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Tato bakalafskd prace je zameéfena je zaméfena na problému pfistupu k détem
s metabolickou poruchou-fenylketonurii v rodin€ a v prostiedi matefské skoly. Vrozené
metabolické vady vedou ke vzniku poruchy, kterd zpisobuje nedostatek, nebo naopak
hromadéni nékterych latek v organismu. Maji rizné klinické projevy, od neskodnych
poruch (mnohdy bez pftiznakil) ptes vady s tézkym postizenim télesného i dusevniho
vyvoje jedince az ke staviim ohrozujicim zivot. Prace je zaméfena na piistup rodice i

uditelky MS k ditéti, poukazuje na nutnost dodrzovani dietnich omezeni.



ABSTRACT

VACKOVA, V. Children with phenylketonuria in kindergarten. Czech Budejovice
2011. Bachelor thesis. University of South in Czech Budejovice. Faculty od
pedagogy. Chair od Pedagogy and Psychology. Supervisor PhDr. O. Vanéckova.
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This bachelor thesis is focussed on the problematic approach towards children with
metabolic disorder — phenylketonuria in a family and an environment of kindergarten.
Congenital metabolic disorders lead to lack of certain substances in organism, or, on
contrary, accumulation of them. Such disorders have various clinical displays, from
harmless ones (often without symptoms) thru severe handicaps of physical and mental
development to life-threatening states. The thesis is focussed on approach of parent as
well as kindergartener towards child and it adverts to necessary adherence to diet

restrictions.
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UuvoD
Déti s metabolickymi poruchami vyzaduji ve vétSin€ piipada zvlastni péci a pozornost
pedagoga. Ucitelka, seznamend s problematikou metabolickych poruch dokaze 1épe

porozumét ditéti a bude umét i 1épe rozvijet jeho osobnost a individualitu.

Jelikoz je téma metabolickych poruch velice obsahlé, tato prace se bude vénovat pouze
jedné z nich a tou je fenylketonurie. Réada bych se zaméfila na otazku piistupu k t€émto
détem, informovanost vefejnosti o této nemoci a také na zkuSenosti ostatnich i své

vlastni s lidmi s touto poruchou.

Toto téma je mi velice blizkym, moji rodi¢e maji v péstounské péci dvé déti, obé trpici
touto zvlastni poruchou metabolismu. Spole¢né s matkou potddame v 1ét€¢ pobyty pro
déti s fenylketonurii a jejich kamarady, pravidelné navstévujeme setkéni rodin s détmi
s PKU. Pravé strava mych sester a pristup k nim, at’ se jedna o pristup rodice,
sourozence, lékafe ¢i pedagoga mé piimél napsat zvolit si fenylketonurii jako téma mé

bakalarské prace.

Dané téma povazuji za velmi aktudlni, nebot’ pravé v této dobé zacinaji média
poukazovat 1 na poruchy, kterymi trpi mensi skupina lidi. Nicméné o fenylketonurii
zatim neexistuji v ¢eském jazyce Zadné knizky ¢i ptirucky, proto si myslim, Ze by moje
bakalarska prace mohla pfinést informovanost nejen ostatnim studentiim a pedagogiim,

ale také Siroké vefejnosti.

Praci jsem si rozdélila do dvou hlavnich ¢asti. Teoretickd ¢ast obsahuje vysvétleni
pojmu fenylketonurie, zabyva se screeningem a jejim objevem samotnym. Poukazuje na
nutnost dodrzovani nizkobilkovinné diety a problémy tehotnych s fenylketonurii.
Dulezitou ¢asti je také kapitola, kde uvadim problémy, které mohou nastat, pokud dieta
neni dodrzovéna. Zaveérem této ¢asti se zabyvam doporucenim pro ucitelky matefskych
Skol, které pfijdou s ditétem s fenylketonurii do styku. V této casti jsem pouzila
pfedevSim poznatkli pfednich lékati, které se zabyvaji fenylketonurii a také knih o

vyzivé, ditéti a metabolickych poruchéch.

Prakticka cast: Pro vyzkum jsem zvolila kvantitativni metodu. Ve své praci jsem
zpracovala dvé piipadové studie svych dvou sester, které jsem porovnala. Cilem
bakalarské prace bylo zjistit, jaké problémy jsou spojeny s timto onemocnénim. Zde

jsem se zaméfila na oblast matetské Skoly, oblast rodiny a na samotné vnimani nemoci



ditétem. Pro tuto ¢ast vyzkumu jsem pouzila metodu rozhovoru, ktery jsem vyhodnotila

pomoci kédovani.

I. TEORETICKA CAST

Uvod do problematiky

Latkova pfeména je =zakladnim projevem normalniho zivota. Kazdé vazngjsi
onemocnéni tedy vede k jejim poruchdm. Mezi poruchy metabolismu fadime hlavné
zménu metabolismu bilkovin, cukrii, tukt, nebo také poruchu hospodaieni organismu
s vodou. Metabolismus spocivéa v tom, Ze bilkoviny, pfijaté do naseho téla potravou, se
musi v lidském téle rozSté€pit na jejich nejmensi soucésti-aminokyseliny, které nas
organismus musi vstiebat. Na kazdém kroku téchto sloZitych metabolickych cest se
muze objevit porucha. Pokud je tato porucha vrozend, nazyvame ji Deédicnou
metabolickou poruchou (DMP). Tyto poruchy je mozno povazovat za vzacné nemoci,
tak jak je definuje legislativa EU. V soucasné dobé rozeznavame vice nez 850

metabolickych poruch a onemocnéni, z nichz ovlivnitelnych dietou je jich ptiblizné 100.

Mezi tyto DMP patii 1 fenylketonurie, kterou jsem si zvolila jako téma své bakalaiské
prace. Fenylketonurie a dals$i DMP znamenaji nutnost nad dodrzovanim pfisné dietni

stravy, zejména v détském veku.

1. CO JE FENYLKETONURIE

Fenylketonurie' pomé&mé vzicna recesivné dédiéna porucha latkové premény
bilkovin, charakterizovana vylu¢ovanim kyseliny fenylpyrohroznové moci. Jedinec
s fenylkeonurii neni schopen zpracovavat fenylalanin, ten se hromadi v krvi
atkanich ave vysSich koncentracich je toxicky (dochdzi k mentalni retardaci,
mikrocefalii, opozdénému psychomotorickému vyvoji), proto si musi piijimat

takové potraviny, v kterych je fenylalaninu co nejméne.

1.1. Latkova pirreména pri fenylketonurii

Fenylketonurie je vrozena metabolickd porucha, jehoz podstatou je naruseni

metabolismu aminokyseliny fenylalaninu, ktera je soucasti vSech druhui bilkovin.

! FENYLKETONURIE = PKU[Phenyl keton uria] —vSeobecné pouzivana zkratka
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Vzhledem k tomu, ze nedochdzi k celkovému rozstépeni, vznikaji zplodiny, které se
hromadi v organismu, a zptisobuji t€zké postizeni mozku s celkovym narusenim
vyvoje ditéte. Velmi nizka funk¢énost nebo absence enzymu fenylalaninhydroxylazy,
ktery stépi fenylalanin, je zpiisobena mutacemi (poskozenim) genu pro tento enzym.
Fenylalanin je aminokyselina, ktera je obsazena v molekulach rostlinnych i
zivocis$nych bilkovin. Za normalnich okolnosti fenylalaninhydrozylaza je schopna

zpracovat a vyuzit z potravy jakékoli mnozstvi fenylalaninu.

Pfijima-li ¢lovék normdlni stravu, pfinasi krev z jeho zazivaciho traktu do jater
kazdy den 3000-3500 miligramt fenylalaninu. Clovék s fenylketonurii ale nedokaze
ve svych jatrech fenylalanin zpracovat. Pfijima-li normalni stravu, fenylalanin v ni
obsazeny neni v jatrech zachycen a zpracovan a vraci se zpét do krve. S kazdou
porci normalni stravy tak pfibude v krvi ¢loveéka s fenylketonurii dal§i mnozstvi
fenylalaninu a brzy dosdhne jeho koncentrace az dvacetindsobku toho, co je
obvyklé. Z krve se fenylalanin dostdva do mimobunécné tekutiny. Je to tekutina,
kterd obklopuje kazdou bunku Zivého organizmu a je pro ni zivotné dulezita.

Zajistuje bunce vyzivu a vSechny podminky pro Zivot.

1.1.1.Screening a diagnostika

1.1.1.1. Prevence

Vzhledem k vysoké zavaznosti nelédeného onemocnéni se v CR provadi plogné
vySetieni fenylketonurie u v§ech nov€ narozenych déti. VySetieni se provadi co
nejdiive po narozeni (n€kolik dnil - idealn€ pted 3. - 4. dnem stéfi) a provadi se z
kapky krve ziskané vpichem do patic¢ky. V ziskané krvi se stanovuje koncentrace
fenylalaninu. Pokud je wvySetfeni pozitivni, je nutné vysledek co nejdiive

potvrdit, nebot’ kazdé zpozdéni mlze mit vazné nasledky.

Potvrzeni vysledku biochemického testu lze provést genetickym testem, ktery
stoprocentné potvrdi nebo vylouci postizeni ditéte fenylketonurii. Pokud oba
rodi¢e nové narozené¢ho ditéte nebo absolvovali preventivni geneticky test PGT
novorozenecky a byli oba shledani pfenaSe¢i vloh - mutaci v genu
zodpovédného za fenylketonurii, lze u ditéte provést ihned potvrzovaci

geneticky test k zapoceti 1écby. Dodrzovanim ptisné diety s nizkym obsahem
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fenylalaninu v dobé te€hotenstvi mize téhotnd Zena s fenylketonurii G€inné
predchazet poskozeni svého ditéte, ale nelze ovlivnit, zda dit¢ bude ¢i nebude

rovnéz mit fenylketonurii.

Fenylketonurie je pfendSena autozomalné-recesivné, tzn. ze dvéma zdravym
rodi¢im se narodi nemocné dité. Rodice jsou zdravymi pienaSeci a maji tak,
aniz by to védéli 50% Sanci na narozeni ditéte, které bude také pienasec, 25%
Sanci na narozeni zcela zdravého ditéte (které nebude ani pfendset toto

onemocnéni) a 25% Sanci na narozeni ditéte nemocného.

1.1.1.2. Novorozenecky screening

PAZDIRKOVA (str. 8, 2010) uvadi, Ze ,,novorozenecky screening se u nds
provadi o roku 1975. V soucasné dobé je jiz dva dny po porodu odebrdana
Z paticky ditéte kapka krve na specialni filtracni papirek, ten je odeslan do
laboratore na vysetieni. Cetnost fenylketonurie v Ceské republice je asi

1:9400.

Koncept novorozeneckého screeningu metabolickych poruch (METABOLIK,
2001-2) je spojen se jménem Roberta Guthrieho. Rozhodujici okolnosti pro
zavedeni screeningového vySetfovani novorozencii  bylo splnéni dvou
podminek: moznost vySetfovat suchou krevni kapku odebranou na filtracni
papirek a existence levné a citlivé metody k vySetteni téchto vzorkli. Splnénim
obou podminek zacalo rokem 1963 obdobi, kdy se zacal rychle rozSifovat
screening fenylketonurie. Postupné¢ byly vyvinuty laboratorni metody pro

screening jinych poruch latkové premeény.

1.1.1.3. PGT test

PGT novorozenecky test je soubor vySetieni DNA zamétenych na odhaleni
pienasecstvi dédicnych vloh k nejcastéji se vyskytujicim geneticky podminénym
onemocnénim u rodiovskych nebo partnerskych parii, které planuji zaloZeni
rodiny. Jinymi slovy umoziuje zjistit, zda jeden nebo oba budouci rodice jsou
nositelé¢ vloh pro dédi¢na onemocnéni, které by mohlo jejich dit¢ zdédit a mohlo

byt nemocné.
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Test umozinuje odhalit dédicné vlohy pro zavazna dédi¢nd onemocnéni, kterd pti
zanedbani prevence ¢i v€asné 1écby mohou znamenat ohrozeni zdravi budouciho

ditéte.

PGT je urcen budoucim rodi¢tim, kteti chtéji minimalizovat veskera zdravotni
ohrozeni nenarozené¢ho ditéte a kde se v blizkém pokrevnim ptibuzenstvu
vyskytlo nékteré z testovanych onemocnéni je zde velka pravdépodobnost, Ze

jeden nebo oba rodice jsou nositelé dédiénych predispozic.

1.2. Historie objevu fenylketonurie

Historie fenylketonurie je natrvalo spojena s osobnosti profesora Asbjorna
Follinga, lékafe specializovaného v biochemii roku 1934. Folling, ktery
puvodné studoval chemii a i jako lékat se velmi zajimal o chemickou analyzu
moci, si jednou v nemocnici povSiml mladé Zeny s dvéma détmi. Dvojcata Liv
a Dag byla pfi narozeni zcela zdrava a az pozdé&ji se u nich zacaly objevovat
stale se zhorSujici ptiznaky vyvojového opozdéni a mentalni retardace. Kdyz
byl malému Dagovi asi rok, v§imla si matka silného a nezvyklého zapachu
jeho moce. Praveé vzorek této moci poslouzil Fellingovi k tomu, aby po mnoha
testech dospél k popisu choroby dnes znamé jako fenylketonurie, v Norsku

také casto nazyvané jako Fellingova choroba.

Jednoduché vySetfeni moci s pomoci chloridu zelezitého pouZil pak Folling pii
vySetieni dalSich 430 déti z Gstavi pro dusevné opozdéné. Zde objevil dalSich osm
déti s tymZ ndlezem v moci. V prib&hu péti mésicii pak vysla jeho znama publikace,
zabyvajici se noveé objevenou poruchou latkové premény, kterou nalezl celkem 10

déti s opozdénym dusSevnim vyvojem.

Historie fenylketonurie u nés je spojena se jménem docentky Bohunky Blehové,
jedné ze zakladajicich osobnosti Kliniky déti a dorostu pfi soucasné 3. lékarské
fakulté¢ Univerzity Karlovy. Inspirovana Follingovym ¢lankem si pani docentka
polozila otazku, zda se i u nas vyskytuji déti s touto poruchou a v roce 1958 zacala

S patranim po détech s fenylketonurii u nas. Patrani po nemocnych zaméfila na déti
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Vv ustavech. V roce 1959 vysetiila vice nez 700 pacientli psychiatrické léCebny
vV Opafanech a mezi nimi nalezla tfi nemocné fenylketonurii, v Dobfanech nalezla
pii vysetieni dospélych obyvatel ustavu dalsi dva. Postupné byly vySetieny moce 2
444 osob z ruznych ustavii, mezi nimiz bylo 10 fenylketonurikd.

Ukazalo se, ze priblizné u 0,4 % osob Zijicich v ustavech socidlni péce z diivodu
zéavazného dusevniho postizeni je piicinou jejich stavu pravé fenylketonurie. Dalsi
nemocni fenylketonurii byli pak nalezeni v jejich rodinach. Z téchto poznatka
vzeslo jiz vroce 1960 doporuceni détskym Iékarim, aby vySetfovali moc¢ déti
chloridem zelezitym ve véku 6 tydnl. Tato prvni zkouska, s jejiz pomoci bylo
mozno zachytit dité trpici fenylketonurii, byla v roce 1975 nahrazena povinnym
vySetfenim hladiny fenylalaninu v krvi novorozencti v 5. -7. dni po narozeni.
Vysetfeni krve na obsah fenylalaninu se od roku 1975 podrobily jiz 4 miliony
novorozencl a mezi nimi bylo nalezeno vice nez 400 téch, kdo se narodili
s fenylketonurii. O tyto déti, dospivajici i dospé&lé peéuji v Ceské republice tii

specializovana pracovi§té. Dvé z nich sidli v Praze a jedno v Brné.

1.3. Maternalni fenylketonurie

FRANKOVA (2000,str.44) uvadi,ze zdravy plod je zcela zavisly na piisunu Zivin
placentou. Nékteré latky si dovede opatfit z matcina téla, to vSak nemd v zasobé
vSechny dostatecné slozky, které plod potiebuje ke svému ruistu a vyvoji a je tieba je
dopliovat vhodnou vyzivou.Odlisné situace ale nastava u rodin, v které je alespoinl

jeden ¢len nemocen nebo je pifenaseCem fenylketonurie.

V roce 1957 si anglicky profesor Charles Dent (PROCHAZKOVA, 2011) vsiml, ze
jeho pacientka s PKU ma tfi mentaln¢ postizené déti, ale tyto déti PKU nemély.
Vyslovil tedy myslenku, Ze pfi¢inou mentalniho postizeni by mohla byt vysoka
hladina fenylalaninu v krvi matky. Lékaii dale pozorovali u déti matek s PKU
mikrocefalii, vrozené srdecni vady, déti se rodily s nizkou porodni hmotnosti. Mezi
priznaky materndlni PKU nyni povazujeme: mentalni postizeni, mikrocefalii, nizkou
porodni hmotnost, riziko spontanniho potratu a pfedcasného porodu, tvafovou

dysmorfii a ADHD syndrom.
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Podle PAZDIRKOVE (2010) bylo prokazéano, Ze ,,zavedeni diety s nizkych obsahem
fenylaninu jiz pred otehotnénim a jeji peclivé dodrzovani po celou dobu téhotenstvi
prinasi  pozitivni vysledky. Déti narozené ztakto planovanych a hlidanych

tehotenstvi nemaji znamd postizen a rodi se S normalnimi télesnymi rozmery.

. DITE S FENYLKETONURIi

2.1. Problémy spojené s fenylketonurii

Jako dusledek této metabolické poruchy, se mohou v détském véku pfi nelécené
fenylketonurii vyskytnout také dal$i problémy, které se ale vSak nevyhybaji ani
,,zdravé® détské populaci. Pokud bude dieta striktné dodrzovana, je mozno se témto

,,problémim‘ vyhnout, nebo se jim alespon pokusit predejit.

2.1.1.Postizeni nervového systému

Clovek piijima z vngj§iho prostfedi potravu a kyslik, v procesu latkové piemény
je pretvaii na energii a latky t&lu vlastni. Clovék s PKU potiebuje uréitou
pomoc a podporu, aby Vtéchto podminkach dokazal piezit. To spocliva
v ptisném dodrzovani dietnich omezeni. Pfi PKU by mohlo pfijimani bézné
stravy vést az k tézkému postizeni mozku. Cim je dité mladsi, tim vice je jeho

mozek ohroZen.

Lécba dietou by méla vyt zahajena co nejdiive, nejlépe vSak do 21. dne Zivota
ditéte. V této dobé se mozek vyviji rychleji, vznikaji mnohocetna propojeni
nervovych bunék, zodpovédny za intelekt ditéte. Pokud je tento proces

pterusen, vzniklé poskozeni je nevratné.

Déti s fenylketonurii vypadaji po narozeni jako ostatni zdravé déti, ale pokud
neni vCas nasazena dieta, ke konci prvniho roku Zivota se objevuji postiZeni

nervového systému a nékdy i epileptické zachvaty.

Fenylketonurie se neda vylécit, ale je mozné utlumit jeji projevy. Hlavni

uloha spociva v systematické kontrole dodrzovani specialni diety.
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2.1.1.1. Mentalni retardace

Nedodrzovani dietnich omezeni u fenylketonurie v détském véku, kdy se
vyviji centralni nervova soustava, mize vést az k t€zkému poskozeni mozku,
které zptisobuje sniZeni intelektovych schopnosti. SVARCOVA(2006)
uvadi, Ze lidé s mentalni retardaci mohou dosahnout nezavislosti v osobni
péci (myti, oblékani, hygiena, strava) a v praktickych dovednostech, i kdyz
jejich vyvoj je pomalejsi. U osob s fenylketonurii mizeme spatiit hlavni
problém v pfipravé stravy a kalkulace fenylalaninu v potravinach. Pro osoby
s mentalni retardace muze byt problémem sestaveni jidelnicku tak, aby
vyhovoval denni toleranci a spliioval vSechny vyzivové normy. Mentalni
retardace se objevuje hlavné pfi teoretické praci v prostiedi Skoly. Mohou
také k ni byt pfidruzeny dalsi poruchy, jako je autismus, epilepsie, poruchy

chovani nebo télesna postizeni.

