prevodni vadou sluchu, kteri trpi napriklad
atrézii zvukovodu, vyuzivaji sluchadla na kostni vedeni, ktera jsou implantovana do

kosti, tato sluchadla nazyvame BAHA.

41



4 Treacher collins syndrom

4.1 Cil prace a pouzité metody

Hlavnim cilem vyzkumného projektu je zpracovani komplexnich informaci

tykajicich se Treacher collins syndromu (TCS) a zjistit dopad tohoto syndromu na

kvalitu zivota jedinci, ktefi jim trpi.

Pro vyzkum byly stanoveny nasledujici dil¢i cile:

Ptekladova Cinnost z cizojazycnych publikaci.

Popis symptomatologie u konkrétnich osob s TCS.

Analyza nazoru jedinct s TCS na jejich situaci.

Analyza moznosti ve vzdélavani, komunikaci, kompenzac¢nich pomicek,

profesni uplatnéni apod.

Metodologie vyzkumu

Vyzkumna cast, stejné¢ jako c¢ast teoretickd, je zpracovana monografickou

procedurou. Vyzkumné Setfeni ma charakter kvalitativntho vyzkumu a

z metodologického hlediska budou pouzity tyto vyzkumné techniky:

aktivni pozorovani;
volny rozhovor;
analyza dokument;

analyza vysledkl ¢innosti.

Vyzkumny vzorek tvofi chlapec (7 let) a tfi Zeny (26-34 let). Volny rozhovor

bude probihat se vSemi informanty nebo jejich zakonnymi zastupci v jejich zvoleném

prostfedi. Tyto rozhovory budou doplnény o informace z lékatské dokumentace.

V ptipad¢ chlapce budu vyuzivat také aktivni pozorovani v matetské Skole a domacim

prostiedi, s analyzou vysledkti Cinnosti (vytvarné, pracovni ¢innosti ditcte).
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V navaznosti na vySe stanovené cile vyzkumu, byly formulovany vyzkumné
otazky:
Vyzkumna otazka ¢. 1: Jaké symptomy se vyskytuji u konkrétnich osob s Treacher
collins syndromem?
Vyzkumna otazka €. 2: Jaké kompenzacni pomiicky nejcastéji vyuzivaji?
Vyzkumna otazka €. 3: Jak se s jejich postizenim vyrovnala rodina?

Vyzkumna otazka €. 4: S jakym piistupem se lidé s TCS setkdvaji ze stran okoli?

Harmonogram zpracovani diplomové prace
Teoreticka ¢ast prace — zafi 2012 — prosinec 2012.
Provedeni vyzkumného Setfeni — prosinec 2012 — tinor 2013.

Zpracovani dat z vyzkumu — Ginor 2013 — biezen 2013.

4.2 Charakteristika vyzkumného vzorku

Pro vlastni Setieni byli vybrani Ctyfi jedinci trpici Treacher collins syndromem.
Byla snaha o to, vybrat vyzkumny vzorek tak, aby $lo o jedince rozdilnych vékovych
skupin, abych se dalo co nejlépe zaznamenat, jaké zrovna fesi zivotni otazky a jak se 1isi
jejich obtize v oblastech vzdélavani, prace a socidlnich vztahd. Prvnim jedincem je
chlapec (7 let), Zijici v péstounské roding, dal§imi jsou tfi Zeny ve véku 26, 27 a 34 let.
Vsichni jsou ob&any Ceské republiky.

Pti vybéru osob pro zpracovani vyzkumného Setfeni hrala roli zejména ochota
jedinct nebo jejich rodict spolupracovat na diplomové praci. Chlapce jsem poznala
v prubéhu vlastni pedagogické praxe v matetfské Skole specidlni a hned mé zaujal,
protoze jsem se do té doby nesetkala s osobou s podobnymi obtizemi. Pozd¢ji jsem se
seznamila s jeho péstouny a zacala se zajimat o problematiku TCS. Diky nim jsem
dostala kontakt na dalsi osobu s TCS, Zenu E (26 let), kterou jsem kontaktovala pomoci
internetovych stranek vénujicich se této problematice. Ta byla velice ochotna a
zprosttedkovala kontakt na dals$i osoby s Treacher collins syndromem. Nésledné jsem je
kontaktovala pomoci emailu a spolupraci pfislibily dalSi dvé Zeny, Z (27 let) a P (34
let). Ostatni se bohuzel sosobnich divodii odmitli podilet na vyzkumném Setfeni
diplomové prace.
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4.3 Vlastni Setieni

Vlastni Setieni je zaméfené zejména na to, jaky dopad ma Treacher collins
syndrom na kvalitu Zivota jedincii, kteti jim trpi. Vzhledem k rozdilnosti vékovych
skupin respondenti bude prvni kazuistika chlapce R (7 let) vytvofena diky analyze
dostupnych dokumentti (lékaiskych zprav a pedagogickych dokument), doplnénych o
rozhovor s p&stounkou. Dal$i jsou vypracované zejména na zékladé¢ vypravéni a

vzpominek dotazovanych osob z diivodu nedostupnosti odbornych zprav.
Chlapec R

Rok narozeni: 2005
Diagndza: Treacher collins syndrom
Symptomatologie:
- koloboma dolnich o¢nich vicek,
- atrézie zvukovodu a mikrocie,
- celkovy levostranny rozstép rtu, Celisti a patra,
- vrozeny hrtanovy stridor,
- mikrogenie (pfili§ mala dolni ¢elist), naruSené mezicelistni vztahy,

- symptomatické poruchy feci (palatolalickd artikulace, hyperrhinofonie).

Rodinna anamnéza:

Otec se narodil r. 1975 a trpi atopickym ekzémem. Matka narozena roku 1975,
jeji zdravotni stav je dobry. Chlapec ma starsi sestru narozenou r. 2002, které je takeé
atopik a mladsi sestra je zdrava. R je ze tretiho fyziologického téhotenstvi, predchozi
gravidita byla ukoncena pro syndrom polycystickych ledvin, jinak je rodina bez
genetické zatéze. K vice informacim bohuzel nebyl umoznén piistup. Nyni chlapec zije
se svou péstounkou a jejim vlastnim synem (10 let). V kontaktu je se svymi prarodi¢i a

obcas se svym biologickym otcem.

Osobni anamnéza:
Chlapec je ze tfeti gravidity, narodil se v terminu, sekci pro pfi€nou polohu

plodu. Jeho porodni vdha byla 3360 gramt a vySka 51 centimetrti. Po porodu byl
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umistén na jednotku intenzivni péce, byla zjiSténa geneticka stigmatizace, rozstép rtu,

Celisti a patra, tfiselnd kyla na levé strané.

V mésici véku byl prelozen na odd. 4A FN Motol, jedna se o stomatologickou
kliniku déti a dospélych, okruhem pacient jsou pacienti s vrozenymi a vyvojovymi
vadami, u kterych dochazi k porucham ristu celisti a obliceje. Ti jsou pak léceni
pfevazné chirurgicky nebo chirurgicko-ortodonticky. Dalsi prioritou kliniky jsou
pacienti s kraniofacialnimi malformacemi. Zde mu byla provedena tracheostomie a
dychani se vyrazné zlepSilo. Dodnes ma na tvatich viditelné zilky z nedostatku kysliku,
nastésti bylo vSe zachyceno v€as bez poSkozeni mozku.

Od narozeni byl v pé€i Détského centra, jeho sluchova ztrata je kolem 50 dB.
Témét do 3 let vé€ku byly znemoznény hlasové projevy, jelikoZ mél od druhého mésice
zavedenou kanylu. Od dnora 2007 byl v pfedpéstounské péci, trvale v péstounské péci
pak od biezna 2007. Jiz v Détském centru mél kapesni sluchadlo na kostni vedeni, ale
bohuzel nebylo prili§ pouzivano. Ostatni déti v centru sluchadlo zaujalo natolik, ze mu
ho braly. Sluchadlo tedy zacal pln¢ vyuzivat az od dvou let, kdyz se dostal do
péstounské péce.

V nové rodin€¢ se adaptoval s potizemi, podle péstounit byl nepodrobivy az
panovacny. Jeho pozici v Détském centru vnimali jako privilegovanou. Tomu pficitali,
ze vyzaduje okamzité uspokojeni, projevuje prudké emoce. Na piekazku v dosazeni cile
nékdy reagoval 1 sebeublizovanim (naraZzel hlavou o nébytek nebo podlahu).
Komunikace byla objektivné ztizena jak na piijmu, tak v moznosti aktivniho
dorozuméni. Podle pozorovani reagoval na zvuky 1 bez sluchadla, dobie registroval
nonverbalni komunikaéni signdly. Aktivni dorozuméni bylo dosud omezeno jen na
gesta. Usiloval o staly socidlni kontakt a nedokazal si hrat sam.

Napodoboval praktické ¢innosti a rad pii nich sledoval pé€stouny. Dobfe se u néj
vyvijely hygienické navyky, ale kousani a polykani bylo ztizeno deformitami ustni
dutiny, proto pil zhrnku s ndustkem. Péstouni se snazili o nastaveni mantineld
v chovani a za prvni Gspéch povazovali, Ze dokazal usnout sdm v postylce po uspavacim
ritudlu, dfive vyzadoval ptitomnost nékoho dalS§iho. Vyrazné se zlepsil také piijem
potravy a zacal sledovat kratké pohadky. Velkym vzorem byl pro chlapce star$i vlastni

syn pestound.
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V této dobé také navazali kontakt se specidlné pedagogickym centrem pro
sluchové postizené v Ivancicich, probéhla prvni navstéva v roding.

Ze zpravy o psychologickém vySetteni z roku 2007 vyplyva, ze chlapec se
chova spontanné, je velmi sociabilni, reaguje na ismév a ptijima nabidku fyzického
kontaktu (placa do nastavené dlané). Vyzaduje odezvu na svou akci a sleduje reakci.
Zertuje, imituje vyraz tvafe i pohyb rukou. Pfijima nabizené hracky, experimentuje
snimi a pifi nesnazich se obraci o pomoc. Reaguje spiSe na gesto ¢i motorickou
instrukci nez na verbalni pokyn. Na tiché melodické zvuky (hudebni hracky), ale
reaguje zklidnénim a zaposlouchanim se.

Pti zkouméani jemné motoriky funguje prstovy uchop, drobné predméty uchopi
1. a 3. prstem. Pf1 manipulaci s predméty stiidd ruce. Vazne vizuomotoricka koordinace,
ma potize pii smérovani pohybu, naptiklad pii umistovani geometrickych tvari piimo
do otvorl. M4 potize s orientaci polohy tuzky pii jejim uklizeni do kaliSku, vklada ji
horizontdlné. Dokéaze umistit kostky na sebe, ale horizontdlni utvar (vlacek)
nenapodobi.

Vizualni vnimani dospé€lo k rozliSeni zakladnich geometrickych tvart, spravné
pfitadi kostku vyfezu ptislusného tvaru. Pii praktickém umisténi ma vSak potiZze se
smérovou orientaci (natoCeni roht Ctverce). Pfi zkoumani hrubé motoriky se pohybuje
samostatné v rovném terénu, na nerovnostech jesté ¢asto pada. Pti chlizi do schodi a ze
schodii potfebuje oporu, pfisunuje nohu.

Aktivni te¢ zatim chybi, porozuméni te¢i se jevi jako znacné omezené,
jmenovany predmét nebo obrazek neukézal, s vyjimkou psa. Na slovni pokyn reaguje
jen ve zjednodusSené podobé. Pozorované i1 péstouny popsané projevy odpovidaji
v oblasti adaptivity, hrubé a jemné motoriky a socidlniho chovani vyvojové trovni
kolem 18. mésice, chlapci jsou dnes 2 roky a jeden mésic. V feci je vyvojovy deficit
vyrazngjsi.

