Zdravotné Jihoceska univerzita

"‘ socialni fakulta v Ceskych Budé&jovicich

Faculty of Health University of South Bohemia
‘. and Social Studies in Ceské Budéjovice

Jihogeska univerzita v Ceskych Budéjovicich
Zdravotné socidlni fakulta
Katedra oSetrovatelstvi

Bakalarska prace

Osetrovatelska péce o pacienty
s onemocnéenim Von Hippel-Lindau

Vypracoval: lvana Sigmundova
Vedouci prace: Mgr. Klara Kubartova

Ceské Budéjovice 2014



Abstrakt

Teoreticka vychodiska

Osetrovatelska péce je souhrnna zdravotni péce zamétena na udrzeni a podporu
zdravi, navraceni zdravi, rozvoj sobé&stacnosti, zmirnéni utrpeni nevyléCitelné
nemocného Cloveéka a zajisténi klidného umirédni a smrti. OSetiovatelska péce jako
prakticka aplikace oSetfovatelskych poznatkt bere v tivahu zakladni lidské bio-psycho-
socialni a spiritudlni potfeby. PéCi poskytuje tym diplomovanych registrovanych
vSeobecnych sester, majici osvédéeni K vykonu zdravotniho povolani bez odborného
dohledu. Nejdulezitéjsi casti oSetiovatelské péce je dispenzarizace pacienta.
Dispenzarizace je aktivni sledovani zdravotniho stavu pacienta ohroZené¢ho nebo
trpiciho onemocnénim, které nevyzaduje poskytnuti akutni zdravotni péce, ale lze
predpokladat, Ze onemocnéni zpisobi takovou zménu zdravotniho stavu, Ze jeji véasné
zaznamenani miize mit dilezity vyznam pro 1é€bu onemocnéni.
Cil prace

Cilem pfii zpracovavani tématu bakalarské prace bylo zmapovat problematiku
tykajici se oSetfovatelské péce 0 pacienty s Von Hippel-Lindau. Je zpracovavana ve
formé¢ teoretické prace s pouZzitim celé tady literarnich zdroji a to jak ceskych tak
zahrani¢nich.
Pouzita metodika

Byla pouZita analyza dat jak Ceskych tak zahrani¢nich. Analyza pouze ¢eskych
zdrojti byla obsahové neuspokojujici. Informovanost o onemocnéni VHL je v Ceské
republice na velmi nizké trovni. Oproti zahranicnim zdrojim, kde jsou informace
sbirdny a rozSifovany do ostatnich zemi. V zahrani¢i dochazi k velkému rozvoji
vyzkumu o VHL a tim padem 1 ziskdvani novych informaci. Snahou podrobného
studovani veSkerych moznych literarnich dat bylo podat souhrnnou vypovéd o
zjisténych faktech.

VVon Hippel-Lindau je jednou ze 7000 znamych dédi¢nych poruch. Jedna se o
genetické onemocnéni, které¢ zpiisobuje abnormalni rst cév na nékterych ¢astech téla.

Nekontrolovatelny riist je zplsoben vadou ve VHL genu. Smotek cév vytvari



hemangioblastomy, angiomy, karcinom zrenalnich bun¢k, feochromocytomy,
pankreatické cysty a nadory, endolymfatické nadory a cystadenomy. Nadory jsou ve
vetsing pripadl nezhoubné, ale mohou byt nebezpecné svym umisténim.

Prvni Cast bakalafské prace je zaméfena na pficinu vzniku nemoci, pfiznaky,
vySetiovaci metody a 1é¢bu. V druhé Casti textu je rozebrana psychologicka stranka
onemocnéni a pravdépodobna budoucnost pro nemocné s VHL.

Zavér

Bakalarska prace bude slouzit ke zvySeni informovanosti zdravotnického
persondlu o onemocnéni Von Hippel-Lindau. A dale jako mozny zdroj studijniho
materidlu pro studenty se zaméfenim na zdravotnickou tématiku. Soucasti prace je

brozura, kterd podé tivodni informace tykajici se problematiky onemocnéni VHL.

Klicova slova: VHL, sestra, oSetfovatelstvi, dispenzarizace, 1éCba, genetika, rodi¢ovstvi



Abstract

Theoretical bases

Nursing care is a comprehensive health care aimed at health maintenance and
support, health recovery, development of self-sufficiency, mitigation of suffering of
incurably ill patients and providing for their peaceful dying and death. Nursing care as a
practical application of nursing findings takes account of fundamental human bio-
psycho-social and spiritual needs. Care is provided by a team of registered general
nurses certified to perform a medical profession without professional supervision. The
most important part of nursing care is the supervision of patients. Supervision means
active monitoring of the health condition of a patient endangered or suffering from a
disease which does not require immediate health care but in respect of which it may be
expected that the disease will result in such change of the health condition that the
timely detection of such change may be of great importance for the treatment of the
disease.
Objective of the thesis

The objective of the bachelor thesis on this topic was to map the matter of
nursing care provided to von Hippel-Lindau patients. The thesis has a form of a
theoretical paper utilising a wide range of both Czech and foreign literary sources.
Used methods

The thesis is based on an analysis of Czech and foreign data. Analysis of data
from solely Czech sources was unsatisfactory in terms of contents. Awareness of VHL
is very low in the Czech Republic as compared to foreign countries where information
is collected and distributed to other countries. There is a great growth of VHL research
abroad, resulting in new findings. The purpose of the detailed studying of all available
literary data was to present a summary of the ascertained facts.

Von Hippel-Lindau is one of 7000 known hereditary disorders. It is a genetic
disease that causes abnormal growth of veins in some body parts. Their uncontrollable
growth is caused by a defect of the VHL gen. A ball of vessels creates

hemangioblastomas, angiomas, renal cell carcinomas, pheochromocytomas, pancreatic



cysts and tumors, endolymphatic tumors and cystadenomas. Tumors are mostly benign
but their location may impose a risk.

The first part of the bachelor thesis addresses the cause of the disease,
symptoms, methods of examination and treatment. The second part of the thesis is
focused on the mental aspects of the disease and the likely future scenarios for VHL
patients.

Conclusion

The bachelor thesis will serve to increase the awareness of von Hippel-Lindau
disease among healthcare workers. It may also serve as a source of study materials for
students of healthcare branches. The thesis includes a brochure containing introductory

information about VHL disease.

Keywords: VHL, nurse, nursing care, supervision, medical treatment, genetics,

parenthood
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Uvod

Von Hippel-Lindau syndrom, je vzacné genetické onemocnéni, charakteristické
zvySenym rizikem tvorby a rdstem benignich i1 malignich nddord z cév.
Nekontrolovatelny riist je zptisoben vadou ve VHL genu. Smotek cév vytvari
hemangioblastomy, angiomy, karcinom zrendlnich bun¢k, feochromocytomy,
pankreatické cysty a nadory, endolymfatické nadory a cystadenomy. Pficina
onemocnéni je zplisobena mutaci genu na kratkém raménku chromozému 3 v oblasti
p25 — 26. Incidence onemocnéni, se pohybuje kolem 1 : 35-40 000.

Téma Osetfovatelska péce o pacienty s onemocnénim Von Hippel-Lindau jsem
si vybrala z divodu problematiky tykajici se informovanosti ¢eskych zdravotnickych
zafizeni o tomto onemocnéni. Pivodnim zdmérem bylo provést vyzkumné Setfeni o
osetfovatelské péci. Z divodu nedostatku respondenti, se vyzkumné Setieni nemohlo
uskutecnit. I pies tato Gskali jsem se chtéla tématu vénovat a tak byla prace zménéna na
teoretickou.

Cilem bakalaiské prace bylo zmapovat problematiku, tykajici se oSetfovatelské
péce 0 pacienty s Von Hippel-Lindau a také zvysit povédomi a informovanost o této
nemoci ve formé teoretické prace s vyuzitim celé fady literarnich zdroji, zejména
zahrani¢nich. Dale jsou v praci zachyceny poznatky tykajici se onemocnéni,

diagnostiky a terapie VHL.
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Seznam pouzitych zkratek

aPTT — aktivovany parcidlni tromboplastinovy ¢as
EKG — elektrokardiogram

HBL — hemangioblastom

EMG - elektromyografie

CT — pocitacova tomografie

MR — magnetické rezonance

RTG — rentgenové vySetfeni

JIP — jednotka intenzivni péce

PGD — preimplantac¢ni genetickd diagnostika

HIV — Human Immunodeficiency Virus / virus lidské imunitni nedostate¢nosti
OGTT — oralni gluk6zovy toleran¢ni test

VAS — vizudlni analogova skéla

P+V — pfijem a vydej tekutin

ELST — nadory vnitiniho ucha

ORL - otorhinolaryngologie

pVHL — VHL protein
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1 SOUCASNY STAV

1.1 Charakteristika onemocnéni VHL

Von Hippel-Lindau syndrom se také oznacuje jako Von Hippel-Lindauova choroba
(VHL). VHL je vzacné, genetické onemocnéni, které postihuje mnoho systému
V organismu a zpusobuje abnormalni rust nadorti na urcitych organech t¢la. (National
Institute of Neurological Disorders and Stroke, 2010)

Incidence onemocnéni se pohybuje kolem 1 : 35-40 000. Rozvoj nemoci zavisi
na véku nemocné osoby. K plnému vypuknuti dochazi do 60 let véku. Diagnostika
prvnich ndlezli byva mezi 12-25 rokem, ale mohou se objevit jiz v jednom roce Zivota.
(Plevova, Novotny, Kiepelova, 2009)

Onemocnéni Von Hippel-Lindau vznikd na zakladé zarodecné mutace genu
zvan¢ho VHL. VHL gen primarné€ reguluje signalizaci bunécéné hypoxie. Pokud
komplex pVHL nepracuje spravné, bunika se domniva a to i v pfipade, ze to neni
pravda, Ze nema dostate¢né mnozstvi kysliku. Buiika za¢ne vydavat tisnové signaly do
okolnich tkani. To ma za nasledek zvyseni hladiny rtstového cévniho endotelu (VEGF),
destickového riistového faktoru (PDGF) a transformujiciho ristového faktoru (TFGa).
Tyto faktory vysilaji pokyn do cilové buiiky a ta podporuje rliist a mnozeni bunck. Tato
reakce vytvori velké mnozstvi kapilar a znich vznikaji VHL néadory. (The VHL
Alliance, 2013)

VHL je nador lokalizovany na kratkém raménku chromozomu 3 v oblasti p25 —
26. Jedna se o tumor supresorovych gentl, coZ ma za nasledek staly rist nddorovych
bun¢k a pfili§ rychlé a nekontrolovatelné déleni. Z tohoto divodu se tvoii nadory a
cysty, které jsou charakteristické pro von Hippel-Lindau syndrom. Kod pro Von Hippel-
Lindau z genetického hlediska je OMIM 193300 a mezinarodni kéd je ICD Q 85.
Tumor supresorovych gent nebo také antionkogen mé za nasledek maligni zvrat. Cévy
u zdravych lidi se vétvi jako stromy u pacienta trpicich VHL se cévy naviji do malych

uzlt, z kterych vznikd samotny nador. Z tohoto diivodu je velice komplikovana jejich
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resekce. Pfi odstranovani téchto nadorti mize dojit k masivnimu krvaceni. (Genetics
Home reference, 2013), (The VHL Alliance, 2013) a (Club VHL betroffener Familien,
2007 - 2014)

Mutace v genu VHL je autozomdlné¢ dominantni, coz znamena, ze jedna kopie
upravenych genil v kazdé butice zvysila riziko vzniku nadort a cyst.
Vétsina lidi s von Hippel-Lindau syndromem zdédi zmutovanou kopii genu od
nemocného rodice. Ve 20 % ptipadl je zmutovany gen vysledkem nové mutace, ke
které doslo v pribéhu produkce pohlavnich bunék, nebo velmi brzy ve vyvoji. (Genetics

Home reference, 2013)

1.1.1 Kilinické projevy

Do klinickych projevii VHL choroby patfi hemangioblastomy (HBL), diive
nazyvané angioretikulomy. Nejcastéji se nachdzi v mozecku, na miSe nebo u
mozkového kmene. Jsou benigni, ale nebezpecné svou lokalizaci. Pfiznakem také byvaji
angiomy sitnice, cysty parenchymovych organii a feochromocytom. Cysty v ledvinach
maji u této nemoci charakter prekancerézy. Cast nemocnych ma polycytemii, dochézi
tak ke zmnozeni erytrocyti bez zmnozeni ostatnich bunék krevnich tad v krvi. (Seidl,
Obenberger, 2004) a (Plevova, Novotny, Kiepelova, 2009)

U rtiznych pacientl se klinické projevy genu lisi, nejde vzdy o vysSe uvedeny
soubor, kombinace projevil jsou rizné. Piiznaky VHL zavisi na velikosti a lokalizaci
nadort. Jedince s VHL mohou provazet bolesti hlavy, problémy s rovnovahou a chizi,
slabost koncetin, zavraté, poruchy vidéni, vysoky krevni tlak, pomoc€ovani, ztrata citu a
jiné. V n&kterych rodinach mohou byt vice nachylngjsi na nddory CNS a jiné na nadory
vnitinosti. Je to velice individualni. (National Institute of Neurological Disorders and
Stroke, 2010)

Lécba VHL zavisi na lokalizaci nadort a jejich komplikaci. Nelé¢eny projev
onemocnéni miize vést az k slepoté nebo trvalému poskozeni mozku. Pfi v€asném

zachyceni a nasledném léceni je prognoza velmi dobra. Smrt je z vEtsi ¢asti zplisobena
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komplikacemi nadorit na mozku a ledvinach. (National Institute of Neurological
Disorders and Stroke, 2010)