2.1.1.2. Specifické poruchy uceni
Déti mivaji ve Skole problémy. Je mozné, Ze zapasi se Ctenim, psanim,
pravopisem nebo matematikou. Pokud tyto problémy pfetrvavaji 1 po

ukonceni druhé tfidy, mlZe se jednat o specifickou poruchu uceni.

Mezi specifické poruchy uéeni fadime podle BARTONOVE (2004) dyslexii,
dysortografii, dyskalkulii, dysmuzii, dyspinxii a dyspraxii. Odbornici 1
rodice uvadeéji, Ze déti se specifickymi poruchami uceni maji omezeny
slovnik, nerozumi fad¢ vyrazli a obtiZzn€ se dorozumivaji. Témto détem
obvykle chybi cit pro jazyk. Vyvoj tohoto ditéte je handicapem nejen

Z hlediska slovni zasoby, ale také z hlediska jejiho uziti.

Svou roli pfi vzniku specifickych poruch uceni hraji genetické faktory.
Mnoho studii ukazalo, Ze déti s fenylketonurii maji blizké piibuzné se
stejnymi potizemi. Casto jsou tyto poruchy piidruzeny k ADHD. Specificka
porucha uceni se mize vyskytovat s poruchami nespecifickymi, jde tedy o

dysfunkci centralniho nervového systému.
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2.1.1.3. ADHD

Podle dosavadnich informaci nebyly dosud uskute¢nény zadné odborné
studie, které by potvrzovaly zvySené riziko vyskytu hyperaktivni poruchy

s nedostatkem pozornosti.

V odborné Iékatské literatufe lze nalézt celou fadu spekulaci a velmi
struénych zprav o tom, ze ADHD se mize vyskytovat oproti bézné populaci

ve vyss§i mife praveé u nemocnych s PKU.

Podle Mudr. Hermankové (METABOLIK, 2004 1) ma vliv na tyto obtiZe
vys$si hladina fenylaminu v krvi. D4 se pfedpokladat, Ze nedostatecnd nebo
nepravidelnd kontrola mtze vést u nékterych déti k vyskytu ptiznakt

ADHD.

2.1.2.Somatické onemocnéni

2.1.2.1. Obezita

Obezita postihuje podle statistickych udaji asi 10% détské populace a
predstavuje zavazné zdravotni riziko. Jeji prevence v détském veku ma
vyznamny vliv na zdravotni stav dospélé populace.

Vyskyt obezity u nemocnych fenylketonurii (METABOLIK, 2004 2) byl
studovan ve skupiné 182 nemocnych s fenylketonurii ve véku od 5 do 34let.
Sledovany vzorek zahrnuje jak nemocné dosud lé¢ené dietou, tak i ty, ktefi
z vlastniho rozhodnuti 1é€bu ukon¢ili.

K posouzeni zdravotniho stavu byla hmotnost hodnocena podle grafii. Jako
obézni byli hodnoceni pacienti s hmotnosti vyssi nez 97kg nebo s BMI vyssi
nez 25. Provedena pilotni studie ukazuje na napadné vysoky vyskyt obezity
ve skupiné nemocnych fenylketonurii. Jeji vyskyt je vyznamné vyssi ve
srovnani se zdravou populaci. Se stoupajicim v€kem procento obéznich

narusta.

Preventivni opatfeni by m¢l byt zaméiena do nésledujicich oblasti:

o Snizené mnozstvi cukru a sladkych népojt
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o Vychova kpravidelné konzumaci stravy s odpovidajici davkou
1é¢ebného ptipravku
o Vytvofeni receptur s niz§im energetickym obsahem

o Dohled nad vyzivou z hlediska nutri¢niho 1 estetického

3. LECBA FENYLKETONURIE

3.1. Nizkobilkovinna dieta

Vylécit tuto poruchu v soucasné dobé neni mozné. Poruchu zpusobuje odchylka
v genetické informaci, kterou nelze opravit. Dieta pii fenylketonurii je jednou
Z nejptisnéjsich, pokud jde o vybér potravin. Nemocnym fenylketonurii 1ze podat ve
stravé jen tolik bilkovin (a v nich obsaZeného Phe?), kolik jsou schopni pii latkové

pfeméné zpracovat, aby se hladina Phe v krvi nezvySovala.

V praxi to znamena omezit mnozstvi pfirozenych bilkovin asi na 15-20% a zbytek
bilkovin (85-80%) podat v 1é¢ebnych piipravcich. Lécebné piipravky slouzi mimo
jiné k dodani ostatnich aminokyselin potfebnych pro vyvoj a rist do téla a také

k obnové tkéni.

Na pftipravu dietni stravy je doporuceno limitované mnozstvi brambor, ryze,
zeleniny a ovoce. Jejich porce musi vyt omezené, vzhledem k tomu, Ze o ony jsou
zdrojem fenylaminu. Pouze cukry a tuky neobsahuji fenylamin, ale pii jejich

zatazeni je nutno piihlédnout k racionalnimu sloZeni jidelnicku ditéte.

3.2. Fenylalanin v potravé
Ve stravé pacienta s fenylketonurii by mélo byt pouze tolik fenylalaninu, kolik
organismus dokaze zpracovat. Dieta se se stoupajicim vékem uvoliuje, ale urcité

omezeni piijmu bilkoviny je doporu¢ovéano po cely zivot.

? Phe (fenylalanin)= esenciélni glukoplasticka kyselina, které je soucasti bilkovin (tzn. lidské t&lo si ji
neumi samo vyrobit), bila krystalicka latka, dlezita jako sloucenina k tvorb& neurotransmitert (pfenasec
nervového vzruchu)
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Nizkobilkovinna strava ma ale i negativni stranky. Je to dieta nefyziologicka, ktera
vyznamné¢ omezuje piisun mnoha dilezitych latek do téla. Riziko vyplyvajici

Z deficitu riznych minerall a stopovych prvki.

Dietni 1écba ma dvé slozky, které mezi sebou uzce souvisi.Prvni slozkou je
prirozena strava s nizkym obsahem fenylalaninu. Mnozstvi této potraviny je
individualné stanoveno oSetfujicim lékafem podle osobni tolerance a obsahu Phe
Vv potravinach. Celkovy obsah Phe by nem¢l piekrocit doporu¢ené mnozstvi.

Druhou slozkou je smés aminokyselin bez fenylalaninu (napt. preparat PKU, P-
AM). Obsahuje nezbytné aminokyseliny, které neni mozné pfijimat v dostate¢ném
mnozstvi V podobé pfirozené stravy. Smés je obohacena o fadu vitamind, minerall a

stopovych prvki

3.3. Dieta v dospélosti

Fenylketonurii nelze vylécit. Porucha a s ni spojeny zvlastni typ latkové pfemény
doprovazeji €loveéka po cely Zivot, protoze zéklad poruchy je nezménitelné zakotven

Vv genetické vybave.

Dieta s nizkym obsahem fenylalaninu zabrani poskozeni mozku v détstvi, kdy se
vytvaii zéklad intelektu, mysleni a fe¢i. O tom, Ze U¢inky vysokych hladin PKU
jsou na mozek devasta¢ni, neni pochyb. Mensi jistota ale panuje v otazkach, zda i
zralé buniky dospélého €loveka jsou vysokou hladinou ohrozeny. V této situaci stoji

ptfed rozhodnutim vétsina mladych dospélych s fenylketonurii.
Pfi jednorazovém porusSeni diety nedochdzi ke zméndm, které by clovek ihned

zaregistroval. Pti PKU existuje obava z mozného trvajiciho vlivu vysokych hladin

na organismus, predev§im na mozkové bunky.
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3.4. Strava ditéte pri fenylketonurii
Strava u ditéte s fenylketonurii je specificka po celé obdobi jeho vyvoje.
Problémy mohou plynout z potieby dodrzovat dietu, strava se od bézné zna¢né

1181 a prijeti ditéte kolektivem a rodinou hraje v tomto piipad¢ primarni roli.

3.4.1.Kojenec

V obdobi od dokoncéeného 5. mésice veéku je doporuceno prechazet na pestrou a
smiSenou stravu. Strava je poddvana 5x-6x denné. Dvé davky lécebného
ptipravku (Analog LCP, PKU Imix) postupné nahrazujeme zeleninovym a
ovocnym piikrmem. Pfirodni ovocné S§tavy je mozné podévat jiz od ukonéeného
3 mésice veéku, nejlépe mezi jidly. Obilninové kase jsou vysokym zdrojem Phe,
proto nejsou pro dité¢ vhodné. V omezeném mnozstvi s ohledem k predepsanému

mnozstvi Phe je mozno zatadit instantni ryZové kase (Milupa).

3.4.2.Batole, Piredskolni vék

Pti zabezpeceni dietni stravy PKU od 1 roku v€ku ditéte je potfeba uplatiiovat
nasledujici zakladni doporuceni (METABOLIK,2003_2), které jsou z
psychologického hlediska velmi dulezité a vyznamné. Pokud se ndm podafi je
zvladnout jiz v tomto veékovém obdobi, je moZno se vyvarovat problému, které

by se mohly projevit v pozdéj$im véku.

Pii sestavovani dietniho jidelni¢ku pfipravujeme pestra jidla. Pokud si dité
navykne na rtizné nové pokrmy, stanou se pro né¢ho zajimavymi. Tim se zabrani
velké vybiravosti v jidle, obzvlast pak ve starSim véku. Jednotvarnost jidel miize

vést k nevyvazenému poméru v piijmu nékterych Zivin.

Pti servirovani jidla je dilezity jeho vzhled. Vkusné a dobie naservirované jidlo

zaujme dité jiZ na prvni pohled.

Dité zasadné nikdy nenutime do jidla. Nasilnou formou bychom u ného mohli
vytvofit pocit nechutenstvi. Jeho stravovaci a chutové zvyklosti se méni v
kazdém vékovém obdobi bez ohledu na to, zda ma ¢i nema uréenou dietu. Ve
vétSin€ piipadi si dit¢ postupem casu zvykne na jidla, kterd mu dfive

nechutnala.

19



Velmi dilezité a ucelné je, aby rodina jedla spole¢né u jednoho stolu. Poddvana
jidla u ostatnich ¢lent rodiny, kterd jsou u ditéte s PKU nevhodnd, zasadné
nikdy neskryvame. Velkou chybou je, kdyz rodi¢e zacnou dité s fenylketonurii
litovat, a proto jedi sva jidla potaji. Dit¢ s PKU dietou se musi naucit piijmout
svou odlisnou stravu. Nemélo by ho ptrekvapit a ldkat stravovani rodiny ¢i jeho
vrstevnikil pfi ucasti na letnich tdborech, zimnich pobytech, skolach v ptirodé,
sportovnich soustiedénich apod. Odlisné stravovani u déti s PKU je

samoziejmosti.

Do jidelnicku u ditéte s PKU starSiho 1 roku si mohou rodi¢e vybirat recepty z
kucharky Vatime zdravé a chutné pro fenylketonuriky nebo si mohou dle vlastni
tvotfivosti a ndpaditosti zvolit svilj vlastni recept. Strava je poddvana minimalné

v péti dennich porcich, miize byt vSak také zatazena i II. vecete.

Zakladem stravy je 1é¢ebny piipravek. Druh a mnozstvi 1é¢ebného ptipravku je
vzdy stanoveno a doporuceno lékafem individualné s ohledem k potiebam ditcte.
Ten by mél byt podavan vzdy po jidle ve tfech az péti dennich davkach a mél by
byt konzumovéan v pfislusné koncentraci fedéni. Velmi nevyhodné ze
zdravotniho hlediska je, kdyZ jsou tyto ptipravky uzivany s malym mnozstvim

tekutiny.

Do jidelnicku postupné zatazujeme a dit€ navykdme na nizkobilkovinné pecivo
a téstoviny PKU, které by se mé&ly stat nedilnou soucasti jeho stravy pro zajisténi

dostate¢ného pfijmu energie.

Pitny rezim je rovnéz dulezity, a proto je potieba zatazovat vhodné druhy
napoji. Osveédcilo se podavat ovocny mirné slazeny €aj, fedénou ovocnou §tavu,
¢istou neperlivou vodu. Nevyhodné jsou pieslazené napoje (Fanta, Sprite, Cola
apod.) Po jejich konzumaci miize dit¢ Spatné piijimat stravu a miiZze inklinovat k
rozvoji obezity. Napojim oznacenym light se vyhybame z diivodu neuvedené¢ho

mnozstvi obsahu aspartamu, ktery je zdrojem aminokyseliny fenylalaninu.

Diulezité je také kontrolovat pfimétené zatazovani cukrovinek do jidelnicku.
Jejich vys$i konzumace miize pfispivat, k nechutenstvi hlavnich jidel, dale k
rozvoji obezity a vyssi kazivosti zubi.

Pti podévani obéda neni diilezité, aby dité snédlo polévku a hlavni jidlo. V tomto

veékovém obdobi staci, pokud si dit¢ vybere jeden druh jidla. Polévka mize byt
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doplnéna nizkobilkovinnym pecivem a muze tak ditéti zajistit plnohodnotnou

stravu.

3.4.3.Dité Skolniho véku

Vyziva déti ve Skolnim véku ma své zdkonitosti a potfeby v pfijmu energie
zékladnich zivin a dalSich mineralnich latek pro spravny zdravy rist a vyvoj.
Déti s fenylketonurii se zacinaji v tomto obdobi stravovat i mimo domov, proto
je velmi dilezité vést k samostatnosti pii rozhodovani zvoleni vhodného
pokrmu. Ziskavat nové znalosti muze dité prostiednictvim internetu, na setkani
rodin déti s PKU a také v edukacnich kurzech, které potada Détska klinika FKN
Vinohrady.

Jidelni¢ek je rozlozen do tfech hlavnich c¢asti, pfevazuji nizkobilkovinné
potraviny. Zafazeni snidané do jidelnicku déti zdravych, i déti s PKU je
nezbytnou souc¢asti zdravého stravovani. Dostatecny pitny rezim by mél byt

samoziejmosti.

4. DITE S FENYLKETONURIi V MATERSKE SKOLE

4.1. Uloha vyzivy v zivoté ditéte

VAGNEROVA (1999, str. 229) uvadi, ze potieba potravy patii mezi zakladni
biologické potieby. Slouzi pudu sebezachovy, ¢lov€k musi jist pfinejmensim proto,
aby se udrZel nazivu. Na druhé strané plati, Ze i tato pudova potieba, stejné jako

vétSina ostatnich, je podminéna psychosocialng.

FRANKOVA(2000,str. 9) se zmifiuje o tom, Ze ,,jidlo nds provdzi od poceti az po
posledni dny Zivota. Nejprve se vyvijejici embryo a plod prijimad potiebné ziviny a
latky, nezbytné pro vyvoj organizmu, prostrednictvim matky. Po narozeni je dité
jeste dlouho zavislé na materském mléce (nebo jeho nahradé) a na osobach, které
mu jidlo podadvaji*“. Postupem Casu se dit¢ osamostatiiuje. Je schopno kontrolovat
kvalitu a zdkladni vlastnosti jidla. Jak dité roste, u¢i se presné¢ji kontrolovat sviyj

piijem potravy a samo se ucastni pii vybéru jidla i jeho ptiprave. U¢i se zédkladnim
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navyktim pfi jidle, stolovani atd. Jidlo se pro dité postupné stava vic nez jen pouze

biologickou potiebou. Uspokojuje jeho emocni a psychosocialni potieby.

Dospély clovék vnima jidlo jako prostfedek k upeviiovani socidlnich vazeb,
zapojuje ji do pracovni Cinnosti, rekreace, voli jeji slozeni pro upevnéni Zivotniho

stylu, pfi naro¢nych situacich jako je nemoc, stres ¢i inava.

Starnouci clovék se postupné stava zavislym na druhych i v oblasti stravovani.
Chute jiz nejsou tolik vyrazné, starsi ¢lovek jiz nema takovou moznost rozhodovat o
svém jidelnicku, at’ uz z divodt ekonomickych, zdravotnich ¢i jinych. Umrti v nasi

kultufe znamena konec svazku jidla s jedincem.

4.2. Pristup ditéte Kk jidlu

Podle VAGNEROVE (1999, str. 57) ,,nemoc Ize povazovat za odchylku biologickou,
ale i za wrcity druh socialni deviace. Rozliseni zdravi a nemoci neni tak
jednoduché, jak by se na prvni pohled zdadlo. Kromé medicinského hlediska byva
kategorie nemoci spoluurcovana i socidalné. Postoj K viastni chorobé miize v riizné
mire ovlivitovat vyvoj identity clovéeka. Projevuje se v tom, jak prijima nebo
neprijima roli nemocného.“ Nemoc neni pouze zélezitosti jedince, ale ovliviiuje
také celou rodinu. Pod vlivem choroby se méni i role a vztahy jednotlivych ¢lent,

nekdy i styl Zivota takto postizené rodiny, jejich hodnoty atd.

VAGNEROVA (1999, str.73)tvrdi,ze:, jakékoliv ~ dlouhodobé — onemocnéni
predstavuje pro dité zatizeni pro cely organismus ditéte, tedy i pro jeho psychiku.
Psychicka reakce na nemoc zavisi na dispozicich ditete a jeho vyvojové urovni, ddale
také na reakcich prostredi, ve kterych dité Zije. Podle toho si dité utvari své viastni

hodnoty.

Reakce rodiny, zejména rodicli a osob, se kterymi dité ptichdzi nejvice do styku,
ovlivni pohled ditéte na celkovou situaci. U rodin déti s fenylketonurii zprava o

zdravotni indikaci pfichdzi ihned po porodu ditéte. Zpocatku se rodinni pfislusnici
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citi vétSinou zaskoceni (s vyjimkou téch, u kterych bylo genetickymi testy zjiSténo
prenasecstvi pro fenylketonurii ¢i téch, kteti PKU sami maji, a s touto variantou
bylo tehdy nutno pogitat.) KERROVA (1997, str. 7) uvadi, Ze ,, viechny déti prece
potiebuji totéz- citovou naklonost, zabavu, podnéty a samoziejmé kazdodenni péci,
Jjako je strava, obleceni a bydleni. Vyjadreno jednim slovem- deti potiebuji lasku. *
Déti s omezenim ji potfebuji pravé tak jako jiné, zdravé déti. ,Jsou predevsim
detmi, teprve az potom détmi s urcitym probléemem. Jeho specifické potreby vyzaduji
specificky rodicovsky pristup.” Pro rodiny déti s fenylketonurii existuji u nés
V soucasnosti tfi specializovand pracovisté, s kterymi spolupracuji nemocnice po
celé republice. Po narozeni jsou rodice pro vice informaci odkazani na jedno z nich,
kde dit¢ zahajuje 1é¢bu. Jsou zde seznameni s dopady nemoci, pokud by nebyla

dodrZzovéana dietni omezeni a pravidelné kontrolovani odbéry krve, zda je hladina

Phe v normsg.

Rodice by se méli snazit jiz od mala vést dit¢ k tomu, aby neporuSovalo dietni
omezeni, nebot’ v détském ve&ku, kdy se vyviji mozek, ma nedodrZovani diety
nejvetsi disledky, Pro dité byva mnohdy tézké pochopit, pro¢ toto jidlo ostatni déti
mohou a ono ne. Vysvétleni od rodi¢t a ptisny dohled jak ze strany rodiny 1

vvvvvv

,,D€Zné* strave, kterd by mu mohla ublizit.

Podle KERROVE (1997, str. 83) je nejduleZit&jsi vybudovat u ditéte p¥irozenou
sebetictu v dob¢, kdy si samo za¢ind uvédomovat své odliSnosti. Jako podstatné
uvadi, Ze je nutno se vyvarovat piiliSného ochraiiovani ditéte. To by mohlo vést
K tomu, ze dit¢ by bylo na rodi¢i pfili§ zavislé a nedosahne takovych vysledkd,
jakych by mohlo. DalSim dualezitym momentem je poskytovat ditéti svobodu a
moznost volby, vnaSem piipadé se jedna o spoluprici na ptipravé jidelnicku,

pfipravé a ndkupu pokrmu atd.

