
 - 1 - 

Jiho� eská univerzita v � eských Bud� jovicích 

Zdravotn �  sociální fakulta 

 

 

 

 

 

Bakalá� ská práce 

 

 

 

Psychosociální aspekty �ivota d� tí s metabolickými 

vadami 

 

Autor: 

Jana Vávr�  

 

Vedoucí práce: 

doc. MUDr. Lubomír Kukla, CSc. 

 

 

11. kv� tna 2009 

 

 



 - 2 - 

1 THESIS ABSTRAKT 

 The present bachelor´s thesis titled „Psychosocial aspects in the lives of 

children suffering from errors of metabolism“ deals with the issues related to 

hereditary metabolic derangements. It puts together knowledge and examples 

from day-to-day lives of people suffering from hereditary metabolic disorders. 

 The main purpose of the treatment and nursing care for patiens diagnose 

with hereditary metabolit errors is to help these accomplish ideal development in 

their childhoods and a maximum of independence, social integrity, and self-

esteem in adolescence and adulthood. These goals can only be accomplished 

thanks to a multi-system approach. 

 The theoretical part describes heredity, clinical symptoms, diagnostic 

methods, and treatment of hereditary metabolic disorders. It deals with 

phenylketonuria (PKU) in more details, it clarifies the mechanism of PKU origins, 

screening, symptoms, treatment, forecast, and also maternal phenylketonuria. The 

following part compiles known facts about the personality of a chronically ill 

child, its psychic needs, and social relations. It also deals with parents´ 

educational attitude, their strategies for coping with stressful situations, approach 

of the closest people and society as such. It gives an outline of psychic and social 

consequences of being chronically ill. 

 The research part of the thesis includes qualitative survey employing case 

reports, personal documents analysis, and the method of guided interview. The 

target survey group comprised of 7 children aged 6 to 16 living in the south of 

Bohemia who are diagnosed with hereditary metabolic disorder, i.e. 

phenylketonuria. The target of the thesis was to find out about the way children 

diagnosed with hereditary metabolic disorder and their parents live, what most 

affects their lives, whether and how much they are informed about the disorder, 

and whether ther disorder brought only negative things or also some positive ones. 

 The survey questions concern the following: the metabolic disorder 

influences the life of the child, the disorder influences the whole family, and if the  
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child follows properly given medical instructions, it can have a normal life like its 

healthy peers. 

 The outcome of the thesis may be used as a basis for further improvements 

in complex care provided to children with metabolic disorders and their families. 
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Úvod 

 

 V dnešní dob�  existuje mnoho zajímavých, atraktivních a aktuálních 

problematik, které lze podrobit detailn� jšímu zkoumání. K takovým témat� m 

nepochybn�  pat�í také d� di� né metabolické poruchy (dále té� DMP). Téma 

„Psychosociální aspekty �ivota d� tí s metabolickými vadami“ bylo zvoleno  

z d� vodu získání hlubších teoretických poznatk�  a jejich propojení a konfrontací 

s p�íklady ze �ivota d� tí, posti�ených tímto onemocn� ním. 

 DMP tvo�í heterogenní skupinu a� 600 chorob, je� se liší typem 

d� di� nosti, dobou vzniku, záva�ností a r� znorodostí klinických p�íznak� , 

diagnostickými metodami, typem lé� by a i prognózy. 

 Vzhledem k tomu, �e pro empirickou � ást práce byl vybrán soubor d� tí 

s diagnostikovanou fenylketonurií, je teoretická  sta	  v� nována této autosomáln�  

recesivn�  d� di� n�  poruše metabolismu podrobn� ji. Objas
 uje mechanismus jejího 

vzniku, klinických p�íznak� , screening, lé� bu, prognózu i rizika maternální 

fenylketonurie.  

 Dále jsou popsány psychosociální aspekty, které ovliv 
 ují �ivot chronicky 

nemocných d� tí. Práce shrnuje teoretické poznatky vztahujících se k osobnosti 

dít� te, k jeho psychickým pot�ebám, k pro�ívání nemoci a sociálním vztah� m. 

Zmín� ny jsou také výchovné postoje rodi�� , jejich strategie zvládání zát� �ových 

situací, které s sebou nese role rodi� e chronicky nemocného dít� te, ale také 

postoje pomáhajících, okolí i spole� nosti, psychické a sociální d� sledky.  