1.1.2 Diagnostika

Mezi zékladni diagnostickou metodu patii genetické testovani, tak zvané
Molekularni genetické vysetieni mutace VHL genu. Testovani probihd ve dvou krocich.
Nejprve je sestavena rodinnd anamnéza k posouzeni typu nadoru, ktery bude poté
vySetien. V druhém kroku jde o samotny geneticky test, ktery zjisti, zda byl gen
zmutovan. Odebere se vzorek krve a provadi se analyza DNA. Na vysledek testu se
obvykle ¢eka mésic, ale je mozné, Ze v nékterych piipadech se tato doba prodlouzi az na
nckolik mésicl. Nositel mutace musi mit vySetteni opakované pozitivni. Pokud ¢lovék
tento test podstoupi, musi byt psychicky pfipraven na moznost, ze je nositelem genu
VHL. Z téchto diivoda je vhodné si na konzultaci vzit nékoho blizkého, kdo pacienta
psychicky podpoii. (The Genetic Interest Group, 2009)

Genetické testy mohou v rodinach odhalit téméf vSechny piipady VHL. U
novych mutaci kdy je postizeny ¢len rodiny ve které predtim nikdo toto onemocnéni
faleSné negativni. Prenatalni vySetfeni je mozné provést pouze v piipadé, Ze se objevila
mutace VHL u ¢lena rodiny. (Rosenblum, 2013)

Dal§$im mozZznym zjiSténim jsou zobrazovaci metody, jako je rentgenoveé
vySetieni, ultrasonografie bficha, vypocetni tomografie, magnetickd rezonance, o¢ni
vySetfeni vcetné sitnice, fyzikdlni vySetfeni, vySetfeni moce a krve. (Vorlicek,

Abrahamova, Vorlickova a kolektiv, 2012) a (Plevova, Novotny, Kiepelova, 2009)
1.1.3 Nadory zpiisobené VHL
Néador spojeny s nemoci VHL je omezen do nékolika specifickych typt. Pokud

jsou bunky zdravé, vyviji se spravnym zplisobem. Spravny vyvoj zpusobi také spravny

rust a regeneraci téla. Nékdy vSak buiniky ztraci svou schopnost spravného vyvoje a déli
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se prili$ rychle a nekontrolované. Tkan stale prirasta a formuje se v tzv. nador. Nadory
Pokud svym rtstem neohrozuje funkci dulezitych organd, neni tieba jejich odstranéni.
Maligni nadory se mohou rozsifovat a poSkozovat okolni tkan¢ a organy. Rakovinné
buniky mohou metastazovat do ostatnich ¢asti téla. (Slezakova, 2007)

Budeme se zabyvat, nejcastéjSimi nddory zptisobené onemocnénim Von Hippel-
Lindau. Hemangioblastom je nador centralniho nervového systému. Do CNS patii
mozek a micha jedna se o fidici ¢asti nervového systému. Mozek (cerebrum) je slozen
ze tii ¢asti. Pfedni mozek, stiedni mozek a zadni mozek. VSechny ¢asti jsou na sebe
funk¢éné propojené. Stiedni mozek, prodlouzend micha a Varoliv most tvoii mozkovy
kmen. Mozkovy kmen obsahuje dilezita centra pro dychdni, srdecni ¢innost nebo fizeni
krevniho tlaku. Mozecek se nachdzi v zadni jamé lebni. Jeho funkci je udrzovéni
rovnovahy a vzpiimené polohy. Stfedni mozek hraje dilezitou roli pro o¢i a usi.
Umozinuje pohyb oci a hlavy za svétlem nebo otoceni hlavy za zdrojem zvuku. Pravé a
levad hemisféra tvoii koncovy mozek. Povrch hemisfér je zvrasnény do zavitl, mezi
kterymi jsou brazdy, ty déli mozek na laloky. Jedna z hemisfér, je vZdy dominantni. U
pravaki se jedna o pravou hemisféru u levaki o levou hemisféru. Dominantni hemisféra
je klicova pro tec, psani a porozumeéni feci a pismu. Nedominantni hemisféra provadi
rozbor neverbalnich informaci. Mozek a ¢ast michy jsou chranény tfemi obaly. Tvrdou
plenou (dura mater), pavoucnici (arachnoidea) a mékkou plenou (pia mater). (Dylevsky,
2009)

Micha je nervovy kanal dlouhy 40-45 cm, ktery prochazi patefi. Zacina
prodlouzenou michu a kon¢i pod prvnim bedernim obratlem. Micha pomoci nervi
pfedava informace do mozku a ten reaguje na podnéty. Uvnitf miSniho kandlu se
nachazi mozkomisni mok (ligvor). Jedna se o ¢irou bezbarvou tekutinu. (Dylevsky,
2009)

Hemangioblastom patii mezi nejcastéj$i nadory spojené s onemocnénim Von
Hippel-Lindau. Postihuje pfiblizné¢ 70% pacienti. Jedna se o benigni nador. Pfesto
muZe zplsobit vyznamnou nemocnost a Umrtnost. Klinicky obraz je v zavislosti na

umisténi nadoru ruzny. Pacient s nadorem na mozku muze mit tlak v nohou, brnéni
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prstl, poruchy chiize, enuréza, zhorSené polykani, kasel, Skytavka. V ptipad€¢ nadoru na
mise muze dojit k poruse citlivosti klize porucha toku informaci a naslednému ochrnuti
pazi nebo dolnich koncetin zplGsobené utlakem michy. Nadory, které maji
asymptomatickou velikost, nejsou tifeba resekovat. Dilezitd je kontrola minimalné
jednou ro¢n€. Naopak symptomatické naddory ba mély byt resekovany v co nejkratsi
mozné dob¢ jinak pfiznaky, které zpusobuje nador, jsou nereverzibilni. U vétSich
nadorh nebo cyst se muze hromadit mozkomiSni mok v mozeCku a dochazi
k hydrocefalu. Pifiznaky hydrocefalu u kojencu je zrychleny rust hlavy, vyklenuti
fontanely, ztenCend a napjatd kiaze hlavy, rozestupovani kosti hlavy, zvyraznéni zil na
hlavé, zvraceni, nechutenstvi, drazdivost. Hydrocefalu u batolat a vétSich déti je
zrychleny riist hlavy, bolesti hlavy, nevolnost, zvraceni, horecka, rozmazané nebo
dvojité vidéni, drazdivost, spavost, zpomaleni rozvoje feci a chiize, Spatna koordinace,
zmény osobnosti, zhorSend koncentrace, zachvaty, nechutenstvi. U dospivajicich a
dospélych jsou bolesti hlavy, spavost, zhorSeni koordinace, inkontinence moci a stolice,
rozmazané nebo dvojité vidéni, zhorSeni mentdlni vykonnosti a u starSich osob je
zhorSeni koordinace pii chlzi, porucha paméti, bolesti hlavy, inkontinence moci a
stolice. Lécbou byva chirurgicka excize. Operace je nevyhnutelnd, protoze nadory
mohou neptedvidatelné¢ rdst a zpusobit nevratné komplikace. (The VHL handbook,
2012)

Angiom je nador na sitnici oka. O¢i jsou jednim ze smyslovych organt.
Umoznuji ndm piijimat informace, které vnimame z okoli. Kazdéa o¢ni koule je vloZena
v orbité. Predni ¢ast orbity ma velky otvor, kterym vstupuje svétlo. Zadni ¢ast orbity ma
maly otvor skrze n¢j vybiha zrakovy nerv, ktery vysila ptejaté¢ informace do mozku.
Oko se skladd z n€kolika Casti. Z cévnatky (choroidea) je bohata na cévy a nervy.
Obsahuje tii Casti cévnatku (choridea), fasnaté télisko (corpus ciliare) a duhovky (iris).
Ze sitnice (retina) obsahuje tyCinky a Cipky, z bélimy (adlera), rohovky (cornea) je
prihledna vice prohnuta &ast oka. Cocka (lens) zaostfuje svételné paprsky na sitnici,
spojivky (tunika conjunctiva) a tas (cilia), které chrani oko pfed zevnimi necistotami.

(Dylevsky, 2009)
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V ramci onemocnéni VHL vznikaji na sitnici nezhoubné nadory z cévnich bunék
(angiomy), které postihuji asi 60% pacientti. Objevuje se také u déti mladsich deseti let.
Struktura téchto nadord je velmi podobna hemangioblastomu z CNS. Velmi ¢asto se
nachazi ve vnégjsi oblasti sitnice, vzacnéji pak na zrakovém nervu. Lékatr vidi malé
angiomy jako malé kulaté krevni skvrnky, velké angiomy vypadaji jako oranzovo-
cervené koule, ve zvétSeni jsou vidét zakiivené cévy. Angiomy produkuji kapalinu,
kterd se hromadi pod sitnici. Mize zpusobit otok a nasledné odchlipeni sitnice. VSe se
déje v misté nejostiejSiho vidéni. U pacienta se projevi snizend ostrost vidéni. Pokud
dojde k odchlipeni sitnice nebo krvaceni na sklivci je jedina 1é¢ba a to chirurgicka.
Angiom se muze objevit 1 u pacientll, kteti nemaji diagnézu VHL, ale je nalezen pouze
jeden nador na sitnici. Pokud je jich vice jednad se o pacienta se syndromem VHL.
Nadory se odstranuji pomoci laserové fotokoagulace nebo kryoterapie. (JAMA, 2008) a
(Neumann, 2010)

Renalni karcinom (RCC) a renalni cysty. Ledviny (ren) je parova Zzlaza
fazolovitého tvaru o velikosti 12 x 6 x 3 cm, ktera je ulozena po stranach bederni patete.
Ledvina ma dv¢ vrstvy. Klira je zevni vrstvou ledviny a dfen je vrstvou vnitini. Funkci
ledvin je krevni zasobeni, vstiebavani a filtrovani latek. Prefiltrované Skodlivé latky z
organismu jsou z téla vylu¢ovany moéi. (Dylevsky, 2009)

Karcinomy a cysty se vyskytuji u 60% pacientii. Renélni cysty tak i nadory maji
asymptomaticky charakter. Daji se velmi dobfe objevit ultrazvukovym vysetienim. Cim
diive jsou nadory nalezeny, tym je pro pacienta lepSi prognéza a minimalizace ztraty
zdravé tkané. VétSina rendlnich karcinomi roste primérmeé 0,3 cm za rok. Chirurgicka
terapie je zakladnim kamenem 1éCby rendlnich karcinomd. Pii operaci je nutné docasné
prerusit ptitok krev. Doba piferuSen by neméla byt delsi nez 30 - 60 minut jinak dochézi
K trvalému poskozeni funkce ledvin. Ve vyjimeénych piipadech muze dojit vzhledem
k nadoru k odstranéni jedné nebo obou ledvin. Pokud dojde k odstranéni obou ledvin,
pacient nevyhnutelné potiebuje dialyza¢ni 1é¢bu. (Kniffin, 2012) a (Neumann, 2010)

Feochromocytom je nador nadledvin. Nadledviny (glandula suprarenales) jsou
parové zlazy naléhajici na horni ¢ast ledvin. Jejich velikost se pohybuje kolem 3 cm.

Nadledviny stejné jako ledviny maji kiiru a dfeit. Tyto buniky produkuji hormony.
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Korové bunky tvoii glukokortikoidy, mineralokortikoidy, androgeny a malé mnoZzstvi
estrogentl. Dieniové bunky tvoii adrenalin a noradrenalin, které ovliviiuji hladkou
srdecni svalovinu. (Dylevsky, 2009)

Vétsina nadord je benignich, ale v 5% ptipadt dochazi k malignim zvratim.
Zhoubny feochromocytom s metastazemi je u pacientti s VHL vzacny. Nador nadledvin
se v n¢kterych rodinach vyskytuje vice nez v jinych. Ale neni vylouceno, Ze pokud se
po tii generace feochromocytom neobjevil, neobjevi se jiz nikdy. Nové vyzkumy
ukazuji, ze nadory nadledvin jsou 4x castéj$i nez se puvodné domnivali a z tohoto
divodu je velice dulezité sledovat ptipadny vyskyt téchto nadort. Feochromocytom
produkuje velké mnozstvi stresovych hormontd do krevniho ob&hu. Hlavnim ptiznakem
je prudky narast vysokého krevniho tlaku, ktery zapti¢ini nadmérny natlak na srdce a
vaskuldrni systém, ktery dale mize zpuasobit cévni mozkovou piithodu nebo srde¢ni
selhdani. Proti ptfiznakim CMP nebo srdecnimu selhavani jsou piedepisovany
betablokatory, avSak pokud jsou tyto léky podany pacientovi s VHL pfiznaky se
zhorSuji. Na zakladé této skutecnosti je mozné odhadnout pfitomnost
feochromocytomt. Je vSak nutné provést vysetfeni, kterd vyskyt nddort potvrdi nebo
vyvrati. Pacient s nddorem nadledvin miva bolesti hlavy, zvySenou télesnou teplotu,
buseni srdce a stale se zvysujici krevni tlak. Pfi masivnim zvySeni krevniho tlaku miize
dojit az k selhani srdce a mozku. Né&ktefi pacienti akoliv nemaji vysoky krevni tlak,
mohou pocitovat bezdiivodné navaly horka a zimy. Kromé téchto obvyklych piiznakt
muze nastat i spousta jinych, jako poruchy stfevni ¢innosti — zvraceni, prijem, hubnuti,
porucha tvorby moci, zvySenou Zizni, zvySeni hladiny cukru v krvi, poruchy nervového
systému — tfes, Uzkost, deprese. Pfi téchto pfiznacich se pacientovi s VHL doporucuje
vySetfeni nadledvin. (Neumann, 2010)

Terapie se sklada z méfeni adrenalinu a noradrenalinu v moci nebo v krvi. Bézné
testy krve a moc€e na katecholaminy nejsou schopny najit vétSinu feochromocytomd,
proto se doporucuje biochemicky test, ktery méii metanefriny v krvi a moci. Ptesnost
testll zavisi z velké ¢asti na spolupréci pacienta. Testovany by se mé¢l vyhnout koufeni,
alkoholu a kofeinu minimaln¢ 4 hodiny pifed vySetienim. Je nutné sepsat seznam vSech

1ék1, které pacient uziva a predat je 1ékafi, ktery test provadi. Je totiz mozné, ze nékteré
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hodnoty mohou byt ovlivnény pravé uzivanim nekterych 1¢ékti. Dal§imi moznymi
vySetienimi ke zjisténi feochromocytomu je MR a CT vysetfeni. (The VHL handbook,
2012)