Dit¢ by mélo mit pocit, Ze 1 pfes sva omezeni je Zadanym a potfebnym, at’ uz se
jedna o kamarady v matetské Skole, ¢i pomoc v domacnosti. Potfeba uznani zde
hraje velkou roli. S ditétem bychom m¢li ¢asto o diet¢ mluvit a také pfipominat
dilezitost diety. Dite s fenylketonurii by se mélo ucit fici ne, pokud mu ostatni lidé

nabizeji jidlo, které nesmi, a vysvétlit, pro¢ si nemuize zrovna ,,tuto* potravinu vzit
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Ukolem rodige je presvédéit dit&, Ze vzda-li se fady potravin a bude-li dodrzovat
povolené mnozstvi jejich pfisunu, ziskd tak Sanci na ,,normalni“ Zivot. Dieta
fenylketonurika neznamena zieknuti se zivotni kvality, ba naopak je ptfedpokladem
pro ni. Dité s fenylketonurii muze sportovat, chodit ven a do mateiské skoly, jestlize
ptijima svou dietu jako samoziejmost. Dité¢ s fenylketonurii na prvni pohled vypada
jako kazdé jiné dité, ale bez dodrzovani kazdodenni diety by se duSevné

opozd’ovalo.

4.3. Pristup ucitelky k ditéti s fenylketonurii

FRANKOVA (2000, str. 142) uvadi, ze ,mateiska Skola md pro vychovu déti
K Zivotu ve spolecnosti nepopiratelny vyznam. Je to diilezité zejména v obdobi, kdy
dité prechazi na odlisny, tzv. soutézivy Zivotni styl, kdy maji rozhodovat schopnosti
jedince, jeho prizpusobivost a umeéni prosazovat se, uskutecnovat své pozadavky a

plany. “

Jak zdtraziiuje Z. MATEJCEK (1998), matei'ska $kola dotvofuje to, na co nestadi
samotna rodina. Uc¢itelka, ktera bude mit ve tfidé dité s touto metabolickou vadou,
by méla pii nastupu ditéte do mateiské Skoly znat jeho zdravotni indikaci. Za
podstatnou povazuji dlouhodobou intenzivni spolupréci s rodi¢i. Pedagog by mél

mit o nemoci ditéte co nejvice informaci a dbat na doporuceni 1ékare i rodich.

Déti s fenylketonurii musi dodrzovat velmi ptisna dietni omezeni, proto by ucitelka
méla mit zdkladni povédomi o tom, co tyto déti mohou. Pokud mé dit¢ hlad nebo
chut’, mé¢la by matka dodat do matetské Skoly takové potraviny a cukrovinky (napft.
ovoce, zeleninu, nizkobilkovinné susenky ¢i bonbony), které¢ jsou pro dité ptipustné.
Pedagog by mél k ditéti s PKU pfistupovat jako ke kazdému jinému ditéti. Podle
mého nazoru je potieba ostatnim détem hravou formou vysvétlit, pro¢ toto dité
nesmi jist vSechna jidla. Dité s fenylketonurii by nemé¢lo pro svd omezeni byt
nalepkovano, nebo urazeno. Naopak je nutno ho v omezenich podporovat a

kontrolovat.
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Je na domluvé rodict s mateiskou Skolou, jak se dité¢ bude v zafizeni stravovat.
Jednou z moznosti je donaSeni si do MS vlastniho jidla, které potom pani kuchaiky
ohteji v mikrovinné troubé. Nékteré mateiské Skoly ale také disponuji kuchatkou,
ktera je ochotna dietni jidla vafit (at’ uz se jedna o fenylketonurii ¢i napf. celiakiig),

potom se stravovanim ditéte nema rodina zadny problém.

4.4. Problémy spojené s pobytem ditéte s fenylketonurii

v materské skole
VAGNEROVA (1999, str. 95) uvadi, Ze,, rozumové zpracovani choroby je u ditéte
predskolniho véku na prelogické urovni. Hodnoceni nemoci je u ditéte v tomto veku
nepresnym a iraciondlnim. Znacnou roli v uvédomeéni si zde hraji na prvnim misté

rodice ditéte.

Problémem pfii pobytu v mateiské Skole mize byt mald spoluprace mezi rodici a
mateiskou $kolou a také mala vstiicnost od feditelstvi MS. Casto je dlezité vyhovét
pozadavkiim rodiét, at’ uZ se jedna o moznost donasky a uchovavani jidla v MS, ¢i
najmuti nebo zaskoleni kucharky, ktera dietni stravu bude pfipravovat, nebo

ptipravu specidlniho balicku pro dité¢ s PKU, napt. pokud je ve Skolce Mikulas atd.

Obtiznym muzZe byt také zaclenéni ditéte s PKU (napf. stejné jako déti, které jsou
integrované). Déti poznaji, Ze néco neni v pofadku a mohou dité s dietou odmitnout.
Zde ale hraje diileZitou roli ucitelka, kterd pomaha budovat vztahy mezi détmi a

vytvatet u nich toleranci a empatii. Podle VAGNEROVE a kol. (2004, str. 15)
,,emociondlni slozka postoje K nemocnym ma casto ambivalentni charakter, osahuje
Jjak pozitivni, tak negativni citové prozitky. Pricinou je fakt, Ze defekt ¢i nemoc jsou
hodnocené z obecného hlediska jako néco nezadouciho. Takto postizeni jedinci jsou
predmétem soucitu, protoze jsou to lide, kteri méli smiilu. “ NaStésti fenylketonurie
kromé piisnych dietnich omezeni, pokud je dodrzovana dieta, dit¢ nijak neomezuje,

a proto se takové dit€ miize normalné zaclenit do bézné spolecnosti.

? Celiakie= chronické onemocnéni tenkého stfeva, zplsobené citlivosti na lepek, ktery je obsazen ve
vétsiné druhd obili
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IL.

1.

PRAKTICKA CAST

PROJEKT

V praktické c¢asti budou zpracovany piipadové studie dvou nezletilych dévcat
s fenylketonurii, které¢ jsou umistény v péstounské rodin€. Tyto divky jsou mymi
nevlastnimi sestrami. Analyza bude provedena z dokumentli pedagogicko-
psychologické poradny Ptibram, 1ékaiskych zprav z Fakultni nemocnice Kralovské
Vinohrady, Ustavu dédi¢nych metabolickych poruch, zprav z kojeneckého ustavu a
také z psychologickych posudki. Tato analyza bude doplnéna o poznatky provedené
metodou zucastnéného pozorovani a zkuSenostmi pii setkani s détmi. Dale budou
provedeny rozhovory s matkou divek, s divkami samotnymi a pani ugitelkou MS

Jungmanovy v Piibrami.

. VYCHODISKA SETRENI

V praktické ¢€asti budu vychédzet zvlastni zkuSenosti, které jsem ziskala
prostfednictvim svych dvou sester. Jako pfimy ucastnik souZiti s détmi
s fenylketonurii zhodnotim pfinosy 1 ,,problémy* déti, které maji fenylketonurii a
také jejich rodicl, pokusim se nahlédnout do problémut s vychovou, stravovanim
atd. Budu se také opirat o své zaZzitky s praci s détmi s PKU, nebot o letnich
prazdninach plisobim jako vedouci Letniho détského ozdraveného pobytu pro déti
s fenylketonurii. Pii fenylketonurii se pfi v€asném zahajeni 1é€by a dodrZzovani
striktni diety pfedchazi poSkozeni CNS. Ovétim si tedy, zda u obou divek byla dieta
hned po narozeni dodrzovana. Ve vyzkumu budu vychazet z toho, ze kazdé dité ma
pravo na plnohodnotny zdravy vyvoj, vtomto piipadé na podévani lécebnych
ptipravki a dodrZzovani dietnich omezeni. V préaci budu porovnavat psychologicky i
zdravotni stav obou dévcat s ohledem na pobyt v kojeneckém ustavu a léCebny
rezim. Pfedev§im se zaméfim na problémy s vychovou divek, piijeti déti s PKU do

rodinného prostiedi a prostiedi mateiské Skoly.
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3. CIL PRACE A VYZKUMNE OTAZKY

Porucha a s ni spojeny zvlastni typ latkové pfemény doprovazeji ¢lovéka po cely zivot,
protoze zaklad poruchy je nezménitelné zakotven v genetické vybavé. Jiz 50 let je
znamo, ze dieta s nizkym obsahem fenylalaninu zabrani poskozeni mozku v détstvi, kdy
se vyviji a upeviiuji nesCetnd propojeni mozkovych bunék, zaklad pro normalni vyvoj

intelektu, mysleni a feci.

Za cil této prace jsem si zvolila ovétit, jakym zplisobem muiize metabolickd porucha u
ditéte ovlivnit zafazeni do mateiské Skoly a jak probihd zaclenéni tohoto ditéte do
détského kolektivu. DalSim cilem bude vytipovani vychovnych problémi pifi Zivoté

s ditétem s metabolickou vadou a jeho pfijeti rodinou.

Pti praci budu také vychéazet ze zprav z PPP, psychologickych posudkt a 1ékarskych
zprav. Prace poukazuje na souvislosti nedodrzovani diety a problémim, které se
v Zivoté déti s PKU mohou vyskytnout. Ve své praci jsem se zaméfila na otazku pobytu
a stravovani déti s fenylketonurii v mateiské Skole, na zptisob zapojeni ditéte s PKU do

b&zného kolektivu MS, a také na problémy s vychovou déti s timto omezenim.

» S jakymi problémy se setkdva dité s fenylketonurii?

» Jaké problémy piindsi rodiné péce o dité s fenylketonurii?

» Jak vnima dité s fenylketonurii ucitelka mateiské skoly?

4. VYBER SOUBORU

Pro zpracovani vyzkumu jsem si vybrala své dvé sestry s fenylketonurii ve véku 6 a
14 let, které jsou vychovavany v péstounské péci. Divky nejsou v ptibuzenském
vztahu, kazdd ma jinou biologickou matku. Ob¢ divky byly umistény do
kojeneckého ustavu na zadost biologickych matek a po kratkém pobytu umistény do
péstounské péce. Rozhovory budou zpracovany s péstounkou, mou matkou, kterd

déti jiz od tlého véku vychovava a pecuje o né. Rozhovory povedu také s divkami
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samotnymi. Dal§i rozhovor bude proveden s u¢itelkou MS, kterd ma nyni mladsi

Vanesu ve své tiidé.

. ZPRACOVANI DAT

K zpracovani prace bude pouzit kvalitativni vyzkum zalozeny na analyze
dokumentti, doplnény rozhovory a kazuistikou. Vyuziji moznosti porovnavat
psychicky i zdravotni stav obou divek v ¢asovém rozmezi od roku 1998 do roku
2012. Se souhlasem mé matky bude provedena analyza dokumentt, které poskytla.
Jedna se o zpravy z PPP Ptibram, psychologické posudky a Iékatské zpravy FKNV
Praha, z Ustavu pro dédiéné metabolické poruchy a také neurologické lékatské

Zpravy.

Bude pouzita také metoda zacastnéného pozorovani, nebot’ vySe zminéna péstounka
je ma biologicka matka, s divkami jsem tedy velmi ¢asto v kontaktu. Préci tedy
zamétuji na své nevlastni sestry. S pé€stounkou povedu nestandardizovany rozhovor,
kde se zaméfim na otazky, které se tykaji péce o déti s fenylketonurii. Dale oslovim
také ucitelku v MS Jungmanové v Piibrami, kam dochazi nezletild Vanesa jiz
¢tvrtym rokem. Realizuji také rozhovor s obéma divkami, kde se zamétim na jejich

vnimani nemoci a pfistup k ni.

Préci si rozdélim na tfi ¢asti. V prvni budu na sestry nahlizet z pohledu instituci,
vyuziji zde lékaiskych zprav a zprav z PPP. Bude zde chronologicky sestaveny
nahled na vyvoj divek. V dalsi ¢asti budou zpracované rozhovory s divkami, matkou
divek a p. uitelkou MS. Také nastinim vlastni zku$enosti v Zivotd s détmi
s fenylketonurii. Posledni ¢ast bude vénovana ptipadovym studiim, kde ve kterych

shrnu celou situaci a pokusim se odpovédét na vyzkumné otazky prace.
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6. VYZKUMNA CAST

Problematikou fenylketonurie jsem se zacCala vice zabyvat na stfedni skole, kde jsem
na toto téma zpracovavala povinnou zavére¢nou praci. Problematika mé zaujala

natolik, Ze se stala i tématem této prace.

Denisa a Vanesa byly umistény kratce po narozeni do kojeneckych ustavi. Z nich
byly ve véku 1,5roku a 1 roku ptedany do péstounské péce. Nase rodina je po celou
dobu pobytu divek u rodiny pod dohledem M¢stského uradu Piibram. Ptichod
Denisy do na$i rodiny pro mé znamenal nového sourozence do rodiny. V té dob¢
jsem byla ve v€ku 9let jako jediné dité své matky. JelikoZ matka jiZ nemohla mit
dalsi dité, rada jsem pfijala i tuto ,,ndhradni formu*. Jeji dieta i dal$i omezeni dle
mého nazoru zcela ovlivnila chod na$i rodiny. SnaZzila jsem se matce s Denisou
pomahat, zacatky byly opravdu tézké, nebot’ sestra po pobytu v nemocnicich a
détském domové neméla vytvorené zadné ndvyky, ani nebyla vytvofena fec Ci
lokomo¢ni dovednosti. Hodné jsem se zajimala i o dietni stravu, nékteré pokrmy
jsem dokonce jedla spole¢né se sestrou a motivovala ji tak k jidlu. Myslim, Ze naucit
se vafit dietni stravu bylo pro matku na pocatku obtizné, problém je zde s presnym
vazenim stravy a pouZivani nahradnich sloZek potravin. Postupem Casu se stala
Denisa opravdovym c¢lankem na$i rodiny a j& jsem si k ni vytvofila viely vztah.
Nase rodina se n¢kolikrat rocné€ zacastnovala a nadale zucastiiuje také pobytd pro
rodiny s détmi s PKU, které byly pro mé¢ velice piinosné, at’ uz kvuli setkavani se
sdétmi s PKU nebo odbornymi ptednaskami. Cely pobyt byl vzdy doplnén

programem pro déti.

Na stiedni Skole jsem si fenylketonurii zvolila jako téma své ro¢nikové prace a jesté
vice jsem zacala hloubat nad problémem fenylketonurie. V t& dobé se nase rodina
dozvédéla o moznosti vzit si do péstounské péce jesté jedno dit¢ s PKU. To ndm
kontroly a odbéry krve. Jeli jsme se tedy na dévcatko podivat a vSichni jsme se
shodli, Ze radi pomiizeme dal$imu ditéti s fenylketonurii, nebot’ uz zvladame péci a
slozitou pfipravu stravy o dité s touto metabolickou poruchou. A tak do nasi rodiny
piibyla Vanesa. Vanesa se zatim podle mého nazoru vyviji bez vétSich problémd,
jako problematickou vidim pouze jeji détskou touhu ochutnavat béznou stravu, coz
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ji samoziejmé Skodi a tento problém nenastava jen v prostiedi domova, ale i
v mateiské Skole a na navstévach u ptibuznych. Tuto sice podle mého néazoru lze
fesit pouze domluvou, nebot’ 1 pro me je té¢zké vzit se do pocitu, ze nemohu jako dité

ochutnat vSe, na co mam chut’.

U Denisy se postupné zaCaly objevovat poskozeni, ktera vznikla v disledku
nedodrzovani diety po narozeni. To myslim bylo pro nasi rodinu opravdu tézké.
Odmitani jidla a aminokyselinového piipravku bylo doprovazeno zachvaty
agresivity a bezdiivodného vzteku. Toto bylo témét na dennim poradku a vyfesilo se
to az navstévou neurologie a nasazenim antipsychotické 1éby. Jako rodina jsme se
snazili Denisu pochopit, snazili jsme se ji pomahat a tento problém nas jisté stmelil
jesté vice dohromady. I ztohoto diivodu jsem se rozhodla pro dals$i vzdelavani

v oblasti specialni pedagogiky.

6.1. Dité z pohledu instituci

6.1.1.Psychologické posudky, 1ékarské zpravy Denisa, roky
1998-2011

Denisa se narodila dne 30. 1. 1998 ve mésté Vansdorf. Po spontannim porodu
byl pomoci novorozeneckého screeningové vysetieni prokdzan pozitivni test na
Fenylketonurii. Biologickd matka Martina (nar. 1977) byla pouena o dileZitosti
dodrzovani ptisné diety. Nasledujicich 9 mésict zila Denisa se svou biologickou
matkou. Za tuto dobu byla nékolikrat hospitalizovana v FNKV pro koliku a
nauseu, vzdy byly prokazany neuspokojivé hladiny fenylalaninu v krvi- matka

vvvvvv

porusovani diety vede k zadvaznym poskozenim mozku.

Matka se s divkou hodné st€hovala, zila po riznych zafizenich i ubytovnach,
dit¢ davala na hlidani riznym osobam nebo jej nechavala zcela bez dozoru.
V zari 1998 matka nechala dité¢ zcela samotné na vratnici ubytovny, kde v tu
dobu bydlela. Dité bylo nedostatecné oblecené a hladové, proto vratny zavolal

na socialni ufad, kde si dité pievzala socialni pracovnice a divka byla pfevezena
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do nemocnice k hospitalizaci pro neuspokojivy zdravotni stav a vysoké hladiny
Phe v krvi.

Toho mésice byla Denisa piijata do Détského domova v Kamenici nad Lipou.
Pfechod na dietni stravu byl pro divku velice téZky, nebyla na tento rezim
zvykla, a proto odmitala potravu. V prosinci 1998 byla hospitalizovana ve
FNKV ke kompenzaci stavu hladiny Phe, I¢kaii také feSili problémy
S pfijimanim jidla. Divka také odmitala pit aminokyselinovy pfipravek, ktery
fenylketonuriklim nahrazuje pfijem bilkoviny bez fenylalaninu. V tnoru roku
1999 byla Denisa opét hospitalizovana pro dlouhodobé& neuspokojujici hodnoty
fenylalaninu v krvi. Tato hospitalizace trvala jeden mésic. Divka zde byla
vySetiena i1 z psychologického hlediska (aktualni chronologicky vék- 44tydnti):
chovani a psychomotoricky vyvoj tehdy odpovidal 44 tydnim v oblasti hrubé
motoriky, 40 tydniim v oblasti adaptivity a jemné motoriky, 32 tydnim v oblasti
fe¢i a socidlniho chovéni. Byla zde zjiSténa citova deprivace bez silngjSich
podnéti, na jejichz zaklad¢ by se intelekt mohl rozvijet. Béhem hospitalizace

byla upravovana dieta, podatilo se prekonat 1 odmitani jidla.(viz.ptiloha ¢€.1).

Biologicka matka Denisy se o pifevoz ditéte do détského domova nijak
nezajimala, pouze dvakrat zavolala a pak spoluprace s détskym domovem zcela

ustala.

12. 7. 1999 je Denisa propusténa z Détského domova do péstounské péce.
Denisa opousti détsky domov bez vétSich znamek v pokroku ve vyvoji v oblasti
motoriky, te€i 1 socialniho chovani. Je zcela zavisld na pomoci druhych.
Pohybuje se pouze lezenim po ctyfech, zcela opozdén je zde i feCovy vyvoj,
divka pouze zvatld. Nerozumi mluvené feci, nereaguje na své jméno. Jemna
motorika je také opozdéna, neumi se sama najist, uchop predmétli odpovida
novorozenci. Zcela chybi hygienické navyky. Na divce jiz lze vypozorovat
odliSnost v mentalni Urovni. Je zde také patrna celkova deprivace v disledku

pobytu v détském domové a dlouhodobé hospitalizace v nemocnici.

Pti pfevzeti jsou péstouni divky, moji rodice, (Marie, nar. 1967, a Jifi nar. 1964)
seznameni s lécebnym rezimem a zdravotnim stavem divky. Nutny je piisny
dohled nad dodrzovanim stravy, vypocitavani jidelnicku i pravidelné kontroly ve

FNKV v Praze. 6. 1. 2000 je svéfena mym rodi¢im Denisa do péstounské péce.
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V nové rodiné prospiva divka dobte. Adaptace na zménu prostiedi probéhla bez
vétSich problémd, divka spontanné navéazala vztah s na$i rodinou s okolnim
piibuzenstvem. Postupem c¢asu si Denisa vytvaii silnou fixaci k mé matce a
zaCind d¢lat pokroky ve vSech oblastech psychomotoriky. Zacina také
diferencovat cizi osoby od blizkych. Matka se dcefi hodn¢ vénuje a snazi se
rozvijet vSechny osobnostni slozky. Denisa brzy potravu i aminokyselinové
piipravky dobfe pfijima, uci se zdkladnim sebeobsluznym i hygienickym
navykim. Od propusténi z détského domova netrpéla Zadnou t€z$i nemoci a

dokonce pfibrala na vaze.