Vzhledem k depriva¢ni vyvojové situaci chlapce do dvou let, bylo doporuceno
pii1 ptechodu do nahradni rodinné péce pocitat s postupnou adaptaci. Zavedeni jasnych
pravidel a jejich diisledné uplatnovani, zaroven je vSak tfeba velka trpélivost a klidny

pristup.

Podle vypravéni péstounky zkouseli od 3 let ucpéavat otvor po tracheostomii a

diky ucpavani se vydavat zvuky, mluvit. V roce 2008 byl na plastice tracheostomatu

46



(zaceleni) v nemocnici v misté bydlisté. Bohuzel se vyskytla chyba ze strany lékaid,
operace probéhla pouze v lokdlni anestezii. Nasledn€ mu rdna zahnisala a popraskaly
stehy. Poté ho pfevezli do FN Motol, kde byl hospitalizovan na ORL klinice. Byla
provedena plastika tracheokutdnni pistéle a pooperacné byl chlapec umistén na
anesteziologicko — resuscitacni klinice. Poté pfemistén na zdejsi pracovisté k doléceni.
Pooperacni prabéh byl klidny, hojeni rdny ptfiznivé a stehy mu byly odstranény 7.
pooperacni den. Pfi propousténi byla doporucena péce o jizvu formou masazi a
promastovanim, dale rehabilitatni pée v misté bydlisté. Operace probéhla v celkové
anestezii, pomoci laseru.

Pti kontrolnim vySetfeni bylo zjiSténo, Ze chlapec dobie prospiva a vSe dobie
snasi, hltan je klidny, bledy a jizva na krku je bleda, klidna a zhojena. Byla doporucena
toaleta nosni sliznice pomoci Vincentky, moiské vody a nutit chlapce smrkat. Takeé
konzultace plastického chirurga vzhledem k prevenci stfedousniho zanétu. Lékar také
upozornil, Ze u chlapce pretrvava drobné rozsklebeni v oblasti patra, kterym prochazi

potrava nasaln¢.

V rodin¢ se prudce zacala rozvijet 1 hra. Podnécuje ho star$i bratr, kterého
pfijima jako vzor. Rozvijela se u n¢j 1 fantazijni hra, libil se mu Spiderman a Superman,
za které se prestrojoval. Dokonce si sam vymyslel kostymy z ¢asti obleceni celé rodiny.
Nékdy imituje 1 dalsi hrdiny z televize, naptiklad Vecernicky. Navstévoval vytvarny
krouzek, snazil se hrat na flétnicku. HGf drzel rovnovahu a dochazel na rehabilitaéni
cviCeni z diivodu prevence rozvoje skolidzy.

Od 4 let véku ziskal nova sluchadla na kostni vedeni, kterd se upeviuji ditéti
pomoci hlavové celenky (softband) se specidlnim tchytem. Chirurgické ukotveni do
kosti prostfednictvim titanového implantatu piimo do kosti mastoideu se indikuje podle

anatomickych podminek az od 10 let véku ditéte.

R navstévoval od roku 2008 specialni tfidu matetské Skoly, kterda méla velmi
nizky pocet déti ve tiid¢é. Jeji dominantou bylo logopedické postizeni a zdravotni
postizeni, kterd vyzaduji individualni pfistup a nizky pocet déti, napiiklad cysticka
fibr6za, poruchy imunity, poruchy socialni adaptace. Ve tiid¢ je pracovnice, kterd ma
predpoklady 1 v oblasti zdravotnictvi. Ttida vyuziva alternativnich programi, jako jsou
trampoterapie, alternativni herni terapie, keramiky, hudebniho krouzku a anglictiny.
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Dobte se adaptoval, od pocatku byl kooperativni a pfiméfené spontanni. M¢l zvySenou
potiebu pfimého kontaktu s pani ucitelkou. Chtél se vzdy mezi détmi prosadit a nikdy
netrpél nepfiméfenymi zabranami. Matetska Skola dale poskytuje péci détem zdravym a
détem se zrakovym, mentalnim, télesnym, sluchovym a feCovym postizenim, détem
svice vadami a détem sporuchami autistického spektra. Je zde zajiSténa wzka
spoluprace mateiské Skoly se specidlné pedagogickym centrem.

Matetska skola zajiSt'uje osvojeni specifickych dovednosti v arovni odpovidajici
individualnim potfebam a moznostem ditéte, dodrzuje sluchovou hygienu, je zajiSténa
pritomnost asistenta pedagoga, pro dit¢ vytvaii klidné a podnétné prostiedi, zajistuje
kvalitni pravidelnou logopedickou péci a vyuzivd vhodné technické a didaktické

kompenzacni pomiticky.

Z lékatské zpravy z kliniky ORL a chirurgie hlavy a krku, Fakultni nemocnice u
sv. Anny v Brn€ z roku 2009 lze vycist, Ze chlapec hovoii ve vétich do 4 slov,
slovosled je spravny, ale nesklofiuje vSechna slova spravné. Na logopedii dochazi ve
své mateiské¢ Skole. Dle operatérky nebude ziejmé¢ mozno v blizké dob& uzaviit
oronasalni komunikaci v tvrdém patfe. Samohlaskova te¢, fluence feci je dobra, slovni
zasoba je odhadovana v fadu 100-200 slov a srozumitelnost je obtizna. Tvrdé patro je
vysoké a zjizvené, mekké patro mozno posoudit jen orientacné pro Spatnou spolupraci,
je kratké, zjizvené, svalstvo vyvinuté, bez fistuly. Pohyblivost mékkého patra je
sniZzend, pii fonaci je patro hybné jen castené, velofaryngedlni uzavér neni. Uvula
velmi kratkd, bez spoluucasti laterdlnich stén a zadni stény na fonaci. Davivy reflex je
normaln¢ vybavitelny. Pohyblivost hornitho rtu je po operaci rozStépu snizena,
pohyblivost jazyka také. NaruSeny jsou také mezicelistni vztahy, doporucena navstéva
stomatologa. Lékat dale doporucuje pokracovat v logopedické intervenci, zaméfit se na

zvétSeni slovni zasoby a funkcei velofaryngeédlniho uzavéru.

V roce 2010 probehlo psychologické vySetfeni bez pritomnosti péstounti. R
zvladal situaci bez potizi, se samoziejmosti. Navazuje kontakt iniciativné, neni
uzkostny, ale détsky spontanni, aktivni. Jeho socidlni ptistup je v této dob€ zatim slabsi,
nerespektuje vé€ku piimereny socialni odstup, tyka. Spolupracuje, ale jeho sousttedéni je
zatim nerovnomeérné. Je prevazné orientovany ke hie a u spontanné zajimavych aktivit

pozornost zaméti a udrzi, zejména piti praci s ndzornym materidlem (obrazky, kostky).
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Nedokaze pozornost plynule ptenaSet, napiiklad pii konfrontaci postupu, kdyZz ma
skladat podle piedlohy. Na dotazy se hlie soustfed’uje, pti feSeni verbalnich tkola je
jeho pozornost labilnéjsi a motivovanost slabsi. Pokud ma plnit verbalni intelektualni
naroky, nedokéze vynalozit viili a chce ¢innost ukonc¢it. Zvladnuti standardnich zkousek
vyspelosti rozumovych predpokladi je zatim znacné nerovnomérné, odrazi komplikace
ve vyvoji fe¢i. Dil¢i vykony kolisaji od priméru po vyrazny podprimér. Vyjadifovani a
slovni mysleni neodpovida vékovému primeéru, ale v ramci individualniho vyvoje jsou
v oblasti porozuméni feci a jeji produkce vyrazné pokroky.

Slovni zdsoba postauje bézné komunikaci, ale je chud$i. Vyjadiovani je
jednodussi a méné obratné. Chybé&jici vyraz nahradi neologismem (napft. protiklady
obuta x bosa = botava x nahatd). Vyskytuji se dysgramatismy, nesoulad pada a rodu.
Vyslovnost je vicetetnd dyslalicka (boéni sykavky, hlaska R a mékdeni). Vazne vyvoj
slovné-pojmového mysleni. Slaba je 1 obecna informovanost.

Vyvoj zrakového vnimani umoziuje uz dobrou diferenciaci tvart. Daii se
syntéza konkrétnich obrazkl z Casti, slabsi je pfesnd prostorova orientace pii konstrukei
abstraktnéjSich obrazcli podle modelu. Uz pomérné piesné¢ analyzuje tvary tiskacich
pismen, napodobi je v€etné znamének. S tuzkou zachazi pon€kud kiecovité a obsahova
uroven kresby odpovida véku chlapce.

Ptes deprivacéni situaci v raném vyvoji je vyvoj osobnosti relativné ptiznivy. R je
sociabilni, aktivni v navazovani kontaktu, v ustdlenych podminkach dobfe vychovné
ovlivnitelny. Z hlediska zvladnuti Skolnich naroka je ale nezraly v oblasti motivace,
vule a koncentrace pozornosti. Psycholozka doporucuje v souladu s piedstavou
péstountt odlozeni nastupu do Skoly o rok a dalSi dochazku do mateiské Skoly, kde bude

pokracovat vedeni podle IVP.

Od roku 2011 zacal R navstévovat oddé€leni klinické logopedie FN u sv. Anny
v Brné€. Z orienta¢niho vySetieni artikulace vyplyva, ze chlapcova te€ je palatolalickd a
dyslalicka (sykavky obou fad a vibranty), je naruSena hybnost rtli a jazyka. Pfi vySetieni
rezonance byla provedena A-I zkouska s pozitivnim vysledkem, Czermakova zkouska
pfi oralnich hlaskach unik, zkouSka nafouknuti tvafi probéhla bez uniku vzduchu.
Vysetieni rezonance zna¢i hyperrhinofonii. U chlapce je lehce pfitomny nosni Unik,

Celistni thel je v normé, koverbalni chovani neni narusené a srozumitelnost feci je
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spolecensky inosnd. Doporucend byla pod vedenim logopeda podpora orality, cviky

motoriky mluvidel, foukani s fonaci a Gprava artikulace.

Kontrolni psychologické vySetieni bylo provedeno v roce 2012 u psycholozky
specidln¢ pedagogického centra. R je v této dob€ socialn€ obratny a otevieny. Navazuje
kontakty iniciativné a pfijima nové zazitky se samoziejmosti. Stale si neni védom
piiméteného socidlniho odstupu a vSem tyka. Socidlni zralost a porozuméni jesté uplné
neodpovidaji v€ku. Spolupracuje, v poslednim roce zietelné pokrocil v akceptovani
fizené Cinnosti a celkové intelektudlni motivovanosti, jeho soustfedéni zlstava stale
nerovnomerné.

Vykony ve standardnich intelektovych zkouSkach zistavaji nerovnomérné,
struktura silnéjSich a slabsich stranek neni Skolsky pfili§ pfizniva, z porovnani vysledkl
tii Setfeni je patrny mirny pozitivni vyvojovy trend. Néazorova sloZka inteligence se
rozviji ptimefené véku, verbalni zistava podprimérna.

Vyjadiovani a slovni mysSleni chlapce neodpovidd véku, ale vramci
individualniho vyvoje jsou v oblasti porozuméni feci a jeji produkce vyrazné pokroky.
Slovni zasoba je chud$i, vazne vybavnost slov. Stale pfetrvava chybny slovosled a
dysgramatismy. Vyslovnost jesté neni upravena. Vyvoj slovné-pojmového mysleni
zaostava.

Vyvoj zrakového vnimani jiz umoziiuje dobrou diferenciaci tvar, ma postieh
pro vizualni detail. Chape logicky sled déjovych obrazkl. Slabsi zlistava prostorova
orientace pii konstrukci abstraktngjSich obrazcli podle modelu. Chlapec byl vySetfovan
opakovang, tentokrat ve véku 6 let a 9 mésict. V roce odkladu pokrocil vyvoj pracovné-
volnich pfedpokladi pro zvladnuti Skolnich narokl. Psycholozka doporucila do zari
2012 ptijeti do specidlni tfidy béZzné zdkladni Skoly, kde by byl veden podle
individualniho planu se zaméfenim na podporu feCového vyvoje a akceptaci sluchové

vady.