Tato vySetteni jsou vhodna provést pred operaci, v ptipadé t€hotenstvi nebo po
porodu. Pokud se feochromocytomi vyskytuji, je mozné predejit komplikacim
spojenymi se stresovymi hormony pomoci Iékt. Léky se uzivaji jeden az dva tydny pied
operaci nebo porodem. (The VHL handbook, 2012)

Dalsi moznosti 1éEby je chirurgické odstranéni feochromocytomu. Velmi
dalezitd je predoperani vysetieni a lécba, aby se zabrdnilo hypertenzni krizi.
Feochromocytom se n¢kdy muze objevit v t¢hotenstvi. Jednd se nebezpeci jak pro
matku, tak i pro dité. V tomto ptipadé¢ by méclo byt mozné ve druhém trimestru
t€hotenstvi endoskopicky odstranit nador. (Neumann, 2010) a (Widimsky, Zelinka,
Petrak a kolektiv, 2009)

Slinivka bfis$ni (pankreas) je protahld horizontaln€ ulozena 15 cm zlaza traviciho
systému. Je rozd€lena na tfi ¢asti hlavu, télo a ocas. Pankreas funk&né spliuje kritéria
Zlazy s vnitini i zevni sekreci. Zevni sekreci jsou vyluovany pankreatické $tavy do
dvanactniku a vnitfni sekre¢nim prvkem jsou Langerhansovy ostritvky. Jedna se o
spojeni bunék, které jsou rozptyleny v pankreatu. Ostrivky produkuji inzulin a
glukagon. (Dylevsky, 2009)

Nadory pankreatu mohou byt dvojiho typu. Pankreatické cysty, které se
vyskytuji u 20-50% pacientd, jsou benigni a 1é¢bu potiebuji jen zfidka. Druhym typem
jsou pankreatické neuroendokrinni nadory, které se vyskytuji u 15% pacienti. Maji z 8-
17% metastazujici potencial. Po¢inajici nador pankreatu je asymptomaticky. Z tohoto
ditvodu je velice dileZita kontrola dutiny bfiSni na CT a MR. Pokud je tumor nalezen
doporucuje se pro upiesnéni provést endoskopické ultrazvukoveé vySetteni. Pokud nador
dosdhne 3 cm je tfeba chirurgické odstranéni. Dle umisténi nddoru existuji rizné
chirurgické techniky. Technicky nejnaro¢néjsi je operace na téle pankreatu. (Neumann,
2010) a (JAMA, 2008)

Endolymfatické nadory jsou vzacné nadory vyskytujici se ve vnitinim uchu.

Ucho je sluchovy organ. Jeho zakladni ¢asti jsou vnéjsi ucho, stiedni ucho a vnitini
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ucho. Vn¢jsi ucho (auris externa). Sklada se z boltce, zvukovodu a bubinku. Boltec
zachytava akustické viny a prevadi je do zvukovodu. Zvukovod je trubice a na jeho
konci se nachazi bubinek. Bubinek je vazivova blanka, ktera zesiluje zvukové viny.
Stfedni ucho (auris medium) zacina bubinkem, na néjz jsou napojeny sluchové kustky-
kladivko (Malorus), kovadlinka (incus) a timinek (stapes). Kistky ptenaseji zvuk do
vnitiniho ucha. Ze stiedniho ucha vystupuje Eustachova trubice. Vnitini ucho (auris
interna) je soucasti kosténého labyrintu. V jedné jeho casti se naléza polokruhovité
kanalky a hlemyzd'. Je to svinuta trubicka naplnéna tekutinou (endolymfou). (Dylevsky,
2009)

Nadory vnitfniho ucha (ELST) jsou velice vzacné. Predpoklada se, ze 5-10%
pacientd s VHL onemocni ELST. Pfiznakem je nedoslychavost, hu¢eni a zvonéni
Vv usich, zavraté, nevolnost a zvraceni. Velmi malé nadory mohou byt asymptomatické.
Nadory se daji diagnostikovat pomoci kontrolnich vySetiteni MR a CT. Pokud nastane
nektery z ptiznaki, je vhodné navstivit 1ékare na ORL. Pokud se nadory neléci, mize
dojit k Gplné ztraté sluchu. Pfi Uplné ztraté sluchu jiz neni mozné sluch navritit.
V opacéném piipadé je nador odstranén chirurgicky. (JAMA, 2008) a (Neumann, 2010)

Dal$im moznym nadorem zptisobenym onemocnénim VHL je nador nadvarlete.
Nadvarle (epididymis) lezi na zadni ¢asti varlete. Varle je komplex trubicového systému
shromaZzd’ujici spermie. Nadvarle se sklad4 z hlavy, téla a ocasu. Hlava je tvofena 4-6 m
dlouhou stoc¢enou trubici, kterd se v téle nckolikrat sto¢i a prechdzi do ocasu.
Z nadvarlete vychazi chamovod, trubice, ktera ptivadi spermie z varlat do kanalku
prochézejici prostatou. Béhem této cesty jsou spermie promichiany se semennou
tekutinou ze semenného vacku a dale pokracuje ptfes prostatu do mocové trubice.
(Dylevsky, 2009)

U zhruba Y4 muzli se vyskytuji cysty v nadvarlatech. Samotné cysty nejsou
nebezpecné a tak neni divod k odstranéni. Specificka cysta pro VHL je cystadenom.
Jednd se o nezhoubny nador s jednou nebo vice cystami uvnitf. Tyto cysty maji
mnohem vétsi hustoty nez bézné se vyskytujici cysty. Pokud pacient pocituje bolest, je
dalezité¢ vyhledat 1¢kare. Jelikoz se ve vzacnych ptipadech stava, ze cysta se zaniti a

muzZe prasknout. Cystadenomy mohou snizit funkci chdmovodu a tim blokovat dodavku
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spermii, ¢imz mize zpusobit neplodnost. Nabizi se tu vSak moznost, jak zajistit, aby
muz mohl mit v budoucnu déti. Kolem 20. roku si necha odebrat spermie a ulozit do
spermobanky. (The VHL handbook, 2012)

Papilarni cystadenomy jsou v bézné populaci velice vzacné. U VHL se vsak tyto
cysty mohou vytvofit na jednom nebo obou varlatech. Pokud se vyskytuji na obou,
témet vzdy se jedna o diagndézu VHL. Velikost téchto cyst se pohybuje kolem 1-5 cm.
Muzi mohou pohmatem citit v oblasti Sourku jako by kaminek, ktery je obvykle
nebolestivy. Papilarni cystadenomy se mohou vyskytnout jiz v obdobi adolescence, ale
neni neobvyklé, ze se vytvoii az ve 40. roku véku. Pokud jsou pacientovi cysty
nepiijemné, mohou se operativné odstranit. Vyjmuti probiha stejné jako vasektomie.
Tyto cysty nemaji zadny vliv na sexualni funkci. (The VHL handbook, 2012) a
(Kniffin, 2012)

Nejvhodnéjsim zpisobem jak sledovat vyskyt cyst je samovysetieni varlat a
nadvarlat. Samovysetfeni pomaha zlepsit povédomi o velikosti a tvaru varlat a ¢lovek je
lIépe schopen sndze poznat jakoukoliv zménu. Samotny pribéh vysetfeni neni viibec
slozity. Vhodné je vySetfeni provadét po horké koupeli nebo sprSe. Kiuze Sourku se
uvolni a bude mnohem mekc¢i. Prevalovanim varlete mezi palcem a tiemi prsty
Zkontrolujte jaky tvar, velikost a hmotnost maji varlata. Je mozné, ze jedno varle bude
vétsi nez druhé. Neni to nic neobvyklého, jedna se o fyziologicky jev. Pokracuje se tak,
Zze obéma rukama se jemné vali kazdé varle mezi prsty a hled4 se jakakoliv bulka,
nerovnost, otok, mista, ktera jsou tvrdsi nebo siln¢j$i na povrchu varlete. SamovySetfeni
je bezbolestné, ale mulZze se stat, ze vySetfovany pociti bolest ¢i nadmérnou
precitlivélost. Pokud se objevi jeden z pfiznakli, neprodlené vyhledejte lékare. Je
dileziti si vést zdznam o velikosti a tvaru varlat z divodu moZného srovnavani pfi
dalsich samovysetteni. (The VHL handbook, 2012)

Nador nazyvany adnex papilarni cystadenom se vyskytuje na Sirokém vazu
délohy a vejcovodil. Siroky vaz délozni je tkan prekryvajici délohu, vajecniky a
vejcovody. Je tvofen stejnymi bunikami, které v embryonalnim vyvoji vytvotri u muzi

nadvarle. Vejcovod (tuba uterina) je parova trubice o velikosti 8-15 cm. Hlavni funkce
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vejcovodu je transport vajicka do bfisniho konce vejcovodi a nasledné jeho oplozeni.
(Dylevsky, 2009)

Adnex papilarni cystadenom je benigni nador, ktery obsahuje jednu i vice cyst.
Nadory jsou v oblasti Sirokého délozniho vazu, je béznou zalezitosti. Je vsak dulezité,
pokud je nador nalezen, aby 1ékat provedl vySetfeni, zda je nador zhoubny ¢i nikoliv.

Protoze tyto benigni nadory se mohou velice ¢asto zaménit s rakovinou vajecnika.
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1.2 Historie a vyvoj nemoci

Prvnim z pozorovateli byl anglicky neurolog John Hughlings Jackcoe a
némecky oftalmolog Hugo Magnus. Ernst Fuchs popsal nezhoubny nador z cév v sitnici
jiz v roce 1882. O n¢kolik let pozd¢€ji v roce 1904, Eugen von Hippel popsal sitnicové
angiomy v dokumentu nazvany ,,Ueber cine sehr seltene Erkrankung der Netzhaut™ .
Podobny stav byl popsan i v roce 1908. Wilhelm Czermak popsal typické sdruzeni
angiomu v mozecku a sitnici. V roce 1926 Arvide Lindau napsal ve své praci s ndzvem
»Studien iiber Kleinhirncysten. Bau, Pathogenese und Beziehnungen zur Angiomatosae
retinae” o vztahu mezi mozeCkem a sitnici s hemangiomi jako dédicnym podmétem.
Termin von Hippel-Lindau byl poprvé pouzit v roce 1936, ale bézné se zacal pouzivat
az vroce 1970. Néazev tohoto onemocnéni pochazi od dvou evropskych 1ékait Eugena
von Hippel a Arvida Vilhelma Lindau, ale i mnoho jinych lékait a védcu hralo
dulezitou roli v popisu vady. (EyeWiki, 2013)

V roce 1991 Neumann a Wiestler rozdélil VHL na typ 1 bez feochromocytomu a
typ 2 sfeochromocytomem. Brauch vroce 1995 dale déli typ 2 na typ 2A
s feochromocytomem a typ 2B sfeochromocytomem a adenokarcinomem ledvin.
Hoffman pfidal jesté typ 2C s izolovanym feochromocytomem bez hemangioblastomu
nebo ledvinového bunééného karcinomu. (Kniffin, 2012)

McNeill vroce 2009 piezkoumal molekularni klinické charakteristiky 127
jedincti s genetickou predispozici. Rada diikazii naznaduje, Ze pacienti s VHL
zpusobené VHL mutaci obsahuji gen HSPC300. Tim padem maji specificky podtyp
VHL nemoci s ochranou pted karcinomem ledviny. Navrhl je pojmenovat VHL typ 1B.
(EyeWiki, 2013)

Eugen von Hippel narozen 03.8.1867, zemiel 1939. Profesor oftalmologie
v Koningsbergu. Stal se prikopnikem v oblasti §tépovani rohovky. V Heidelbergu
studoval medicinu, patologii a oftalmologii. Pfednésel oftalmologii a obdrzel cenu za
svij vyzkum. V roce 1897 byl jmenovan profesorem v Heidelbergu. Von Hippel ziskal
mezinarodni uzndni za praci na patologické anatomii oka. V roce 1895 vydal plivodni

popis von Hippel-Lindau nemoci. (Enersen, 2013)
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Arvide Vilhelm Lindau narozen 1892, zemftel 1958. Svédsky patolog. Lindau
publikoval vlastni popis von Hippel-Lindau nemoci v roce 1926. Jeho zprava o

onemocnéni je dulezita z ditvodu histologickych nalezt. (Enersen, 2013)

V letech 1976 - 2005 bylo v CR téméf kazdé paté onkologické onemocnéni
spojovano S jinym novotvarem. A stejné to bylo i u onemocnéni Von Hippel-Lindau.
Nyni je mozné diky specidlnimu genetickému testovani zjistit, kdo je v rodiné nositel
zmutovaného genu. Pokud ¢lovék nema tento gen, nemutze ho piedat svym potomkam.
Dnes je genetické testovani v porovndni s minulosti levnéjsi a presnéjsi. Tim, Ze lze
tento gen identifikovat, existuje velkd nadéje pti 1éCeni nebo i na vyléceni nemocnych.
Diky vyzkumu v diagnostice, screeningu a 1é€bé onemocnéni Von Hippel-Lindau, je
mozné prodlouzit zivot pacienta. Pokud bude vyzkum pokracovat, je mozné, ze nadory
pujde udrzet malé a tim sniZit potfebu chirurgického zakroku. (The VHL Alliance,
2013)

V roce 2012 bylo na trh uvedeno Sest novych 1ékti schvalenych pro 1é€bu nadorii
ledvin. Byly provadény pokusy i v 1é¢bé VHL, ale reakce na né byl minimélni nebo
vibec zadné. Z toho vyplyva, Ze na onemocnéni Von Hippel-Lindau zatim neexistuje
zadny 1€k. Podle odhadii genetickych studii by mohl byt 1ék vytvofen do roku 2025.
Nebo by mohl byt protein VHL nahrazen chemicky, ale musi byt vloZzen pfimo do
bunky, jinak nepomuze. (The VHL Alliance, 2013)