V roce 2002 je Denisa vySetfena neurologem. V té dobé dochéazi na 3hodiny
denné¢ do mateiské Skoly, zde mé& mirné adaptacni potize, dale problémy
S udrzenim pozornosti a agresivitou. Vysetieni prokazalo negativistické chovani,
neochotu spolupracovat a také malou slovni zasobu. Z feci je patrnd vyrazna
dyslalie. Potvrzena je také hyperaktivita. Divka byla neurolozkou doporucena na
vySetfeni v PPP s eventudlnim umisténim do specialni matefské Skoly. (viz.

ptiloha €. 2)

Na navrh péstoundi, mych rodi¢i, je v roce 2003 zbavena biologickd matka
Martina rodi¢ovské zodpoveédnosti k Denise. Biologicka matka se na soudni
liceni nedostavila, ani neprojevila zadny zajem o nezletilou Denisu, a proto
rozhodl ve prospéch péstounti. V témz roce je sestra vySetfena u psychologa pfi
FNKYV. Vysetteni potvrzuje hyperaktivitu, silnou fixaci na matku. Patrny je také
odpor k nemocni¢nimu prostiedi. Doporucuje navstévy logopeda a spolupraci

s PPP. (viz. ptiloha €. 3)

V roce 2004 je sestra na navrh PPP Piibram a také neurologického vySetieni
prefazena do specialni mateiské Skoly.,,U divky je prokdazan syndrom ADHD,
poruchy soustiedénosti, koordinace pohybii, znacna dyslalie. Je také nutna

specialné-pedagogickad péce. (viz.ptiloha ¢.4)

V mateiské Skole pracuje s détmi logoped, Denisa také dochézi na cviceni pro
rozvoj grafomotoriky, v ramci MS také absolvuje arteterapii. Pro celkovou

opozdénost ve vyvoji je rozhodnuto o odkladu skolni dochazky. Za rok se matka
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se rozhoduje pro zapis na Waldorfskou zakladni Skolu, ve které je ve tridach
volnéjsi rezim, ktery se zda pro dité trpici ADHD vhodngjsi. U Denisy je jiz
vymezena lateralita na pravou ruku. Re¢ se postupné zlepsuje. V roce 2005

Denisa nastupuje do zakladniho vzdélani na Waldorfské skole v Ptibrami.

Roku 2006 je sestra vySetiena psychologem FNKV. | Aktudlni uroven
rozumovych schopnosti je definovana jako velice nerovnomérna na hranici
podprumeéru a pasma defektu. U nezletilé je patrny psychomotoricky neklid,
divka Spatné spolupracuje. V tomto obdobi se objevuji i zvysené hladiny Phe.
Nezletila vyZaduje u vySetieni pritomnost péstounky. Verbalni projev neni prilis
bohaty. Vizuomotoricka koordinace v oblasti grafomotoriky je opozdeéna, kresba
lidské postavy i obkreslovani obrazcii na urovni hranice pasma podprimeéru a
defektu. Rozumové schopnosti dle testu Terman-Merrill odpovidaji veku asi 6
let, IQ= 68 tzn. hranice pasma podpruméru a defektu. Péstounce je doporuceno
zvazeni zmeény typu vzdelavani nezletilé s ohledem na jeji mentalni uroven.
Nezletila projevuje vzdor a agresi pri pripravé do Skoly a v momentech kdy ma
konat ukony, o které nema zajem. Zprava PPP Pribram potvrzuje celkové
oslabeni CNS- nezletila se snadno unavi, ma obtize v oblasti koncentrace
pozornosti, velky psychomotoricky neklid, nizsi uroven frustracni tolerance.

Porusena je i struktura zrakové a sluchové percepce. “ (viz. priloha ¢. 5)

V roce 2007 je Denisa vySetfena na doporuceni pediatra pro poruchy chovani
klinickym psychologem ve FN MOTOL.Ten uvadi pro vySetfeni tento zaveér: ,,
nerovnomeérny vyvoj schopnosti- nazorové, abstraktné vizualni intelektové vykon
V pasmu slabsiho prumeéru, verbalni schopnosti slabé prumérné az v pasmu
mentdalni retardace, oslabena je aktivni 7ec, verbalni pamét’ i porozumeéni. Dale
Vv kognitivnim profilu vyraznd poruchy pozornosti s hyperaktivitou, poruchami
chovani a oslabenim pamétovych schopnosti, grafomotoricka dyspraxie.* (viz.

priloha ¢. 6)

V roce 2008 je nezletild Denisa na zakladé doporuceni psychologa pfijata na
vySetfeni k spankové EEG monitoraci pro nerovhomérny vyvoj schopnosti,

verbalni schopnosti v pasmu mentalni retardace a pro ADHD.

V roce 2009 je u divky provedeno zdravotni posouzeni stupné zavislosti, které

nezletilou zarazuje do II. stupné. Matka na zakladé doporuceni PPP uvazuje o
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zméng vzdélavaciho systému. Uroven intelektudlnich rozumovych schopnosti je
vV této dobé rozlozena v pasmu lehké mentalni retardace ve sféfe verbalné
produktivni 1 nazorové. Na zaklad¢ tohoto vySetfeni matka zada o pirefazeni do

specialniho skolstvi.

V roce 2010 nastupuje Denisa na zakladni skolu praktickou v Ptfibrami. ,,V tomto
roce uvadi matka obtize s dietou, Denisa md posledni rok vysoké hladiny Phe,
bere si nevhodné potraviny. Divka pri vysSetieni u psychologa porusovani diety
prizndva, na potravinu md chut a tak si ji vezme. Nezletila navazuje kontakt pres
kresbu, slovni zdsoba je chuda. Pozornost divky je kolisavd, patrny pohybovy
neklid, nutno povzbuzovat a chvalit. Intelektova zkouska zobrazuje celkovou
uroven intelektu v pasmu lehké mentalni retardace (IQ= 59, mentalni vék 6 let a
10 mésicu, chronologicky vek 12 let a 6 mésiciy). Kresba postavy se pohybuje
okolo mentdlniho véku 7 let. Péstounce je doporucena rodinnd

terapie.““(viz.pftiloha ¢. 7)

Po piefazeni do ZS Praktické P¥ibram nastava zlepSeni. V lednu 2011 je Denisa
vySetfena u neurologa pro zachvaty bezdivodného vzteku. Z toho divodu je
nasazena lécba antipsychotiky. Ve Skole se objevuji problémy se socidlnim
chovanim, déti si ji ¢asto vybiraji jako ter¢ kvilli dietnimu omezeni a chybé&jicim
zublim. Zde nastava postupné zlepSeni, Denisa dovoli stomatologim oSetfeni a
chybéjici zuby, které byly zniCeny kvuli piti uzivani aminokyselinového

ptipravku, si nechd nahradit umélymi.

V soucasné dob¢ se u sestry objevuji potize s matematickymi operacemi, matka
se domniva, zZe Denisa dosdhla hranice svych moznosti, 1ze predpokladat urcité
dyskalkulické rysy. Divka reaguje obCasnymi zachvaty vzteku, nerada se
pfipravuje do Skoly, Casto se vymlouvd na nemoc nebo bolest. Denisa je
nejradéji v prostfedi domova, nerada se styka s blizkymi pfibuznymi, nema

zadné stalé mimoskolni aktivity.
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6.1.2.Psychologické posudky, 1ékarské zpravy Vanesa, roky
2005-2011

Vanesa se narodila ve 34. tydnu téhotenstvi dne 16. 7. 2005 v Teplicich. Byla
tretim ditétem matky Martiny (nar. 1976), po porodu byl prokézan pozitivni test
na fenylketonurii. Jako dal$i se prokazal poporodni abstinen¢ni syndrom, matka
drogové zavisla na heroinu. Déale u matky i ditéte hepatitida typu C. Biologicka
matka nastupuje po porodu k vykonu trestu k odnéti svobody na dobu dvanacti
let, dit¢ na zdklad¢ soudniho rozhodnuti umisténo do Kojeneckého ustavu

Teplice.

V kojeneckém tstavu méla Vanesa skv€lou pééi, na starost dostala divku jedna
sestra, kterd se o ni starala po celou dobu jejiho pobytu v KU, absolvovala
S Vanesou vsSechna kontrolni vySetieni v FNKV v Praze, vzdy s dobrymi
vysledky. Strava byla kontrolovdna nutri¢ni terapeutkou. Propoustéci zprava
(viz.ptiloha ¢.8) wuvadi: ,, psychologické vySetreni : aktudlni uroven pri plné
korekci nedonoSenosti odpovida normé. Motoricky Sikovnd, vitalni, na podnéty

¢

reaguje. Ma rada socialni kontakt, prevazuje pozitivni emocni ladeni. *

Dne 10. 7. 2006 byla Vanesa propusSténa do péstounské péce. Rodina divku
navstévovala jiz dva mésice, nez vyfidila veSkerou dokumentaci a divku si
mohla odvézt domi. Po pfichodu do péstounské rodiny se divka vyvijela
normdlné, s ohledem na dané genetické dispozice, bez jakykoliv znamek

poruchy intelektu ¢i dalSich defektt.

V roce 2008 byla u divky zahiajena lécba HCV infekce (vertikdlni ptenos).
Psychomotoricky vyvoj odpovidal véku. V tomto roce také nastoupila do

matef'ské Skoly. Socializace probé&hla bez vétsich problémil.

V roce 2010 zada matka ve spolupraci s pediatrem o odklad skolni dochazky pro
maly vzrist divky, ktery je zplsoben oslabenim organismu v dasledku HCV
infekce. DalS§im divodem byla fenylketonurie a dodrZzovéani dietniho rezimu.

Odklad je povolen.

V roce 2011 byla sestra vySetfena ve FNKV psychologem. Lékaiska zprava

z vysSetteni, které je zaméfeno na zhodnoceni aktudlniho psychomotorického
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vyvoje ditéte. Zprava uvadi tyto zavéry: ,, Stanford-Binetova inteligencni skadla
zobrazuje aktudlni uroven intelektu v pasmu podprimeéru (mentalni vek 5 let,
chronologicky vek 5 let 8 mesicu). Graficky projev odpovida mentalnimu véku 4
roky, v testu obkreslovani zvidda kruh a kiizek. Pri kresbé rodiny probandka
vyjadiuje tésné vztahy, klicovou osobu se jevi matka. Lateralita se jevi jako

méné vyhranénda, dominance oka je neurcita. “

Pro nevyhranénost laterality navs§tévuje Vanesa s matkou kurz grafomotoriky.
Déale dochéazi do logopedické ordinace. Divka navstévuje tanecni krouzek a

zajima se o hudbu.

Vroce 2012 byla Vanesa piijata do zékladni Skolni dochdzky na zakladé

uspésného zvladnuti zapisu.

6.2. Rozhovory

6.2.1.Rozhovor s matkou divek

V rozhovoru bych si rada ovéfila, jak vniméd rodina (matka) metabolickou
poruchu mych sester. V otdzkach budu zjistovat, jak zvladla problematiku
nemoci, jestli pro ni bylo obtizné pfipravovat dietu a jakym zplisobem ziskava o
nemoci dal§i informace. Také se zamé&fim na umisténi divek do prostiedi MS.

Otéazky zamétim do téchto okruhti:
v’ Pfijeti dité s fenylketonurii do rodiny

v’ Pé&e a vychova ditéte s fenylketonurii

v Dité s PKU v mateiské Skole
Otazka €. 1 — Jak ti bylo, kdyZ jste se dozvédéli o tom, Ze dité, které si chcete

vzit domii, ma metabolickou vadu?

O detatko jsme méli zazadano asi tri roky, nez se nam ozvali z NRP z Kolina.

Kdyz jsme se to dozvedeéli, vyrazili jsme hned druhy den, abychom se co nejvice
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dozvedeli. Jeste musim Fict, Ze jsme zpocatku méli zazadano o adopci, ale bylo
nam receno, Ze je deti nedostatek a my Ze uz mame jedno dité viastni, tak jestli

by pro nas nebylo lepsi Zadat o péstounskou péci. Proto jsme souhlasili a cekali.

Po prijezdu nas zacali seznamovat s Deniskou. Ukazali nam ji na fotce a zacali
nam popisovat potize jaké ma a vibec jaka je. A Ze by nutné potrebovala
pomoct, protoZe péce o ni je pro detsky domov velice narocna, tak zZe pro ni
hledaji rodinu. Kdyz nam sdeélili jeji diagnozu, viibec jsem netusila, o co jde,
nikdy jsem tento termin neslySela. Jen se mi v paméti vynorilo, zZe jsem cetla na
etikete néjaké potraviny Nevhodné pro nemocné fenylketonurii. To je vSe co jsem

o nemoci védéla. Ale slibili jsme, Ze se na holcicku dojedeme podivat.

Jaké jste méli pocity pFi prijezdu do détského domova? Jesté drive nez jsme
Denisku navstivili, zajeli se si do FNKV za pani doktorkou Hejcmanovou, ktera
méla Denisu v péci od narozeni. Zpocatku bylo videt, Ze nam p. Docentka moc
nediivéruje a zZe md snad i obavy. Ale podarilo se nam navdzat rozhovor, kde
Jjsme se postupné dozvedeli o celé problematice ohledné fenylketonurie. Bylo to
pro nas velice poucné a zaroven narocné. Seznamila nas dopodrobna se vznikem
tohoto onemocnéni, lécbou a nakonec i perspektivou do budoucna pro dite.
Potom nas seznamila i s celou dokumentaci Denisy i s tim, Ze sama doporucila
najit pro dité¢ vhodnou rodinu, ktera by tolerovala jeji omezeni. No a potom jsme
se uz rozjeli do Détského domova, ktery byl v Kamenici n. Lipou. Deniska byla
nadherna okata holcicka, i kdyz na ni bylo videt, Ze je trochu opozdéna oproti
ostatnim détem, které tam byly. Nicméné jsme si ji ihned zamilovali a slibili si, Ze
udelame maximum pro to, aby u nds byla co nejdrive. Po prijezdu domii jsem
navstivila knihovau a shanéla vsechny dostupné informace, hodné nam pomohli
V nemocnici a také néjaké informace jsem nasla na internetu. Shanéla jsem
informace, kde se dalo, abych védela co nejvic. Naucila jsem se propocitavat
Jjidelnicek na den, tyden atd. Sepsala jsem si zakladni potraviny a udélala
prehled o tom, kolik co obsahuje bilkovin a fenylalaninu. Také jsem si sehnala
kontakt na prodejnu, kde nakupujeme pro holky specialni potraviny jako napr.
chléb, mouku, téstoviny, v téchto vyrobkach je nizky obsah bilkovin. Pro
potraviny musime dojizdét do Prahy nebo je objednavame pres internet z Polska

od firmy Bezgluten.
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Otazka ¢.2- Co vas presvédlilo k tomu, abyste prijala do své rodiny dité

s metabolickou vadou?

Jelikoz jsem uz vedeéla o rodiné, ktera méla dite s touto nemoci, a ti vSe zvladali
dobre. Tak uz to pro mé zase takovy problém nebyl. Védeéla jsem, Ze Deniska
potiebuje pomoc a zZe by si ji do adopce jen tak nikdo nevzal kviili jejimu
zdravotnimu stavu, a ja prece chtéla néjakému diteti pomoct. Kdyz jsme si pro

Denisku jeli, byli jsme myslim vyborné pripraveni si ji vzit domii.
Otazka ¢. 3- Jakym zpuisobem jste shanéla informace o fenylketonurii?

Jak uz jsem rekla, prvotni informace byly od pani doktorky z FNKV v Praze.
Potom knihy, vyborné se nam osvédcila kucharka Varime zdravé a chutné pro

fenylketonuriky. A trochu také internet.
Otazka ¢. 4-Jaké byly zacatky s touto nemoci?

Samoziejmé Ze zacatky byly tézké. Jednak jsme si museli na sebe navzdjem
zvyknout, Deniska na nasi rodinu a my na ni. No a pak také samoziejmé na jeji
dietu. Neuméla napriklad kousat pevnéjsi stravu, to ji bylo 19 mésicii, musela
Jjsem vSe zpocdtku mixovat a mackat. Postupné jsem ji davala do rucicky néco,
co by mohla kousat, aby se to naucila. Postupem casu jsme konecné presli i na
pevnou stravu. Coz trvalo asi rok. Také chvili odmitala pit aminokyselinové
pripravky, ale to jsme brzy vyresili, zacali jsme ji je pFidavat do Nutrilonu a jeho

davky postupné ubirali, az je pila zcela samotné.
Otazka ¢. 5- Jak se Denisa vyvijela po prijeti do rodiny?

Kdyz jsme si ji privezli domii, byla na urovni miminka, asi tak 6. mésicii. Sedéla
a S potizemi lezla po kolenou. Byla ticha a houpala se v postylce. Nereagovala
na své jméno ani na néjaky jednoduchy pokyn. Neuméla si stoupnout na nohy,
Jjako kdyby je ani neméla. Zacali jsme pomalu, po malych kriiccich. Snazili jsme
se na ni hodné a casto mluvit, zpivala jsem ji pisnicky, vypravela pohadky a
casto ji oslovovala, ucila jsem ji co to je pomazlit se. Potom jsme zacali trénovat
nozicky, nejdrive v choditku, potom odrazedlo, moc se ji to libilo. Jakmile nozky
trochu posilily, zacali jsme chodit za ruku a kolem nabytku a ve dvou letech se

nam podarilo konecné zacit chodlit.
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Otazka €. 6- Jak ji prijala SirSi rodina?

Rodina ji myslim prijala velmi dobre. Seznamili jsme nejblizsi s jeji diagnozou,
kde jsme prilis nezachazeli do podrobnosti. Pres pocatecni rozpaky kolem jeji
diety dnes miizu rici, Ze védi vSe a je na né spolehnuti, holky nedostanou nic, co

by nemohly.

Otazka ¢. 7- Vyskytly se nékdy néjaké vychovné obtize, néco s ¢im jsi si

nevédéla rady?

U Denisky jsme kolem tretiho roku zaznamenali odmitani vSeho. Bylo to ale v
mezich normy , aniz bychom museli vyhledavat odbornou pomoc. V predskolnim
veku se vyskytly probléemy napriklad ohledné toho, Ze odmitala plnit vikoly, které
Jjsme dostali na grafomotorice a logopedii. To ale viastné pretrvava az do dnesni
doby. Jakmile po ni chceme, aby néco udélala do skoly, vétsinou to konci

vybuchy vzteku, brekem a touhou osvobodit se od této cinnosti.
Otazka €. 8- Co vas inspirovalo k tomu vzit si do péstounské péce dalsi dité?

Spis to byl takovy napad. Méla jsem bohaté zkusenosti s touto nemoci a tak jsem
shanéla informace o tom, jestli neni jeste néjaké opusténé dité v kojeneckém
ustavu. Obrdatila jsem se na vSechny tii metabolicka centra, které pecuji o déti
S touto nemoci. Potom jsem se obratila i na Fond ohroZenych déti v Praze. Také
Jjsme si uvédomili, Ze by to bylo i velmi prinosné pro Denisu, ktera by na dietu
nebyla sama a necitila se odstrcena, kdyz by méla sourozence se stejnou

diagnozou.

Otazka €. 9- Jak ziskavate nové informace o fenylketonurii a vychové téchto

déti?

Pred nekolika lety byl zalozen Klub déti s metabolickym onemocnénim. To bylo
pro nads néco neuveritelného. Zacali jsme se schazet celé rodiny s détmi,
vymeénovat si rady a zkusenosti. Povidame si o problémech, ale i o radostech,
které s temito detmi prozivame. Nyni se schazime nekolikrat do roka. Je to hodné

prinosné pro nas i pro deéti, které vidi, Ze nejsou na fenylketonurii samy.
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Otazka & 10- Jakym zpisobem jsi Zadala o pkijeti do MS, vyskytly se

néjaké obtiZze?