Na klinice ORL a chirurgie hlavy a krku, FN u sv. Anny v Brné&, byla chlapci
v roce 2012 provedena videonasopharyngoskopie. Po lokdlni anestezii byla provedena
pravou stranou endoskopie, cozZ je vySetfovaci metoda télnich dutin pomoci ohebného
vlakna vedouci svétlo a videotechniky. Priduchy jsou siln¢ zuzené, leva strana uzsi.
Nosni sliznice byla pfi vySetfeni klidna, zahlenénd, prinik do nosohltanu. Chlapec byl

50



neklidny, proto bylo nutno vySetieni zkratit. M&kké patro kratké, pti fonaci nehybné,
v omezeném c¢ase bylo mozno provétit pii samohlaskadch a souhldskach. Patro bylo
prakticky nehybné, stale se vyskytuje vyraznd mezera mezi patrem a zadni sténou.
Polykani vedlo pouze k ¢astecné kontrakci patra, kdy 1 béhem polykani ptetrvava 75%
mezery vici zadni sténé v klidovém stavu. Pfi podrazdéni patra pfes mezopharynx byla
vyvolana shodna ¢aste¢na kontrakce patra pii davivém reflexu, ktery mél velmi vysoky
prah.

V obdobi, kdy bylo vySetteni provadéno, nebylo patro pii fonaci schopno aktivni
hybnosti, proto by prodlouZeni patra nepfineslo efekt. Lékat doporucil se
konzervativnimi cviky hybnost zlepSit, pokud se to povede, pak muize nasledovat

reoperace patra.

V letosnim roce 2013 se pldnovala operace na zaceleni piStéle v patie, dnes je
perforace asi 2 mm. Na logopedii v soucasné¢ dob& nechodi a zatim si cvici fe€¢ sam
doma s pomoci péstounky. Snazi si najit klinického logopeda v misté bydlisté. Pti
kontrole na oddéleni plastické a estetické chirurgie 1¢kat zjistil, Ze chlapci pfi piti Caje
neunikaji tekutiny nosem, proto neni uzavér perforace nutny. Z planované operace tedy
seslo.

JiZz rok dochézi k chlapci pani, ktera provadi orofacialni masaze, ty probihaji
kazdy tyden a hybnost mluvidel se vyrazné zlepSila. V soucasné dobé dochdzi ke
stomatologovi kvtili problémiim se zuby ¢islo Sest. Jsou celé zbrousené kviili Spatnému
postaveni Celisti. Byvaji problémy se sluchadlem, ¢asto se musi posilat na opravu do
Prahy a rychle se vybiji baterie.

Nyni navstévuje R prvni tfidu bézné zakladni Skoly. Jedna se o ttidu specialni se
snizenym poctem déti, jedendct déti. Tridu navsStévuje napiiklad divka s autismem nebo
chlapec s poruchou chovani. V tnoru probéhl u nich ve Skole karneval a R Sel
v prestrojeni za jednoho ze svym oblibenych hrdinti, za Batmana. Zakladni §kolu rodina
vybrala na zdklad¢ doporuceni jinych péstounti. Chvalili si nejen ptistup Skoly, ale 1
ochotu a profesionalitu tfidni pani ucitelky.

Chlapec je tézky alergik, ma alergii zejména na potraviny. Dosud zjiSténé
potraviny vyvolavajici alergii jsou mléko, potraviny obsahujici lepek, datle, vejce,
ofechy, jablka, ryby sladkovodni 1 moiské (zZralok je v potfadku), vceli med (rodina
pouziva med bezovy, doma vafeny), sdja a vyrobky z ni, ovoce (krom¢ melounu a
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tfesni), celer, E621, citrusy, sezam, hroznové vino. Rodina musi byt pti zkouSeni kazdé
potraviny velmi opatrnd. VSechno jidlo pfipravuje chlapci nahradni matka doma, R jej
potom do Skoly dondSi v krabi¢kach, které mu v dobé obéda pani ucitelka nebo
vychovatelka ohfivd v mikrovince. Domaci jidlo pak konzumuje s ostatnimi détmi

v jideln€, aby s nimi travil veskery Cas a nebyl vyclenény ze skupiny.

Z pozorovani je ziejmé, ze R je od malicka velmi Sikovny, rad a moc p&kné
kresli, u tvotfivych ukold, které se odviji od jeho vlastni fantazie, vydrzi dlouho. Se
vSemi détmi vjeho okoli vychazel vzdy dobfe, pokud ho nikdo vyloZené
nevyprovokoval. Pokud na néj nékteré s déti zautocilo nebo mu néjak Skodilo, nikdy si
nic nenecha libit. Dal$i oblibenou Cinnosti v mateiské Skole byl zpév. Ve tiidé méeli
maly mikrofon a on byl prvni, kdo do né¢j chtél jit zpivat.

Jeho zéliba v kresleni byla velmi zifejma. Po tfidnim vyleté na kofisky ran¢. mély
déti za ukol nakreslit, jak jezdi na koni. R odmitl kreslit koné a nakreslil autobus.
Zdavodnil to tim, Ze kon€ neumi a obrazek chce mit krasny. Jiz od malicka pti kresbé
vlastni postavy, zdlraznuje na obrazku sva viditelna sluchadla (viz ptiloha €. 3). Tim se
identifikuje se svym postizenim.

Rad a hodn¢ komunikuje, dobie sndsi i komunikaci s cizimi lidmi. Doma
piehrava rodin€ riizné scénky. Bud’ vymyslené, nebo z oblibenych filmii. Ve Skole ma
zatim samé jedniCky. R je Upln€ obycejny kluk, se stejnymi zajmy a sny jako jeho

vrstevnici, a 1 pies svlij handicap je stale dobie naladény.

Zena Z
Kazuistika je vytvofena pouze na zdklad€ vypravéni a vzpominek samotné Z,
ziskané pomoci rozhovori. Zahrnuje ptedevsim jeji osobni zkuSenosti, ndzory a vize do

budoucnosti.

Rok narozeni: 1986
Diagndza: Treacher collins syndrom
Symptomatologie:
- atrézie zvukovodu a mikrocie,
- hypoplazie licnich kosti,
- gotické patro,
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- naruSené mezicelistni vztahy,

- symptomatické poruchy feci pii sluchovém postiZeni, lateralni sigmatismus.

Rodinna anamnéza:

Matka se narodila roku 1953, jeji zdravotni stav je dobry. U otce, narozen¢ho
vroce 1948, se castecné projevil Treacher collins syndrom, ktery je patrny predevSim
v tvaru o¢i. Z ma star§iho bratra, ktery se narodil roku 1975 a také trpi Treacher collins
syndromem, opét je viditelny pouze ve tvaru o¢i. Otec, ani bratr nemaji problémy se
sluchem. Kromé Z a jejiho bratra, méli rodice jesté jednu dceru, ktera se narodila v roce
1977 a zemftela na zapal plic v roce 1978. Syndrom se u ni neprojevil.

Matka je nejmladsi z péti déti, je vyuéena v oboru Spojovy manipulant. Cast
svého zivota pracovala na posté a poté v textilni tovarné. Je sectéld, Sikovnd, zajima se o
spoustu véci a 1 pres jeji vysSi v€k se naucila pracovat spocitacem. Nyni je jiz
v diichodu. Otec je nejstarsi ze tfi déti, vystudoval stfedni Skolu v oboru Zubni laborant.
Této profesi se vénoval pouze kratce, poté pracoval jako tidi¢ sanitky. Nyni je také
v diichodu. Ma rad stereotyp a nesnasi technické vymoZzenosti.

Bratr vystudoval stfedni primyslovou Skolu a pracoval v n€kolika oblastech.
Naptiklad jako skladnik, dispecer, podnikatel nebo jako fidi¢ MKD. Je rozvedeny a ma
jednoho syna, ktery je z hlediska genetiky zdravy. Sourozenci maji spolu velmi dobry
vztah.

V rodinég se po né€kolik generaci vyskytuji migrénové stavy. Z na migrény netrpi.
Jeji babicka méla bratra se sluchovym postizenim. U nikoho v rodiné se nevyskytuji

zadné vady feci.

Osobni anamnéza:

Z lékai'ské dokumentace Zena zjistila, Ze se narodila z devatého téhotenstvi. Sest
téhotenstvi bylo ukonceno, ale nikdy se neptala rodici jak, ani se to nikde nedocetla.
Téehotenstvi bylo jiZ od pocatku rizikové a né€kolik poslednich mésicii stravila jeji matka
v porodnici. Z se narodila tyden po planovaném terminu, porod byl zdmérné vyvolany.
Ptfesnou vahu a miry neznd, ale vi, ze byla v norm&. O Treacher collins syndromu byla
rodina pfedem informovéna, takze byli ptfipraveni na to, ze se jim muze narodit dité
s postizenim (vzhledem v k dédi¢nosti se vyskytuje v 50%). Rodice méli dostatek
informaci, takze védéli, jak nastalou situaci fesit.
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V prvnim roce véku dostala své prvni kapesni sluchadlo a poctivé trénovala fec
a vyslovnost doma s matkou. Navstévovala také logopedické poradny, ale byla velmi
vnimavé dité¢ a ve 2 letech a 6 mésicich uméla mluvit bez problémdi, takze nikam
nemusela pravidelné¢ dochdzet. Dojizd€la jiz jen na kontroly, které ustaly pied
zahidjenim povinné Skolni dochazky. Do soucasnosti ma problémy s vyslovnosti
sykavek, zejména kvili Spatnému postaveni cCelisti a mirnému piedkusu, lateralni
sigmatismus. Zuby na sebe spravné nedoléhaji. Vyslovuje sykavky pies stolicky, jsou
obcas htife slysSet. Zvlast, kdyz se v tistech nahromadi vice slin, tak nejsou vyrazné.

V détském veéku trpéla Z na opakované anginy, méla je vétSinou dvakrat za rok a
provazely je vysoké horecky. Ve tiech letech utrpéla otfes mozku pii padu na schody,

tento pad nemél Zadné nasledky.

Zena prodélala nékolik plastickych operaci, ale viechny pouze v oblasti usi.
V obli¢eji nemd ani jednu. Na prvni operaci byla ve svych ¢tyfech letech, jednalo se o
poposazeni jednoho ucha vyse, aby byly obé usi ve stejné roving€. Tato operace probehla
na Klinice plastické chirurgie Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady v Praze.

V obdobi puberty potom probéhly dve operace, které se tykaly plastické upravy
levého ucha. Prvni faze spocivala ve vyjmuti ¢asti chrupavky ze zebra a ndsledném
implantovani pod kiizi, na misto budouciho u$niho boltce. Tuto operaci podstoupila
vroce 2003. V dalsi fazi nasledovala prava a vytvarovani chrupavky, aby mél usni
boltec ten spravny tvar. Tato uprava probéhla v listopadu 2004. V té dobé méla Z pied
maturitou a jiz tfeti den po operaci se zacala v nemocnici ucit. Nyni ma levé ucho
vytvarované, ale sama s nim neni plné€ spokojena.