24



1.3 Dispenzarizace pacienta

Dispenzarizace je metoda zdravotni péce, ktera zahrnuje periodické kontroly
zdravotniho stavu pacienta u specidlné¢ urCeného lékate ve spoluprici se sestrou.
Veskeré vysledky je tfeba fadn¢ zapisovat do zdravotnické dokumentace. Dispenzarni
péce se provadi v intervalech, které urci I¢kaf, minimalné¢ vSak jednou za rok. Do
dispenzarni péce jsou zahrnuty pouze pojisténé osoby, které jsou ohrozeny nebo trpi
zédvaznym onemocnénim, dale déti do jednoho roku, chronicky nemocni a t¢hotné Zeny.
(Cevela, Celedova, Dolansky, 2009) a (Kalvach, 2011)

»dmyslem a cilem dispenzarni péce je upevnit a rozvijet zdravi, predchazet
negativnim disledkiim poruch zdravi, prodlouzit aktivni v€k, oddalit ¢i zabranit vzniku
nesobéstacnosti, invalidity, pfed¢asné smrti.* (Cevela, Celedova, Dolansky, 2009, s. 35)

V Ceské republice musi byt pacienti registrovani do dispenzarni péce podle
odbornych kritérii, které jsou v souladu s vyhlaskou ministerstva zdravotnictvi CR &.
39/2012 Sb. (Kosta, 2013)

Vysetieni, ktera se provadéji v ramci dispenzarni péfe u onemocnéni Von
Hippel-Lindau je fyzikalni vySetfeni, vySetfeni krve a modci, neurologické vysetieni,
elektromyografie, RTG vysetfeni, magneticka rezonance, ultrazvukové vysetfeni, ocni
vySetfeni, poc¢itacova tomografie. (Plevova, Novotny, Kiepelova, 2009)

Fyzikalni vysSetreni je velmi duilezitym vySetfenim ke stanoveni spravné
diagnozy. VySetiuje se pohledem = aspekce, pohmatem = palpace, poklepem = perkuse,
poslechem = auskultace. Pii samotném vySetfeni se musi dodrzovat urcité zdsady a to
vySetiovat v dostatecné osvétleném a teplém prostiedi, méli bychom respektovat
soukromi a stud pacienta. (Mgr. Kollatorova, 2010)

Neurologické vySetieni je jedno z velmi dulezitych vysetfeni, které by se mélo
provadét ve velmi kratkych intervalech. VySetfeni zacind zjiSt€énim zakladnich
informaci o stavu pacienta, jako je vyska pacienta, krevni tlak, koncetinova dominance,
znamky poranéni ¢i deformace. Poté se pfechazi k vySeteni hlavy a hlavovych nervi.
Vysettuje se zrakova ostrost, rozsah zorn€¢ho pole, zda jsou ocni §té€rbiny symetrické a

piiméfené Siroké, ocni bulby jsou uloZeny ve stfednim postaveni, jestli se pohybuji
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volné vSemi sméry, zornice jsou stejné Siroké. Zkousi se €iti na riiznych castech téla.
Nejprve na jedné a potom druhé strané. Poté se ptame, zda je dotek na obou stranach
stejny. Kontrolujeme inervaci mimického svalstva. Hodnotime ulozeni jazyka v klidu
v ustech a pfi plazeni. Déle kontrolujeme krk jednoduchymi pohyby hlavy jako je
rotace, inklinace, dorsiflexe, anteroflexe. Obecné hodnotime drzeni koncetin pfi flexi,
extenzi, svalové napéti a hybnost koncetin. VySetfujeme i cerebellarni funkce tim, ze
vySetiovaného pozadame, aby se dotkl ukazovakem $pic¢ky nosu. (Doc. MUDr Roth,
CSc; MUDr Fiala; Prof. MUDr Ruzicka, DrSc, 2011)

Elektromyografie (EMG) tento pfistroj ,,zaznamenava bioelektrickou aktivitu
svall, rychlost vedeni nervy po podrazdéni lehce neprahovym elektrickym stimulem
(elektroneurografie)“. (Seidl, Obenberger, 2004, 5.138)

Toto vySetteni klasifikuje funkei svali a perifernich nervii. VySetfeni se provadi
za pomoci jehel nebo elektrod, které se prikladaji na kiizi. Signal ze svala se objevuje na
monitoru, nebo je uloZen v pocitaci k dal§imu zpracovani. (Seidl, Obenberger, 2008)

RTG vySetreni patii k zdkladnim vySetfovacim metoddm. Vyuziva se
rentgenového zateni, které ma schopnost prostupovat hmotou. Zakladni projekce byva
zadopfedni a bo¢ni. V soucasnosti mame kvalitnéj$i vySetfovaci metody, tudiz dochazi
k mén¢ Casté indikaci RTG vysetieni. (Dylevsky, 2009) a (Seidl, Obenberger, 2008)

Pocitacova tomografie (CT) je neinvazivni vySetfeni. Zakladnim principem CT
vySetieni spocivd v ozafeni tkdné specidlné sefizenym svazkem rentgenového zafeni.
,,Cast zafeni se absorbuje, &ast se rozptyli, ¢ast prochazi tkani a dopadne na piislusné
detektory.” (Seidel, Obenberger, 2004, s.126)

,,PT1 popisu snimkl CT obratlll uZivame terminy izodenzni (stejné denzity jako
fyziologickéa tkan), hypertenzni (vyS$i denzita) a hypotenzni (niz§i denzita neZ tkan
fyziologicka).” (Seidel, Obenberger, 2008, s.55)

Pti vySetteni se organ rozd¢luje na jednotlivé fezy. Ziskany obraz se zapisuje na
CD disk a zaroven se uchovava pro vlastni potieby v digitdlni podobé. V urcitych
situacich se aplikuje kontrastni latka (KL). Je vSak nutné dévat pozor zda pacient neni

na KL alergicky, mohla by zptsobit i smrt pacienta. U neklidnych nemocnych a malych
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déti se vySetfeni provadi v celkové anestezii. CT je oproti MR rychlejsi. (Seidel,
Obenberger, 2004)

Magnetickda rezonance (MR) ,,Na rozdil od CT neni zdrojem signilu MR rtg
zafeni, ale radiofrekvencni pulzy z frekvenéniho pdsma rozhlasovych vin.”“ (Seidel,.
Obenberger, 2004, s.126) Magnety vyuzivané v MR jsou siln¢jsi nez magnetické pole
zem¢. (Seidel, Obenberger, 2004)

Vyhodou MR je vySetfeni kterychkoli rovin fezli bez rentgenového zafeni.
Nevyhodou vysetieni je velké spektrum kontraindikaci. Prikladem je kardiostimulator,
kovové svorky v téle nebo nahrady kloubi, kochlearni implantat a gravidita. Dalsi
nevyhodou je $patné zobrazeni kosti. (Seidl, Obenberger, 2008)

Ultrazvuk (UZ) je nebolestivé a neinvazivni vySetfeni. Jde o vIinéni s vyssi
frekvenci, které nedokaZeme vnimat sluchem. Vysetteni vyuziva ultrazvukové viny. Ty
znazornén na monitoru. (Seidl, Obenberger, 2008)

Dale se provadi vysetreni, na sterbinové lampé jde 0 vySetfeni spojivky pomoci
Stérbinové lampy nebo tak zvaného biomikroskopu. Tento pfistroj umozni az
desetinasobné zvétSeni, diky kterému vidime rizné detaily. Hodnotime stav spojivky a
ptechodnych fas. (Kuchynka a kolektiv, 2007)

Oftalmoskopie nebo také vySetfeni ocniho pozadi. Provadi se za pomoci
oftalmoskopu, ktery zobrazi sitnici, cévnatku a misto vystupu o¢niho nervu. O¢ni
pozadi se da vySettit dvéma zpisoby, pfimou, neptimou a laserovou oftalmoskopii. Pti
piimé oftalmoskopii se pouziva ru¢ni oftalmoskop. Pozoruje se piimo pies zornicku ze
vzdalenosti cca 5-7 centimetri. Obraz vidime piimy a zvétSeny. Nepiimd oftalmoskopie
probiha v tmavé mistnosti prostfednictvim binokularniho oftalmoskopu, kterd ma lékar
nasazeny na hlavé. Pacient musi mit pfed vySetfenim zornicky v mydriaze. Po vySetfeni
je doporuceno, aby pacient netidil motorové vozidlo a rad¢ji mél domluveny doprovod.
Nepiima oftalmoskopie, je od té pfimé, mnohem podrobnéjSim vysSetfeni. Laserova
oftalmoskopie se vySetfuje za pomoci laserového paprsku, ktery o¢ni pozadi snima a

nasledné jej zobrazi na obrazovce. (MTPOP, 2008)
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1.3.1 Dispenzarizace podle véku

Podle v€ku pacienta jsou provadéna rtizna vySetfeni a v rizné dlouhych
intervalech. Zalezi také na tom, zda pacient mé néjaky z nadori nebo je bez piiznakd.

Po narozeni se provadi o¢ni vySetieni zaméfené na nadory sitnice. V jednom
roce zivota se také provadi ocni vySetieni pomoci nepiimého oftalmoskopu. Toto
vysetieni se provadi jedenkrat za rok. (Plevova, Novotny, Kiepelova, 2009)

Od dvou do deseti let se provadi fyzikalni vySetieni a neurologické vySetieni
jednou rocné. Dale se provadi o¢ni vySetfeni sitnice v intervalu jedenkrat za rok,
ultrazvukové vysetieni bficha, které se doporucuje vysetfovat jednou ro¢n¢ od osmi let
véku, také se vySetfuje pfitomnost metanefrinu, nor-metanefrinu z krve nebo moce.
(Plevova, Novotny, Kiepelova, 2009)

V jedenacti az devatendcti letech se jednou rocné vysetiuje fyzikaln¢ u chlapct i
skrotum, vysetfeni moce nebo krve na elevaci ketacholamind, ultrazvukové vysetieni
bticha, pocitatova tomografie bficha (provadi se, jen pokud pacientka neni gravidni),
oc¢ni vySetfeni sitnice se provadi dvakrat do roka, magnetickd rezonance mozku a michy
jednou za rok az dva roky. (Plevova, Novotny, Kiepelova, 2009)

Od veku dvaceti let a vyse se jednou ro¢éné provadi ocni vySetfeni sitnice,
ultrazvukové vySetfeni bicha, odbér krve na KO, jednou za rok az dva roky magneticka
rezonance mozku a michy. Pokud je Zena gravidni vySetfeni se provede aZ po ukonceni
téhotenstvi. Jednou za tfi roky se podstupuje pocitacova tomografie. U osob, které maji
hemangioblastom a neni z divodu velikosti nutnd operace, nebo maji cysty na slinivce,

zkrati se interval dispenzarizace. (Plevova, Novotny, Kiepelova, 2009)
1.3.2 Role sestry pri dispenzarizaci

,»Role je oekdvané chovani jedince, které souvisi s jeho ur€itym chovanim ve
spole¢nosti.” (Farkasova a kolektiv, 2006, s. 180)

Role sestry se obménuje Vv souvislosti s rozvojem mediciny, oSetfovatelstvi a

dalsich spolecenskych véd. Hlavnim tkolem roli sestry je poskytnout pacientovi
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takovou péci, aby uspokojila jeho potieby, které sam uspokojit nedokdze. Nejcastéjsi
role, ktera sestra ma jsou: Sestra — poskytovatelka oSetfovatelské péce, pomocnice,
zprostfedkovatel, manazerka, ucitelka, poradkyné, obhdjkyné prav klienta, edukatorka,
advokatka, nositelka zmén, vyzkumnice a mentorka. (Buzgova, Plevova, 2011)

V dispenzarizace je velmi dulezitd role sestry edukatorky, poskytovatelky
oSetfovatelské péCe a nositelky zmén. Sestra edukdtorka by méla podéavat dualezité
informace pacientovi, ale i jeho rodin¢. Také by méla touto roli upeviiovat zdravi a
prevenci onemocnéni. Sestra by méla pacientovi podavat informace s urcitou
profesionalitou a empatii. Je diilezité, aby sestra dokéazala pacientovi objasnit dllezitost
dispenzarizace. Pokud pacient nepochopi zavaznost kontrol, mohl by se do 1ékarského
zatizeni dostat ve fazi, kdy nastanou komplikace, které jsou ireverzibilni. Z tohoto
divodu je 1€katskd pomoc velmi ztizend. (Buzgova, Plevova, 2011)

Pokud sestra chce plnit roli poskytovatelky oSetfovatelské péce, méla by byt
emancipovand, aby dokézala, Ze umi samostatné pracovat a rozhodovat. Déale by méla
byt vzdélana, angazovand, divéryhodnd a empaticka. Sestra by méla dodrzovat co
nejvyssi uroven péce a chépat pacienta jako holistickou bytost za jakychkoli okolnosti.
(Farkasova a kolektiv, 2006)

Role nositelky zmén je v dispenzarizaci dilezitd z toho diivodu, aby pacienti
méli stadle nové informace, jakym dal§im zpisobem by mohli podchytit VHL
onemocnéni. Uginnost osetiovatelstvi zavisi na stalych zménach, se kterymi se sestra

musi potykat a zménam podlehnout. (Farkasova a kolektiv, 2006)
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1.4 Lécba

1.4.1 Konzervativni lé¢ba

Jedna se o neoperativni nebo také alternativni 1écbu. Konzervativni 1écbu volime
Vv ptipad€, ze pacient neni schopen 1écby chirurgické, nebo v dobé, kdy pacient na
chirurgickou 1écbu ¢eka. (Vorlicek, Abrahamova, Vorlickova, 2012)

Jednou z moznosti 1é¢by je radioterapie, jedna se o 1é¢bu ozatovanim. DéEli se na
brachyterapii a transkuldrni ozafovéani. Brachyterapie je takzvané vnitini ozafovani. Do
blizkosti nadoru se zavadéji aplikatory, které vpravi radioaktivni zateni pfimo do
nadoru. Dochazi k ozéafeni malého objemu a diky tomu nejsou ozarené i ostatni tkan¢.
Druhym typem ozafeni je transkuldrni nebo také zevni. Tento typ se provadi za pomoci
ptistroje, ktery ozatuje z urcité vzdalenosti od téla. Pied vlastnim ozafovanim je velice
dilezité presné zaméteni nadoru a nésledné oznaceni, aby dal$i ozafeni bylo na stejné
misto. (Slezédkova, 2007)