Prijeti do materské skoly samoziejme prineslo problémy. Méla jsem vytipovano
nekolik Skolek. Veétsinou nas asi videli jako velkou pritez, presto jsem nakonec
vybrala. A jak to bylo se stravovanim? Sice ndm s varenim vstric nevysli.
Videli to jako obrovsky problém, ale bylo mi nakonec dovoleno Denisu do Skolky
davat, ale s tim, Ze si budu vSe nosit a pred obédem si ji odvedu domii. Tak tomu
bylo celé tri roky. Potom jsme prestoupili do specialni materské skoly, tam nam
pani. reditelka zaridila vareni obédu. Sepsala jsem vidy jidelnicek, presné
rozpisy a gramdz potravin a taky jsem potraviny do kuchyné pani kuchaice
donasela. Bylo to dost narocné, ale byla jsem rada, Ze Denisa konecné miize
obédvat s détmi, Ze nemusi domii a to ji velmi prospélo. Necitila se uz tolik
odstrcend, kdyz jidlo méla z velké casti odlisné. Zlepsilo se u ni i prijimani
stravy. Skoda Ze to trvalo jen rok a nechodili jsme do této Skolky uz od samého

zacatku.

A co u Vanesky .jaka byla situace? U Vanesky jsem také Zdadala o prijeti do
této materské skoly, bohuzel jsme se ale nedostali z kapacitnich duvodu. A také
proto, ze jsme neméli Zadné doporuceni z poradny. Vaneska sla tedy do bézné
MS. Po zkusenostech s Denisou jsem ji dala do MS Jungmannova v Pribrami. Ve
Skolce byli prece jenom s dietou seznameni a tak si Vanesa nosila svacinky a na
obéd chodila domu. Toto jsme praktikovali cely jeden rok. Pak jsem se od jedné
Z maminek od deéti s PKU dozvédéla, Ze jeji dité do Skolky nosi jidlo jiz uvarené a
ucitelky mu ho ohrivaji v mikrovinné troube. Jaké kroky jsi tedy podnikla a
byla jsi uspéSna? Zasla jsem tedy za reditelkou materské skoly a vse ji rFekla, zZe
bych si prala aby Vaneska nechodila domu pred obédem, ale spolecné
S ostatnimi detmi. Pani reditelka mi vysla vstiic a tak ji s detmi. Kazdé rano si

nosime misticky a svacinku s obédem.
Otazka ¢ .11- Jak vnimas pristup pedagogu k détem s metabolickou vadou?

No, tak pani ucitelka ve skolce nam vysla vstiic, hned chtela vedet, co ma ohlidat
a co to fenylketonurie viastné je. Proto jsem ji vytiskla seznam povolenych a
zakazanych potravin a ty nejduleZitéjsi informace o diete. Viastné je Skoda, Ze se

jeste zadny takovy letak nevydal, aby ho maminky jen daly ve Skolce nebo ve
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Skole. Starost je to vzdycky vetsi, tieba kdyz je Mikulas, tak aby nemelo dité
V balicku néekterou ze ,,zakdazanych* potravin, nebo kdyz dava pani ucitelka
detem bonbony. Pani ucitelka také musi davat pozor, aby si Vaneska nevzala

sama neco, na co nesmi, protoZe na to ma chut, s tim mame ted’ trosku problém.

Otazka ¢.12- UvaZovala jsi nékdy o tom, jak to s obé divkami, které mate
Vv péstounské péci bude dal? Uvazovala jsem o tom. Ted o tom premyslim cim
dal tim castéji.Denisa u je ve veku, kdy by se uz méla vice zajimat o jeji dietu,
bohuzel se tak nedeje.Jakym zptisobem si zajimani se o dietu predstavujes?
Meéla by se zajimat o to, jak si spocitat sviij denni prijem fenylalaninu a
sestavovat si vhodny jidelnicek Nadéji vkladam v edukacni kurzy, které probihaji
ve FNKV, tam vzdy skupinka dospivajicich déti, to je 14- 18 letych je prijata na
kliniku- tam se jim asi 4 dny vénuje pani doktorka spolecné s dietni sestrou a
pod patronaci stredni zdravotnické skoly se ucastni spolecného vareni dietnich
jidel, propoctu jidelnickii, pani doktorka je také seznamuje se svou nemoci a
pripravuji se na budoucnost. Jaké jsou jejich dalsi Zivotni perspektivy? Co se
toho tyce, na to v soucasné dobé nedokazu dopovédet. Snazim se, aby mély obé
co nejlepsi detstvi, aby Zily v milujici rodine. Doufam Ze si v§e dobré, co jsme
Jjim dali, ponesou do dalsich let,kdy uz u nas treba nebudou. Myslis si, Ze se dité
s LMD(lehka mozkova dysfunkce), bude schopno v dospélém véku schopno
samo postarat o svou dietu? Budu se snazit o to, aby i Deniska, byla co nejlépe
vybavena pro sviij dalsi Zivot. Myslim, Ze potiebuje hlavne praktické znalosti do
Zivota, aby se dokdzala o sebe sama postarat. Pokud by i to by byl problém,
museli bychom se obratit na néjakou instituci, ktera ma s takovymi lidmi

zkuSenosti, aby neziistala bez pomoci.
Otazka ¢. 13- Jak je to s jejich biologickymi matkami?

Bohuzel biologicka matka Denisy se od ni naprosto distancovala. Nikdy se o ni
nezajimala, nikdy neprisla k soudnimu jednani a nikdy se ani neozvala.S ni tedy
nemiizeme do budoucna pocitat. Co se tyce Vanesiny matky, tak ta je ve vykonu
trestu na dlouhou radu let. Zajima se pouze tim zpusobem, zZe chce posilat
fotografie. Jinak se nezajima ani o jeji zdravotni stav, ackoliv jsem ji nekolikrat
psala. Nevim jak se to ale bude vyvijet, ale zatim to ani tady nevypada moc

dobre.
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Otazka ¢. 14- Jaké mas pocity z toho, kdyZ porovnas Denisy vyvoj a vyvoj

Vanesy, ktera se vyviji relativné ,,normalné?“

Je jiste, ze se vyvijeji odlisne. Zatimco u Vanesky byl dodrzovan dietni rezim od
prvniho dne,u Denisy tomu bylo zcela opacné. Bylo na ni vidét opozdeni hned
pri prvni navstévée v kojeneckém ustavu. Jeji vyvoj probihal velmi pomalu, az
jsem se nékdy bdla, Ze to ani dal nepujde. Nyni je podle mé ve 14 letech tak na
urovni 10letého ditéte. U Vanesky si nevs§imam zZdadnych opozdeni, vyviji se podle

mého nazoru stejné jako ostatni déti v kolektivu.

Otazka ¢. 15- Jaké to tedy je vychovavat dité s metabolickym
onemocnénim? Je to hodné narocné, ale uz jsme si zvykli Rozhodli jsme se dat
na tuhle cestu s témito détmi, tak je chceme provazet do té doby nez budou
samostatné a preberou zodpovédnost samy na sebe.To je ale jesté dlouha cesta.
Co ti to vzalo, p¥ineslo? Myslim, Ze nic tak dilezitého jsem neztratila, snad jen
nekteré , pratele“, kteri se na nas divali jako na néjaké ,,vyvrhely“, co Ze jsme to
udelali, nikdy nas nepochopili a asi nepochopi. Ale tady se ukdzalo, kdo je nas
spolecny pritel a kdo se jen tak tvaril. Naopak ale musim k tomu rict, ze diky
dieté a holkam jsem potkala i spoustu novych pratel, kteri maji také stejné
problémy jako my. S témi se ted’ stykame, povidame si, spolecné si pomdahame a
vymeénujeme zkusenosti. Co bys udélala jinak? Jinak bych neudélala nic.
Vsechno co deélam, délam s presvédcenim, Ze je to tak spravné. Nikdy jsem zatim
niceho nelitovala. Stane se, zZe se nékdy néco nepodari, ale vidy se snazim vse

urovnat a dat do poradku. Neménila bych ani nahodou.

6.2.2.Rozhovor s Denisou

Tento rozhovor povedu se svou sestrou, jejiz intelekt se nachdzi v pasmu lehké
mentalni retardace. Cilem bude zjistit, jak pfistupuje ke své dieté. Otazky

zaméfim do téchto okruhu:

v" Vnimani nemoci
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v Problémy s nemoci

v Zajmy a aktivity

Otazka ¢. 1- Vi§, jak se jmenuje tvoje nemoc?

Mam nemoc fenylketonurii. Jako to vi§, Ze tvoje nemoc se jmenuje
fenylketonurie? Uz jsem to hodnékrat slysela. Naucila jsem se zpaméti, jak se
to jmenuje. Nesmim bilkoviny.

Otazka ¢. 2- Pro¢ mysli$, Ze mas tuto nemoc?

Nevim, pro¢ mam tuhle nemoc.

Otazka €. 3- Vadi ti, Ze musis jist néco jiného nez ostatni? Pro¢?
Jo vadi mi to. Protoze mam chut na to, co jedi ostatni. Chtéla bych to taky

ochutnat.

Otazka €. 4- Mas kvili dieté néjaké problémy?

Kdyz mam Spatny vysledek, tak mé to mrzi a chci se polepsit. Davam si pozor,
abych néco Spatného nesnédla, co nesmim. A vadi mi, Ze si nemiizu v obchodé
koupit, co bych si rada dala. Porusila jsi nékdy dietu? Ano, porusila jsem
dietu. Méla jsem na néco strasnou chut. A na co? Na rohlik. Na co jeSté? Na
cokoladu, zmrzlinu a salam, ten mi nechutnal, byl hnusnej.Jaké si méla
vysledky odbéru krve, kdyZ jsi snédla néco Spatného? Méla jsem je Spatny,
doktorka se zlobila a Fikala, Ze me necha v nemocnici, tak jsem se polepsila. Uz

ho nejim.
Otazka €. 5- Znas néjaké déti, které maji také fenylketonurii?

Znam hodné. Napriklad Martina, Misu, Adélku, Simcu, Dana a jesté dalsi.
Jezdime na spolecné pobyty a kamardadime se spolu. Povidame si, co komu

chutna a co ne. Maji dietu jako ja. Jsem rada, Ze si povidame.

Otazka €. 6- Mas ve Skole kamarady? Stalo se ti nékdy, Ze se ti déti
posmivaly kviili tomu, Ze ji$ néco jiného? Co Fikaji déti o tvé dieté?
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Mam kamarady ve skole. Nekdy se mi déti smaly, ze mam néco jiného. Co Fikaji

déti o tvé dieté? Myslim, Ze je to nezajima.
Otazka €. 6- Co rada délas?

Rada hraju na pocitaci, divam se na filmy. Mam rada Martina Harricha a

zpivam. Moc to neumim.
Otazka ¢&. 7- Je tvoje dieta nemoc, nebo ne?

Je to trochu nemoc. Ale musim jist, jak mam, aby mi nebylo Spatné. Musime taky
jezdit k doktorovi, to se mi nelibi, nemam rdada odbéry, to mam vzdycky strach.
Pro¢ musis dietu dodrzovat? Abych méla dobry vysledky krve.

Pozn. Tento rozhovor jsem provedla ve dvou dnech, nebot’ bylo velice obtizné
udrzet pozornost divky po tak dlouhou dobu. Pfi rozhovoru byla neklidna, ¢asto
se obracela na matku, bylo na ni vidét, Ze se stydi. Na konci odbihala od
opovédi, fikala, ze musi jit spat, nebo na toaletu, vymlouvala se a snazila se jej

co nejrychleji ukoncit.

6.2.3.Rozhovor s Vanesou

Otazka ¢. 1- Vi§, jak se jmenuje tvoje nemoc?

Moje nemoc je fenylketonurie.

Otazka €. 2- Pro¢ mysliS, Ze mas tuto nemoc?

Protoze jsem asi moc zlobila, tak jsem nemocna.

Otazka €. 3- Vadi ti, Ze musis jist néco jiného nez ostatni? Pro¢?

Moje dietka mi chutna. A deti Fikaji, Ze mam lepsi jidlo nez oni. MaS$ nékdy
chut’ i na jidlo ostatnich? Jo mdm, nejradeéji bych to snédla, ale nechci, chci se

uzdravit. Vzala jsi si nékdy néco, co jsi nesméla? Ne. To nesmim a nechutnalo
by mi to.
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Otazka ¢. 4- Mas kviili dieté néjaké problémy?

Ne, nemdm. Jak si povidas s kamarady ve Skolce 0 dieté? Nic jim nepoviddm.

Otazka €. 5- Znas néjaké déti, které maji také fenylketonurii?

Jo znam, treba Bétka, Simca a Misa. Potkala jsem je na pobytu.

Otazka €. 6 - Co rada délas?

Rada si hraju s hrackami a divam se na pohadky. Chodim taky na tancovani.

Otazka ¢&. 7- Je tvoje dieta nemoc, nebo ne?

Az budu velka, tak se uzdravim. Ale ted’ jsem nemocna.

6.2.4.Rozhovor s pani uéitelkou MS Jungmanova Ptibram

Pro tento rozhovor jsem vybrala pani ucitelku Ivu Prochazkovou, kterd méla ve
své tfid€ obé sestry. S pani Ivou Prochazkovou organizuji Letni ozdravné pobyty
pro déti s fenylketonurii (také se zameétfujeme na celiaky). Rozhovor jsem

rozdélila do téchto zakladnich okruhu:

v’ Znalost problematiky fenylketonurie ucitelky MS a ostatnich
pracovniku

v’ Zaéllenéni ditéte s fenylketonurii do kolektivu

<

Pristup k ditéti s PKU ze strany ucitelky
v Problémy s vychovou a vzdélavanim ditéte s PKU z pohledu udlitelky
MS

Otazka €. 1- Jak jste se dozvédéla o fenylketonurii?

O tom, zZe néco takového existuje, jsem neméla zZadné tuseni. Védela jsem 0
bezlepkove diete, o té se hodné mluvi. O fenylketonurii jsem se dozvédeéla, kdyz
mi p. reditelka oznamila, Ze do mé tridy zacne od nového roku chodit Denisa a

Ze je u ni nutné dohlizet na dodrzovani diety.
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Otazka €. 2- Bylo pro vas prijeti ditéte s dietou problémem?

Meéla jsem strach, abych Denise nedala néco, co by ji ublizilo. Nastésti jsme ve
spolupraci s matkou a ostatnimi kolegynémi vsechno zvladly. Jako nejvetsi
problém jsem vnimala to, Ze jsem musela porad hlidat, aby si nevzala néco, co
nesmi. Nastesti Denisa byla hodna a sama si nebrala nic, ale to s Vanesou mame
S tim troSku problém. Néekdy také nevime, jestli si dite potravinu mize vzit, kdyz
nas presvedcuje, ze ano, ale zndate deti. To pak musime spolupracovat s rodici a

volat a volat.
Otazka ¢. 3- Zajimate se vice o problém fenylketonurie?

Vzdycky kdyz dostanu do své tridy néjaké dité s néjakym problémem, snazim se o
ném a jeho probléemu dozvédeét co nejvice. O fenylketonurii jsem si nasla néjaké
veci na internetu, hodné mi ale pomohla maminka holek, vytiskla mi néjaké
informace a sestavila takovou informacni brozurku s tabulkou, kde je napsaino,

co holky smi a co ne.

Pro fenylketonuriky také poradam Letni ozdravny pobyt, to je tydenni ,,tabor
pro deéti které maji fenylketonurii, ale bereme i zdravé deti. Dietdri maji
zajisténou specialni stravu a pro vSechny pripravujeme zajimavy program,

celotaborovou hru atd.

A co té primélo poradat tento pobyt? Chtéla jsem udélat nejdrive tabor pro
predskolni deti, pak mé ale napadlo pripojit i deti s fenylketonurii. Tak jsem

oslovila vedeni klubu PKU a oni souhlasili. Tak jsem to tedy zrealizovala.

Otazka ¢. 4- Délate néjaké rozdily mezi ditétem s dietou a zdravymi détmi?

Jestli ano, jaké?

Mezi détmi se snazime rozdily nedélat. Dité s dietou mi neprijde nijak odlisné od

ostatnich déti ve Skolce.
Otazka €. 5- Pristupujete odlisné k ditéti s dietou?

Snazim se o individualnim pristup ke vsem détem. Dieta sice dité hodné omezuje,

ale nemyslim si, Ze vyzaduje odlisny pristup. Jen kontrolu.
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Otazka ¢. 6- Jak jste dietu ditéte vysvétlila ostatnim détem v kolektivu?

Pri seznamovani na zacatku roku jsme se vsichni nejprve poznavali. Vysvetlila
jsem, ze si vSichni musime pomdahat a Ze Vaneska nemiize jist vSechno jako
ostatni deéti, protoze potom by ji bylo spatné a musela by jet do nemocnice. Tak
mi to vlastné podala i matka Vanesky a pro déti i pro mé samotnou to je tak

srozumitelné. Déti to prijaly uplné v pohodé a toto vysvétleni jim stacilo.
Otazka &. 7- Jak probiha strava Vanesky ve vasi MS??

Ze zacdatku Vaneska, asi rok, chodila na obédy domii. To ji asi moc neprospivalo,
Casto Fikala, Ze by chtéla jist s détmi a ziistat ve Skolce i po obédé na spani.
Neékdy ji to bylo i lito. Proto jsme se s mamkou Vanesy dohodly, Ze se domluvi
S p. feditelkou, zda by s tim neslo néco délat. Ted' si kazdy den donese Vaneska
rdno v tasce svacinku i obéd, vse v krabickach. My obéd ohiejeme v mikrovince,
kterou mame k dispozici. Kontrolujeme co sni a co ne a zbytky si nosi zpét domii.
A jak to Vaneska ptijima? Co na to ostatni déti? Ostatni déti ji kolikrat zavidi, Ze
ma néco jiného. I kdyz se maminka snazi ve vareni sledovat Skolkovy jidelnicek, i
kdyz vidycky se to asi nedad. Vaneska je podle mé rdda, Ze ji spolu s ostatnimi.

Déti to berou jako samozrejmost.

Otazka ¢. 8- Vnimate néjaké problémy s vychovou a vzdélavanim u ditéte

s metabolickou poruchou?

Mpyslim si, Ze obé holky jsou hodné zivé, nevim jestli to souvisi s dietou.V tom, ze
maji dietu, ale nevidim Zadny problém. Je dulezité spolupracovat s rodici ditéte,
zavolat pokud je néejaky probléem. A co tieba Skolka v prirodé? T o trosku
problém asi je. Zajistit odlisnou stravu pro jedno dite je narocné, i kdyz co vim
ted’ uz jsou ruzné hotely nebo penziony schopné vyhovet. My na skolku v prirode
vyuzivame ten stejné objekt, kde poradam letni pobyt pro déti s fenylketonurii,
takze tady maji kuchari s dietou uz zkuSenosti a s malou pomoci na telefonu od

Vanesiny mamky, vse zviadnou.
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6.2.5.Vysledky rozhovoru

Rozhovory jsou v mé bakalarské praci vyhodnoceny pomoci kddovani. Cilem
Setfeni bylo zjistit, jak probihalo zatazeni mych sester, které trpi metabolickou
poruchou, fenylketonurii, do prostiedi mateiské Skoly. Zam¢éfila jsem se také na

vnimani nemoci samotnym ditétem, a jak dité s fenylketonurii ovliviiuje rodinu.

Rozhovor s matkou

Z rozhovoru je patrny celkovy zajem o vychovu a vzdélavani déti. Matka se
zfejmé seberealizuje prostfednictvim ditéte. Rada pomaha druhym. U nemoci je
spiSe zamétena na vnimani jeji ,, praktické stranky* tzn. jak zajistit dévcatim
jidlo, jak dobfe zajistit dietu. Chce jim do zivota dat co nejvice, nebot’ jsou obé
Vv péstounské péci a je tedy Sance, ze od rodiny mohou jednou odejit. Hodné
ocefiuje také vznik klubu PKU a jinych DMP, zde si nasla mnoho pftatel. Je
zde patrné hluboké citové pouto k obéma dévcéatkiim. Matka si uvédomuje, ze
vychova star§i Denisy, ktera ma diagnostikovanou LMD, je obtiZnéjsi

Vv porovnani s mladS$i Vanesou. Pfi¢inou je nedodrzovani dietniho rezimu po

narozeni. Nicméné chce Denise pomoci a byt ji oporou, je patrna velka snaha.