 Empirická � ást ov�� uje skute� ný dopad, jaký má fenylketonurie na dít�  a 

jeho okolí v pr� b� hu �ivota v nejr� zn� jších rovinách. Nasti
 uje charakteristiku 

osobnosti d� tí s fenylketonurií (dále té� PKU) a jejich prost�edí, problematiku 

diety v praxi, p�ístup odborné a laické ve�ejnosti i státu a další významné faktory 

související s touto nemocí. 
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1 Sou� asný stav 

1.1 D� di� né metabolické poruchy 

B� hem posledních 25 let se oblast d� di� ných metabolických poruch 

rozvinula z omezené skupiny vzácných, nelé� itelných a � asto smrtelných chorob, 

ve významnou p�í� inu akutních, �ivot ohro�ujících, ale � asto lé� itelných 

onemocn� ní.1 

Látková vým� na (metabolismus) je neustálý kolob� h biochemických 

reakcí, p�i kterých se tvo�í látky pot�ebné pro r� st a funkci organismu a sou� asn�  

se odbourávají a odstra
 ují degrada� ní produkty, které ji� nemají v organismu 

uplatn� ní.2 

D� di� né poruchy metabolismu (DPM, p� vodn�  vrozené poruchy 

metabolismu) utvá�ejí rozsáhlou skupinu onemocn� ní, jejich� spole� ným 

jmenovatelem jsou geneticky podmín� né zm� ny v tvorb�  protein� , nej� ast� ji se 

jedná o posti�ení enzym� . V sou� asné dob�  lze p�edpokládat, �e se v � R rodí asi 

0,7 % d� tí s d� di� nou poruchou metabolismu.3 

Metabolická onemocn� ní  mohou vznikat na podklad�  genetických faktor�  

nebo p� sobením zevního prost�edí, � asto se jedná o kombinaci obou vliv� .4 

 D� di� nost onemocn� ní, která jsou zp� sobena mutacemi nukleární DNA, 

se �ídí Mendelovými zákony, nej� ast� ji s autosomáln�  recesivním nebo 

gonosomáln�  recesivním typem p�enosu. Onemocn� ní zp� sobená mutacemi 

mitochondriální DNA jsou charakterizována maternálním typem d� di� nosti.5 

                                                 
1 HOFFMANN, Georg. F. et al. D� di� né metabolické poruchy. 1. vydání. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80-247-0821-0. 

 
2 HRODEK, Otto et al. Pediatrie. 1. vydání. Praha: Galén, 2002.767s. ISBN 80-7262-178-5. 

 
3 ZIMA, Tomáš. Laboratorní diagnostika. 2. dopln� né a p�epracované vydání. Praha: Galén, 2. 2007. 906s. ISBN 978-80-

7262-372-3.  

 
4 HRODEK, Otto et al. Pediatrie. 1. vydání. Praha: Galén, 2002.767s. ISBN 80-7262-178-5. 

 
5 ZIMA, Tomáš. Laboratorní diagnostika. 2. dopln� né a p�epracované vydání. Praha: Galén, 2. 2007. 906s. ISBN 978-80-

7262-372-3.  
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Autosomáln�  recesivn�  d� di� né choroby se fenotypicky projeví u 

homozygota s mutacemi obou alel. Tato onemocn� ní se obvykle projevují ji� 

v útlém v� ku dít� te. Dá se �íci, �e recesivní choroby se � ast� ji diagnostikují ji� 

v d� tském v� ku, zatím, co dominantní stavy, se obvykle zjiš	 ují pozd� ji, ve v� ku 

dosp� lém.6 

Gonosomáln�  recesivn�  d� di� né poruchy jsou podmín� ny mutací genu  na  

X-chromosomu, která se vzhledem k  recesivnímu charakteru  fenotypicky 

manifestuje u hemizygot�  – mu�ských jedinc� . Heterozygotní �eny jsou zdravými 

p�enaše� kami. 

Mitochondriální d� di� nost znamená p�enos afekce výhradn�  od matky, 

nebo	  jen vají� ko má cytoplazmu. Posti�ení synové mají všechny d� ti zdravé, 

nebo	  spermie nemá cytoplazmu.7 Pro nep�íznivou prognózu a genetický p�enos 

s mendelovským i maternálním typem d� di� nosti p�edstavují mitochondriální 

onemocn� ní záva�ný zdravotnický problém. 8 

Klinicky, biochemicky i z hlediska molekulární biologie p�edstavují 

d� di� né poruchy metabolismu heterogenní skupinu více ne� 600 onemocn� ní, 

která se významn�  podílejí na nemocnosti a úmrtnosti d� tí i dosp� lých. V� asná 

diagnóza je d� le�itá jak pro lé� bu (i kdy� jen � ást metabolických onemocn� ní je 

lé� itelná nebo lé� bou ovlivnitelná), tak pro pot�ebu genetického poradenství a 

mo�nost prenatální diagnostiky v posti�ené rodin� . 