Druhou mozZnosti 1é€by je chemoterapie. Jednd se o podavani Ieku
s protinadorovym ucéinkem (cytostatika). Cytostatika zastavuji bunécné délené. Léky
pusobi jak na nador samotny, tak i na zdravou tkan. Nevyhodou chemoterapie jsou
nezadouci UCinky jako je myelosuprese (Utlum krvetvorby), nauzea, zvraceni,
vypadavani vlast, infekéni komplikace a bolest. (Slezékova, 2007)

Biologicka 1écba je podavani 1€k, které¢ zasahuji do dé€ju prezivani, mnozeni a
rustu bunék. Zvlastnosti biologické 1éCby je, ze se opird o biologicky produkt, ¢imz se
odlisuje od 1é¢by farmakologické. Uskalim této 1é¢by spoiva v riziku alergickych
reakci, které zplisobi produkty zivych organismi. Tyto produkty miZe télo vnimat jako
antigeny, proti kterym tcélo bude vyrabét protilatky. (Abrahamova, 2009)

Dalsi moZnosti jak 1é¢it nadorové onemocnéni je hormonalni terapie. Jedna se o
dlouhodobou 1écbu. Nejkratsi doba podavani hormonalni terapie je 5 let. Cilem 1écby je
potlaceni a vylouceni cirkulujicich androgen. U malignich melanomi se da 1écit
pomoci imunoterapie. Cilem této 1éCby je posileni imunitniho systému po protinadorové

1écbe. Lécba je podavana jeden rok injekéni formou. Nevyhodou této 1écby jsou
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nepiiznivé ucinky podobné chiipkovym piiznaklim, které nastupuji po aplikaci injekce.
Z téchto davodt se doporucuje aplikovat injekci na noc, aby pacient neptiznivé ucinky
zaspal. (Marek, 2010)

V soucasné dobé u onemocnéni Von Hippel-Lindau neni znama lécba jiného
charakteru, nez je chirurgicka. Vyzkumnici pracuji na objeveni a vytvoreni 1éku, ale
dosud neni zadny, ktery by byl na VHL onemocnéni funk¢ni. (The VHL Alliance,
2013)

1.4.1.1 Role sestry u konzervativni 1é¢by

Roli sestry v modernim oSetfovatelstvi, je zajistit takovou péci, kterd zkvalitni
Zivot pacienta, zamezi nebo zmirni komplikace zpisobené¢ onemocnénim. Aby sestra
mohla poskytovat takovou péci, musi si ziskat divéru pacienta. Ziskani duvéry je
proces, pii némz je velice dulezitad pozornost, vstficnost a porozuméni. (Farkasova a
kolektiv, 2006)

Sestra, ktera poddva chemoterapii, musi mit znalosti o této 1écbé a zaroveii 1 o
jejich nezadoucich ucincich, aby jim mohla pfedchdzet. NejcastéjSimi nezadoucimi
ucinky chemoterapie je utlum krvetvorby, infekce, nevolnost a zvraceni, poskozeni
sliznic zazivaciho traktu a ztoho wvyplivajici prijem a zacpa, kardiotoxicita,
nefrotoxicita, neurotoxické projevy, alopecie, problémy s kliZi a bolest. Na sestry, které
podavaji chemoterapii je kladen diraz na odborné, psychologické i socialni znalosti a
dovednosti, které musi uplatnit v zdjmu pacienta 1 sebe samé. Tyto znalosti a dovednosti
by méla sestra stale dopliiovat a rozvijet. Pfi chemoterapii sestra vyuZiva role
poskytovatelky oSetfovatelské péce, pomocnice, zprostiedkovatelky a nositelky zmén.
Sestra jako oSetfovatelka by mnéla uspokojovat potfeby pacienta. Pacient, ktery ma
zmény v krevnim obraze V souvislosti s chemoterapii dostava jako 1é¢bu rustové
preparaty, krevni transfuze nebo kortikoidy. Které z téchto 1é¢iv pacient dostane, zavisi
na tom, o které krevni slozky se jedna. Dal$i moZnou komplikaci je zanét v dutiné Gstni
a krku. Pro pacienta je velice bolestivy. Terapii je lokalni oSetfeni dutiny ustni pomoci

vyplachli nebo kryoterapie. U pacienta velmi ¢asto nastdva nauzea az zvraceni, které je
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zpusobeno cytostatiky nebo na podklad¢ psychického stavu. Sestra poda pacientovi 1éky
dle ordinace lékaie a edukuje, ze se tableta podava pod jazyk, kde se necha volné
rozpustit. Nesmi se zapijet. Dalsim nezadoucim u¢inkem chemoterapie je alopecie.
Vypadavani vlasi mé negativni dopad na psychiku cloveéka. Jelikoz je dobré, aby
pacient byl pii 1é¢bé v dobré psychické pohodé, méla by sestra nabidnout pacientovi
moznost noSeni paruky. A informovat, ze kazdy onkologicky pacient ma narok na
poukaz v hodnoté tisic korun na zakoupeni paruky. Velmi dileZitou potiebou pacienta
je vyziva. Dochazi velmi c¢asto k hmotnostnimu propadu. Pokud pacient nemiize
pfijimat potravu per os je vytvofena perkutanni endoskopickd gastrostomie. Péce o PEG
zahrnuje oSetiovani okoli vstupu dezinfekénim roztokem a prekryt sterilnim ¢tvercem
minimalné jedenkrat denné. Sestra by méla sledovat zndmky zanétu, vytékani potravy a
bolest v blizkosti stomie. (Novakova, 2011) a (Vorlicek, Abrahamova, Vorli¢kova,
2012)

Z toho vyplyva, ze by se sestra méla nepietrzité¢ vzdélavat v novych trendech v
oblasti chemoterapie a cytostatik, dodrzovat natizeni bezpecné prace s cytostatiky a s
lékatem skytat pacientovi informace v Ustni i pisemné podobé¢. Cytostatika jsou
podavany per os, intraven6ézné, intramuskularn€, subkutanng, intrakavitalné,
intraarterialné nebo lokalni aplikace pfimo do nadoru. V dnesni dob¢ se cytostatika fedi
v Iékarnach. Magistr, ktery manipuluje s cytostatiky, musi pouzivat ochranné pomicky
jako ochranny odé¢v, rukavice, specialni mistnost k fedéni. Cytostatika nesmi fedit
mladsi 18-ti let. (Vorli¢ek, Abrahamova, Vorlickova, 2012)

Pti radioterapii by sestra meéla pacienta informovat o pribéhu a moZnych
komplikacich radioterapie a jejich feSeni. Podle druhu radioterapie musi setra pfipravit
pacienta na lécbu. M¢l by byt poucen, jak by se m¢l chovat v pribéhu 1écby. Edukace se
tyka predev§im stravy, kdy by mél pacient zvysit pfijem vitaminu C a B, Upravy
denniho rezimu, vylouceni Skodlivych névyki (koufeni, alkohol), fyzické ndmahy a
psychické pohody. Pacient by mél vice dbat o pokozku, ktera je pfi radioterapii
vystavena Skodlivému zareni. Je dulezité, aby se pacient vyhybal kontaktu s lidmi
s infekénim onemocnénim. Pfi brachyterapii je dilezitd edukace pacienta ohledné

zavadéni zafich do blizkosti nddoru a tim eliminovat strach pacienta. Brachyterapie se
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aplikacich se provadi v celkové anestezii. Co se tyCe transkuldrniho ozafovani je
dalezité, aby radiologicky asistent dokazal pacienta dat do stejné polohy pii kazdém
ozatovani. Aby toto dokazal, orientuje se podle znacek, které jsou nakreslené na kazi
pacienta. Pfi ozafovani je pacient neustale sledovan. Pfi jakéhokoliv problému je mozno

ozafeni pierusit. (Feltl, Cvek, 2008)

1.4.2 Chirurgicka lécba

Chirurgicka 1écba je jedinym znamym léCebnym postupem, ktery sice
onemocnéni Von Hippel-Lindau nevyléci, ale zabrani komplikacim, které mohou
nadory zpusobit. Lécba se 1i8i podle umisténi a velikosti nddoru. U onemocnéni VHL je
chirurgicky zakrok planovany. NejcastéjSim nadorem zplsobeny timto onemocnénim je
hemangioblastom, ktery se vyskytuje na centralnim nervovém systému a reting.
Nejcastéji se vyskytuji vzadni jame lebni, ale mohou se také vyskytnout
supratentoralné v retiné nebo mise. Z ditvodu cCastosti se budeme zabyvat 1écbou tohoto
nadoru. (National Institute of Neurological Disorders and Stroke, 2010)

Strategie chirurgické 1é¢by stanovuje onko-neurologicka komise. Tyto operace
provadi pracovisté ve Fakultni nemocnice v Brné-Bohunicich, alternativné Fakultni
nemocnice USA Brno, Fakultni nemocnice Praha-Kralovské Vinohrady a Ustfedni
vojenska nemocnice Praha-Stresovice. (MUDr. Slavicek, 2009)

Nédory na centralnim nervovém systému lze odstranit klasickym zplsobem za
pomoci skalpelu nebo pomoci Laksellového gama-noZe. Laksellovy gama-niz je
radionuklidovy zafi€ jehoz zareni je tak silné, Ze dokazZe znicit nadorové bunky. Pouziva
se vV neurochirurgii, kdy je nador pro klasicky zptsob resekce neptistupny. Neurochirurg
by sice naddor vyoperoval, ale pacientiiv mozek by byl ponic¢en. Vyhodou gama noze je,
ze dochazi k tak zvané ,,operaci zven¢i” a diky tomu neni mozek naruSen chirurgickym
nastrojem. Pfistroj funguje na principu prstence, ktery obepina hlavu pacienta. Na
prstenci jsou zéfiCe, které se musi nastavit na cilové plochy. Zafic¢e za¢nou vysilat slabé

zateni. KdyZ se paprsky setkaji, zacnou byt smrtici. Tkané v blizkosti nadoru jsou sice
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také ozafené, ale pouze malymi neskodnymi davkami, takze nedochédzi k zadnému
zavaznému poskozeni. (MUDr. Stefanek, 2011)

Velmi dulezité je, aby pacient byl sezndmen se vSemi moznymi komplikacemi,
které potvrdi svym podpisem v informovaném souhlasu. Komplikace, které mohou
nastat béhem operace nebo po operaci byva povrchova infekce rany, hluboka infekce
rany, poSkozeni tvrdé pleny nebo obalu kofene s prosakovanim mozkomiSniho moku,
likvorova pistél, meningitida, posSkozeni nervového kofene, poSkozeni michy
s naslednym ochrnutim od mista poskozeni, krvaceni v operacnim poli, operace
nespravného prostoru, pooperacni instabilita a poranéni tepen, zil a nervi. (Slezdkova a

kolektiv, 2010)

1.4.2.1 Piedoperacni lécba

Pacient pfed operacnim zdkrokem musi podstoupit nékterd vysetieni, aby se
zjistil aktudlni zdravotni stav pacienta. Pokud by zdravotni stav pfedstavoval riziko pfi
operaci, je potfeba chirurgicky zakrok odlozit. (Vorli¢ek, Abrahamova, Vorlickova,
2012)

Predoperacni vysetfeni se déli na dlouhodobé a kratkodobé. Dlouhodoba
predoperacni ptiprava je vyzadovana od praktického Iékate nebo interniho 1ékare. Vzdy
se provadi anamnéza a interni vySetfeni. Do interniho vySetteni patii fyzikalni vySetieni,
vySeteni fyziologickych funkci, odbér moce na mocovy sediment, cukr a aceton. Na
zéklad¢ ordinace lékare sestra provede odbér Zzilni krve na krevni obraz, zakladni
biochemii, krevni skupinu a Rh faktor, Quicktv test a aPTT. Mezi zobrazovaci metody,
které musi pacient pied operaci podstoupit je EKG a RTG srdce a plic. Zakladni
pfedoperacni vySetfeni mliZze byt rozSiteno o dalsi vysetieni, o kterych rozhodne 1€kat.
Jednou z moznosti je odbér krve pro piipad autotransfuze. (Coupkova, 2010)

Leékar se sestrou by méli pacienta informovat o pribéhu operace a metodach, se
kterymi se miize pacient setkat. Tyto informace by mély byt podany ustné, ale i
pisemné. Na zéklad¢ téchto informaci se pacient muze rozhodnout, zda operaci

podstoupi ¢i nikoliv. Pfi rozhovoru s pacientem je vhodné zjistit, zda pacient vSemu
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rozumi a pokud ne, je tieba mu vSe znovu vysvétlit a tim eliminovat strach a stres
z operace. Dilezité je nechat prostor pro kladeni otazek. Sestra si pfipravi potiebnou
dokumentaci. Zjisti, zda pacient chape vSe, co se s nim bude dit. Je dulezité si uvédomit,
ze podstoupeni jakékoliv operace je stresujici situace. Znalosti a dovednosti
predoperacni péce jsou nedocenitelné. (Vorlicek, Abrahamova, Vorlickova, 2012)

Kratkodoba ptedoperacni piiprava zahrnuje fyzickou, anesteziologickou a
psychickou piipravu. Pacient musi byt pfed operaci minimalné¢ 6-8 hodin la¢ny,
vyprazdnény. Sestra zajisti vyprazdnéni podanim glycerinového cipku. Jelikoz jde o
naro¢ny operacni vykon je pacientovi zaveden permanentni mocovy katetr. Den pred
operaci 1ékai naordinuje sedativa a hypnotika. V den operace se pacient musi umyt
dezinfek¢nim prostfedkem, odlakovat nehty. Sestra dohlédne na to, aby pacient sundal
Sperky, hodinky. Pokud mé pacient zubni protézu tak ji pfed operaci musi vyndat. Po
srazeninami, které zpisobi obstrukci v cévnim fecisti. Jako prevence tromboembolické
nemoci se piikladaji bandaze nebo elastické puncochy také je mozné aplikovat
fraxiparine. NeZ pacient odjede na operac¢ni sal, musi mit podepsany informovany
souhlas. (Coupkova, 2010)