Na podzim roku 2010 se Z doc¢kala operace pro implantovani sluchadla BAHA.
Pti této operaci ji lékafi navrtali do kosti za ucho titanovy Sroub. Nésledné se ¢ekalo
nekolik mésicl, az Sroub sroste skosti a rana se zcela zhoji. BohuZel nastaly
komplikace. Sroub se za¢al hybat a po nékolika mésicich bolestivého nasazovani
sluchadla se Sroub upln¢ uvolnil. Nasledovala tedy reoperace, ale po uvolnéni Sroubu se
muselo opét ¢ekat nékolik mésicil, az jizva po Sroubu opét zhoji. Poté se ptiblizné do
stejného mista navrtal Sroub novy. Tato reoperace prob€hla v obdobi pied vano¢nimi
svatky roku 2011. Tentokrat byla operace uspésna a télo novy Sroub piijalo. Od té doby
nosi Zena praktické malé naslouchadlo BAHA. Do té doby nosila kapesni sluchadlo
WIDEX (viz ptiloha €. 4).
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Se sluchadlem WIDEX nebyla spokojend, bylo velmi nepraktické. Skladalo se
z pruziny na hlavu, kde byl umistény kostni vibrator, k vibratoru byla pfipojena Sntirka,
ktery vedla k mikrofonu. Mikrofon nosila umistény na hrudi a pfipevnény k podprsence.
V détstvi ji matka uSila podprsenku, na zptisob dnesnich sportovnich podprsenek. Na tu
Ji nasila kapsicku, kam si mikrofon ukladala. Sluchadlo bylo velké, davala se do n¢j
tuzkova baterie, takze pii sportu velmi nepohodIné. Na druhou stranu mélo velkou
odolnost, pry do néj nekolikrat uhodila, spadla do vody a sluchadlo bylo v potadku.

Po prvni implantaci BAHA sluchadla navstivila Kliniku ORL FN Motol, kde
probéhla kontrola. Nastaveni sluchadla ji vyhovovalo, ale stéZovala si na bolest pii
pfipojovani sluchadla. Dle slovniho audiogramu byla sluchova ztrita 70dB, coz
odpovida sttedné tézké oboustranné sluchové vade.

Zena ma naplanovanou plastiku pravého ucha, ale podle jejich slov se ji na
operaci nechce, vzhledem ke Spatnému snaSeni narkdzy. Pry si rad€ji nechad nartst

dlouhé¢ vlasy, aby usi nebyly vidét.

Uz v détstvi byla Z velmi chytra a vanimava. Ve Ctyfech letech se pry naucila Cist
a v peti psat. Velkou zasluhu na jejich uspéSich méla matka, kterd se ji vénovala od rana
do vecera. Navstévovala béZné materské Skoly, celkem dve, kvili st¢hovani celé
rodiny do jiného meésta. Poté nastoupila na béZnou zdkladni Skolu, kde pattila
k premiantim ttidy, vSech devét tfid ukoncila s vyznamendnim.

Po ukonceni povinné Skolni dochazky navstévovala Manazerskou akademii,
obor Vetejnospravni ¢innost. Tam méla opét vyborné vysledky a stiedni skolu ukoncila
maturitni zkouskou, opét s vyznamenéanim.

Z si vybrala tti vysoké Skoly, které by rada studovala. Byla to Pravnicka fakulta
v Praze, obor Zurnalistika na univerzité v Plzni a stejny obor na univerzité v Olomouci.
Bohuzel se nedostala ani na jednu vysokou Skolu, takze se rozhodla studovat jeden rok
na Jazykové skole, konkrétné némecky jazyk. Po roce studia na jazykové Skole si opét
podala ptihlasky na vysoké Skoly, ale tentokrat na jiné obory. Ptijimaci zkousky dé¢lala
na obor Utitelstvi némeckého a Geského jazyka v Ceskych Budg&jovicich, obor
Ucitelstvi némeckého a Ceského jazyka na Pedagogické fakulté¢ Masarykovy univerzity
v Brn€ a obor Némecky jazyk na Filozofické fakult¢ MU. Tentokrat se dostala na
vSechny Skoly, ale vybrala si studium na Filozofické fakulté. Tuto Skolu absolvovala
v roce 2010 s titulem bakalat, a v roce 2012 ji byl udé€len titul magistr.
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Par dni pfed nastupem na vysokou skolu Z onemocnéla, méla tézky zanét
zaludku. Nemohla jist a jen lezela. Tehdy zacala mit prvni deprese, které se neustéle
prohlubovaly. Byly spojené hlavné s tim, ze nemtiZe jist, 1 kdyZ je uz ted’ ptiliS hubena.
Podle jejich slov si fikala, Ze je moc hubend, oskliva a Ze tento Zivot nestoji za nic. Na
vysokou Skolu nastoupila, ale prvni méesice pry byly strasné. Neustale méla navaly place
a uzkosti. Rozhodla se, Ze se musi zacit 1é¢it. Navstivila odbornou pomoc, kde ji
nasadili antidepresiva, a dochazela na terapie. Z nejhorSich stavii se dostala asi az po
roce a prvni rok na vysoké Skole pro ni byl strasny. Jeji zdravotni stav se postupné
zlepSoval, ale uplna uleva nastala asi az po tiech letech.

Dnes bere Z jesté néjaké 1€ky, ale jen minimalni davky. Na terapie nechodi jiz
delsi dobu. Nejvice ji vtomto obdobi pomohli pfatelé a rodina, drzeli ji nad vodou.

Nyni uz se se vSemi nepiijemnostmi dokdze vyrovnavat snaze.

Co se tyCe vztahu, tak zde byly vzdy urcité bariéry. Ne vSichni v jejim okoli
veédeli, jaky ma problém. Na zakladni Skole védé€li vSichni spoluzaci, Ze nosi sluchadlo.
Na stiedni Skole se o svém problému zminila jen pfed svymi nejbliz§imi kamarady a na
vysoké Skole uz se stykala jen s par vybranymi. Moc kamarada pry nikdy neméla. Na
zakladni Skole méla nejlepsi kamaradku a ptatelstvi jim vydrzelo dodnes, 1 kdyZ to neni
tak pevné pratelstvi jako dfive. Kazda vyznava trochu jiny styl Zivota a ma jiné zajmy.
Kdyz byla Z jesté¢ malé dévce, tak se kamaradila s par dévcaty, ktera jezdila k nim na
vesnici z Prahy. Po Case zjistila, Ze jsou faleSné a bavi se s ni naptiklad jen kvili tomu,
ze méla spoustu péknych hracek. Dokonce ji rozbijela véci a d€lala ji riizné naschvaly.
Jednou tato dévcata vzala mobilni telefon jejimu bratrovi, a svedla to na Z. Jedné z
divek Z nechténé §lapla na ruku, kde méla prsten, ktery se ji ohnul, a ona po ni chtéla
nahradu pét set korun. Jejich psychicky teror zaSel tak daleko, ze Z méla penize uz
piipravené. V té dob¢ nastésti zakrocCili rodice, jeji otec prsten narovnal a divce vratil.
Kdyz se po této udalosti s divkami nechtéla stykat, tak ji zaCaly pronasledovat a
Sikanovat. NejspiSe nakonec opét zakroCili jeji rodie, ale presny priabeh si
Z nepamatuje.

Dalsi Sikanu zaZila na zakladni $kole. Slo o $ikanu ze strany jednoho stariho
spoluzaka, nejen slovni, ale 1 fyzickou. Pfiviral ji do dveti, sraZel k zemi a podobné. Byl

to problémovy zak, ktery je dnes drogove zavisly. Tenkrat dostal za Sikanu podminecné
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vylouc€eni ze Skoly. Druhy spoluZzdk Z napadal slovnimi urdzkami, se kterymi se jesté
n¢jak vyrovnala. Tento chlapec nedodélal ani zakladni Skolu.

Na stfedni Skole bydlela na internaté spolecné se studenty ucebnich obort. Tam
se setkala s posmésky, ale nastésti bez fyzického napadani.

Posmésky a slovni atoky Zenu provazi cely zivot, snazi se s tim vyrovnat, ale
vzdy to bude neptijemné. Mysli si, Ze urCité mély vliv na jeji povahu a sebevédomi,
které neni ptili§ velkeé.

Vztah s muzem zadny neméla, ani s zadnym nikdy nechodila. Nyni ma dobrého
kamarada, se kterym maji hodné¢ spole¢né¢ho. BohuZel si ona sama mysli, ze pro n¢j neni
dostate¢né fyzicky ptitazliva, aby ho zaujala jako Zena. Podle Z zlstane jejich vztah
pouze pratelsky.

Plastickou operaci do budoucna neplanuje, zddnou nepotitebuje ze zdravotnich
divodl a nepfemysli ani o zddném estetickém zakroku. Z jejiho okoli ji nikdy do Zadné
plastické operace nikdy nenutil, ani ji nenavrhoval zménu vizéze. Lidi, ktefi maji
nevhodné poznamky k jejimu vzhledu, neposloucha, protoze by se méli zamyslet
pfedevsim sami nad sebou, nez za¢nou hodnotit ostatni kolem sebe.

Z je rozhodnutd, Ze na svét neprivede dité, které by trpélo Treacher collinsovym
syndromem, takze by se pfiklanéla spiSe k umélému oplodnéni nebo k adopci. Dodava,
ze tuto otazku bude fesit, aZ bude mit Zivotniho partnera, se kterym by rodinu chtéla
mit. Zatim je jejim prvotnim cilem najit si dobrou praci, ktera by ji a poftidit si alesponl

dvé kocky.

Z vzdy bavily brigddy v domovech seniort a v posledni dob¢ zjistuje, ze to bude
asi cesta, kterou by se méla vydat ve své profesni kariéire. U pohovoril na jiné pozice
zatim neméla moc Stésti. Nevi, jestli to ma piisuzovat svému vzhledu nebo
schopnostem, ale nejspiSe to jde ruku v ruce.

V soucasné dobé¢ si Z dodélava kurz pracovnika v socialnich sluzbach a rada by
se vénovala praci s lidmi, ktefi oceni jeji povahu, vstticnost a ochotu, nez jeji vzhled. Ze
zkuSenosti vi, Ze 1idé v domovech seniorti nefesi to, jak vypada, ale je pro n¢ dilezité,
ze je n¢kdo, kdo si s nimi popovida a kdo jim pomize. V bfeznu byla na pohovoru
v Praze. Pohovor byl do centra socialnich sluzeb pro osoby s postizenim. Na pohovoru
se citila pfijemné a mysli si, Ze ho zvladla dobfe. BohuZzel asi nebude mit velké Sance
vzhledem k tomu, Ze jde o praci v hlavnim mést¢ a na poloviéni Gvazek. Také ji
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upozornili, Ze vzhledem k jeji hubené postavé bude mit ziejm¢ problém s invalidnimi
voziky nebo pfendsenim nepohyblivych klientt.

Co se tyCe prace v socialni oblasti, tak by urcité nechtéla pracovat s lidmi bez
domova, problémovou mladezi nebo v azylovém domé pro matky s détmi.

Nyni dochazi do Brnénského centra ¢eského znakového jazyka Trojrozmér na
kurzy ceského znakového jazyka. V minulosti se totiz chtéla vénovat tlumoceni. Je
v Sestém modulu a zrovna trénuji tlumoceni, ale jen okrajov€é. Ze snu stat se
tlumoc¢nikem cCeského znakového jazyka jiz seSlo. Zjistila, Ze je to velmi narocné,
hlavné na dobu uceni. Potad ji to laka, ale bohuzel nemd prostfedky na to, aby se tomu

mohla vénovat vice. Kurzy pro tlumoc¢niky jsou financné naro¢né a jsou pouze v Praze.

Zena E
Kazuistika je vytvofena na zdklad¢ vypravéni a vzpominek samotné E, ziskané
pomoci rozhovorl, doplnéné z Iékarskych zprav Soukromé kliniky Logo. Zahrnuje

ptedevsim jeji osobni zkuSenosti, nazory a vize do budoucnosti.

Rok narozeni: 1987
Diagndza: Treacher collins syndrom
Symptomatologie:
- antimongoloidni postaveni oci,
- mikrocie, netiplna atrézie zvukovodu,
- hypoplazie licnich kosti,
- naruSené mezicelistni vztahy,
- rozStép patra,

- symptomatické poruchy feci pii sluchovém postizeni, hypernazalita.