Záva�nost klinických p�íznak�  u pacient�  s d� di� nými poruchami 

metabolismu závisí na typu molekulárního defektu a zbytkové aktivit�  

posti�eného enzymu. 

                                                 
6 ŠAŠINKA, Miroslav – ŠAGÁT, Tibor – KOVÁCS, László. et el. Pediatria. 2. vydání. Bratislava: Herba, 2007, 1450s. 

ISBN 978-80-89171-49-1. 

 
7 HRODEK, Otto et al. Pediatrie. 1. vydání. Praha: Galén, 2002.767s. ISBN 80-7262-178-5. 

 
8ZEMAN, Ji�í. Mitochondriální onemocn� ní v d� tském v� ku. � esko- slovenská Pediatrie, 2001, ro� . 56, � . s1, s.37. ISSN 

0069-2328. 
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První klinické p�íznaky onemocn� ní u d� tí s d� di� nými poruchami 

metabolismu se � asto projevují ji� v raném v� ku, i kdy� celá �ada metabolických 

onemocn� ní se m� �e manifestovat pozd� ji nebo a� v dosp� losti.9 

 

1.2  Diagnostika d� di� ných poruch metabolismu 

Diagnostika metabolických onemocn� ní vy�aduje úzkou spolupráci mezi 

praktickými léka�i pro d� ti a dorost a praktickými léka�i a specializovanými 

laborato�emi. Podle klinického pr� b� hu, biochemické povahy, enzymové poruchy 

nebo molekulární podstaty onemocn� ní lze d� di� né poruchy metabolismu rozd� lit 

do �ady skupin. U � ásti metabolických onemocn� ní sta� í pro diagnostiku vyšet�ení 

krve, mo� i nebo mozkomíšního moku od nemocného, u n� kterých poruch 

metabolismu jsou však nutná i histologická, histochemická, enzymová a 

molekulární vyšet�ení z excize k� �e � i biopsie jater nebo svalu.10 

1.2.1 Fyzikální vyšet� ení 

Ka�dé dít�  s podez�ením na d� di� nou metabolickou poruchu vy�aduje 

d� kladné fyzikální vyšet�ení a pe� livé vyšet�ení funkcí orgán�  za pomoci b� �ných 

laboratorních a zobrazovacích vyšet�ení. Navíc by m� l být specialistou vyšet�en 

sluch a zrak. V závislosti na symptomech a klinickém pr� b� hu by m� l léka� 

ka�dých 6 m� síc�  pacienta po detailním fyzikálním vyšet�ení znovu zhodnotit.      

I p�esto, �e pacient neudává další projevy, je velmi d� le�ité je odhalit, zvlášt�  

není-li známa diagnóza. Posti�ení �ady orgánových systém�  je jedním 

z nejsiln� jších argument�  pro d� di� né metabolické poruchy jako p�í� iny 

onemocn� ní. To platí zvlášt�  pro poruchy metabolismu organel. Strukturální 

odchylky, jako jsou dysmorfické rysy nebo malformace, mohou být d� sledkem 

                                                 
9 ZIMA, Tomáš. Laboratorní diagnostika. 2. dopln� né a p�epracované vydání. Praha: Galén, 2. 2007. 906s. ISBN 978-80-

7262-372-3.  

 
10 HRODEK, Otto et al. Pediatrie. 1. vydání. Praha: Galén, 2002.767s. ISBN 80-7262-178-5. 
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poruch metabolizmu komplexních molekul, stejn�  jako poruch postihujících 

mitochondriální energetický metabolizmus. 

 Generalizovaná organomegalie � asto vede k podez�ení na lysozomální 

st�ádavé onemocn� ní, zatímco izolovaná hepatomegalie se objevuje u velkého 

po� tu enzymatických deficit� .11 Také barva mo� i a t� lesný zápach mohou být  

dobrým diagnostickým vodítkem.12 

 

1.2.2 Biochemická vyšet� ení 

Nejznám� jší metabolické poruchy se diagnostikují biochemickým 

vyšet�ením t� lesných tekutin, p�edevším krve a mo� i. N� které poruchy lze zjistit 

pouze specifickými funk� ními testy, které m� ní metabolické podmínky nebo 

vystavují pacienta vysokým koncentracím specifických substrát� .  