Anesteziologicka pfiprava spocivd v navstiveni pacienta anesteziologem.
Spole¢né se domluvi na vhodné anestezii a pacient je informovan o komplikacich, které
mohou pii operaci nastat. Anesteziolog rozhodne o vhodné premedikaci.
Cilem psychické ptipravy je minimalizovat obavy a stres z operace. Tento ukol se tyka
jak sester, tak lékait. Neni vhodné bagatelizovat otazky, které se tykaji prib&hu a

vysledku operace. (Vorli¢ek, Abrahamova, Vorlickova, 2012)
1.4.2.2 Operacni lécba
»Neurochirurgie je lékafsky obor, ktery se zabyva diagnostikou a lécbou

onemocnéni mozku, michy, perifernich nervi, lebky a patete.” (Slezdkova a kolektiv,
2010, s. 170)
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Operacéni vykon je provadén neurochirurgem, ktery zvoli vhodnou metodu odstranéni
nadoru. Pfed odjezdem na operacni sal pacient dostane premedikaci, ktera je podavana
per os ve form¢ tablety nebo intramuskularné ve formé injekce. Premedikace slouzi
k odstranéni nervového napéti. Pacient po podani premedikace uz nesmi vstat. (Zeman,
Krska, 2011)

Pacient je pfijiman v pfedsali, kde je predan anesteziologické sestie.
Anesteziologicka sestra zajisti zilni vstupy a méieni fyzikalnich funkci. Na operacnim
sale by sestra m¢la pied podanim anestezie pacienta stale povzbuzovat a udrzovat ho
v dobré naladé¢. Psychicky stav pacienta je velice dulezitym kritériem v oSetfovatelské
péci. Sestra na sadle zodpovida za ochranu pacienta pii pohybu, zméné a udrzovani
polohy, pfipravu ndstroji, vedeni dokumentace a sledovani fyziologickych funkci
pacienta. (Vorlicek, Abrahamova, Vorli¢kova, 2012)

Déale je podana samotna anestezie. Anestezie je uméle vyvolané potlaceni
veskerych perifernich vjemi. Kdyz je pacient uveden do umélého spanku prechazi se
K intubaci a napojeni na ventilator. Pacient se ulozi do takové polohy, aby operatér mél
nejlepsi ptistup k nadoru. V tento okamzik nastdva samotny operacni vykon. Pacient je
V obdobi vyrovnané anestezie. (Vorli¢ek, Abrahamova, Vorlickova, 2012)

Po dobu, kdy je pacient na opera¢nim sale, je nezbytné piipravit 1izko a pokoj
na pooperani fazi. Po operaci je oSetfovatelskd péfe orientovand na zotaveni
z anestezie, sledovani kardiovaskularniho stavu, dychani, fyziologické funkce, polohy,
vyrovnanost pfijmu a vydeje tekutin, neurologického a psychického stavu. Poskytuje
bezpeci a jistotu, pfedchazi komplikacim, sleduje operaéni ranu a tisi bolest. (MikSova,
Froiikova, Zajickova, 2006)

Po ukonceni zékroku se pacientovi postupné sniZuji anestetika, aby ptiSel zpatky
k védomi. Pokud pacient za¢ne sam spontanné dychat a jsou obnoveny reflexy, mize

byt predan z operacniho salu na jednotku intenzivni péce. (Slezdkova a kolektiv, 2010)

1.4.2.3 Pooperacni 1éba

,Pooperacni faze zacina probuzenim pacienta z anestezie™ (MikSova, Fronikova,
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Zajickova, 2006, s. 99)

Bezprosttedné po vykonu sestra poskytuje intenzivni oSetfovatelskou péci.
Pacient je pfevezen na JIP a ulozen do polohy na zada. Sestra zaznamenava vitalni
funkce do dokumentace kazdych 15 minut, pozdéji kazdych 30 minut az 1 hodinu. Déle
sleduje stav zornic, stupen védomi, barvu a teplotu kiize, stav operacni rany, monitoruje
bolest na vizualni analogové Skale, podava naordinované infuze a 1éky. Zabezpecuje
dostate¢ny piijem a vydej tekutin, prichodnost katétrti a drénli, pomaha pii hygien¢ a
vede pacienta k sobéstacnosti. Velmi dilezité je sledovat psychicky stav pacienta a
popfipadé mu umoznit kontakt s psychologem. (Miksova, Fronkova, Zajickova, 2006)

Operatér zapise do chorobopisu ordinaci 1€k, infuznich roztokd, transfuzi, ale
také pokyny o poloze pacienta, ptevazech operacni rany a odstranéni drénd. (Slezdkova,
2007)

Pacient je napojen na pfistroje, které¢ snimaji dechovou frekvenci, saturaci, EKG,
télesnou teplotu, krevni tlak a je mozné snimat i centralni zilni tlak. Sestra musi pecovat
o zilni vstupy, permanentni mocovy katetr, o drén, opera¢ni ranu a celkovy stav
pacienta. Pacienta chodi kontrolovat také 1ékat, zda operace probehla bez komplikaci.
Dalsi dny je péce obdobna jen se vice zaméfujeme na samostatnost a aktivizaci
pacienta. Zajistime vstavani z lizka. Sleduje se nastup defekace, hojeni operaéni rany a
zlepSovani zdravotniho stavu. VSe se musi zapisovat do oSetfovatelské dokumentace.
Zabezpecime prichod fyzioterapeuta, ktery s pacientem nacvicuje hluboké dychani a
kaSel. Dtlezité je procvi€ovani dolnich koncetin z ditvodu prevence tromboembolické
nemoci. (MikSova, Fronikova, Zajickova, 2006)

Po jednom azZ tfech dnech na JIP se pacient vraci na standartni oSetfovaci
jednotku. Lékat napiSe prekladovou zpravu a sestra pomize zabalit pacientovi osobni
véci, odepiSe nemocného ze stavu a stravy. O preloZeni provede zapis do hlasSeni sester.
Pted pfelozenim na standartni oSetfovaci jednotku je pacientovi odstranén drén. Sestra
doprovodi nemocného na standartni oddéleni, kde pfeda veskeré informace o pacientovi
sestie, kterd bude o pacienta peCovat. Sestra na standartnim oddéleni provadi u pacienta
pievazy rany, tiSi bolest a pomahd pii hygiené a stravovani. Za pacientem dochazi

kazdy den fyzioterapeut. (MikSova, Fronkova, Zajickova, 2006)
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Pfed samotnym propusténim se provede neurologické vySetfeni a kontrolni
magnetickd rezonance. V dob¢ kdy je pacient natolik zotaven a lékat jej propousti do
domaéciho oSetieni, ma sestra za ukol uvédomit pacienta o pokracovani oSetfovatelské
péce. (Miksova, Fronikova, Zajickova, 2006)

Pacient dostava od lékafe propoustéci zpravu, ve které ziskava potiebné
informace o doporu¢ené rehabilitaci, vyndani stehti a naslednych kontrolach. (Zeman,

Krska, 2011)

1.4.3 OsSetrovatelsky proces

Osetrovatelsky proces zahrnuje komplexni aktivni pfistup a individudlni
oSetfovatelskou péci. Vychazi z poznani nemocného a aktivniho vyhledavani potieb.
Osetrovatelsky proces probihd v péti fazich. Prvni fazi je zhodnoceni nemocného.
Zjistujeme zakladni informace o nemocném. Informace ziskavame od nemocného,
ptibuznych, pozorovanim nebo zdravotnické dokumentace. Jakého je pohlavi, kolik mu
je let, jaké prodélal onemocnéni, je-li pacient na néco alergicky nebo zda uziva né&jaka
farmaka. (Téthova, 2009)

Druhou fazi je stanoveni oSetfovatelskych problému. Sestra se snazi nalézt
potieby pacienta a pta se, jaké problémy ho zatézuji. Zjisténé problémy se snazi sestra
S pacientem zkonzultovat a poté sestra sefadi problémy podle jejich naléhavosti.
NejcastéjSimi problémy u pacienta s onemocnénim VHL je strach, bolest, riziko
infekce, nauzea, zhorSeny spanek, unava a nedostate¢né znalosti. Kazdy problém ma
svou pfi€inu, kterou je tfeba odhalit pomoci rozhovoru nebo pozorovanim pacienta.
Nejcastéjsi pri¢inou problémul pacienta je operace, operacni rdna, néktera vySetfeni a
hospitalizace. Sestra na zakladé problému a jejich pfiCiny stanovi oSetfovatelské
diagnozy. (Samankova, 2011)

NejcastejSimi oSetfovatelskymi diagnézami pro onemocnéni VHL je strach
v souvislosti s operacnim vykonem nebo vysetfenim, akutni bolest v souvislosti
soperatni ranou, riziko infekce v souvislosti sinvazivnim vstupem, nauzea

v souvislosti s anestezii, nespavost Vv souvislosti s hospitalizaci pacienta, unava

38



v souvislosti s prostfedim, nedostatecné znalosti Vv souvislosti s diagnostikovanim
onemocnéni VHL. (Herdman, 2010)

Tteti fazi je planovani oSetfovatelské péce. V této fazi sestra zjistuje, co muze
pro pacienta udélat, aby byly problémy eliminovany. Sestra Si ve spolupraci s pacientem
stanovi cile a na jejich zaklad¢ intervence, které¢ slouzi jako navod oSetfovatelské péce
jak cile dosahnout. (Samankova, 2011) a (Herdman, 2010)

Sestra nejCastéji fesi problém s nedostatkem znalosti pii diagnostikovani
onemocnéni Von Hippel-Lindau. Zdrojem informaci pro pacienta je 1ékaf a sestra. Snazi
se pacientovi nejvhodnéji sdélit, jakym zptisobem se bude odvijet diagnosticko-
terapeuticky proces. Je dulezité, aby si zdravotnik vyhradil dostatek ¢asu ke komunikaci
s pacientem. Sestra zvoli oSetfovatelské intervence. Bere okolnosti na vék, pohlavi,
naboZenstvi, zZivotni zkuSenosti, vzdélavani a pocit bezmocnosti pacienta. Zjisti, iroveil
znalosti pacienta o onemocnéni VHL a dle vlastniho uvazeni rozhodne, zda bude
potieba informovat i pacientovi blizké. Dulezité je zhodnotit schopnost spoluprace a
naslednému porozuméni novych informaci. (Herdman, 2010)

Ctvrtou fazi oSetiovatelského procesu je realizace. Sestra poskytuje
naplanovanou oSetfovatelskou péci a prizpisobuje péc¢i aktudlnimu stavu nemocného.
(Tothova, 2009)

Posledni a patou fazi je zhodnoceni efektu podavané péce. Sestra pomoci
rozhovoru nebo pozorovani zjistuje, zda byla péce efektivni ¢i nikoli. Pokud neni
dosaZzeno predpokladaného cile, je dilezité pokracovat v péci nebo zméenit jeji réaz.

(Tothova, 2009)
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1.5 Zivots VHL

Zatim neexistuje zadny 1€k, ktery by dokazal onemocnéni VHL vylécit. Otazka
VHL je celozivotni onemocnéni, které neni az tak velkou zatézi pro zivot. U VHL je
potieba nadory pravidelné monitorovat a sledovat jejich ptipadny vyvoj. TéZ je nutné
cely zivot udrzovat zdravé télo a mysl silnou a pfipravenou na piipadné zmény ohledné
nadort. Jeden z nejznaméjSich rizikovych faktori vSech nadorovych onemocnéni je
kouteni. Studie ukazaly, ze lid¢, kteii koufi, maji Castéji nadory a rychleji rostou nez u
lidi, ktefi nekoufi. Toto pravidlo plati nejen pro pfimé uzivatele, ale i pro pasivni
kuraky. Lidé ¢asto uzivaji koufeni jako jeden ze zpisobu jak se vyrovnat se stresem a
napétim. Pro nemocné s VHL je vhodné, aby nahradily koufeni jinym zdravéj$im
zpusobem. Druhym rizikovym faktorem je alkohol. Pokud se alkohol pije ve velkém
mnozstvi, ma velice negativni G€inky na cely organismus ¢lovéka. Kdyz je alkoholicky
napoj konzumovany denn¢ v malém mnozstvi snizuje riziko srde¢nich onemocnéni. Pro
muze je vhodné mnozstvi 1-2 skleni¢ky u Zeny je to 1 sklenicka alkoholického napoje.
(Plevova, 2011) a (The VHL Alliance, 2013)

Zdravé stravovani je velmi dilezitou soucasti pée o zdravi. Vhodné je jist
celozrnné potraviny. Lidské télo potiebuje sacharidy, které vyuziva jako zdroj energie.
Nejvhodnégj§imi potravinami jsou ovesné vlocky, celozrnné pe€ivo a hnéda ryze. Télo
sice nedokaze stravit celd zrna tak rychle jako tfeba u vysoce zpracovanych sacharidd,
které obsahuje bila mouka. Ta vSak zpusobi, Ze hladina krevniho cukru rychle stoupne a
pak velmi rychle klesne. Tato reakce ma vliv na vznik diabetu 2. typu. Z jidelnicku by
se nemé&ly vyradit tuky. Takzvané zdravé tuky jsou pro zdravi velice dillezité. Vhodné je
pouzivat rostlinné oleje jako panensky olovovy olej, fepkovy olej. Do oleji také
zafazujeme tucné ryby jako je losos. Diky témto olejiim, mize dochazet ke zlepSeni
hladiny cholesterolu. Dal$im z blahodarnych G¢inkt tukd je, Ze mohou ochranit srdce
pted potencionalnim rizikem srde¢niho selhani. (The VHL Alliance, 2013)

Soucasti zdravého stravovani je pfijem zeleniny a ovoce. Strava bohatd na ovoce
a zeleninu je prevenci proti srdenim zachvatim ¢i mrtvici, snizuje krevni tlak a

pfedev§im minimalizuje rizné typy rakovin. Ovoce by se mélo konzumovat minimalné
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2x az 3x denn¢, bud’ cCerstvé, nebo v zimnich mésicich zmrazené. Vhodné je omezit
konzumaci brambor, které maji negativni vliv na hladinu cukru v krvi. Co se tyce
bilkovin, je vhodné zvolit ryby, dribez, fazole nebo ofechy. Omezit by se mélo cervené
maso, protoze jist pravideln¢ i malé mnozstvi zvySuje riziko rakoviny tlustého stfeva.
Ofechy a lusténiny jsou vybornym zdrojem bilkovin, vlédkniny, vitamind a minerald.
Ofechy jako mandle, vlasské ofechy, pekanové ofechy, arasSidy, liskové ofechy a
pistacie obsahuji zdravé tuky, které maji dobry vliv na srdce. (The VHL Alliance, 2013)

Nesmi se viak zapominat na pitny rezim. Zadouci je pit vodu, ¢aj dokonce i
kavu, ale jen s malym podilem cukru. Nejlépe hotké. Nedoporucuji se sladké napoje.
Velkym tuskalim jsou mléné napoje. Mlécné vyrobky jsou hlavnim zdrojem véapniku,
ktery potiebuji kosti, aby byly silné. Ale obsahuji spoustu tuku, ktery neni pro
organismus vhodny. (The VHL Alliance, 2013)

Pro utuzovani psychiky je dilezity prehled o nemoci VHL. Clovék se zbavi
pocitu osaméni v nemoci. Cim ¢lovék o onemocnéni vic vi, tim objektivngjsi si udéla

nazor.