Rodinna anamnéza:

Otec se narodil roku 1959 v Rumunsku, poté se odstéhoval s rodinou do Ceské
republiky, kde proZzil své détstvi az do dospélosti. Je vyucenym zednikem a zednickou
praci vykondva dodnes. V jeho rodin€ se nevyskytuje zadné geneticky podminéné
postizeni. Jeho matka a bratr zemfeli na rakovinu tlustého stieva.

Matka se narodila roku 1961, pochazi taktéZz zrodiny s dobrym zdravotnim

stavem. Léc¢i se s onemocnénim §titné zlazy a trpi migrénami, zfejme po svém otci.
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E ma dv¢ sestry. Starsi sestra narozena roku 1983 vystudovala OA ve Znojm¢ a
nyni je samoZzivitelka na matefské dovolené. LéCi se s onemocnénim §titné Zlazy. Jeji
dcera je zdravé, zivé a chytré dité. Mladsi sestra (1988) vystudovala také OA, poté
ziskala titul DiS. Nyni pracuje pro e-shopy a studuje dalkové na Pedagogické fakulté

UP v Olomouci. Sestra trpi riznymi alergiemi na potraviny, prach, pyl a roztoce.

Osobni anamnéza:

Zena se narodila v terminu a bez komplikaci, porodni vaha byla kolem 3000 g.
Do porodu nebylo jasné, ze by bylo néco v nepotfaddku. Po porodu sami Iékai1 neumeli
piesné¢ stanovit diagnézu. Nakonec ji byl diagnostikovan Treacher collins syndrom.
Dodnes nema tuto diagndézu geneticky potvrzenou a nechd se pry vySetfit, az bude fesit
planované téhotenstvi. Jeji vyhlidky dle tehdejSich 1€kait nebyly dobré, byli si jisti, ze
se nedozije vice neZ 2 let, proto byla neformalné pokiténa par mésicti po narozeni.
Oficidln€ byla pak pokiténa spolu se sestrou ve 2 letech.

Od narozeni do 4 let véku vyristala v kojeneckém tstavu ve Znojmé (dnes
Détské centrum Znojmo). Na vikendy pravidelné jezdila k rodicim za sestrami, ale
Castéji k prarodicim z mat€iny strany. Béhem téchto let podstoupila nékolik operaci
roz8té€pu patra v Brn€ a né€kolik operaci v Praze ve FN Motol. Od 3 let méla E jit do
détského domova nebo k adopci. V Détském centru pry skoncila kviili rozporuplnym
nazorim rodi¢ii ohledné péce o ni. Par dni, neZ méla jit Zena k adopci, si ji osvojili
prarodice, se kterymi zije dodnes a je jim za tento krok velmi vdé¢na.

Diky rozstépu mékkého patra méla problém s piijimanim potravy i pfes vice
operatnich zakrokli. Mluvit se postupné naucila diky trpélivosti prarodicli a pani
logopedky. Byla pry velmi aktivni dité, rada se pfedvadéla, recitovala basnicky a

zpivala.

Po narozeni podstoupila jako prvni operaci rozstépu patra. Tenkrat se operovalo
asi ve 2. - 3. mésici. Operaci rozstépu patra podstoupila v raném détstvi jeSté asi 2krat.
Pretrvavaly problémy s pfijimanim potravy, jidlo ji vytékalo zpusy a nosu. Po
celkovém zaceleni patra pry byla velmi nenasytna.

Logopedickou péci zahajila v ptedSkolnim véku a pokracovala 1 ve Skolnim véku
u klinické logopedky. Diky ni pfekonala vSechny bariéry a mohla chodit do matetské
Skoly a nésledné do zékladni Skoly. Mensi problémy s vyslovnosti stale ptetrvavaji,
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protoze jeji m&kke patro je kratsi a témét nepohyblivé. Na stiedni Skole podstoupila sice
jesté dve dalsi operace patra pod vedenim MUDr. Vokurkové a logopedickou péci pod
vedenim PaedDr. Baslika, ale vysledek nebyl pfili§ zavratny. Dnes procvicuje sama
mimiku a jazykova cviCeni. V roce 2006 ji byl doporucen reedukacni pobyt na
Soukromé klinice Logo s pravidelnou terapii a sledovanim logopedickym, foniatrickym
a psychologickym.

V ptedskolnim véku podstoupila operaci v oblasti o¢i ve FN Motol v Praze, u
Doc. Kozdka, ktery ji odebral z lebky kostni §tépy a vpasoval je v oblasti pod o¢ima.
Tato operace se opakovala jesté¢ dvakrat, ale kost se vstiebala. V té dobé nebyly jiné
moznosti v oblasti oblicejovych implantati. Naposledy tuto operaci podstoupila asi v 7
letech a do FN Motol se vratila az ve svych devatenacti letech.

Od svych deseti let byla nejc¢astéji v nemocnici u sv. Anny v Brn¢ na détském
oddéleni KRPECH v Kralové poli. Zde podstoupila Ctytikrat plastiku usi a plastiku nosu
u MUDr. Herzana. Bylo to zhruba jedna az dvé operace za rok. Naposledy toto oddéleni
navstivila v roce 1999.

Zena ve svych tiinacti letech dochazela na ortodoncii v pani Doc. Jedlickové.
Resil se otevieny skus, ale nejdiv se musel odstranit problém s k¥ivym chrupem, aZ
poté se mohla naplanovat naro¢nd rekonstrukce obou cCelisti. Do sedmnacti let nosila

fixni rovnatka. Poté mohla podstoupit naro¢nou operaci obou celisti. V t¢ dobé si

v v

v

nejbolestivejsi operace. Také ji cekal dlouhy pobyt vnemocnici a nésledna
rekonvalescence. Operace se ujal MUDr. Bulik ve FN Brno. Po operaci méla par tydnil
zadratovanou pusu, dva dny byla v umélém spanku a dalSi dny na dychacim pftistroji.
Dodava, Ze to byl ten nejdelsi tyden v jejim Zivoté. Prvni skute¢né jidlo po tydnu byla
détska vyziva, kterou musela snist i1 pies bolest v krku, ve kterém méla zavedenou
sondu na umélou vyZzivu. S tekutou a kaSovitou stravou se Zivila dalsi tf1 mésice. Diky
operaci méla krasny skus, ale 1 novy vzhled.

Necely rok po operaci Celisti podstoupila operaci brady, kterou ji podlozili
pliSkem, aby ji neméla tak zapadlou. Za dalsi rok §la na vyndavani drati z Celisti, opét
pod nark6zou. Po vyfeSeni otazky otevieného skusu a Celisti se vratila do péce Doc.
Kozéaka do FN Motol.

E podstoupila mezi 19. a 21. rokem dvé¢ plastické operace v obliceji. Nejdiiv ji
byla provedena implantace umélého porézniho materialu Medpor do oblasti pod o¢ima,
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kde méla kdysi kostni $tépy, které se vstiebaly. Tato operace byla uspé$na a dodnes
implantaty drzi. VEtsi problémy nastaly s Medporem ve spankové oblasti, protoze se asi
po Ctyfech letech objevila na pravé strané pistél, ze které vytékal hnis. Necely ptl rok
Cekala, jestli obtize samy zmizi. Pozd¢ji radéji napsala informativni email MUDr.
Vokurkové s dotazem, jestli ma problém fteSit. Ta si pozvala E na konzultaci. Po
navstéve v ambulanci musela jit na operaci, aby se lékarka mohla podivat zblizka.
Lékati se snazili Medpor zredukovat, aby vném neméla Zena diru. Jedna redukce
nestacila, takZe podstoupila dalSich par operaci v celkové anestezii nebo ambulantné. Po
pul ro¢ni 1é¢beé se shodli na vyjmuti celého implantatu. E se hodné bdla, jak velka dira ji
po ném zistane, ale naStésti po rekonvalescenci zbyla jen lehké prohloubenina, ktera se
zakryje vlasy. Toto se udalo v roce 2012.

V budoucnosti jiz se pry nebude poustét do operaci spojenych s implantaty, ale
budoucnost tkvi v tukovych buiikdch obohacenych o kmenové buiiky. Pani doktorka ma

pry slibeny grant a E se t€si, Ze tento zazrak ji pomuizZe k jeji dokonalosti.

Poté co se E narodila, a 1ékati zjistili atrézii zvukovoda, bylo jim jasné, ze bude
se o krabiCku, kterou nosila na krku zavéSenou v pytlicku a Celenku, kterou méla na
hlavé. Diky sluchadlu mohla slySet a vnimat vSe okolo a ucit se mluvit jako intaktni
dit¢. Krabicku s ¢elenkou nosila az do konce roku 2009, tedy do 22 let. Den pted
Novym rokem 2010 se kone¢né dockala implantovani sluchadla BAHA. Na sluchadlo
bez Celenky a krabicky ¢ekala od svych dvanacti let. Od dvanacti let jezdila pravidelné
do Prahy, aby zjistila, jaké jsou se sluchadlem BAHA pokroky, ale pokazdé zjistila, ze
pojiStovna nic neproplaci. To trvalo celkem deset let. Mezi tim byla stfidavé v Brné
v nemocnici u sv. Anny na ORL a foniatrii.

Kolem desatého roku véku ji v nemocnici u sv. Anny nabidli, Ze zprichodni jeji
zvukovody a mohla by slySet. Byla na CT a zdalo se, Zze operace probéhne. Byla tehdy
hospitalizovana s velkym nadSenim, ze by po operaci mohla slySet a zbavila se
kapesniho sluchadla. Lékati se bohuzel nakonec shodli, Ze nebudou riskovat a pro E to
bylo velké zklamani. Znovu §la na vySetfeni kvili zpriichodnéni na stfedni Skole, ale

opét se operace nekonala. V té dobé¢ se smifila se sluchadlem na cely zivot.
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Po implantaci titanového Sroubu a ndslednému nasazeni vlastniho sluchadla
BAHA se E zménil zivot. Vyrazné posililo jeji psychiku. Ulevilo se ji, Ze uz nebude mit

zadnou krabicku, $iiirku, ani otlak hlavy od Celenky.

Do bézné matetské Skoly E nastoupila v 5 letech jako predskolak. Navstévovala
Ji s mladsi sestrou. Sestra si s ni nechtéla moc hrat, takze pry nejspiSe ziistala na starosti
nékteré z oblibenych pani ucitelek. Z matefské Skoly si vybavuje spole¢né prochazky,
maskarni bal apod.

Zakladni Skola byla horsi, co se ty¢e posméski a Sikany. Spoluzici ze ttidy si na
ni zvykli a mysli si, Ze ji méli radi takovou, jaka byla. Jinak to bylo s détmi z jinych tfid
a zejména se starSimi spoluzéky. Dnes na tyto udalosti nechce vzpominat, protoze jsou
za ni. Nastésti byla zivé a zvidavé dité. V otazce prospéchu byla lehce nadprimérné
dit¢. Az do devaté¢ tfidy meéla vysvédCeni s vyznamenanim. V devaté tiidé¢ se
rozhodovala, na jakou stfedni Skolu ptjde. Neustdle ji to tdhlo k nemocni¢nimu
prosttedi a chtéla jit na obor zdravotni sestra. Bohuzel se ho musela vzdat kvali
sluchové vadg, proto si vybrala obor zdravotni laborant na SZS a VOZS v Brné.

Na stfedni Skole pry konecné zapadla do spoleCnosti. Pies tyden bydlela se
spoluzackami na internaté. Uceni nezanedbavala a uspé$né slozila maturitni zkouSku
S Vyznamenanim.

Po maturité vykonala GspéSné€ pfijimaci fizeni na Mendelovu univerzitu v Brné¢,
obor Technologie potravin, spolu s nékterymi spoluzackami. Prvni rok studia ji ptili§
neoslovil, proto si podala piihlasku na VOS, obor Diplomovany zubni technik.
Ptijimaci zkouSku uspésné sloZila, ale nevédé€la co dal. Zkusila tedy studovat oba obory
zaroven. Vroce 2009 obhdjila bakalaisky titul o rok pozd&ji zakon¢ila VOS
absolutoriem a vroce 2012 ziskala vnavazujicim magisterském studiu titul Ing.
Studium vysoké a vys$i odborné Skoly ji pry dalo obrovskou zkusSenost a nadhled na

zivot, co se tyce vzdélani, priorit, mysSleni.