Rozhovor s Denisou

Denisa ma diagnostikovanou inteligence v pasmu lehké mentalni retardace.
Rozhovor byl proveden ve dvou dnech. Divka byla neklidna, bylo vidét, Ze by
rada odesla a délala néco jiného. Na jejich odpovédich je patrné, Ze neodpovidaji
ditéti chrolonogického véku 14let. Pfi dotazovani je velmi té€zké udrZet
pozornost, pomahda pouze motivace formou odmény. Denisa, aCkoliv ma LMD,
je podle mého ndzoru smifena se svou dietou. Snazi se neporusovat dietni
rezim, 1 kdyZ sama dokaZe priznat, Ze si vzala néco, co nesmi (vétSinou je ji
potom Spatng). O své dieté moc nemluvi, vyjma pobyti, na které jezdi spolecné
S ostatnimi détmi, které maji také fenylketonurii. Zde si o diet¢ povidaji, ale
V bézném zivoté se o ni nezmiiluje. Kazdopadn¢ dokaZe odmitnout nabizené

jidlo, pokud ho nesmi. Je ale vidét, Ze se nezajima o pripravu svého jidla, ani
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o to, jak si spocitat sviij denni prijem fenylalaninu. Nepomaha ani doma
Vv kuchyni, je vidét, ze vafeni ji moc neoslovilo. Presto fenylketonurii vnima

jako nutnost Zivota a vi, Ze dietu musi dodrzet.

Rozhovor s Vanesou

Vanese je 6 let, od zafi nastupuje do prvni tiidy zdkladni skoly. Rozhovor jsem
provedla v jeden den, Vaneska odpovidala imérné svému véku, dokazala udrzet
pozornost az na 15minut. Vaneska vnima svoji dietu jako trest (za to, ze
zlobila). Podle mého nazoru se zatim s dietou jeSté nesmifila, rada by jedna to,
co zdravi lidé. Casto porusuje dietu, ochutnava. Je§té si nedokaze uvédomit, Ze
ji to Skodi. O své dieté nemluvi. Myslim, ze ji prospélo, kdyz zacala jist s détmi
v matefské Skole. Kazdopaddné& poruSovani diety pf¥i rozhovoru odmita, tika,

7e se chce uzdravit.

Rozhovor s p. ucitelkou

Pfi rozhovoru jsem zjistila, Ze pani ucitelka nevniméa fenylketonurii jako
omezujici pro pobyt v mateiské Skole. Dité¢ s fenylketonurii bere jako kazdé
jiné dit¢, nedéla mezi nim a zdravymi détmi Zadné rozdily. Détem vysvétlila,
pro¢ ma Vanesa dietu, a déti to piijaly bez vyhrad. Pani ucitelka se hodné
zajima o téma fenylketonurie, sama potada letni pobyt pro déti s PKU. Jediny
problém vidi pani uéitelka s organizaci pobyti mimo MS a také 7e musi ve

Skolce kontrolovat, co Vaneska ji a aby si nevzala néco, co nesmi.

7. KAZUISTIKA

7.1. Kazuistika Denisa, roky 1998-2012

Tématem studie je zmapovani zZivota a vyvoje dnes 14-leté divky, kterd trpi
metabolickou poruchou-fenylketonurii. V prvé fadé proto budu hledat odpovédi
na otazky, jak dietni omezeni ovlivituji vyvoj ditéte a jak je dit€ pfijato rodinou.
Fenylketonurie je dédicnd metabolicka porucha, poruSovani diety po narozeni

ditéte poSkozuje CNS ditéte, kterd je v této dobé nejzranitelngjsi.
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Denisa byla po narozeni odebrana biologické matce a umisténa do kojeneckého
ustavu. Zde se postupné nastolil jeji dietni rezim, ktery matka nedodrzovala.
Zde je nutné se zamyslet, nakolik méla matka rozumu, aby zamérn¢ nicila zivot
pomém¢e zdravému ditéti, protoze o nutnosti diety jist¢ védéla, v kazdé
porodnici je u vSech déti provadén novorozenecky odbér krve z paticky. Dalsi
pul rok Zzivota stravila Denisa po rtiznych nemocni¢nich zatizenich, aby se
upravil jeji zdravotni stav. Zde mohla vzniknout citova deprivace a také se

mohly ozvat psychické nasledky vlivem dlouhodobého pobytu v nemocnici.

V 18 mésicich byla Denisa pfeddana do péstounské péce, hodné byl vidét vliv
pobytu v détském domové, sestra byla celkové opozdéna a jiz v té dobé na ni
bylo znat, Ze zaostava za svymi vrstevniky. Nebyla u ni rozvinuta fec, chlize ani
zakladni sebeobsluzné ¢i jiné navyky. Je nutno se zde zamyslet, zda by
kojenecké ustavy nemély pfijimat vice zaméstnancl, které by détem
poskytovaly dostatek socidlniho kontaktu a v€novat se jejich rozvoji. Po piijeti
do nové rodiny se Denisa zacala zlepSovat. Zacala chodit do matei'ské Skoly,na
posledni rok byla piefazena do specialni MS pro napravu feéi a také diky tomu,
ze pani feditelka vyhovéla s vafenim dietniho jidla, pozdéji na zdkladni Skolu.
Zde uzZ se zacCaly objevovat mirné obtize, pro diagnostikovanou ADHD musela
byt ptefazena do Waldorfské zdkladni Skoly, kde nemcli takové naroky.
Nicméné volny rezim a vyuc€ovani v epochéach se ukézal také jako nevhodny,
proto matka zvolila zakladni praktickou Skolu. Denisa absolvovala nékolik
psychologickych vySetfeni, které poukazaly na LMD, ADHD, poruchy
soustiedéni. Zde je nutné poukazat na to, jak mize dodrZzovani diety ovlivnit
dité- nedodrzovani zptsobilo u Denisy snizeni intelektu do pasma podpraméru.

Bylo tézké seznamit se sjeji slozitym jidelniCkem, jidlo je nutné vzdy
propocitavat podle obsahu fenylalaninu, kdy kazdy fenylketonurik mé rtznou
toleranci této latky. Problémem bylo také umisténi do mateiské Skoly, tyto déti
jsou brany jako ,,ptit€z*, 1 kdyz samotné pani ucitelky na dieté neshledavaji
kromé toho, Ze se na dit¢ musi dohlizet, Zadny problém.Denisa byla nakonec

integrovana do bézné MS, nasledné ptelozena do MS specidlni.
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Vychova ditéte s mentalni retardaci, které ma navic jesté dietni omezeni, je tedy
narocnym procesem. Denisa by se méla postupné naucit pfipravovat sviij
jidelnic¢ek tak, aby méla stalé hladiny fenylalaninu v krvi. Zatim se u ni
neobjevuje zajem o jeji problém, spoléhd v tomto ohledu zatim na matku. Nutné
je také fesit div¢éino budouci uplatnéni a vybrat pro ni takovy pracovni obor, pfi

kterém nebude jeji dieta prekazkou.

Celkové fenylketonurie nepfedstavuje az takovy problém pro rodinu, kromé
dietnich jidel, které musi byt pfipravovano a pii pobytech mimo domov brano
sebou. Také piiprava aminokyselinového tfikrat denné vyzaduje nutnost jej
vozit u sebe. Jako dalsi ptekaZkou se muze zdat nadkup nizkobilkovinnych
potravin ve specialnich prodejnéch, které jsou pouze v Praze a Brné. Rodina
ptijima dietu jako soucast bézného zivota. Je nutno naucit dit¢ s dietou, aby
rozdilné jidlo bralo jako samoziejmost a vyhlidku na leps$i budouci zivot. I kdyz
je dieta doporucovana dodrzovat po cely zivot, v dospélosti, kdyz uz se nevyviji

CNS, je dieta volné;jsi.

7.2. Kazuistika Vanesa, roky 2005-2012

Vanesa, V roce piijata do péstounské péce se vyviji jako kazd¢ jiné zdrave dite.
Jeji dieta byla od narozeni dodrzovana a kontrolovana (do KU byla umisténa
hned po porodu). Divka je Zivé povahy, rdda komunikuje s ostatnimi lidmi. Jeji
dieta pro ni samotnou zatim piedstavuje problém, nékdy ji poruSuje a ochutnava
potraviny, které pro ni nejsou vhodné. Zda se, ze dietu jesté zcela nepfijala. To
ale pisobenim matky, vzorem star$i sestry a kamaradd, které maji také dietu,
snad postupné vymizi. Vanesa navitévuje b&Znou MS, zatazeni probéhlo bez
problémi, Vanesa se aktivné zapojuje a svou dietu nevidi jako vétsi problém.
Dieta neni totiz na ditéti nijak pozorovana, tim se 1i§i od déti s postizenim

télesnym ¢i mentalnim.

Vanesa v tomto roce zahdji povinnou Skolni dochazku, kde se uvidi, jestli jeji

vyvoj probiha v potadku. Vysledky z pedagogicko-psychologické diagnostiky
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ukazuji na sniZzeni rozumovych schopnosti, to ale zatim na divce neni
pozorovatelné. Skolni dochazka ukaze, jaké si dévée vytvori perspektivy do

budoucna ohledn¢ pracovniho i zivotniho zafazeni.

8. Vlastni zkuSenosti s problematikou

Kdyz jsem se poprvé setkala s pojmem fenylketonurie, bylo mi 8 let. V té dobé mi
rodiCe oznamili, Ze uz maminka ze zdravotnich diivodi nemuize mit dalsi déti a Ze se
rozhodli vzit si dit€¢ z détského domova. Tuto zpravu jsem piijala dobte, vzdycky
jsem chtéla mit dalsiho sourozence a na ,,nového ¢lena rodiny* jsem se moc tésila.
Kdyz jsme se jeli na Denisku podivat do kojeneckého ustavu, divila jsem se, proc ji
musi davat sestficky pit specialni népoj, ktery ale nevabné von¢l, znala jsem tehdy
od pifibuznych détskou stravu a ta vzdy meéla vini hezkou. A tak mi mama
vysvétlila, ze Denisa je nemocna, musi dodrzovat ptfisnou dietu a ze musi také pit
specialni ptipravek, ktery ji dodava do téla vitaminy. To jsem jako dité piijala bez
vyhrad, zajimalo mé jen, kdy uz si sestficku mizeme vzit domi. Kdyz ndm Denisa
pfisla, byla jsem rada, ale zaroven to pro mé bylo 1 téZké. Do té doby jsem byla
jedinacek a ted’ se vSe zacalo to€it kolem Denisy a také jeji diety. Vadilo mi, Ze jsme
museli porad nékomu vysvétlovat, pro¢ nemuize dat Denise néjaky pamlsek, a co ze
to ma vlastné za nemoc. To bylo opravdu unavné, protoze o této DMP se v té dobé
mnoho nevédelo. Hodné jsme jezdili do Prahy, do prodejny pro specialni potraviny
a také na kontroly, kde Denise vzdy nabirali krev, coZ bylo 1 pro mé& stresujici,
protoze se vzdy bala a hodné kiicela. Jeji dieta mi nevadilo, spiSe mi ji bylo troSku
lito, ze si nemlze dat vSechno, co mi ostatni a Ze ma u stolu vzdy néco jiného.
Nejvic mi ji asi bylo lito na Vénoce, kdy jsme méli u stolu kapra se salatem a ona
jen bramboru se zeleninou. Nicméné jsem ji jako ,,velka sestra® vzdy chrénila a
davala pozor, aby ji nikdo nenabidl nic, co by nesméla. Postupem casu, jak Denisa
rostla, 1 mezi ndmi obcas doSlo k sourozenecké potycce, jelikoz jsme sdileli
spole¢ny pokoj. Myslim ale, ze se mezi nami vytvofil pevny sourozenecky vztah a

Denisu vSude uvadim jako svou sestru.

KdyZ vznikl klub pro PKU a jiné DMP, zacali jsme jezdit na pobyty rodin s détmi

s fenylketonurii. Zde jsem se seznamila s détmi, které maji také PKU a ktefi jsou
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dodnes mymi prateli. Hodn¢ jsem se zajimala o to, jaka je pro né jejich dieta a byla
pySna na to, Ze i ja s ni mam zkuSenosti, i kdyZ pouze prostfednictvim mé sestry.
Neékdy jsme si o diet¢ povidali, déti v pubertalnim véku se ji normalné vétSinou
snazi pred ostatnimi skryvat, na pobytech ale k tomu nebyl divod, vzdyt byly
vSichni stejni. Tak si porovnavali, kdo ma jakou toleranci hladiny fenylalaninu,
komu co vaii rodic¢e 1épe, co komu chutna a kdo chodi k jaké pani doktorce. Tyto
rozhovory jsem vzdy se z4djmem poslouchala. Na pobytech se potadaly i rizné
odborné piednasky, téch jsem se ale zacala zucastiiovat az v dobé, kdy jsem byla na
stiedni Skole. Jako zakonceni stfedoskolského studia a soucédst maturitni zkousky
bylo sepsani zavérecné prezentacni zkouSky na libovolné téma. Tehdy jsem se
obratila na profesorku biologie s tim, ze bych chtéla napsat o fenylketonurii a o tom,
co dieta obndsi v zivotni perspektivé. Ta souhlasila a tak jsem se jesté vice ponotila

do tajii metabolickych vad.

V té dob¢ se rodiCe zacali zajimat o to, zda neni v nékterém kojeneckém ustavu jesté
néjaké dit¢ s fenylketonurii. Shodli jsme se na tom, Ze by bylo hezké pomoci
néjakému dalSimu ditéti, kdyZ uZ jsme s dietou seznameni a zvladame i vSechny jeji
uskali. Nakonec jsme zjistili, Ze v jednom z kojeneckych tstavi je ro¢ni hol¢icka
s PKU. Tak jsme si domluvili nav§tévu a jeli se tam podivat. Vaneska nam vSem
naprosto ucarovala, proto jsme nevéhali a dali jsme se do vyfizovani vSech papirti.
Myslim, ze v t€ dob¢ starsi Denisa trosku Zarlila, Ze budeme mit nového sourozence,
ale to jsme zvladly ptekonat. V té dobé jsem se rozhodla, Ze bych rada pracovala
jako ucitelka v matetské Skole, protoze mé hodné bavilo se starat o malé déti.
Dochazela jsem také na praxi do specidlni matetské Skoly v Pfibrami. Asi tady jsem
si poprvé uvédomila, Ze se Denisa nékterym z tdch déti v této MS podoba. Kdyz
jsem ji porovnala se sestfenici, kterd je o rok mladsi nez ona, jen m¢ to utvrdilo.
Bylo to pro mé troSku tézké, 1 kdyz jsem se ji snazila pomahat, tfeba 1 s vécmi do
Skoly a ucenim. Myslim, ze je tézké pfiznat si, ze mate v rodin¢ dit€¢ s nizsim
intelektem. V té dobé jsem jezdila jako vedouci na letni détsky tabor, ktery byl
zaméien na aerobik a orientdlni tance. Denisu jsem brala sebou, jako vedouci jsem
nem¢la problém s domluvou s tamni vedouci kuchyng, se kterou jsem domluvila pro
Denisu, Ze ji tam budou vafit. Jidelnicek i vSechny potraviny mamka velice peclivé
pfipravila. Na Dence bylo znat, Ze je ,,jind“ neZ ostatni déti, hodné brecela a

styskalo se ji po rodiCich, stejn¢ staré déti se ji posmivaly, protoze nebyla tak bystra
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jako ony. To jsme ale spolu vyfesily pravidelnym telefonovanim domil a umisténim
Denisy do chaticky k mladSim détem, se kterymi si rozuméla a nakonec si pobyt na

tabofte uzila stejn¢ jako vsichni ostatni.

Kdyz jsme si brali Vanesku, byla jsem uz témef dospéla, proto jsem méla z jejiho
ptichodu opravdu radost. I ji mam rada jako svou vlastni sestru a nedala bych ji za
nic na svété. Z odstupem pohledu jsem si v§imla toho, ze Vaneska se vyviji odlisné
predmét specialni pedagogiku a byla na praxi v specialni MS, jak uZ jsem zminila.
Jsem rada ze se Vaneska vyviji jako ostatni déti a dobfe pfijima svou dietu, i kdyz

nékdy zazlobi a sni néco, co by neméla. Jinak je to normalni, Zivé dité.

Sama se zivé zajimam o fenylketonurii, pravideln¢ sleduji internet, ¢tu casopis
Metabolik, ktery se zaméfuje na déti s DMP a sama pisobim jako
spoluorganizatorka Letniho détského pobytu pro déti s fenylketonurii. Na pobytu
mame pro déti domluveno vareni diety a kontrolujeme jejich pfijem potravin i brani
aminokyselinovych pfipravki. Po cely tyden zajistujeme détem program, soutéze,
celotdborovou hru, jezdime na vylet atd. Jsem moc rdda, ze mame takovy tabor,
protoze obvykle je tézké dit€¢ s PKU na néjaky z détskych taborl umistit, kvili
specialni pfipravée diety. Déti jsou za to myslim opravdu rady, pobyt si vzdycky uZziji

a myslim, Ze odjizdi spokojené.

Dale bych se rada vénovala studiu specidlni pedagogiky a zapojila se do osvéty,
tykajici se fenylketonurie. Byla bych rada, kdyby i ma bakalaiskad prace poskytla
inspiraci nejen pro uéitelky MS, ale i rodi¢e déti s PKU, déti samotné, ale také pro

vefejnost, kterda podle mého nazoru neni s touto problematikou ptili§ seznadmena.

Jesté bych chtéla zminit to, ze na obou mych sestrach je znat, ze maji jiné biologické
rodice. I kdyz se maminka snaZi je vychovavat a rozvijet, hodné si v§imam toho, Ze
u nich prevlada jejich genova vybava a s tou také nakladaji. Myslim ale, ze jim naSe
rodina dala zaklad do budouciho Zivota a Ze dvefe k nam budou mit vzdycky
oteviené, at’ uz se svym osudem nalozi v budoucnu jakkoliv. Jejich dieta ndm vSem
ukazuje, Ze ¢lovék by si mél vazit toho, co ma, i kdyz jejich ,,malé* omezeni neni

konec svéta, je to véc, se kterou mize kazdy z nich zit plnohodnotny zivot.
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9. Vysledky vyzkumu

Cilem této bakalaiské prace bylo vytipovat problémy ve vychovné péci o dité

s fenylketonurii a popsat obtize, které se mohou objevit pii pobytu ditéte

v mateiské skole. Ukolem bylo odpovédét na tyto vyzkumné otazky:

» S jakymi problémy se setkdva dité s fenylketonurii?

V této oblasti jsem provedla rozhovor se svymi sestrami, které maji obé

fenylketonurii. Déti s fenylketonurii vnimaji ve svém zivot¢ tyto problémy:

v

v
v
v
v

Nutnost nosit si specialni stravu vSude sebou

Nutnost kontrolovat obsah bilkovin v potravinach
Neékdy posméch ze strany spoluzakt

Dité n¢kdy vidi dietu jako ,,trest”, je t€Zké se s ni smifit

Nutnost dojizdét na Casta vySetieni

» Jaké problémy prindsi rodiné péce o dité s fenylketonurii:

Rodina pfi vychovée ditéte popisuje tyto problémy:

v

NN

Naro¢na ptiprava dietnich jidel- propocitavani hodnot fenylalaninu ve vSech
potravinach

Pravidelné kontroly u lékate

Vysoké ceny nizkobilkovinnych potravin a jejich dostupnost

Nedodrzovani diety mize u ditéte poskodit CNS

Umist'ovani déti do zakladnich, matefskych kol

Pobyt ditéte mimo domov- tdbory, vylety atd.- nutnost zajiSténi stravy

» Jak vnima dité s fenylketonurii ucitelka mateiské skoly?

v

v
v
v
v

Dité s fenylketonurii neni v prostfedi matetské Skoly vnimano jako pfitéz
Nutna je kontrola toho, aby si dité nevzalo, co nemé

Problém vidi v organizaci vyletl a Skolek v ptirodé

Mezi ditétem s dietou a zdravym nedé€la Zadné rozdily

Neni si védoma zadnych omezeni, které¢ by u ditéte, které dodrzuje dietu,

nastaly pii vychové a vzdélavani
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I11. ZAVER

V této praci jsem zkoumala vliv metabolickych poruch na kvalitu Zivota ditéte a rodiny,
kterd ho vychovava a také na vstup ditéte s dietou do matetské Skoly. Zaméfila jsem se
na poruchu metabolismu bilkovin- fenylketonurii. Tuto problematiku jsem si zvolila
Z toho diivodu, Ze mam s témito détmi mnoho zkusenosti, moji rodi¢e maji s péstounské
péci dve divky s timto omezenim,také se zacastnim pobytl pro rodiny s détmi s PKU a

pusobim jako vedouci letniho détského pobytu pro déti s fenylketonurii.