1.5.1 Psychologické a socialni aspekty nemocného s VHL

Onemocnéni VHL poznamena nejen fyzicky, ale i psychicky. ZjiSténi nddorové
diagnozy je pro dotyéného &lovéka Sok. Casto pfi sdélovani diagnézy ma své zastoupenti
I soucit s pacientem. Jisty sociolog Nicholas Gerdes tvrdi, Ze oznameni rakovinné
diagnozy je ,,nedobrovolny pad z normalni reality™. (Club VHL betroffener Familien,
2007 — 2014, s.5)

VHL onemocnéni je pro ¢lovéka narocnou zivotni situaci. Nikdo se nedokaze
vyhnout stresu, je totiz nezbytnou soucasti zivota kazdého cloveka. Jsou vSak
protistresova opatieni, kterd dokaZou stres zmirnit ¢i dokonce eliminovat. Stres lze
zvladat pomoci sportu, jogy, meditace nebo modliteb. Neni dillezité, kterou z moznosti
si pacient vybere, ale jak dlouho a ¢asto se mu vénuje. Védecké vyzkumy potvrdily
skute€nost, Ze pravidelné meditace a té€lesné cvi¢eni napomaha k zmirnéni stresu a maji

léCebny efekt na bio-psycho-socialni stranku ¢lovéka. Pacienti jsou obeznameni
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s diagno6zou, ale smifeni se sni je velice obtizné. Pacient pfichazi domu s tim, ze jeho
zivot jiz nebude takovy jako pied sdélenim diagnézy. A pldnovani vlastni budoucnosti
se stdva velmi obtiznym tkolem. Pribéh onemocnéni VHL je velice individualni a
strach z propuknuti nemoci, vySetfovani nebo pouhé Cekani zda nadory dosahnou
takové velikosti, ze bude tfeba chirurgicka 1écba, je pro pacienta neustalym napétim.
Pacient je na doporuceni 1ékate dispenzarizovan u specialisti a tim vznika zavislost na
zdravotnickém zafizeni. (Neumann, 2010)

Diagnéza samoziejm¢ pacienta zatézuje také psychicky. Jedna se zejména o
strach a deprese. Tyto reakce se mohou projevit v tzv. skrytych formach jako uzavieni
se do sebe, popirani problémi, dokonce i popieni nemoci, regrese nebo agresivni
chovani k rodin€ i zdravotnickému persondlu. VSechny tyto pocity kolisaji v pribéhu
nemoci a lécby. VétSina pacientd vSak dokdze zvladnout somatické, socidlni a
psychologické disledky nemoci a vést kvalitni zivot. (Neumann, 2010)

Existuji svépomocné skupiny a poradenska centra, ktera jsou dulezitym
kontaktnim mistem pro pacienty.  Zde se pacient dozvidd nové informace a ziskava
ptehled o prizkumu onemocnéni VHL a ma mozZnost setkat se s lidmi se stejnou
diagnozou. Tyto skupiny se vyskytuji zejména v zahrani¢i. V Ceské republice se dle
dostupnych zdroji svépomocné skupiny zaméfené na VHL nevyskytuji. Velmi
dulezitou roli Vv Zzivoté pacienta hraje rodina, ktera velkou mérou ovliviiuje jeho
psychicky stav. Kazdy ¢len rodiny snasi a vnima stresovou situaci jinak a také dokaze
nemocného riznym zpusobem povzbudit. (Club VHL betroffener Familien, 2007 -
2014)
znamena, zZe musi byt spoluprace v ambulantni, 1iZkové a rehabilitacni oblasti ale 1 mezi
l€kati, sestrami, fyzioterapeuty a dal$im zdravotnickym personalem. (Club VHL

betroffener Familien, 2007 - 2014)
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1.6 Planované rodiCovstvi

Zeny trpicim VHL by mély byt opatrné, pokud se rozhodnou k planovanému
rodi¢ovstvi. Francouzsky vyzkumny institut prokdzal, ze v t€hotenstvi mize nastat
nadmérny rast nadorG pievazné v oblasti o¢i, mozku a michy. Veskeré zmény
v Zenském téle béhem téhotenstvi mohou zamaskovat ptiznaky nadori. U n€kterych Zen
doslo v téhotenstvi ke zhorSeni pfiznakli onemocnéni. Z tohoto divodu je velice
dalezité¢ védeét co se déje v téle pred téhotenstvim a monitorovat stav pacientky i béhem
téhotenstvi. Po porodu dochazi k navraceni do normalu. (The VHL Alliance, 2013)

Ve ¢tvrtém mésici té¢hotenstvi se doporucuje provést magnetickou rezonanci bez
kontrastni latky. V téhotenstvi se v téle obsah krve zdvojnasobuje. Pokud ma Zena
hemangioblastom na mozku nebo miSe ¢i rendlni karcinom, mize zvySeny krevni ob&h
nadory rozSifovat. Také hmotnost plodu zatézuje patef. Pokud ma budouci matka
hemangioblastom na mise, maze vést ke zhorSeni jejiho zdravotniho stavu. Toto riziko
se tyka také ledvin. Zena musi mit jistotu, Ze funkénost ledvin neni ohroZena. Stres
béhem tehotenstvi a porodu muize zapiicinit vznik feochromocytomi. (The VHL
handbook, 2012)

Pokud se zena rozhodne otehotnét, piipadné jiz ot¢hotnéla, je dulezité vysetfit
vSechny nadory, které se u nemocné objevily. Je vhodné s lékafem zkonzultovat
vSechny moznosti jak postupovat kdyby se nador zacal v téhotenstvi zvétSovat.
Nejvhodnéjsi zplsob je, si projit veSkera rizika a na zakladé jejich zvazeni se
rozhodnout zda je vhodné otéhotnét. Pii tomto rozhodovani hraje dilezitou roli partner.
Zena by po celé t&hotenstvi méla byt v dusevni pohod&. Dva az tii mésice po porodu
musi zena absolvovat kontrolni vySetfeni, zda nedoslo k zménam na nadorech. (The
VHL handbook, 2012)

V odbornych ordinacich sestra edukuje o nutnosti pldnovaného rodicovstvi u
zen s VHL, poskytuje zakladni informace o této problematice a odesila Zenu do
gynekologické ambulance, kde roli ptebira porodni asistentka. U pacientky, ktera vi, ze
je nositelkou VHL genu je pravdépodobnost 50%, ze jeji déti mohou mit také

zmutovany gen. Je vSak moznost jak ptedejit tomu, aby se nemoc vyskytla i u jejich
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déti. Amniocentéza je jednou z metod jak zjistit, ze plod je nebo neni nosi¢em VHL
genu. Dulezité je budouci maminku informovat o pribéhu vysetfeni. Pacientka nemusi
byt lacna. V den vykonu je tfeba, aby pacientka méla klidovy rezim. Dulezita je
psychicka piiprava. Zena by méla védét i o moznych komplikacich. Jednim z rizik je
mozny potrat, stdva se velice zfidka. Muze se stat, Zze Zena zacne krvacet z mista
nabodnuti nebo se vtomto misté objevi zanét. Tyto informace je potfeba sd€lovat
S opatrnosti a empatii. Vyznamné je upozornit, ze minimaln¢ Ctrnact dni po vySetieni by
zena meéla omezit fyzickou ndmahu. Za tfi tydny po vysetieni musi na kontrolu ke
gynekologovi. (Slezékova, 2011) a (The VHL Alliance, 2013)

»oestra  pouziva dovednost komunikovat s pacientem jako  soucast
profesiondlniho vybaveni. Schopnost komunikovat slouZi knavazani a rozvijeni
kontaktu s pacientem.” (Mahrova, 2006, s. 11)

Pii komunikaci je kladen velky diraz na profesionalitu a osobni zralost sestry.
Kazdy pacient se s diagnézou vyrovnava jinym zptisobem. Zlost na nemoc se muze
obratit na samotnou sestru ¢i jinou osobu. Naopak néktefi nemocni nechtéji
s personalem  komunikovat ani  spolupracovat. ,Vyznamnou roly hraje
nejen komunikace, ale také zpisob, jakym vykondvame ¢innosti spojené s oSetfovanim
nemocného. (Mahrova, 2006, s. 108)

Poskytovana oSetfovatelskd péce zahrnuje psychickou pfipravu, pomaha
pacientce zaujmout vhodnou polohu, asistuje 1ékari pii odbéru a poméaha Zené ocistit
bticho od gelu. (Slezakova, 2011)
dochazi k asistované reprodukci, musi zZena podstoupit hormonalni 1écbu. Kazda Zena
snasi terapii jinak. Klicové je, aby Zena byla dostate¢né informovéana a psychicky
podpotena. (GENNET, 2010)

Samotné oSetfovatelska péce je stejna jako u spontanné oplodnéné Zeny. Musi
dochézet do poraden na pravidelné kontroly ke gynekologovi. Lékar provede odbér
anamnestickych udaji, zhodnoti fyzicky stav pacientky (stavbu téla, fyziologické
funkce, odbér krve a moce), vySetfeni biologického materidlu z rodidel a vystavi

té¢hotensky priikaz. Pacientka podstupuje vySetfeni, kterd se neprovadéji pravidelné.
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Odebira se krev na krevni skupinu a Rh faktor, krevni obraz, serologické vySetieni na
HIV, syfilis, vysSetfeni glykémie — OGTT a screeningové ultrazvukové vysSetteni.
(Slezakova, 2011)

,V oblasti ptipravy rodi¢i k porodu se krom¢ oSetiujiciho gynekologa nejvice
angazuji specializované agentury domaci péce se zaméefenim na klientky v téhotenstvi,

za porodu a v Sestined¢li a registrované porodni asistentky.” (Slezakova, 2011, s. 144)

1.6.1 Genetické vySetieni

Pacienti, ktefi zjisti, Ze jsou nositelem VHL genu, maji strach, aby jejich déti
toto onemocnéni nemély. Kazdy rodi¢ touzi, aby se mu narodilo zdravé dité. U
onemocnéni Von Hippel-Lindau lze v téhotenstvi odebrat plodovou vodu, ktera
pacientce prozradi, zda je dit¢ budoucim nosi¢em zmutovaného genu ¢i nikoli.
Vysetieni k odbéru plodové vody se nazyva aminocentéza. ,,Cilem vySetieni je posoudit
stav plodu, stupeii jeho zralosti, pfipadn¢ Zivotaschopnost a jeho ohrozeni, déle lze
vyuzit vySetieni plodové vody k prenatdlni diagnostice vrozenych vyvojovych vad,
vrozenych vad metabolismu. (Vacek, 2006, s. 81)

Amniova tekutina (liquor amnii) nebo také plodova voda ma velky vyznam pro
zdravy vyvoj plodu. Plodovd voda ztélesiiuje pro plod ochranné prostredi. Odbér
plodové vody se provadi v rozmezi 15. az 16. tydne téhotenstvi tedy v dobé kdy je
zékonem ¢. 66/1986 Sb. dané, Ze Zena miize zazddat o umélé preruseni té¢hotenstvi ze
zdravotnich divodu nebo zjejiho podnétu. Amniocentéza je vykon provadény pod
ultrazvukem. Tenkou a dlouho jehlou se nabodne amniova dutina pies bfiSni sténu
matky. Odsaje se piiblizné 15-20 ml plodové vody. (PORTAL VEREJNE SPRAVY,
2013) a (Vacek, 2006)

Z odebrané plodové vody se provadi cytogenetické vySetteni. ,,Cytogenetika je
samostatné odvétvi genetiky, které s pouzitim specifickych metod dokdze sledovat
zmény genomu na Urovni chromozomu. Podle vysledkli se mize Zena rozhodnout, zda
pijde na umélé preruSeni tc¢hotenstvi nebo zda si dit€¢ ponechd. (Penka, Slavickova,

2011, s. 121)
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Preimplantacni geneticka diagnostika (PGD) je vySetiovaci metoda, ktera
dokaze zjistit n¢které genetické choroby. Provadi se pouze u chorob, které se v rodiné
objevily a maji velkou pravdépodobnost opakovani. Pokud ma par o diagnostiku zajem,
musi podstoupit 1ékaisky asistovanou reprodukci. Zena podstupuje hormonalni 16¢bu,
kterda podpoii dozrani vétSiho mnozstvi vajicek. Dale se provede operacni zakrok,
kterym jsou vaji¢ka vyjmuta a v laboratofi oplodnéna spermiemi partnera. (The Genetic
Interest Group, 2009)

Zarodek stary tfi dny obsahuje pfiblizné Sest az deset neorientovanych bun¢k —
blastomér. Kazda burnika v sobé prenasi kompletni genetickou informaci vyvijejiciho se
jedince. Za pomoci specialni techniky mohou byt odsaty jedna az dvé bunky bez toho,
aby byl ovlivnén dal§i vyvoj jedince. Tato vaji¢ka jsou testovana na pfitomnost
zmutované¢ho genu. Do délohy Zeny se implantuji pouze ta vajicka, ktera maji
vylouc¢enou mutaci genu. (GENNET, 2010)