Studentska 1éta pro E skoncila v €ervnu 2012 a zacala hledat praci. V €ervenci a
srpnu si uzivala posledni prazdniny stim, ze kdyby se naskytla vhodnd pracovni
prilezitost, tak by nevahala. Zadna pracovni piileZitost se neobjevila, ale dostala se
alespoit do hruSovanského cukrovaru do laboratofe na kampan (zatfi-prosinec). Byla
rada za zkuSenost prace v oboru, 1 kdyZ na kratkou dobu. Tt1 mésice pracovala s dobrym
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kolektivem a nikdo se nechtél rozejit. Dévcata, se kterymi pracovala, se této kampané
ucastni kazdy rok a rada by ji vid€la. E se pry urcité branit nebude, pokud nesezene stalé
zaméstnani.

V soucasné dob¢ pracuje jako dé€lnice mimo svij studijni obor. Mé vyhlidky na
lepSi zaméstndni, ale vSe je zatim jen v jednani, takze trpélivé vyckava.

Pti hledani prace se nikdy nesetkala szddnym odmitanim ze strany
zameéstnavatelll, kvili jejimu vzhledu. Vzdy k ni byli na pohovoru vlidni, ochotni, mili a
pratelsti. Na druhou stranu je pravda, ze moc pohovort nebylo, mozné z toho divodu,
7e se spolu se Zivotopisem zasild 1 fotografie. Ona sama se za sebe nestydi a neciti se

nijak omezovana.

V détstvi byla E pribojnd, rada se predvadéla. Takto se chovala asi do nastupu
povinné Skolni dochazky. Postupné se zalefiovala mezi nové déti, do vEtsi spolecnosti.
Uklidnila se a zacaly ji trapit posmésky druhych a to, Ze si s ni déti nechtély hrat.
jen starsi a star$i déti. Kromé svych spoluzakii nikoho neznala a bala se novych uciteld.
Nastésti prijeti do kolektivu probéhlo bez problémti E je ptizpisobiva, tolerantni a
ptatelskd. Hodné lidi se ji chodilo svéfovat, protoze védéli, Ze je spolehliva a upfimna.

V puberté ji mrzelo, ze nékteii pratelé ji nechtéli brat mezi své vrstevniky,
protoze se za ni styd¢li. Napiiklad jednou potkala spoluzaka s jeho kamarady, ktefi se ji
posmivali. On rad¢ji délal, Ze ji nevidi.

Par velice dobrych pratel ma E dodnes. Ze stiedni a vysoké Skoly jest¢ mnohem
vice. Takze se da fict, Ze ma tolik pfatel, Ze s nimi nestihd byt v kazdodennim osobnim
kontaktu. Nastésti s nimi miize komunikovat pomoci socialnich siti.

Co se tyce vztahti s muzi, tak na velkou lasku se $tastnym koncem to pry zatim
nevypada. Se spoluzaky muzského pohlavi mé pry dobry vztah, ale je pro né spi§ dobra
kamaradka, ktera je rada vyslechne a poradi. Vzdy se spi§ jedna o platonickou lasku,
nastésti je E velmi vyrovnany ¢lovek, takze jedna platonickd laska stfidd druhou. Od
Sestnacti hledala partnera na internetovych seznamkach. V té dobé byl takovy druh
seznamovani novinkou. Vzdy si vymeénili par zprav a sesli se spolu. Ve vétsing piipadi
samoziejm¢ schiizka nevysla. Dodava, Ze byly schiizky, kdy doty¢ny utekl, aniz by se

ptedstavil. I pfes to, Ze psala o svém postizeni v inzeratu na sezndmeni.

63



Skutecné seznamovani pro ni zacalo asi ve dvaceti letech. Podle jejich slov, by
mohla o seznamovéni napsat knihu. Déavala Sanci vS§em muzim, i kdyz védéla, ze to
nema smysl. VEtSina z ni d¢lala chuddka a ptitom byli mentdlnim vékem nékde jinde.
Taky si mysleli, ze bude rdda za kazdého. To pry radsi zlistane sama.

E hled4 od budouciho partnera hlavné¢ porozuméni. Je dilezité, aby si méli co
fict a méli spoleény néjaky zajem. S tim podle ni souvisi inteligence a vzdélani, stacil
by vSeobecny piehled.

Zadny trvaly vztah je§té neméla. Vétsinou se jednalo spiSe o pratelské vztahy.
Vse bere s nadhledem a nadsazkou. Nékdy je pry ona sama piili§ kritickd a nechce si

takové vztahy poustét k télu. Zatim nechava otazku vztahii otevienou.

E je majitelkou internetovych stranek, které se zabyvaji problematikou
Treacher collins syndromu. Népad na vytvoieni stranek vznikl v dobé¢, kdy hledala
informace o TCS a sluchadlu BAHA. Zjistila, e v CR neni nic takového popsano, tak
se vrhla do vytvareni internetové stranky s eldnem. Jako prvni se ji ozvala Z, kterd nasla
jeji stranky a shodou okolnosti studovala také v Brn€. Postupné se zacaly vidat Castéji a
nakonec se z nich staly nejlepsi pfitelkyné. Pravidelné se navstévuji 1 v rodnych mistech

a podnikaji vylety.

V budoucnosti by se E rdda vratila do Brna, protoze ma rada toto mésto a vse,
co je s nim spojené. Také je jejim pfanim najit si zde praci ve zdravotnictvi nebo
potravinaistvi, kterd by ji bavila a napliovala. Behem toho si najit toho pravého muze,
mit s nim déti a vést normalni rodinny zivot se vSemi radostmi a strastmi, které

kazdodenni zivot pfinasi.

Zena P
Kazuistika je vytvofena na zéklad¢ vypravéni a vzpominek samotné P, ziskané
pomoci rozhovoru. Zahrnuje pifedevSim jeji osobni zkuSenosti, nazory a vize do

budoucnosti.

Rok narozeni: 1979

Diagndza: Treacher collins syndrom
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Symptomatologie:
- koloboma oc¢nich vicek,
- atrézie levého zvukovodu, nevyvinuty bubinek,
- hypoplazie licnich kosti,
- mikrogenie,

- nevyvinuty nosni priduch.

Rodinna anamnéza:

Matka se narodila roku 1956, vystudovala stiedni odborné ucilisté a poté
pracovala jako prodavacka. Otec se narodil roku 1954, ma vysokoskolské vzdélani.
Starsi sestra se narodila roku 1976, sestra ma dobry zdravotni stav. V rodin€ se nikdy

pfedtim nevyskytla Zadna geneticka vada, ani Z4dna jind vdZna onemocnéni.

Osobni anamnéza:

P se narodila roku 1979. Porod probéhl ve 39. tydnu téhotenstvi, byl zcela
ptirozeny a bez komplikaci. VéaZila 3650 gramii a méfila 55 centimetrti. Lékati zpocatku
neveédéli, jak ji maji diagnostikovat, jen rodicim ftekli, ze trpi néjakym postizenim.
Nejprve si mysleli, Ze se jde o Piere Robin syndrom, coz je postiZzeni prakticky
neslucitelné se zivotem, poté spekulovali o dalSich podobnych syndromech. Po péar
dnech ozndmili 1ékati diagnozu Treacher collins syndrom, o kterém toho pftili§ neveédéli.
Bylo zndmo pouze to, Ze syndrom neni spojen s mentdlnim postizenim, ale jednd se
pouze o deformace kosti obli¢ejové ¢asti lebky a tézkou ztratou sluchu. Lékari rodichm
nabizeli Gstavni péci, kterou rezolutné odmitli. Po propusténi z porodnice kontaktovali
genetické pracovisté v Ostravé, kam jezdili na konzultace.

V roce 1980 se P s celou rodinou ptestéhovala a bylo jejim rodi¢im genetické
pracovist¢ v Praze ve FN Motol, kde pravidelné¢ dochdzeli za prof. MUDr. Evou
Seemanovou DrCs., ktera spolupracovala s genetiky v Anglii, kde byl tento syndrom jiz
lIéta zkouman. Jeji rodi¢e plné spolupracovali pifi vyzkumu a bylo jim sdéleno, ze
syndrom vznikl na zékladé dominantni mutace, ale nikdo nevi pro¢ a z jaké pfiCiny.
Vada se dédi z 50% na potomstvo, jestlize se u jednoho z partnerit syndrom nevyskytuje
a u druhého ano.

Od roku 1983 zacala P navstévovat béZnou matetskou Skolu, kde se ji velmi

libilo. V této dobé podstoupila naro¢nou operaci ve StfeSovické nemocnici v Praze, na
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obli¢ejové a celistni chirurgii pod vedenim prof. MUDr. Nemétha a docenta MUDr.
Kozaka. Slo o implantaci kiize do dolnich vigek, ktera byla prakticky nevyvinuta, a
mohlo dochdzet k vysychdni rohovek, protoze P nedovirala o€i. Z této operace si
pamatuje, Zze byla v nemocnici s matkou, protoZe zdkrok trval nékolik hodin. VSe
probéhlo bez komplikaci a po par dnech byla propusténa.

Na prvnim stupni zakladni Skoly podstoupila P dalsi operace, které si jiz moc
dobfe nepamatuje. Vzpomina na operaci levého ucha, které ptestalo rast s jejim
obli¢ejem. Operace prob¢hla ve vSeobecné nemocnici v Praze Karlové namésti na ORL
oddéleni pod vedenim prof. MUDr. Tichého. Byla velmi naro¢nd, protoZe pii ni zjistili,
ze ma slep€ uzavieny zvukovod a nevyvinuty bubinek v levém uchu. Ucho bylo operaci
zdeformovano, kvili nové vytvofenému zvukovodu a tim mélo dojit ke zlepSeni
pievodu zvuku. Dnes P pouziva sluchadla pro vzdusné vedeni.

Na vysSim stupni zakladni Skoly podstupovala dal$i, jiz méné slozité operace.
Slo o implantaci kiize v mistech, kde hrozilo poskozeni o&i. Dal$i operace provadéné ve
Vinohradské nemocnici, kde se snazili o pfirozeny tvar o¢nic pomoci specialnich
Spendlikfi, bylo to velmi neptijemné. Dalsi operaci podstoupila opét na ORL oddéleni
v Praze Karlové ndmésti. Lékati zjistili, Ze nema priichodnou levou nosni dirku a
dychala jen pravou, takze dychala pfedevSim pusou. Pfi tomto zakroku narazili 1¢kati na
problém, se kterym nepocitali. Nosni priduch nebyl vibec fyziologicky vyvinut a
objevili fadu komirek vyplnénych hlenem, coz zplsobovalo chronickou rhinitidu.
Nosni dirku se podaftilo zpriichodnit, ale po mésici musela P na reoperaci, protoze doslo
k opétovnému ucpani. Dodnes pocituje problémy, predevsim pii nachlazeni.

Dalsi naro¢né operace se tykaly pfedevSim vylepSeni vzhledu a profilu obliceje.
Vzhledem k Gplnému chybéni licnich kosti, se doc. MUDr. Kozak rozhodl k operaci, pti
které pouzili kost z jeji lebky. Po opracovani ji vlozili do mist, kde kosti chybély. P je
velice S§tihla, témét ji chybi podkozi v obliceji a hrozilo opétovné odchlipovani
implantované kize pod o¢ima. Nakonec sedmihodinova operace probéhla dobte.

Pti zdokonalovéani vzhledu byla naplanovana dalsi operace. Jednalo se o korekci
brady, ktera byla velmi mal4. Efekt byl vynikajici a rekonvalescence nebyla dlouha, ani
naro¢na.