Cilem prace bylo zjistit, jak vnima dit€¢ s PKU dietou ucitelka matefské Skoly, jak
probihd zaclenéni tohoto ditéte do kolektivu, jak pfistupuje k ditéti rodina a jak dieta
ovlivnila rodinny zivot i samotné¢ho ditéte. Ve vysledku prace jsem vytipovala

problémy, které se mohou pfi péci, vychove a vzdélavani u téchto déti vyskytnout.

Tato prace mi pfinesla nové poznatky v oblasti fenylketonurie, vysvétlila mi, jak je
takové dité, u kterého musi byt dodrZzovéana ptisna dietni omezeni, vniméno z riznych
pohledi a jak samo pfistupuje k dieté. Prace se mi vice pomohla pfiblizit k mym
sestram a vSem détem s fenylketonurii a pochopit, jak se tyto déti asi citi. Myslim, Ze

pro m¢ byla opravdu pfinosem.

Byla bych rada, kdyby moje bakalaiskd prace poslouzila jako studijni material
ucitelkdm matetskych Skol ale i Siroké vetejnosti. Prosté vSem, ktefi se néco chtéji
dozvédét o problematice fenylketonurie.Zaroven bych chtéla, aby ji vyuZzivali také
rodice déti s fenylketonurii jako inspiraci k tomu, aby zajistili ditéti vhodnou dietni

stravu a péci, a umoznili mu tak prozit plnohodnotny zivot.

Cil mé bakalarské prace byl spInén.
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V. PRILOHY

Pfiloha ¢. 1

Lékarska zprava V Praze dne 29.3.99

Bytem: D&t. domov Kamenice nad Lipou, | N iG_G_czNG

KLINIKA DETI A DOROSTU
Fakultnl nemocnice Krdlovské Vinohrady

oot ety vmeernty arey - Hospital. na naSem odd. od 24.2.99 do 22.3.99 Poj.: 111
tal.: (02) 6716 2561, fax: (02) 7273 6326 Obvodni détsk}" 1ékat:

Vézeny pane doktore,

Deniska byla hospitalizovana na na3i klinice ke kompenzace PKU.

RA: Rodi¢e zdravi, sourozence nema - opusténa - t.&. v dét. domové

OA: Z1. fysiol. gr., porod spont. zdhlavim v terminu, 2/98 hospit. u nas - zachyt PKU, 12/98

také zde - kompenzace stavu, problémy s jidlem. EA: neg AA: neg

NO: Prijata ke kompenzaci stavu pro dlouhodobé neuspokojujici hodnoty phenylalaninu v

krvi. V posledni dobé problémy s pf{jmem potravy, odmita jidlo.T.&. mirng& zahlen&na.

P¥i prijeti: Vdha: 9710 g Délka:78 cm Obvod hlavy:45 cm Obvod hrudniku: 48cm

Celkovy stav bez alterace, hydrat., prokrv.vnormé, LU drobné podéelistni, hlava - serozni

sekrece z nosu, hrdlo proséklé, VF 1.5x1.5, v niveau, netepe. Dych. &isté, AS prav., bficho

mekké, H +3cm, L nardZi, bez rez., gen. bez vytoku, amening., P 118, eupnoe, T 36.5.

Vysetteni: CRP: 9.1 mg/I

KO+diff: Hb10.6, ery 3.86, het 31.6, mev 81.8, mch 27.5, mche 33.6, tr 328, leu 9.7

Biochemismus: Zékladni profil v normg, P 2.03, Ca 2.60, ALT 1.17...0.37, AST 1.18...0.59,

ALP 2.61, bili 5.1, LD 11.10...9.24, U-Ca 0.82, U-P 8.4, U-ure 119, S-Fe 7.2, VKFe 65

Bakteriologie: K bez pathogenil, N - stf. epidermidis

Moc+sed: neg BI2 449pg/ml ( 180-900)

Phe Tyr Trp
25.2.99 19.3 1.0 2.1:
2.3.99 20.9 1.0 1.0
8.3.99 12.2 13 1.3

UZ jater - jatra pfesahuji oblouk Zeb., v mdcl &afe me&fi 82mm (n.do 70), prav. textury, norm.
ehcogenity, bez dilatace ZIug. cest Zdvér - hepatomegalie. Slezina, ledviny, CNS - norm. nélez
EEG - lehce abnormalni zdznam, pfevladd synchronni aktivita o pomalej3i frekvenci -
ospalost (?), artefakty z neklidu.

Psychol. kons.: chovani a psychom. vyvoj odpovida 44 tydniim v oblasti hrubé motoriky, 40
tydnim v obl. adaptivity a jemné motoriky, 32 tydniim v obl. fe¢i a soc. chovéni. Je citové
deprivovanym ditétem bez silngjsich podnétd, na jejichz ziklad¥ by se intelekt mohl rozvijet.
Celkovy vyvoj. kvocient by odpovidal 65 - 1ze predpokladat, Ze pi v&t3i stimulaci by toto
¢islo mohlo byt vyssi.

Neurol. kons.: nélez bez lateralizace s pfim&fenym tonem, Grovefi vzpfimovacich mechanismii
pdpovida cca IV. trimenonu. Dopor. RHB cileng na chiizi

Pribéh hospitalizace: B&hem hospitalizace byla upravovéna dieta, po pocateénim odmitan{
jidla se Deniska roz_]edla dobfe a nyni ji bez problémd. Pro mirny respxracm infekt dostavala
KIacxd Sir.. N n1 e bez znamek mfektu hladma Phe klesa. Vaha

Doporudujeme: Bezny rezim, kontrola v PKU poradné - telef domluv1t na 01516_
Dieta dle dopor. a diétni sestry.

ved.lékaf odd.)



Pfiloha ¢. 2

MUDr. Marie Miiccdéeu;~
ordinace détské neurologie

Cechovska
g o [ 211 OP, psychol.

tel.: 0306 / 642 213

neurol. 15.3.02

4 roky, prvni vy3.

Ra: dité v p¥stounské pé¥li, otec neuddn, metks sned zdrdvs, sourozence
noad, OA: 8 I. snsd fyziol.grev., perinst.ensan. negst., zjiSt¥ns fenyl-
ketonurie, d{t& Ao 9 mésicil & metkou, které nedodrZovels dietu u ditte.
Do léﬁ r. pek v DD, v soudasné rodin® od 1,5 roku~ tehdy byle na drovni

asi G-mEsf{¥ntho d{tXte.

Sledovéne ezbulenci metsbolickyeh poruch, dob¥e se vyvijf, nestiné&.

Nz 3 hodiny v ME, kde mirné esdspte¥n{ ohtf¥e, d{%¥ Je hypersltivni,rd ni-

tivé tendence,"vie p¥ed nf hnf{ 2, u nileho nevydr#{, dome ve chvili vy=-

hdp{ skiirka ¢ nblelenim...

Rikence sa nen®f, bervy znd, kreelti, ele nevydrZf eni u Velernilke...

Obj.: Ait® droonisf, stydlivé, negetivistické, schovdvd ce ze netku, ne-

spoluprecnje, vyavém nevyhovuje, slovni projev spory- doplnile ssi 2 vy-

rezy ve zndmé Fikence, vyreznd dyslelie. Menn. pFi mimovolni intenci syax.,
tonus svel.ne kon¥etindeh p¥im., B30 sya.Zivé, pohyby kond&. sym., hyper-
kinesy O, spest. jevy negetivni, b¥Zny stoj e chlize bez poruchy, stoj
jedneno® neprovdd{, sni o patdch s 5pilkéch,

Zév¥r: Fenylketonurie, PMV nenf vyreszn¥ji opo%d¥n. Dyslslie, hypersktivits,
/Hlediny fenylsleninu se trvele pohybujf{ v dolni polovin® Z%ddouciho
rozneszl, zdravotni stev je dobry/

op. ¥y'. v PPP s ev. doporulenia spec. M8, Ko zde ze pdl roku, p.p.d¥fve
edikanﬂntosni th 82 v pi‘ipadé naléhevosti. _



Pfiloha ¢. 3

KLINIKA DETI A DOROSTU
Fakultni nemocnice Krilovské Vinohrady
3 3.lékatske fakulty Univerzity Karlovy
100 81 PRAHA 10, Vinohradsk4 159
Tel.: 26716 2561 Fax: 27273 6326
www.fnkv.cz

V Praze, dne 22.9.2003

Zpréva z psychologického vysetteni ||| IR (R

Datum vySetieni — 3.9.2003 )

Diivod vySetieni — pritb&Zné psychologické sledovéni v rdmci 1é&by fenylketonurie na nasi
klinice

Pouzité metody — S-B test (zkracend forma), Onentacm test Skolni zralosti

K anamnéze — od 18 mésicti véku v péstounské péi. Pied tim v pé&i vlastni matky a
v détském domove. V dobg, kdy pfisla do péstounské rodiny, nechodila, nemluvila, neumgla
jist, nedodrzovala Cistotu, byla celkové citové deprivovand. Toto se podafilo citlivou a
intenzivni pééi nové rodiny piekonat a Denisa ma nyni moznost se vyvijet v podnétném a
citovém prostiedi. Aktudlng navitévuje MS, kam chodi rada.

K vySetieni — 5,7-leté dité, které k vySetfeni pfichazi velice opatrng, uzkostné_] 8i, hyperaktivni,
kontakt navazuje v rimci moZnosti. Patrn4 siln&j$i fixace na matku, ktera je zde zintenzivnéna
nemocni¢nim prostfedim, které ma Denisa spojeno s nepffjemnymi vySetfenimi a odbgry.
Spolupréace ale podstatné lepsi nez pii minulé nav§téve. Uvod sezeni v pfitomnosti matky,
poté individudlng. Pozoruji, Ze Denisa se snazi spolupracovat co nejrychleji, patrna tenze,
celkovy neklid, 74da si pfitomnost matky. Vysetfeni dokongeno v jeji piitomnosti, kdy se
snazi vice soustfedit, podava o néco lepsi vysledky.

Aktudlni vykon v S-B testu je v pdsmu priiméru, patrné urdité oslabeni abstraktné-vizualniho
mysleni, kratkodobé udrZeni pozornosti, ur¢ita artikulaéni neobratnost.

Zavér — jednd se o dit&, které celkové vyzrava pomaleji. Podkladem mohou byt rizikové
faktory v perinatdlni fazi vyvoje i nedostate¢na pée vlastni matky v dob& po narozeni -
vetné nedodrzovani 1ééebnych opatieni tykajicich se fenylketonurie. Vackovi se Denise
velmi pe¢livé vénuji, coZ je znat na jejich pokrocich.

Nemocni¢ni prostiedi je pro Denisu velmi stresujici, ¢imZ jsou ovlivn&ny i jeji vykony zde.
Prosim o spolupraci PPP (udast na rozvijecich programech, individudlni stimulaci za
spolupréce specidlnich pedagogii apod.), vhodné by byla logopedicka pé&e. Zasilam zadany
kontakt na Stfedisko nahradni rodinné pé&e, které nabizi rizné akce, pobyty, vydava &asopis

atd. (www.rodina.c/SNRP, tel.: 233 356 701, Jeleni 91, Praha 1). D&kuji za pfevzeti rodiny do

psycholog
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g PEDAGOGICKO — PSYCHOLOGICKA
PORADNA

P I

e-mail: ppppb@volny.cz

Zaznam z psychologického vy3etteni zralosti Dne: %/ \f/ﬂ,}(
k doporutovanému odkladu $kolni dochazky

Reditelstvi / , matefské Skoly . Divérné!

7
Jméno dit&te: narozeni: -
Bydliste:

1. socialni vyspg&lost a samostatnost: /M&%/MW /&W %7;] /MWW/

2. Spolupréce v fizené &innosti: /éﬂ //w,/éﬁ%ﬁaﬁf /}/,/naz /ﬂﬁi; /tl}t/Z

3. Pozornost: /,ég& Qre %ﬁdz /,c thb//z e’ ﬂ_(f)ﬁmfl
4. Verbalni projev: - vyslovnost: F/.{’wa‘a) /éc’(' er WWV} %)

- slovni zasoba:
et ot mstens] gr rliromn gt 7 /
5. Pamat: Aﬂﬂ Al Q /KMMZL amm»d/‘)/m/yw)/ fma/n'n/ ,% futii”

6. Vieobecna informovanost: [xg’//mz/( /e lﬁ’

7. Potetni predstavivost: %C,VEAA&C/ 5287 (7/ / %{Z’%Z{/ 2l

8. Percepni vyzralost (zrakova, sluchova): M%J M M//%
9. Graficky projev: - kresba postavy:

- opisovani plsmaatvaru} /%%7 '

- uchop tuzky: ; N

- drZzeni tuzky: ] W /7/141('// K/M/// /%éa’/ﬁﬁ %‘%
10. Lateralita: - ruka: m dgrrnum;@m oko /é ‘)/4
doporugeni k lateralite: o 7)2 / 5 a este/
11. Dit2 je v odborné péci: {7@/ FTL. /éfﬂw‘/?c 2O

i

12. Zaver:
- nezralost ve sféfe: rozumové, socidlni, emoénw@famotork\ééo/

13. Doporucujeme stimulaci v vbiasti.

[® & f ;

jemné motoriky a grafomotoriky L 7 ot ¢

gpercepce (sluchové a zrakové vnimani) a pozornosti z& TLOYA, Mb//
pamgéti

C/f/él a my3leni

- matematickych predstav

PPP Pribram nabizi materidly a programy pro dati predskolniho véku zamefené na rozvoj percepce, grafomotoriky a
pozornosti.

; 4go,
Podpis psychologa: // ng:dn Pli;'m,,,o POdplS rodi¢:

ha § Sich

e 20,
619 ‘”’bfmn;

WPORUEUT]  p 19 OF LK - SR iy ¢
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e - . 3 - 3 - - . '
Oddéleni klinické psychologie FN Kralovské Vinohrady
Klinika déti a dorostu
Vinohradska 159, Praha 10, 100 00, tel.: 267162575

pecien ica |
I

_ s Podj. 211, byla psychologicky vySetfena 23.8.,2006 ve viku
8r.6 més. Dg: Fenyketonurie, psychomotoricky neklid, mExmusiiwdiraxiy

E70 0,F309/ Zprava pro dr. NG

Psychologické vyletfeni cfilend:ans, rozhovor s matkou, pozorovén{ chovéd-
n{ df{t3te, kresba lidské postavy, obkreslovén{ obrazeci,TM, Ea barevny.

Z OA a RA: Dévddtko adoptované ve viku 18 m¥s. , v rodin¢ dobPfe zallenénd
V rodiné vlstni dftde rodisd l6letd Veronika- studuje 2, rod. Stiednf
3koly, ddle pak asi 2 més. v rodin# dals{ adoptivn{ holdidka s PKU,

M@ska v soudasnd dobé na UMD,

Vyiet eni provedeno za pP{itomnosti matky, nebot d¥vi3dtko by samo nebylo
moZno vy(étﬁit. Po dohodd si Denida sedd sama na Zidli -~ matka v blizkos~
ti - v mezidobi sesedd Ze Zidle & tull se k patce. Lze ji vdak pPFesvid-
¥it o spoluprdci a ne Padd zaddni pracuje dosti kvalitnd,

Verbdlni projev je nep®{lid bohaty hlavnZ proto, Ze pf{li# hovo¥it nechce

Je proto zhejmé, Ze bude vhodn&jsf{ hodnotit i zcela neverbdlnf{ tegstové
metody - verbdlni by nemusely byt validnf. . I kdyZ je zPfejmné, Ze dovede

hovo¥it s bohatif{ slovn{ zdsobou, v mnoha pifpadech se uchyluje k jedno-
slovnym odpovédim,

Vizuomotorickd koordinace v oblasti grafomotoriky je opoZdénd, kresbe
lidské postavy i obkreslovdni obrazeld na drovni 1. stenu - hranice pod-
praméru a defektu.

Rozumové schopnasti dle testi Terman-iMerrill odpovidajf asi viku 6 let,
.TW/1Q/68 - hranice pdsma podprimdru a deflektu.

Dle Ravenova testu détské barevnéd formy je dévidtko schopno pracédvat ne
drovni priméru Ra = 50 percentil - velky rozdil mezi ndzorovym a verbdl-
nim intelektem./méné phiznivé pro skolnl zaPazenid

8xola: Dividatko navitcvovalao M2 biZného typu, kde ss do prdce v ibec
nezapojovalo, po piedazeni do Spdc. MS to bylo lep#f. Po odkladu Ikoln{
dochdzky zadela v minulén 3kelnim rcce nevitiévovet ¥aldorfskou 3kolu,
béhem 1. tif{dy se naufils celou tiskaci abecedu, & uni polftat do 20
/ele ani jedno neni spolehlivé/., Po prdzdnindch pljde do 2, t¥, = ve
$kole pi{lis nespolupracuje /rizné se vdli, neddvé pozor, typ 3koly ji

.  k nifemu nenutf/, matka pak s n{ vie mus{ d&lat doma - d¥v3dtko ale
moe¢ ochotné mEmfx k piipraveé neni. |

o/



Dle metky je dosti sloZité pfimét jf k jakékoli &innosti, kterd j{
nezajimé a dosti dasto to dopadne tek, #e to nakonec bud 4%lat nemusi,
neb to nikdo za ni uddld. Je dosti motoricky neklidng, koncentrace
pozornosti Zasto vdznd. V minulém roce se snafili j{ zapojit 4o n¥jakyeh
t&lesnych aktivit /zadale aerobik/ - ale dle matkﬁ/tam stdla a nechtdla
s nimi cviZit., V M5 chodi ne flétau./?.

S matkou probirdny ¥koln{ perspektivy d&vidtke. Byko by vhodné pro
letoin{ rok zistat v soulasné ¥kole, ale sna¥it se domluvit s uditelem,
aby nenechl Denisu pouze si d&lat co chece -~ &ili nic-nemd o poznatky
zédjem-, sle pPim&l jf k n&jaké pravidelnéd prdeci i kdyZ dle zvykld této
Zkoly. Pokud by to nebylo moZné pak by asi bylo vhodné pro delsf{ #kolni
rok uvajovat o zarszeni do néjaké specielni t¥fdy se sniZenymi poZadavky
- nutno s¢ zjistit, Jjoké moZncsti by v okoli byly, protoZe vjuky v b iZ-
né 28 dévddtko nebude nejspilie schopnow

atce ddm telefonnf kontakt pies ambulenci PKU - v pPipad¥ potieby
se spojf a bude jf k timto ddelim zasléna zprédva specielnd pro skolu,
ev. bude ddvidtko znovu piedetieno.

Z&vér: Aktudlnt droven rozumovyeh schopnost{ velice nerovnomérnd
ve verbdln{ #dsti na hranici podorimiru a pédsma defektu, v néd-
porové %ésti v pasmu praméru. Psychomotoricky neklid, spolu=-
prdce hor3f.Di¥vidtko hodn¥ vézéno ne metku, urdit® umi znadné
své chovédni zneuZivat i trochu védomné,
Dop.: § matkou hovoileno o vychovngeh pristupech, o nutnosti zvéZen{
perspektivniho 3kolniho zalazent,
Dald{ konirola zde pied koncem skolniho roku pro moZnost rozhod-
nut{ dalsiho Zkolnfho zalazeni.

FAKULTNI NEMOCNICE
10 | KRALOVSKE VINOHRADY
002 Srobarova 50, 100 34 Praha 10
6

| Cuiiusomcos | N, «in. psycholog

tel.: 267 162 575 38113
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Fakultni nemocnice v Motole
Klinika détské neurologie UK 2.LF a FN Motol

prednosta doc. MUDr. V. Komarek, CSc.
Klinicky psycholog

@ STt 150 06 Praha 5 - Motol, V Uvalu 84
IC: 00064203 DIC: CZ00064203
tel. 224 433 363,365, email: alena.skrabankova@fnmotol.cz

Zprava z psychologického vySetireni

Pacient: ] Vek: 10+3
Rodné ¢islo: | NG
Bydliste: | Pojistovna: 211

Kontaktni adresa:

Datum vySetieni: 24.9.2007

Ambulantné vysetiena na doporuceni pediatra pro poruchy chovani.

Sledovana ve FNKV pro fenylketonurii (MUDr.Pazdirkova, ambulance metabolickych poruch) - dieta,
substituce; neurologicky vysetfovana nebyla.