 Tyto testy by se m� ly provád� t a� po vy� erpání mén�  nebezpe� ných 

diagnostických mo�ností. Mnohé d� di� né metabolické poruchy zp� sobují 

hromad� ní substrát� , které jsou metabolizovány alternativními metabolickými 

cestami a vylou� eny mo� í. Vyšet�ení mo� i na tyto poruchy je jednodušší a 

citliv � jší, ne� vyšet�ení plazmy/séra. Koncentrace metabolit�  jsou obvykle 

vyjad�ovány relativn�  ke koncentraci kreatinu v mo� i, aby byly zohledn� ny 

rozdíly v p�íjmu tekutin a z�ed� ní mo� i. Vzorek mo� i, p�ednostn�  vzorek ranní 

mo� i, kdy je mo�  více koncentrovaná, je vhodný pro v� tšinu analýz. Významnými 

výjimkami jsou poruchy oxidace mastných kyselin, u nich� jsou odchylky v mo� i 

� asto jen p�i hladov� ní nebo po podání mastných kyselin. Laboratorní vyšet�ení na 

d� di� né metabolické poruchy jsou � asto slo�itá, citlivá na technické problémy a 

interpretace výsledk�  m� �e být obtí�ná. Proto byly zavedeny národní nebo 

                                                 
11 HOFFMANN, Georg. F. et al. D� di� né metabolické poruchy. 1. vydání. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80-247-0821-0. 

 
12 ZIMA, Tomáš. Laboratorní diagnostika. 2. dopln� né a p�epracované vydání. Praha: Galén, 2. 2007. 906s. ISBN 978-80-

7262-372-3.  

 



 - 14 - 

mezinárodní programy pro r� zná metabolická vyšet�ení, pro screeningová 

vyšet�ení, v� etn�  analýzy aminokyselin a organických kyselin.13 

 

1.2.3  Screeningová vyšet� ení metabolických poruch 

Genetický screening je proces selekce malé skupiny vysoce rizikových 

jednotlivc�  z podstatn�  po� etn� jší skupiny vyšet�ených osob.14V rámci 

screeningového vyšet�ení se rozlišuje novorozenecký screening DPM a selektivní 

screening.15 

Celoplošný (povinný, neselektivní) screening novorozenc�  je zam�� ený na 

odhalení homozygotních posti�ených jednotlivc�  v zájmu prevence mentální 

retardace nebo jiné ireverzibilní komplikace nemoci. Screening se provádí jako 

sou� ást integrovaného programu diagnostiky, terapie a sledování t� chto stav� .16 

Onemocn� ní detekovaná novorozeneckým screeningem v  � R jsou 

fenylketonurie, hypotyreóza a vrozená adrenální hyperplazie. V ekonomicky 

vysp� lých zemích se vyšet�uje galaktosemie, leucinóza, cystická fibróza. N� která 

centra umí stanovit pomocí metody sp�a�ené hmotnostní spektrometrie v jedné 

kapce krve více ne� 50 metabolit�  a na základ�  jejich pom� ru rozpoznat více ne� 

20 r� zných poruch metabolismu.17 Tato nová technologie se pou�ívá v �ad�  zemí. 

Nap�. v N� mecku se vyšet�uje u ka�dého novorozence 10 metabolických vad a  

                                                 
13 HOFFMANN, Georg. F. et al. D� di� né metabolické poruchy. 1. vydání. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80-247-0821-0. 

 
14 ŠAŠINKA, Miroslav – ŠAGÁT, Tibor – KOVÁCS, László. et el. Pediatria. 2. vydání. Bratislava: Herba, 2007, 1450s. 

ISBN 978-80-89171-49-1. 

 
15 ZIMA, Tomáš. Laboratorní diagnostika. 2. dopln� né a p�epracované vydání. Praha: Galén, 2. 2007. 906s. ISBN 978-80-

7262-372-3.  

 
16 ŠAŠINKA, Miroslav – ŠAGÁT, Tibor – KOVÁCS, László. et el. Pediatria. 2. vydání. Bratislava: Herba, 2007, 1450s. 

ISBN 978-80-89171-49-1. 

 
17 ZIMA, Tomáš. Laboratorní diagnostika. 2. dopln� né a p�epracované vydání. Praha: Galén, 2. 2007. 906s. ISBN 978-80-

7262-372-3.  
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Rakousku 15. Rozší�ení novorozeneckého screeningu touto metodou se p�ipravuje 

i u nás.18 

Selektivní screening DMP se provádí u symptomatických pacient�  se 

suspektní DMP. Tato komplexní analýza si vy�aduje dostate� nou  erudici 

ošet�ujících léka��  zodpov� dných za primární selekci pacient�  s p�edpokládanou 