Vroce 2001 musela P podstoupit dal§i naronou operaci. Zjistilo se, Ze
implantované kostni §tépy z lebky do oblasti licnich kosti se vstiebaly a efekt nakonec
nebyl zadny. Proto byl pouzit specidlni material, biokeramika, ktera byla velmi pevna a
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méla nulovou absorpci. Tento vykon se provadél poprve, takze nesl urcitd rizika, ale P
se rozhodla jej zkusit. Problém byl vtom, Ze material byl velmi drahy a zdravotni
pojiStovna odmitla jeho thradu. Uhradila by ho pouze tehdy, kdyby méla doporuceni od
psychiatra, ze operace je nutna z davodu Spatného psychického stavu. Toto P odmitla a
material si zaplatila. Vykon byl velmi dlouhy, protoze ptfed operaci podstupovala otisky
kvili tvaru, jenze pii operaci 1ékari zjistili, ze vytvarovany materidl je ptili§ velky a
museli ho béhem operace opracovavat. Operace nakonec trvala 4 hodiny, efekt byl ale
znat a material drzi.

V roce 2004 absolvovala jesté dvé operace, které¢ byly posledni. Jednalo se o
korekci nosu, kdy ji byl nos zkracen a zGzen. Protoze Iékaiim zlstala ¢ast nosni
chrupavky, rozhodli se implantovat pod levé oko, které Spatn¢ dovirala. Levé oko
dovira dobfte, ale pravé ne. Dalsi operace by nic nevyieSila, tak je odkézéna na oc¢ni
kapky, aby ji nevysychala rohovka.

P se zlepsil celkovy vzhled. Pfi nachlazeni se ji ale Spatné smrkd a nemuze spat
na zddech. V zimnim obdobi ji boli oblast implantované biokeramiky. Vzhledem
k tomu, Ze fada zakrokl byla provadéna pfes dutinu Ustni, ma hodné zjizvenou oblast
kolem dasni na hornim 1 dolnim patie. Jakakoli extrakce zubli musi byt provadéna na
klinice v Praze. Vzhledem ke S$patnému skusu a velmi malé¢ dutiné¢ Ustni, dochazi
k vyrazné kazivosti zubu. Dal§im problémem diky malé ustni dutin€ je intubace pti
operativnich zdkrocich. Slozité intubace byly provadény pomoci fibroskopu (endoskop
pouzivany k optickému vySetieni jicnu a zaludku). Diky velké ran€¢ na hlavé kvili
odebirani kostniho $tépu z lebky, nerostou P v téchto mistech vlasy. Pies tato negativa

nelituje zddného vykonu, ktery podstoupila.

Pfi nastupu do bézné mateiské Skoly, zacala hrat na zobcovou flétnu a rodicim
byla doporucena lidové Skola uméni. P mé zhruba 80% ztratu sluchu, ale hudebni sluch
ma vyborny. V této dobé byl jeji sluch korigovan jesté sluchadlem, které bylo velké
jako dneSni mobil telefon. Nosila jej zavéSené za paskem u kalhot a celenka ji
zpusobovala bolestivé otlaky za uSima.

V roce 1986 zacala navstévovat béznou zékladni §kolu. Vse probihalo normalng,

zapadla mezi spoluzaky a méla 1 dobré kamarady. Velké sluchadlo vyménila za zavésné

vvvvvv
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Skolu uméni, obor hra na klavir a ve Skole chodila do péveckého sboru, kde zpivala
druhy hlas. I ptfes problémy s fe¢i uc¢inkovala ve sboru 4 roky.

Rodice ji vychovavali jako intaktni dité, nikdy ji neupozoriiovali na to, Ze je jina,
nez ostatni. M¢la stejné podminky, jako jeji star§i sestra. I pifes dlouhodobé
hospitalizace nikdy neméla problémy s ucenim a pravidelné kontroly v nemocnicich
brala jako p&kny vylet do Prahy. Sviij handicap si zacala uvédomovat az na druhém
stupni zékladni Skoly, diky spoluzdkiim zcelé Skoly. Byla srovnavéna s riznymi
postavami z filmii (E. T., Fredie Cruger z hororu No¢ni mtira v Elm street). Svéfovala
se rodicim a ti ji ucili si toho nevSimat. Kazdy sen od jednoho ze spoluziki
poslouchala, Ze je oSklivd a nema se k nému piiblizovat, nebo ji fyzicky ublizi.
Vyhrozoval ji dokonce 1 pti opousténi zakladni Skoly.

Dlouhodobé a casté hospitalizace P ovlivnily pfi vybéru stfedni Skoly. Jako dité
rada pozorovala praci zdravotnich sester, takze ji bylo jasné, Ze jednou se také stane
zdravotni sestrou. Po slozeni pfijimacich zkouSek zacala uspé$né studovat na stfedni a
vys$i zdravotnické Skole, obor vSeobecna sestra. Ve tfidé byly samé holky a nesetkala
se s negativnim pristupem od spoluzacek. Problém nastal ze strany kantorti, néktefi
nevéfili, Ze Skolu vystuduje a davali ji to najevo. V této dobé zacaly vyrazné problémy
se sluchem, kdy byla nucena nosit sluchadlo pofad, dnes se bez n¢j neobejde.

V tomto obdobi onemocnéla chronickou juvenilni polyartritidou, kdy doslo
k otoku kloubti dolnich koncetin, coz vyzadovalo dlouhodobou hospitalizaci. Jednalo se
o autoimunitni onemocnéni, kdy kromé zanétu kloubli doSlo i k postiZzeni ledvin
chronickym zdnétem. Ve Skole hodné zameskala a musela délat srovnavaci zkousky,
které uspéSné¢ zvladla. Po pil roce doSlo u P krecidivé artritidy a dalSimu
dlouhodobému 1é¢eni, po kterém nésledovala lazenska lécba. Zde potkala spoustu lidi,
se kterymi se dodnes schézi.

P maturovala vroce 1998 a téhoz roku nastoupila jako zdravotni sestra na
chirurgické oddéleni v nemocnici, kde zlistala az dosud. Prace na tomto oddéleni je pry
velmi naro¢nd, ale zajimava. Stanicni sestra ji zpocatku pfili§ nevétila, kvili jejimu
postizeni. Dnes je jeji zastupkyni a maji v praci dobry kolektiv. U pacienti se P nikdy
s negativnim pfistupem nesetkala.

Vroce 2001 se P rozhodla, po nékolika neuspéSnych piijimacich fizeni na
vysokou Skolu, studovat vys$si zdravotnickou Skolu. Jednalo se o tfileté dalkové studium
zakonCené absolutoriem. Roku 2004 tspésné absolvovala a ziskala titul Dis.
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Obdobi puberty pro P bylo narocné v tom, zZe se vSechny spoluzacky bavily o
svych vztazich. Parkrat Sla s nimi na diskotéku, ale odradily ji nardZky a posmésky
klukti. Mrzelo ji to, protoze nikdy neméla ani jednoho kamarada, nikdy se s ni Zadny
kluk nebavil. V tomto ji vyrazné¢ pomahala star§i sestra, ktera touto dobou studovala
vysokou Skolu a méla ptitele. Obcas ji s sebou brali na zabavu a byli ji oporou.

V roce 2005 se seznamila se svym soucasnym manzelem. Pred tim Zadny vztah
nem¢éla a ve svych 26 letech pry uz ani nedoufala, ze by mohla né¢jakého partnera najit.
Syndrom ji limitoval v seznamovani a navic ma introvertni povahu. A manZelem ji
seznamila jeji kolegyné z prace, zjistila, Ze je to sympaticky muz, a pozvala ho na
grilovani, které se konalo u jejich rodici. Poté se zacali schazet Castéji a rozhodla se, ze
mu fekne vice o Treacher collins syndromu. On ji na to odpovedél, Ze si vSiml, Ze nosi
sluchadla a co na tom ma byt, Ze on nosi bryle. Po dvoumési¢nim vztahu citila, ze by
snim chtéla zit a moZzna zalozit rodinu. Proto se rozhodla vysvétlit mu problém
s dédicnosti a 50 % pravdépodobnost, ze dité bude mit také TCS. P chce urCité zdravé
dit¢, aby nemuselo prozivat to, co ona. Manzel ji vyslechl a odpovédél, Ze mu adopce
nevadi.

Po ptl roce vztahu si koupili byt a zacali spolu zit, v roce 2007 si naplanovali
svatbu a dohodli se, Zze se pokusi o dité. P kontaktovala prof. MUDr. Seemanovou
s prosbou, ze se chtéji pokusit o vlastni dité, kterd zaCala jednat s Anglii a Némeckem.
Bohuzel ani jedno pracovisté neprojevilo zdjem, tak se profesorka rozhodla, zajistit
prenatalni diagnostiku ve FN Motol na genetickém pracovisti. Dva mésice po svatbé P
oté¢hotnéla. Oba souhlasili s tim, Ze pokud bude u ditéte zjistén TCS, tak dit¢ nedonosi.
Ve 12. tydnu téhotenstvi absolvovala odbér choriovych klki, coZ je na stejném principu
jako pfi odbéru plodové vody, jen s vyS$Sim rizikem néasledného samovolného potratu.
Ctyfi tydny &ekali na vysledky, ale nakonec mél plod TCS. Naésledovalo umélé
preruseni téhotenstvi a vzhledem k pokrocilému stadiu, P musela plod odrodit.

Po pil roce se pokusili znovu o ptirozené poceti, které se povedlo. Opét
absolvovala choriovou biopsii a vysledky védéli uz po tfech dnech, byly opét Spatné.
Nasledovalo opét preruseni té¢hotenstvi.

Manzelé se rozhodli pro IVF s vyuZitim preimplantacni genetické diagnostiky
(PGD). Tato metoda se provadi na jedné z prazskych klinik. Jedna se o metody, pii
které se zjiStuje dana mutace u embryi jesté¢ v dobé, ptfed transferovanim do délohy,
takze transferuji pouze zdrava embrya. Bohuzel je tato metoda financné naro¢na. P si
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zacala injek¢éné aplikovat hormony a odbér vaji¢ek byl naplanovan na 14. den stimulace.
Odbér nakonec probéhl podle planu a bylo ji odebrano 15 zralych vajicek. Po nékolika
dnech jim bylo oznameno, ze vSechna embrya, ktera byla vySetfena, nesou mutaci TCS.
Lékati P doporucili IVF s darovanymi vajicky, ale ona dalsi pokus se svymi.

Druhy cyklus nasledoval na jiné klinice, ale mezitim otchotnéla ptirozenou
cestou. Bohuzel po par dnech spontanné potratila. Za ptil roku nastoupili na dalsi cyklus
IVF s vlastnimi embryi. Odebrali ji 30 vaji¢ek. Druhy den po odbéru u P doSlo k rozvoji
ovaridlniho hyperstimula¢niho syndromu. Zacala mit velké bolesti, v bfiSe méla pres 4
litry vody a hrozila ruptura vajecnikli. Byla hospitalizovana, ale po tfech dnech se jeji
stav zhor$il a byla nutnd punkce. V té dob¢ dostali vysledky, ze vSech vaji¢ek bylo
jedno jediné zdravé. I pies jeji zdravotni stav se rozhodli pro transfer. Bohuzel
k uchyceni embrya nedoslo.

Po téchto zkuSenostech se rozhodli podstoupit IVF s darovanymi vajicky. P byla
pfipravena na transfer dvou embryi. Bohuzel ani tento pokus se nevydafil a rozhodli se
s manZelem pro adopci.

Manzel¢ absolvovali nezbytné testy a po pil roce dostali soudni rozhodnuti o
zafazeni mezi ¢ekatele o adopci. Po roce jim volali z krajského Gradu, ze pro né€ maji tii
a ptl mésicni hol¢icku. Béhem tydne méli vSe piipravené a jeli si pro ni. Dnes je jejich

dcefi jedenact mésicti a letos budou zadat o druhé dit¢.