Nevyhodou preimplantacni genetické diagnostiky je, Ze nemusi byt 100%.
Chyby, které se stanou pifi PGD je udavano ve 2-5%. Z tohoto divodu se doporucuje,
aby Zena, ktera je v gravidité, podstoupila pro kontrolu i amniocentézu (odbér plodové
vody). Moznym rizikem je to, Ze nejsou eliminovana vSechna mozna chromozomalni
onemocnéni. Je vzdy zaméfena jen na jedno konkrétni genetické onemocnéni, tudiz neni
vylouceno, Ze se dit€ narodi napiiklad s Downovym syndromem. Dalsi eventudlni
chybou je, ze by embryo mohlo vyspét ve zdravy plod, ale pfi PGD bylo chybné
zaznamenano jako patologické. Kazdy par pokud podstupuje preimplanacni genetickou
diagnostiku musi predpokladat, Zze se nemusi povést implantovat embryo do dé€lohy.
(GENNET, 2010)

Ackoli PGD nemuze nahradit vySetfeni plodové vody, zvySuje mnoZstvi
zdatilych implantaci embrya do délohy, snizuje mnozstvi potratii a riziko genetického

postizeni. (GENNET, 2010)

1.6.2 Détia VHL

Klicovym bodem pro jednéni s détmi trpicimi VHL je, aby byla rodina s nemoci
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smifena. A to tak, Ze projdou riznymi fdzemi hnévu, strachu, smutku, zoufalstvi a
deprese. Velmi dilezité je détem nezatajovat fakta o nemoci, protoze maji velkou
emociondlni inteligenci a velmi rychle zjisti, Ze néco neni v poradku. Zasadni chybou je
nechavat déti o samotné ve chvili kdy se dozvi svou diagnézu. Mohou se dostat do
uzkostné situace. Rozhodujicim faktorem je vnitini postoj a divéra rodic¢t. (Neumann,
2010)

vystihnout spravny Cas kdy s ditétem o VHL mluvit. Tento Cas je velice individualni.
Z pocatku je dulezité, aby se dit¢ do rozhovoru nenutilo. Je vhodné mluvit o VHL pouze
v dobé kdy dité za¢ne samo klast otazky. Rodice by si méli vzdy udélat ¢as na dité,
které¢ se ptd na své onemocnéni. Pokud vnimate, ze dit¢ néCemu neporozumélo nebo
Spatné pochopilo, je tieba se k danému tématu vratit a znovu vysvétlit. Kdyz probiha
vlastni rozhovor, mély by jej rodice piizptisobit véku ditéte. U malych déti neni vhodné
pouzivat naptiklad slovo tumor lepsi vyraz je uzel, jadro nebo malina. Chcete-li ziskat
lepsi pochopeni, vyuZzivejte malovanych obrazkl. Rodic¢e jsou odborniky, co se tyce
svych déti a tak dokézi spravné vyhodnotit jakym zplisobem a kolik informaci ditéti
predat. Pokud ma dit¢ s VHL sourozence muze se stat, ze zdravy sourozenec bude mit
pocit, ze se mu rodina tolik nevénuje a veskera pozornost je sméfovana k nemocnému.
Je tedy dulezité o VHL hovofit se vSemi rodinnymi piislusniky, aby se pocity z nezajmu
co nejvice minimalizovaly. Vhodné je déti zapojit do péce o sourozence. (Neumann,
2010)

Dit¢ miize odmitat kontrolni vySetfeni nebo operaci. Je vhodné, aby si s nim
zkusili promluvit rodic¢e. Pokud dité i tak odmita v takovém piipad¢ je potieba vyhledat
odbornou pomoc u psychologa, ktery pomoci rozhovoru zjisti, z jakého diavodu dité
nechce byt vySetfovano nebo operovano. A na zéklad¢ zjisténych informaci maze zvolit
vhodny postup jak dité motivovat, aby vySetieni nebo operaci podstoupilo. (Club VHL
betroffener Familien, 2007 - 2014)
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1.7 Vyzkum a VHL

Usiluje se 0 zvySeni Grovné vyzkumu. VHL bylo dfive povazovano za téméf
neznamé onemocnéni. V dnesni dobé je VHL jednou z nejvyznamnéjSich zkoumanych
rakovin na svété. Je vedouci v poctu lidi s nddorem ledvin. Vyzkum VHL se zabyva
genetikou feochromocytomi. Opakovany vyzkum pfi¢in feochromocytomu dava nové
poznatky na poli genetiky a odhaluji fetézce udalosti, které vedou k jeho vzniku, nebo
muze poskytnout kli¢ k jeho 1é¢bé. (The VHL Alliance, 2013)

DNA je biochemicky zaklad zivota a dédicnosti, ve které jsou ulozeny veskeré
individualni charakteristické rysy. DNA je shromazdovana v mikroskopickych
strukturach zvanych chromozomy. Clovék méa 46 chromozomil, 23 od matky a 23 od
otce. V kazdém chromozomu jsou ukryté geny, které obsahuji specifické informace pro
vyrobu proteind. Onemocnéni VHL je zplisobeno zdédénim pozmeénéné kopie
dominantniho genu. Toto onemocnéni se vyskytuje jak u zen, tak i u muzi. Kazdé dité
nemocné¢ho s VHL ma 50% riziko zd&€déni zménéné kopie genu. Mezindrodni tym
védcu identifikoval ptesnou strukturu VHL genu jiz v roce 1993. (The VHL handbook,
2012)

1.7.1 Tkanova banka pro pacienty s VHL

Aby se mohla zvysovat troven vyzkumu o VHL je potieba, aby bylo dostatek
tkané, kterou je mozno zkoumat. Tomu napoméha tkanova banka. V USA zalozil spolek
VHL Family Alliance tkanovou banku vroce 1995. Diky této bance je mozné
navySovat pocet zkoumanych zdroji tkané pro vyzkumniky. Tkan je zde uloZena do
doby, dokud neni potfebna k vyzkumnému projektu. (The VHL handbook, 2012)

Pokud chce pacient trpici VHL pomoci vyzkumu muze kontaktovat tkanovou
banku a dohodnout s ni darovani tkani. Vhodna je také tzv. ptedregistrace, kterou se
cely proces darovani zjednodusi. Do banky se tkan dostane pouze od pacienta, ktery je

ochoten tkan darovat. Pokud si to pacient nepieje, neni mozné bez jeho souhlasu tkan
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chirurgicky zakrok. Odoperovana tkan je prevezena do tkanové banky. Veskeré naklady
spojené¢ s prepravou tkané jsou hrazeny tkanovou bankou. Pokud chtéji odborni
pracovnici provadét vyzkum na vzorku tkédné z tkanové banky, musi o to pozadat vedeni
vyzkumné komise tkafové banky. V soucasné dobé neni v Ceské republice znama
zadna tkanova banka zamétena vyhradn€ na ukladéani tkani odebrané pacientim s VHL

onemocnéni. (The VHL handbook, 2012)

1.7.2 Specializovana pracovisté pro pacienty s VHL

Dle dostupnych literarnich zdroji vypliva, ze v Ceské republice je tak maly
pocet diagnostikovanych pacienti s VHL, Ze specializované pracovisté zabyvajici se
timto onemocnénim neexistuje. V zahrani¢i je o onemocnéni VHL obecné vétsi
povédomi a lze nalézt pomérné hojny pocet nemocnic, kde se na onemocnéni
specializuji. V téchto organizacich se sdruzuji odbornici, kteti maji znacné zkusenosti
sléébou VHL. Jedna se o lékate s odbornosti v urologii, neurologii, endokrinologii,
pediatrii, onkologii a genetice. Pravdépodobné nejblizsi Ceské republice je Fakultni
nemocnice ve Freiburgu v Némecké spolkové republice - Universitdtsklinikum
Freiburg. Jedna se o fakultni nemocnici, tudiz dochazi ke spolupraci se studenty a
roz§ifovani jejich znalosti. Roku 2006 doslo k zaloZeni komplexniho nadorového centra
Freiburg. Poslanim kliniky je koordinovat 1é¢ebny proces u jednotlivce. Diraz se klade
na respektovani osobnosti ¢loveéka. (Freiburg, 2014)

Dalsi zemi s poc¢tem nékolika klinik zaméfujicich se na VHL jsou Spojené staty
americké. Mezi tyto kliniky patéi University of North Carolina Lineberger
Comprehensive Cancer Center. Patii mezi pfedni onkologické centrum v zemi. Nachazi
se v Chapel Hill v Severni Karoliné. Byla zalozena roku 1975. Klinika spojuje 1ékafe a
veédce, za ucCelem zajistit a zlepSit prevenci, v€asnou detekci a lécbu nadort. (UNC
Lineberger, 2014)

Cleveland Clinic je neziskové zdravotni centrum, které propojuje klinickou a

nemocni¢ni péci s vyzkumem a vzdélanim. Klinika se nachazi ve staté Ohio. Cilem
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Cleaveland Clinic je poskytovani co nekvalitnéj$i péce o nemocné a feSeni jejich
problémi na vysoké urovni. (Cleveland Clinic, 2014)

Medical Genetics v Minesoté je genetické pracovisté kde pacienti ziskavaji
informace, které jim mtze pomoci pldnovat rodinu, ziskat lepsi 1é€bu, nebo zlepsit své
znalosti o tom, jak muze onemocnéni ovlivnit je samotné ¢i dokonce i jejich rodinu.
(Mayo Clinic, 2014)

The University of Texas MD Anderson Cancer Center je akreditované
onkologické centrum. Klinika byla zalozena roku 1941 v centru mésta Houston. Jejim
hlavnim poslanim je odstranit rakovinu pomoci programi, které koordinuji péci o
pacienta, vyzkum a prevenci. Prostfednictvim pregradudlniho a postgradudlniho
vzdélavani studentt, odborniki a vefejnosti. (MD Anderson, 2014)

Guy’s and St Thomas je centrum ve Velké Britdnii zabyvajici se hlavné
genetickou diagnostikou VHL onemocnéni. Nejcastéji se provadi testovani v rodinach a
jejich ptibuznych kde jiz VHL bylo diagnostikovano. (NHS Foundation Trust, 2014)

Mezi dal$i centra specializovand na genetickou diagnostiku nebo 1écbu
onemocnéni VHL je v Australii Prince of Wales Hospital, Sydney. Jedna se o
soukromou nemocnici, kterd byla zalozena roku 1997. Poskytuje zdravotni sluzby na
mistni, vnitrostatni, mezistatni a mezindrodni irovni. Nemocnice nabizi komplexni péci
v moderné vybaveném prostredi. (The VHL Alliance, 2013)

Ve Francii Necker nemocnice. Jedna se o zafizeni, kde se specializuji na vzacna
onemocnéni. Mezi vzacna onemocnéni se fadi ta, které postihuje velmi maly pocet lidi
Vv celé Evropé je vzacnym onemocnénim postizeno téméf 25 milionti obyvatel. (The
VHL Alliance, 2013)

V Indii se nachazi Ustav lékaiskych véd, kde se zabyvaji VHL. A v lzraeli
Hadassah Medical Center. Byl otevien roku 1961 v Jeruzalémé. Maji neurochirurgické
oddéleni, které je pro Izrael velice vyjimecné. Hadassah Medical Center byl pfedakem
pro polozeni zaklad pro moderni medicinu v zemi. (The VHL Alliance, 2013)

V Japonsku Kochi Medical School Hospital je certifikované pracovisté. Jeho

cilem je minimalizovat rakovinna onemocnéni v celém staté. (The VHL Alliance, 2013)
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V Nizozemsku University Hospital Utrecht jedna se o fakultni nemocnici.
V soucasné dobé zahrnuje nemocnice lékarskou fakultu. Nemocnice se mize pochlubit
specializovanym pracovistém détské onkologie. | Singapur ma specializované
pracovisté na VHL. Jedna se o National Cancer Centre Singapore. Specializuji se zde
jak na pfi¢inu tak i 1é¢bu VHL onemocnéni. (The VHL Alliance, 2013)
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Z.avér

Bakalaiska prace pojednava o onemocnéni Von Hippel-Lindau, tedy VHL. Je to
vzacné geneticky podminéné onemocnéni, které postihuje mnoho systémi v organismu
a zpusobuje abnormalni rist nadorti na urcitych organech téla, které maji potencial pro
maligni zvraty. Von Hippel-Lindau se dédi dle autosomalné dominantniho vzoru.
Incidence onemocnéni, se pohybuje kolem 1 : 35-40 000. Rozvoj nemoci zavisi na véku
nemocné osoby. Pfi¢ina onemocnéni je zpisobena mutaci genu na kratkém raménku
chromozému 3 v oblasti p25 — 26.

Cilem pfi zpracovavani tématu bakalaiské prace bylo zmapovat zalezitosti,
tykajici se oSetfovatelské péce 0 pacienty s Von Hippel-Lindau ve formé¢ teoretické
prace s vyuzitim celé fady literarnich zdrojii, zejména zahrani¢nich. V zahrani¢i jsou
informace sbirany a rozSifovany do ostatnich zemi spolkem VHL Family Alliance.
Usilim podrobného studovani veskerych dostupnych literdrnich dat, bylo predlozit
souhrnnou vypoveéd o zjisténych informacich. Dale jsou v praci zachyceny poznatky
tykajici se onemocnéni, diagnostiky a terapie VHL.

Vystupem této bakalaiské prace je brozura, kterd zahrnuje komplex zakladnich
informaci, a ktera by slouzila jako informacni zdroj o této vzacné nemoci pro
zdravotnicky personal a také potenciondlnim nosi¢im VHL. Po domluvé s hlavni
sestrou v Ceskych Budéjovicich by bylo vhodné dat brozuru na vybrana oddéleni jako
je neurochirurgické oddé€leni, urologické oddé€leni, o¢ni oddéleni, onkologické oddélenti,

otorhinolaryngologické odd¢€leni, gynekologické odd€leni a radiologické odd¢€leni.
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