DMP, velmi dob�e vybavená diagnostická centra, nej� ast� ji ve fakultních 

d� tských nemocnicích, která zabezpe� ují lé� bu a komplexní celo�ivotní pé� i o 

pacienty s prokázanou d� di� nou poruchou metabolizmu.19 

1.2.4 Molekulárn �  genetická vyšet� ení 

Analýza mutací molekulárn�  biologickými metodami je dostupná u 

v� tšiny d� di� ných poruch metabolismu. Pro ú� ely genetického poradenství je 

n� kdy vhodná i detekce p�enaše� ství. Z etického hlediska je v�dy nutný souhlas 

rodi�� .20 

1.2.5 Prenatální genetická diagnostika d� di� ných poruch metabolismu 

Prenatální diagnostika je cílené vyšet�ení plodu p�ed narozením, zam�� ené 

na konkrétní DMP, která byla diagnostikována u probanda (tj. osoby 

s prokázaným onemocn� ním) v rodin� . Prenatální vyšet�ení indikuje léka� - 

klinický genetik, v rámci genetické konzultace v prvních týdnech t� hotenství, na 

základ�  informací, o diagnóze u probanda v rodin� . V p�ípad� , záva�ného 

posti�ení plodu a nep�íznivé prognózy, genetik informuje rodi� e o mo�nosti 

                                                 
18 OND� ICHOVÁ, Lucie. Nová nad� je pro d� ti s poruchou metabolismu. Medical Tribune, 2006, ro� . II, � . 5 , s. 6. 

 
19 ŠAŠINKA, Miroslav – ŠAGÁT, Tibor – KOVÁCS, László. et el. Pediatria. 2. vydání. Bratislava: Herba, 2007, 1450s. 

ISBN 978-80-89171-49-1. 

 
20 ZIMA, Tomáš. Laboratorní diagnostika. 2. dopln� né a p�epracované vydání. Praha: Galén, 2. 2007. 906s. ISBN 978-80-

7262-372-3.  

 



 - 16 - 

um� lého p�erušení t� hotenství z genetické indikace. T� hotenství je mo�no ukon� it 

z d� vodu záva�ného posti�ení plodu do 24. týdne t� hotenství.21 

Prenatální genetická diagnostika DPM pat�í ke st� �ejním úkol� m 

prenatální prevence, nebo	  jde o choroby, které ve velké v� tšin�  t� �ce ohro�ují 

t� lesný a duševní vývoj v d� tství i v dosp� losti, pokud se posti�ené d� ti v� bec 

mohou do�ít dosp� lého v� ku. Tyto choroby mají rovn� � vysoké genetické riziko 

(25 – 50%). Jejich lé� ba, pokud je mo�ná a ú� inná, je velmi nákladná. V� tšinou 

vy�aduje dlouhodobou nebo celo�ivotní ústavní pé� i. Prenatální prevence a 

diagnostika je proto zdravotnicky, eticky i ekonomicky velmi významná.22 

 

1.3 P� ehled d� di� ných metabolických poruch 

V problematice DPM existuje n� kolik klasifika� ních p�ístup�  a d� lení 

poruch: 1. poruchy intermediárního metabolismu, 2. poruchy biosyntézy a 

degradace komplexních molekul, 3. poruchy neurotransmiter�  a p�íbuzné 

poruchy. 

1.3.1 Poruchy intermediárního metabolizmu 

Klasické d� di� né metabolické poruchy jsou enzymatické deficity bu�  

v metabolismu aminokyselin, sacharid�  a mastných kyselin, nebo 

v mitochondriálním energetickém metabolismu. Tyto poruchy jsou � asto 

dynamické, jejich projevy kolísají se zm� nami metabolického stavu pacienta, 

mnohdy jsou však p�ístupné lé� ebnému zásahu. V� tšina z nich je snadno 

diagnostikovatelná základními metabolickými vyšet�eními. 

 

                                                 
21 Š� ASTNÁ, Sylvie. Genetické poradenství a prenatální diagnostika v oblasti d� di� ných metabolických poruch. 

Metabolík, 2006, ro� . 6, � . 2, s.3-4. ISSN 1214-3057. 

 
22 HÁJEK, Zden� k – KULOVANÝ, Eduard – MACEK, Milan. Základy prenatální diagnostiky. 1. vydání. Praha: Grada, 

2000. 424s., 8s p�ílohy. ISBN 80-7169-391-7. 
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1.3.2 Poruchy biosyntézy a degradace komplexních molekul 

U poruch v této skupin�  se � asto objevuje pomalá progrese klinických 

symptom�  a je malá pravd� podobnost akutních metabolických krizí. Obvykle 

nejsou zjišt� ny základními metabolickými vyšet�eními, jejich diagnostika 

vy�aduje specifické metody. 