P na zavér dodava, ze Zivot s TCS neni lehky. N&kdy si s manzelem délaji
legraci z toho, ze se na ni lidé divaji. Pry by mohla byt dobra atrakce a brat né&jaké
penize. Nejvice ji vadi, ze néktefi lidé sni jednaji jako s Clov€kem s mentalnim
postizenim. Dokonce ji tykaji. Jediné, z ¢eho ma obavu je to, jak se s jejim postizenim

vyrovna jejich dcera.
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4.4 Zavéry vyzkumného Setieni

Vysledky vyzkumného Setfeni prokéazaly, Ze ptestoze byly ve zkoumaném
vzorku jedinci se stejnou diagnézou — Treacher collins syndromem, zivoty kazdého
z nich se 1i8i. Nejedna se pouze o oblast télesného vzhledu, ale také o oblast feCovych
dovednosti, vzd€lani a vztaha s okolim.

Hlavnim cilem vyzkumného Setfeni bylo zpracovani komplexnich informaci
tykajicich se Treacher collins syndromu a zjistit dopad tohoto syndromu na kvalitu
zivota jedinct, ktefi jim trpi. Toto Setfeni probihalo od prosince roku 2012 do tnora
roku 2013. Bylo provedeno za spoluprace ¢ty jedinct s Treacher collins syndromem ve
véku od 7 do 34 let, pfedev§im formou volného rozhovoru a pozorovani.

Z vyzkumného Setteni vyplyva, Ze symptomy u jednotlivych jedinct s TCS se
castecné lisi. Vyskytuji se u nich symptomy, které jsou popsany v literature jako
charakteristické. VSichni dotazovani vykazuji spole¢né znaky, kterymi jsou hypoplazie
licnich kosti nebo mikrogenie, ptitomnost sluchového postizeni a symptomatické
poruchy feci pii sluchovém postizeni. Rozstépové vady, deformované vnéjsi ucho nebo
naptiklad koloboma oc¢nich vi¢ek se nemusi objevovat u vSech jedincii s Treacher
collins syndromem.

Klasickou kompenza¢ni pomiickou pro jedince s TCS jsou sluchadla kapesni na
kostni vedeni, pokud u nichZ nelze pouZzit ke kompenzaci sluchovych ztrat bézna
sluchadla pro vzdu$né vedeni, naptiklad po chirurgickém zpriichodnéni zvukovodu. Od
desatého roku véku je zde mozZnost vyuzit implantovatelny systém pro kostni vedeni
zvuku BAHA, které fesi problém pievodni nedoslychavosti prostfednictvim titanoveého
implantatu ptimo do kosti mastoideu. Pro déti, které se narodi s vrozenou atrézii
zvukovodu je feSenim sluchadlo BAHA Softband, které mize dit¢ vyuzivat jiz od
kojeneckého véku.

Dale bylo zjisténo, Ze nckteti 1ékatfi poskytly rodin€ o narozeni postizeného
ditéte nesrozumitelné a mylné informace, které nebyly dostate¢né pro vyhodnoceni dané
situace. Narozeni postizeného ditéte je pro rodinu Sok a jeho pfijeti do rodiny
neprobéhlo vzdy uspésné. Chlapec byl ihned po narozeni umistén do Détského centra a
od dvou let véku je v p&stounské pééi. Zena E byla také umisténa do Détského centra
(dtive kojenecky ustav), od narozeni do 4 let véku. Podle informaci kviili rozporuplnym
nazorim rodicii ohledné péce o postizené dité. Nakonec byla osvojena svymi prarodici
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z mat€iny strany. V piipadé¢ zeny Z byli rodi¢e na narozeni ditéte s TCS ptipravena
z divodu vyskytu tohoto syndromu v rodin€. P vyriistala v rodiné, ktera ji ptijala bez
problémt. Rodi¢e odmitli Gistavni péci, snazili se ziskavat vSechny dostupné informace
a spolupracovat na genetickych vyzkumech.

ze stran okoli, obdobi dospivani. V mateiské Skole jsou déti vétSinou ptizplisobivé a
prilis nehledaji mezi sebou odliSnosti. Nejvétsi zlom nastava pti ptichodu na druhy
stupen zakladni Skoly. Déti byly podle informantii zlomyslné, nejspiSe si na nich
vylivaly vlastni zlobu. Jednalo se vétSinou o slovni formu S$ikany, ale v nékterych
piipadech uz hranicila i s Sikanou fyzickou (postrkovani, podradzeni nohou). Postupem
casu se vsichni jedinci, ktefi se uCastnili vyzkumného Setfeni, s posmésky okoli naucili
vyrovnat. Dokonce 1 dnes, v dospé€losti se objevi lidé, ktefi nevhodné ziraji nebo maji
nejapné poznamky na jejich vzhled, ale dulezité je si z toho nic nedélat. Co se tyce sféry
profesni, tak podle sdélenych informaci dale vyplyva, ze kviili svému vzhledu je velmi

tézké najit dobré pracovni uplatnéni, které by odpovidalo jejich kvalifikaci.

Doporuceni pro specialné pedagogickou praxi

Osoby s Treacher collins syndromem maji jednozna¢né ve svém zivot¢ mnoha
omezeni oproti intaktni populaci. Tato omezeni jsou velmi specifickd, u kazdého
jedince se liSi a existuji 1 pfes individualni schopnosti jedince. Zakladem pro vétsi
pochopeni téchto jedinci ze stran okoli je vétsi informovanost odbornikli 1 Siroké
vetejnosti o existenci jedinci Treacher collins syndromem. Vyhneme se tak
nepiijemnym situacim a nevhodnému chovani, napiiklad se k takovym jedinciim
nebudeme chovat stejné, jako k osobam s mentalnim postizenim.

Ve vzdélavani je dilezit¢ ze strany pedagogl v€novat pozornost vyskytu
sluchové vady u ditéte s TCS. Pedagog by mél byt dostatecné informovan o
problematice TCS a sluchovém postizeni. M¢l by posadit dit¢ doptedu ve ttid€, zvysit
snahu o snizeni hluku ve tfid¢, vyuzit akustickou tUpravu tiid, jako je zabranit odrazim
zvukl (zajistit ¢lenitost povrchu — zéclony, zavesy), tésnéni do oken, nasténky s hrubym
povrchem, velkou pozornost vénovat také vybeéru pomicek vydavajicich rusivé zvuky
(projektor s hlucnym ventilatorem). Po provedeni predbéznych opatfeni musi

ptistupovat k ditéti s TCS jako k intaktnimu.
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Pti uplatnéni v pracovnim procesu je dilezité, aby zaméstnavatelé nehodnotili
pouze vzhled zadateli o zaméstnani, ale vice je zajimaly jejich profesni kvality,

vzdélani a praktické dovednosti.
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Z.avér

Hlavnim cilem préace diplomové prace na téma ,, Treacher collins syndrom “ bylo
zpracovani komplexnich informaci tykajicich se Treacher collins syndromu a zjistit
dopad tohoto syndromu na kvalitu zivota jedinct, ktefi jim trpi.

Préace se sklada ze Ctyt kapitol, pficemz prvni tfi kapitoly tvofi ¢ast teoretickou a
ctvrta kapitola se tykd vyzkumného Setfeni. Teoretickd Cast se v€nuje problematice
syndromovych postizeni, jejich etiologii, klasifikaci a moZnosti vychovy a vzdélavani.
Dale vymezeni Treacher collins syndromu, jeho symptomatologii, opera¢nimi zakroky,
naruSenou komunikacni schopnosti a komplexni péci u jedincl s timto syndromem.
Tteti kapitola je vénovana kompenza¢nim pomickam, jejich klasifikaci, sluchadlim a
implantovatelnému systému pro piimé kostni vedeni zvuku BAHA. Pro vytvofeni
diplomové prace bylo nutné pouzit vice internetovych odkazl, z divodu nedostatku
odborné literatury v této oblasti.

Vyzkumna ¢ast, stejné¢ jako teoretickd byla zpracovana monografickou
procedurou. Vyzkumné Setfeni ma charakter kvalitativntho vyzkumu a
z metodologického hlediska byly pouzity techniky aktivni pozorovani, volny rozhovor,
analyza dokumentli a analyza vysledkii ¢innosti. Obsahuje cil prace, charakteristiku
vyzkumného vzorku, ale ptredev§im jsou zde komplexni informace ze Zivota lidi
s Treacher collins syndromem. Vyzkumny vzorek tvoftil chlapec (7 let) a tii Zeny (26-34
let). Na zdklad€ vypovédi informantii nebo jejich zdkonnych zastupcti byly zpracovany
anamnestické tdaje, které zahrnuji také osobni zkuSenosti, nazory a vize do
budoucnosti.

Na konci diplomové prace jsou uvedeny piilohy, kde jsou prezentovany
fotografie jedincti s Treacher collins syndromem, ktefi se vyzkumného Setfeni
zucastnili.

Cil diplomové prace byl splnén a na zakladé¢ zpracovanych vysledkil
vyzkumného Setteni byly pfedloZeny doporuceni pro praxi. Tato prace mi dala moZnost
podrobné€ji nahlédnout do problematiky Treacher collins syndromu, jako pomérné
vzacného postizeni. Méla jsem moznost seznamit se jednotlivymi jedinci, seznamit se
s prubéhem jejich operacnich zakrokl, vzdéladvanim a problémy kazdodenniho Zivota,

coZ hodnotim jako velmi hodnotné a obohacujici pro moji budouci profesi.
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Shrnuti

Diplomova prace je soustfedéna na problematiku Treacher collins syndromu,
konkrétné na popis symptomatologie u konkrétnich osob s TCS, analyza ndzori jedinct
s TCS na jejich situaci a analyza moznosti vzdélavani, komunikaci, kompenzacnich
pomticek, profesni uplatnéni apod.

Prace se sklad4d ze dvou casti. Teoretickou cast tvoti ti1 kapitoly a byla zde
popsana syndromova postizeni, problematika Treacher collins syndromu a ptehled
kompenzacnich pomiicek. Cilem vyzkumného Setfeni bylo zpracovani komplexnich
informaci tykajicich se Treacher collins syndromu a zjistit dopad tohoto syndromu na
kvalitu Zivota vybraného vzorku jedinct, u kterych byl Treacher collins syndrom

diagnostikovan.

Summary

The thesis is concerned on question od Treacher collins syndrome, specially the
description of specific symptomatology in person with TCS, analyse opinions of
individuals with TCS on their situation and analyse learning opportunities,
communication, compensatory aids, career opportunities, etc.

The study consist of two parts. The theoretical part is divided into three chapters
focused on syndromic disability, Treacher collins syndrome and overview of
compensatory aids. The aim of the research was to proces complex informations about
Treacher collins syndrome and determine the impact of this syndrome on quality of life

of people who were diagnosed with Treacher collins syndrome.
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Seznam priloh

Ptiloha ¢

Ptiloha €.
Ptiloha €.
Ptiloha €.
Ptiloha €.
Ptiloha €.
Ptiloha €.

Ptiloha €.

.1

2:

3:

Chlapec R po ptichodu do péstounské rodiny (2 roky)
Chlapec R (7 let)

Kresba vlastni postavy chlapce R

: Kapesni sluchadlo WIDEX
: Zena Z (3 roky)

: Zena Z v roce 2012

: Zena E (prvni $kolni den)

: Zena E v roce 2011
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P¥ilohy
Priloha ¢. 1 — Chlapec R po piichodu do péstounské rodiny (2 roky)




Priloha ¢. 3 — Kresba vlastni postavy chlapce R




Priloha ¢. 4 — Kapesni sluchadlo WIDEX

Piiloha & 5 — Zena Z (3 roky)

==MDZ 8.bfezen 1989=<



Priloha & 6 — Zena Z v roce 2012

Piiloha & 7 — Zena E (prvni $kolni den)




Priloha & 8 — Zena E v roce 2011