Zije v adoptivni roding, do 9ti mésicii véku v péci biol. matky, zanedbavané dit&, do 18ti mésici v kojeneckém
Gstavu, nemluvila. V predskolnim véku dochézela na logopedii pro opozdény vyvoj fe¢i a vadu vyslovnosti, na
grafomotoricky krouzek pro neobratnou jemnou motoriku. Zafazena do Waldorfské skoly (alternativa bézné
ZS), nyni ve 3.tfidé, u¢ivo zvlada pramérné, sledovana skolni psycholozkou, 1x tydné dochazi na cviteni
grafomotoriky a pozornosti.

Psychologické vysetieni ve FNKV (9/06) se zavérem: Aktudlni irover rozumovych schopnosti velice
nerovnomérnd, ve verbdlni ¢dsti na hranici podprumeru a pasma defektu, v nazorové casti v pasmu priiméru,
psychomotoricky neklid.

Z rozhovoru s rodi¢i: Ve 3kole ma problémy hlavné s pozornosti, neklidna, nesamostatna, také ma slabsi
pamét’, hodné véci zapomina. Doma nechce psat tkoly a pfipravovat se do $koly, vzteka se, place, lezi na zemi
a tiepe nohama. Pokud se ji podaii motivovat ke spolupraci, tak stejné $patné soustiedéni, hodné roztékana.
Také je neposlusna, neplni si povinnosti, ¢asto na ni nic neplati.

Miva neklidné a prerusované spani, nékolikrat za noc se vzbudi a pfijde k rodi¢im.

Ma velké obavy ze viech vySetieni a oSetieni u lékafu, az panické reakce, plac a snaha o unik, odbéry krve snasi
velmi Spatné, oSetfeni u zubare opakované nemohlo probéhnout, nutné osetieni zubniho kazu opakované v
celkové anesstezii, hrozi ztrata stalého chrupu.

Z vySetieni: Zpocatku v kontaktu mirné inhibovand, bojacna, nicméné spolupracujici, odpovida na otazky, plni
zadavané ukoly. Vyrazna porucha pozornosti s ¢astymi fluktuacemi az odklony s nutnosti usmérnit zpét k
zadanému tkolu, ¢asté impulzivni reakce, chyby bez néasledné korekce, misty zietelny psychomotoricky neklid,
zvy$ena unavitelnost.

Ve zkouskach kratkodobé paméti testu S-B IV celkové podpriimérny az hrani¢ni vykon, limitovany poruchami
pozornosti, relativné nejlepsi v oblasti vizualni paméti (hranice pasma priméru a podpriméru), nejslabsi je
naopak opakovani vét (hrani¢ni pasmo mentalni retardace).

Verbélni schopnosti (dle S-B IV)celkové slabé podpriimérné, kromé slabé schopnosti opakovani vét jsou i slabé
vyjadfovaci schopnosti a aktivni slovni zasoba, nedokaze vypravét déj, rovnéz rozuméni fedi je slabé
podpriimérné, orientace v ¢iselné fadé a v pocetnich oparacich také oslabena, s¢ita a od¢ita pouze s nazorem,
obtizné zvlada prechod pres desitku.

Vykon ve &teni odpovidé tézké dyslexii (CQ pod 70), piecte pouze okolo 10ti slov za minutu, dvoji éteni -
pomalu potichu slabikuje, pak nahlas spojuje do slov, jen o¢as jednoduché slovo rovnou spojité.

Ve zkousce hldskové analyzy-syntézy slov dobry vykon, chybuje jen u nejdel3ich slov.

Pismo dysgrafické, velmi neobratna grafomotorika, tahy neplynulé, nejisté, roztiesené, tvary pismen s fadou
drobnych korekei, v diktatu slov a jednoduchych vét komoli - vynechava, zaméiiuje, piehazuje pismena,
nepozna spolehlivé hranice slov, délku samohlasek.

Vykony v neverbélnich, abstraktné vizualnich zkouskach testu S-B IV v pasmu slabsiho priméru, horsi
prostorova orientace.



Zivér a doporuceni: Nerovnomérny vyvoj schopnosti - nazorové, abstraktné vizualni intelektové vykony
v pasmu slabsiho priméru, verbalni schopnosti slabé priumérné az v hrani¢nim pasmu mentilni
retardace, oslabena je aktivni ie¢, verbdlni pamét’ i rozuméni. Déle v kognitivnim profilu vyrazna
porucha pozornosti s hyperaktivitou, poruchami chovani a oslabenim pamét’ovych schopnosti,
grafomotoricka dyspraxie.

V osvojovini trivia se verbalni a grafomotorické oslabeni manifestuje jako tézka kombinovana
specificka porucha uceni - projevy dyslektické, dysgrafické i porucha kalkulie.

Doporuéeno neurologické vysetieni véetné EEG (po konzultaci s MUDr. Padérovou optimalné kratka
hospitalizace s celono¢nim EEG) a zvazeni vhodné medikace, event. po konzultaci s détskym psychiatrem.

Ve 8kole doporuceno vyucovat dle individualniho planu s vyuzitim metodiky pro préaci s détmi se specifickymi
poruchami u¢eni a s ADHD, pokracovat v individualnich napravnych cy{éenich.

Datum: 31.03.2008
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Vseobecna fakultni nemocnice v Praze
Ustav dédi¢nych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK
Prednosta: doc. [N i

UDMP - ambulance psycholog
Vedouci I¢kar: NN

Ambulantni zprava

Jméno: NN ¢.poj.: NN Kod ZP: 211
Bydlisté:

Zpriva z psychologického vySeti‘eni v psychologické ambulanci Ustavu dédi¢nych
metabolickych poruch

sméno: I

Rodné ¢islo: INNGcc_G Zdravotni pojistovna: 211
Adresa I
ey —

Ambulantni psycholog UDMP:

Datum narozeni a chronologicky ve&k: 30.1.1998, 12 let 6 mésict 16 dni

Datum vysetfeni: 16.8.2010

Vysetieni bylo zaméFeno na: osobnost a intelekt.

Hlavni problém: metabolické onemocnéni (fenylketonurie).

P¥edchozi psychologické vySetieni: jednd se o 1. vySetteni v UDMP.

Souhrn anamnézy:

Rodinna anamnéza: adoptivni rodi¢e - matka Marie, 1967, zdrava a otec Jiti, 1965, zdravy,
sestry Veronika, 1990, zdrava a Vanesa, 2005, fenylketonurie.

Soci4lni anamnéza: matka je absolventka gymnazia, pracuje jako ekonom, otec je absolvent
stiedni odborné $koly, pracuje jako statni zaméstnanec.

Osobni anamnéza: fenylketonurie zji§téna ihned po narozeni ditéte, biologické matka
nedodrzovala 1é8bu. Psychomotoricky vyvoj byl opozdény, chiize: prvni samostatné kroky bez
opory ve 2 letech, fe&: prvni slovo s vyznamem ve 2 letech, &istota: bez plen od 2,5-3 let.
Divka trpi ADHD syndromem, na terapii.

Scholarita: divka navstévuje praktickou Skolu.

Psychologické vySetieni:

Rozhovor:

Z rozhovoru s matkou: dcera po prazdninach nastupuje do 6. tfidy 78 praktické. Na
poslednim vysvéd&eni hodnocena &tyfmi chvalitebnymi (Cesky jazyk, matematika, vlastivéda
a pirodovéda) a péti vybornymi. Matka uvadi obtiZe s dietou, posledni rok ma Denisa vysoké
hladiny Phe v krvi, bere si nevhodné potraviny. Matka nevi, jak Denisu usmérnit.

7 rozhovoru s ditstem: divee se ve 8kole libi, oblibenym predmétem je télocvik. Ve Skole mé
piétele, hraji spolu sout&Zivé hry. Denisa porudovani diety piiznévé, na nevhodnou potravinu
ma chut’ a tak si ji vezme.

Pozorovini: divka navaze kontakt pres kresbu, slovni zésoba je chuda. V testové situaci
spolupracujici, pozornost v priib&hu kolis4, patrny pohybovy neklid, nutno povzbuzovat. \Y%
zavéru je divka unavend, ukoly presto dokon¢i.

Z vysledka testu:

Intelektova zkoudka Terman-Merrill: zobrazuje celkovou aktudlni urove intelektu v pdsmu
lehké mentalni retardace (1Q=59, mentélni v&k 6 let 10 mésict, chronologicky vek 12 let 6

U Nemocnice 2, 128 08 Praha 2, 1€ 00064165, tel:224961111, www.vfn.cz strana 1 /2



Vseobecna fakultni nemocnice v Praze
Ustav dédi¢nych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK

Ambulantni zprava

Jméno: (o poj.: _ Kod ZP: 211
Bydlisté:

mésici). Divka ma potiZe pfi slovnim feSeni kaZzdodennich problému. Schopnost kratkodobé
slovné auditivni paméti je oslabena.

Kresba lidské postavy: subnormni, pohybuje se okolo mentalniho véku 7 let, zobrazuje
mentalni postizeni.

Kresba rodiny: probandka kresli celou rodinu pohromadé. Zda se, Ze dominantni postavou
rodiny je matka. Rodina vykonava spole¢né ¢innosti, zejména sportuje. Divka ma své
povinnosti v domécnosti.

Diagnosticka rozvaha: jedna se o pacientku s metabolickym onemocnénim. Aktualni
intelektové vykony se pohybuji v pasmu lehké mentalni retardace. Del3i dobu trva poruSovani
diety ze strany divky, matka klade vinu sobé. Skolni zafazeni se jevi jako vhodné.

Zavér: 12,6-leta divka s dg. fenylketonurie, cilené psychologicky vySetiena. Spolupréace byla
kvalitni. V popfedi klinického obrazu dominuje hyperkinetickd porucha. Celkova aktualni
uroven intelektu se pohybuje v pasmu lehké mentélni retardace. Schopnost kratkodobé slovng
auditivni paméti je oslabena. Grafomotorika subnormni. Spatné compliance u divky, matka
z4da pomoc.

Doporudeni: za u¢elem zlepSeni compliance byla doporugena rodinna terapie.

; Ly

1 | M ;,Z‘
V Praze dne 16.8.2010 I

klinicky psycholog

Diagnoézy: "
E700 Klasicka fenylketonurie ( z
Vykony:
37062 4x CILENE PEDOPSYCHOLOGICKE VYSETRENI 2 (A 60 MINUT) | % !
09543 1x REGULACNI POPLATEK ZA NAVSTEVU -- POPLATEK UHRAZEN,_-_;_.LM

U Nemocnice 2, 128 08 Praha 2, IC 00064165, tel:224961111, www.vfn.cz strana 2 / 2
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Hospit.v Kojen. tstavu Teplice od 24.8.2005 dosud

RA: CS gravis, matka abusus heroinu, HCV pozit.

OA: Ditg ze 3. téhot., 3. porod, ve 34+5 ty, spont., zahl. P.v. 2150g/45cm. Apgar 10-10-10.
Poporodni adptace dobré, pak abstin. sy. Pozit. PKU skr., pro susp. fenylketonurii odesléna
k hospit. do Fakultni nemocnice Kral. Vinohrady- viz prop. zprava. Zde podezieni potvrzeno.
Soutasng prokézana pozit. PCR HCV. e mm——
NO: Na zékladé soudniho rozhodnuti dité prelozeno do KU

Vysetieni: KO 9/ 05: Hb 105, HT 0,31, Ery 3,50, MCV 88,9, MCH 30,0, MCHC 0,34,
Trombo 589, L 8,9, gran 0,190, ly 0,696, mo 0,097, eo 0,010, ba 0,007

KO 1/06: Hb 121, HT 0,36, Ery 4,79, MCV 76, MCH 25,2, MCHC 0,33, Trombo 527, L
11,7, gran 26,6, ly 66,9, mo 4,2, eo 1,4, ba 1,0

mo¢ 9/ 05: chem. i sed. negat.

VDRL, TPHA lues 9/ 06: negat.

HbsAg 9/ 05: negat.

anti HIV 1,2 9/ 05: negat.

biochemie 9/ 05: ALT 0,42, AST 0,67, B 58.4, alb. 41,0, IgG 4,2, IgA 0,31(lehce sniz.), [gM
0,73

inf, imunita HCV 9/ 05: anti HCV 44,30, PCR HCV 3.48. Vysetfenim byla prok4zina
pfitomnost RNA HCV

inf, imun. HCV 1/ 06: anti GCV 7,36, PCR HCV 4,0. Vy3etfenim byla prokdzana pfitomnost
RNA HCV.

vys. v hepat. poradn 4/ 06, zavér: Pozitivita anti HCV a PCR, JT v normé. Dopor. kontr. 7/
06

vys. na PKU ambulanci 10/ 05, zavér: Kompenzace PKU je dobra.

hodnoty PHE sledovany 1x tydné, pfevazn€ v normé

chir. vys. 10/ 05, zavér: Hernia umbilic., fenylketonurie, pozit. HCV. Dopor. zatim bez oper.
fedeni, kontr. pfi zhorSeni, jinak za 3 més.

chir. vys. 1/ 06, zavér: Hernia umbilic. minima, dopor. kontr. za /2 roku

chir. vys. 7/ 06, zavér: Hernia umbilic. minima, kontr. za rok, pti obtizich dfive

psychol. vys. 5/ 06, zavér: Velmi mild, libivé hol¢icka. Aktualni vyvojova uroven pii plné
korekci nedonogenosti odpovida normé. Motoricky Sikovna, vitélni, na podnéty reaguje
adekvatng, spontanné, zajima se o své okoli, je viiéi nému aktivni. Ma rada socialni kontakt,
je rada v pFitomnosti jak déti tak dospélych. Pfevazuje u ni pozitivni emo¢ni ladéni.
Therapie: Infadin, B,C vit., Hylak, Smecta, Cefaclor, lok. a sympt. th., FKU dieta

Priibéh: Drobn&jii, ¢ila holgicka, od piijeti velmi dobfe pije, vahové domé. Ve 3:
tydnu pobytu prodélala lehdi enteritis, bez alterace celk. stavu. V 7 més. prodélala ak.
bronchit., th. ATB a sympt., stav se rychle upravil. Jinak méla jen obcasné rymu.

Hodnoty PHE vétinou v normé, jen 1x vyrazn€jsi, ni¢im nevysvétleny vzestup, piisti kontr.
opét v mezich. P¥iblizné do 8 més. jedla s chuti, pravidelng ptibyvala, pozdéji zacla nekteré
davky odmitat, vahova kfivka se oplostila. Na po¢étku pobytu velké pupeéni kyla se postupné
zmensovala, kontrol. na dét. chir. JT po celou dobu pobytu v mezich, kontrol. v hepat.
poradné.

PM vyvoj pokracuje velmi dobie, odpovida veku.

Celkovy zdravotni stav je dobry. Véha nyni 7450g, pfi piijmu 3460g-

Z4avér: Dité vhodné pro NRP formou pést. péce
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Vseobecna fakultni nemocnice v Praze
Ustav dédi¢nych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK

UDMP - ambulance psycholog

Vedouci lékar:

Ambulantni zprava

Jméno: C.poj.: I Kod ZP: 211
Bydlisteé:

Zprava z psychologického vySetieni v psychologické ambulanci Ustavu dédiénych
metabolickych poruch

sméno: [ NG
Rodné ¢&islo: GGG
Adresa: NG
Odesilajici 1ékat: NG
Ambulantni psycholog UDMP:
Datum narozeni a chronologicky vék: 16.7.2005, 5 let 8 mésici 5 dni
Datum vysetteni: 21.3.2011

Zdravotni pojist'ovna: 211

Vysetieni bylo zaméFeno na: zhodnoceni aktualniho psychomotorického vyvoje ditéte.
Hlavni problém: metabolické onemocnéni (fenylketonurie).

Predchozi psychologické vySetieni: jedna se o 1. vySetfeni v UDMP.

Psychologické vySetieni:

Rozhovor:

Z rozhovoru s matkou: dité mé odklad $kolni dochdzky. Matka s Vanesou dochézi pravidelné
na logopedii. Vanesa je zatazena do kursu grafomotoriky. Matka by se rada poradila, jak k
Vanese pfistupovat, ta ma nevyhranénou lateralitu.

7 rozhovoru s ditétem: divenka chodi rida do MS. M4 tam piitelkyni, nékdy si spolu hraji,
jindy se spolu zlobi. Doma si Vanesa rada hraje s mobilem.

Pozorovani: divenka navazala kontakt bez potiZi, slovni zasoba je dobra. Zpo¢atku ochotné
spolupracuje, v zavéru se objevi negativismus, tkoly pfesto byly dokonceny. Kvalita
pozornosti v pritbéhu vySetieni kolisala, pracovni tempo bylo piim&fené.

Z vysledki testii:

Stanford-Binetova inteligenéni $kéla: zobrazuje celkovou aktualni trove intelektu v pasmu
podpriméru (mentalni vk 5 let, chronologicky vek 5 let 8 mésicli). Probandka ma dobrou
aktivni slovni zasobu. PotiZe se objevuji ve vizuomotorice a grafomotorice.

Graficky projev: odpovida mentalnimu véku 4 roky, v kresbé postavy probandka kresli
hlavonoZce, v testu obkreslovani zvlada kruh a kiizek, syntéza ve Ctverec se zatim nedafi.
Kresba rodiny: probandka jako prvni postavu nakresli oblibené doméci zvife, aZ poté se
vénuje ostatnim &lentim rodiny. Vztahy v roding se jevi jako tésné, diilezitou osobou pro
divku je matka, ktera se o ni peclivé stara.

Zkougka laterality: lateralita se jevi jako méné vyhranéna (levorukost), dominance oka je
neurcita.

Diagnostické rozvaha: jednd se o divenku s metabolickym onemocnénim. Aktudlni
intelektové vykony se pohybuji v pasmu podpriiméru. Aktivni slovni zésoba je kvalitni.
Lateralita je méné vyhran&na, dominance oka neurdita. PotiZe se objevuji ve vizuomotorice a
grafomotorice. Divenka je dobfe stimulovéana rodinou, MS a logopedem.
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VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
Ustav dédiénych metabolickych poruch VEN a 1. LF UK

Ambulantni zprava

Jméno: ¢. poj.: [ EGN Kéd ZP: 211
Bydlisté:

Zavér: 5,8-leta divenka s dg. fenylketonurie, cilené psychologicky vySetfena. Spolupréace byla
v zavéru ztizena negativismem. Porucha pozornosti. V fe€i dysléalie. Celkova aktuélni troven
intelektu se pohybuje v pasmu podpriméru. Méné vyhranéna levorukost, oko neurcité. Obtize
ve vizumotorice a grafomotorice. Z rodinné diagnostiky vyplyvaji tésné vztahy, klic¢ovou
osobou je pro dit¢ matka, které se o né stara.

Doporucéeni: dochizka na logopedii se jevi jako nutna. Je dobré, Ze dité bude zatfazeno do
kursu grafomotoriky, pfi praci ponechat dit€ pracovat tou rukou, kterou si samo zvoli.

/

,Z’ /e /:'\
V Praze dne 21.3.2011
klinicky psycholog

Diagnoézy:
E700 Klasicka fenylketonurie

Vykony: ; . i
37062 4x CILENE PEDOPSYCHOLOGIC[(E VYSETRENI 2 (A 60 MINUT)
09543 1x REGULACNI POPLATEK ZA NAVSTEVU -- POPLATEK UHRAZEN

) -0
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Kﬁafavé Lnpinky
f

§ niz

m obsahem bilkooin

Zdrava snidané
¢ nizky ohsah bilkovin

v nl'zkf obsah fenylalaninu

(pouze 4 mg/porce)
¥ obohaceno vlakninou,

12 vitaminy a mineralnimi latkami
¥ nizky ohsah sodiku

Medtuc u bomdbinact o wi dhostugon wliken,
AT M

lp-drink

népoj se snizenjm obsahem bilkovin

— -”m:_, Nahrada mléka pro:
M | X piipravu koktejlu, pudingti
ajogurtu

- _lp-drin_k_ | X piipravu polévek a omacek
SR

N i X pipravu zmrzlin

e

¥ nizky obsah hilkovina
fenylalaninu

¢ obohaceny o vitaminy,
mineralni latky a stopové prvky

Telecilnt u bometinarct o wigholelboucngont &rﬁméy

I5€

REZGII

ITEN