1.3.3 Poruchy neurotransmiter�  a p� íbuzné poruchy 

Genetické poruchy metabolismu neurotransmiter�  teprve za� ínají být 

zkoumány. Tyto poruchy zp� sobují t� �kou metabolickou encefalopatii, 

projevující se bu�  p�ed narozením nebo v prvních dnech �ivota. Diagnostika 

obvykle vy�aduje vyšet�ení mozkomíšního moku (CSF). Tato skupina by m� la 

být zva�ována u d� tí s neurologickými problémy, jejich� základní metabolické 

vyšet�ení je normální.23 

1.4 Lé� ba a pé� e o jedince s DPM 

Pouze malá � ást d� di� ných poruch metabolismu je lé� itelná. V terapii 

pacient�  s lé� itelnými d� di� nými poruchami metabolismu se uplat
 uje p�edevším 

dietoterapie a lé� ba kofaktory, v poslední dob�  se významn�  rozvíjí i enzymová 

terapie.24 

� ada genetických aspekt� , jako jsou p�enos choroby na d� ti, d� sledky 

konsangvinity, mo�nost detekce p�enaše��  a prenatální nebo preimplanta� ní 

diagnostika vyvolává psychosociální zát� � jak u pacient� , tak u jejich rodin. 

Diferencovaný multidisciplinární p�ístup k pé� i a lé� b�  je nezbytný. Primární 

korekce genetického defektu (nap�. genová nebo molekulární lé� ba) dosud nebyla 

zavedena pro �ádnou d� di� nou metabolickou poruchu. Lé� ba se obvykle pokouší 

obejít nebo neutralizovat genetický blok (nap�. sní�ením p�íjmu fenylalaninu ve 

                                                 
23 HOFFMANN, Georg. F. et al. D� di� né metabolické poruchy. 1. vydání. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80-247-0821-0. 

 
24 ZIMA, Tomáš. Laboratorní diagnostika. 2. dopln� né a p�epracované vydání. Praha: Galén, 2. 2007. 906s. ISBN 978-80-

7262-372-3.  
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strav�  u fenylketonurie). Symptomatická lé� ba choroby je nezbytná pro zdraví 

a/nebo zlepšení kvality �ivota. Hlavním cílem je pomoci jedinci dosáhnout 

optimálního rozvoje b� hem d� tství a maximální nezávislosti, sociální integrace a 

sebeúcty v adolescenci a dosp� losti. T� chto cíl�  m� �e být dosa�eno pouze p�i 

multisystémovém p�ístupu. Lé� ba a pé� e o pacienta a jeho rodinu by m� la 

zahrnovat r� zné léka�ské odbornosti, stejn�  jako související profese, jako jsou 

dietní a zdravotní sestry, psychologové, psychoterapeuti, sociální pracovníci, 

logopedi a u� itelé. Rodiny mohou získat cennou emo� ní podporu a �adu 

praktických rad p�i setkání s podobn�  posti�enými rodinami. V ideálním p�ípad�  

specialista v oblasti d� di� ných metabolických koordinuje lé� bu v úzké spolupráci 

s praktickým léka�em nebo pediatrem. 

Vzhledem k tomu, �e pro empirickou � ást této práce byla vybrána skupina 

d� tí s diagnostikovanou fenylketonurií, bude následující sta	  v� nována této 

d� di� né metabolické poruše. 

1.5 Fenylketonurie 

Fenylketonurie ( dále té� PKU) je monogenn�  podmín� ná d� di� ná 

metabolická choroba s autozomáln�  recesivní d� di� ností. Je zp� sobená mutacemi 

v genu pro enzym fenylalaninhydroxylázu (PAH). V � eské populaci je nej� ast� jší 

mutace p.R408W, kterou má 47,2 % pacient� . Incidence klasické PKU v naší 

populaci je 1:9461 �iv�  narozených d� tí. 

Hyperfenylalaninémie I. typu – fenylketonurie se �adí mezi poruchy 

metabolismu aminokyselin. Tyto poruchy pat�í k nejd�íve objeveným. Je to 

nej� ast� jší vrozená porucha metabolismu aminokyselin s frekvencí v evropské 

populaci cca 1:10000 s odpovídající frekvencí nosi��  cca 2 %. V � eské populaci 

je frekvence všech forem hyperfenylalaninémie 1:7200, klasická forma PKU se 

vyskytuje s frekvencí 1:9800 �iv�  narozených.25 

                                                 
25 PLORANSKÁ, Lenka – HEJCMANOVÁ, Ludmila – LEBL, Jan. Fenylketonurie a její genová podstata = 

Phenyketonuria and its genetic backround. Diabetologie Metabolismus Endokrinologie Vý�iva, 2002, ro� . 5, � . 3, s. 173 – 

177 



 - 19 - 

PKU je zp� sobena defektem fenylalaninhydroxylasy – enzymu 

lokalizovaného p�evá�n�  v játrech, který metabolizuje 4-hydroxylací 

aminokyselinu fenylalanin na tyrosin. P�i chyb� ní aktivity PAH nedochází k této 

p�em� n� , zvyšuje se hladina fenylalaninu v krvi a vyvíjí se klinický obraz PKU 

s mentální retardací jako hlavním projevem. Fenylalanin (dále té� PHE) je 

esenciální aminokyselina, která tvo�í 4 – 6 % aminokyselin protein� . Je jednou 

z dvaceti aminokyselin, z nich� jsou sestaveny �et� zce molekul bílkovin rostlin i 

�ivo � ich� .26  O zavedení jednoduché, senzitivní, specifické a p�itom levné metody 

na stanovování fenylalaninu v krvi se zaslou�il Guthrie. Jeho test je dosud 

vyu�íván v mnoha zemích sv� ta k celoplošnému screeningu PKU u novorozenc� .27 

1.5.1 Klinické projevy 

Na za� átku nemoci je � astá drá�divost a zvracení, co� m� �e vzbuzovat 

nesprávné podez�ení na pylorostenózu. Mo�  má typický myší (vl� í) zápach, k� �e 

je drsná, suchá, n� kdy s ekzémem nebo seboroickým exantémem. Proto�e t� mto 

d� tem chybí tyrosin, tvo�í se jim málo melaninu, mají sv� tlou ple	 , sv� tlé vlasy  

d� ti jsou celkov�  bledší ne� jejich sourozenci.28 Mezi další p�íznaky pat�í ekzém, 

mikrocefalie, tém��  u všech pacient�  jsou p�ítomny abnormality EEG, � ást 

nemocných má záchvaty typu grand-mal. Dalšími neurologickými projevy jsou 

hyperreflexie, zvýšený tonus, tremor a známky parkinsonismu, abnormality ch� ze 

a postoje. U starších pacient�  jsou popisovány poruchy chování, hyperaktivita, 

agresivita, sebepoškozování, autistické rysy a u n� kterých schizofrenoidní 

                                                                                                                                      

 

 
26 ŠAŠINKA, Miroslav – ŠAGÁT, Tibor – KOVÁCS, László. et el. Pediatria. 2. vydání. Bratislava: Herba, 2007, 1450s. 

ISBN 978-80-89171-49-1. 

 
27 PLORANSKÁ, Lenka – HEJCMANOVÁ, Ludmila – LEBL, Jan. Fenylketonurie a její genová podstata = 

Phenyketonuria and its genetic backround. Diabetologie Metabolismus Endokrinologie Vý�iva, 2002, ro� . 5, � . 3, s. 173 – 

177 

 
28 ŠAŠINKA, Miroslav – ŠAGÁT, Tibor – KOVÁCS, László. et el. Pediatria. 2. vydání. Bratislava: Herba, 2007, 1450s. 

ISBN 978-80-89171-49-1. 
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symptomy. U dosp� lých �en fenylketonuri� ek je velmi významné teratogenní 

p� sobení hyperfenylalaninémie na plod. Vzniklá poškození plodu mají charakter 

feto a embryopatie.29 

1.5.2 Laboratorní nálezy 

Koncentrace fenylalaninu p�esahuje referen� ní hodnoty 120 mmol/l u 

novorozenc� , resp. 90 mmo/l u starších d� tí. P�i nelé� ené klasické fenylketonurii 

p�esahuje a� hodnoty 1200 mmol/l, ale poškození CNS hrozí u� p�i st�edn�  

zvýšených koncentrací 120 – 360 mmol/litr. Diagnózu je nutno stanovit ji� 

v novorozeneckém období. První týdny �ivota fenylketonurii oby� ejn�  

charakterizuje pouze zvýšená koncentrace fenylalaninu v krvi a a� po 4. – 8. 

týdnu, se v mo� i nemocného vyskytují metabolity fenylalaninu – kyselina 

fenylpyrohroznová a o - hydroxyfenyloctová. 

Dnes lze diagnostikovat fenylketonurii ji� také intrauterinn�  u plodu 

speciálními genetickými metodami (cytogenetická analýza, vyšet�ení plodové 

vody odebrané amniocentézou a biopsií choriových klk� ).30 

1.5.3 Novorozenecký screening 

Screeningem u novorozenc�  bylo dosa�eno ji� dnes významných výsledk�  

v diagnostice a u n� kterých DPM je známá i ú� inná lé� ba.31 Rutinní screening 

d� di� ných metabolických poruch u novorozenc�  byl zahájen v 60. letech 20. 

století poté, co Horst Bickel zavedl úsp� šnou dietní lé� bu fenylketonurie (PKU) a 

Robert Guthrie vyvinul bakteriální inhibi� ní test k detekci zvýšených koncentrací 

                                                 
29 PLORANSKÁ, Lenka – HEJCMANOVÁ, Ludmila – LEBL, Jan. Fenylketonurie a její genová podstata = 

Phenyketonuria and its genetic backround. Diabetologie Metabolismus Endokrinologie Vý�iva, 2002, ro� . 5, � . 3, s. 173 – 

177 

 
30 ŠAŠINKA, Miroslav – ŠAGÁT, Tibor – KOVÁCS, László. et el. Pediatria. 2. vydání. Bratislava: Herba, 2007, 1450s. 

ISBN 978-80-89171-49-1. 

 
31 CHRASTINA, P. et al. Novorozenecký screening d� di� ných metabolických poruch. � esko – slovenská Pediatrie, 2008, 

ro� ., 63, s. 347. ISSN 0069-2328 
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fenylalaninu v suchých krevních kapkách. Screening fenelketonurie se stal prvním 

a dosud je nejmasov� ji rozší�eným novorozeneckým screeningem na sv� t� . Tento 

screening se u nás provádí od roku 1975. V sou� asné dob�  se jím v � eské 

republice zabývají t� i laborato�e.32S jeho pomocí je mo�né podle zvýšené hladiny 

PHE v krvi najít mezi novorozenými d� tmi ty, které se narodily s PKU. Ve v� ku 

72-96 hodin je v porodnici všem d� tem odebírána krev na toto vyšet�ení,  vzorek 

je odesílán poštou do screeningové laborato�e. V suchých krevních kapkách je 

stanovována hladina PHE. U dít� te s fenylketonurií je ve v� ku 72-96 hodin ji� 

z�eteln�  zvýšený a p�i screeningu je dít�  zachyceno jako podez�elé z PKU. Na 

záchyt bezprost�edn�  navazuje podrobné vyšet�ení, které podez�ení bu�  potvrdí 

nebo vylou� í. Lé� ba za� íná hned po stanovení diagnózy PKU.33 

1.5.4 Lé� ba 

PKU se v sou� asné dob�  lé� í na celém sv� t�  stejným zp� sobem. Dietou se 

sní�eným obsahem fenylalaninu. 

Dietoterapie = „ lé� ba chorob prost�ednictvím diety vhodného výb� ru, 

mno�ství a technologické úpravy potravy, na základ�  doporu� ení p�íslušných 

léka�ských obor�  a psychologie.“ 34 

Tato lé� ba by m� la za� ít co nejd�íve, být co nejp�ísn� jší a trvat co 

nejdéle.35 

Lé� ba by se m� la zahájit okam�it�  dietou s omezením fenylalaninu a 

suplementací esenciálních aminokyselin.36 Cílem je v� as sní�it koncentraci 

                                                 
32 HEJCMANOVÁ, Ludmila. Fenylketonurie-historie a osobnosti. Metabolík, 2000, ro�  0, s.2. 

 
33 KOMÁRKOVÁ, Jana – HEJCMANOVÁ, Ludmila. Va� íme zdrav�  a chutn�  pro fenylketonuriky II, Praha: Uniprint 

s.r.o., 2004. 281s. ISBN 80-239-2877-5 

 
34 HARTL, Pavel. Stru� ný psychologický slovník. 1. vydání. Praha: Portál, 2004. 312 s. ISBN 80-7178-803-1.  

 
35 KOMÁRKOVÁ, Jana – HEJCMANOVÁ, Ludmila. Va� íme zdrav�  a chutn�  pro fenylketonuriky II, Praha: Uniprint 

s.r.o., 2004. 281s. ISBN 80-239-2877-5 

 

 
36 HOFFMANN, Georg. F. et al. D� di� né metabolické poruchy. 1. vydání. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80-247-0821-0. 
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fenylalaninu a jeho metabolit�  v krvi a tkáních a tím zabránit nebo alespo
  na 

minimum sní�it poškození mozku a opo�d� ní psychického vývoje.37 Doporu� ené 

terapeutické hladiny fenylalaninu se v r� zných zemích liší, ale nem� ly by být 

vyšší ne� 360 mmol/l v prvních 6 a� 10 letech �ivota. Pro teenagery je dieta 

v� tšinou liberáln� jší. Nebylo dosa�eno dohody, zda je nezbytná lé� ba 

v dosp� losti.38 

  Cílem lé� by je nejen udr�et hladinu fenylalaninu v krvi, u malých d� tí 

v rozmezí 120-300 mmol/l a u v� tších d� tí v rozmezí 250-600 mmol/l, ale také 

zajistit takovou vý�ivu, která d� tem s PKU umo�ní správný r� st a vývoj. Dietní 

lé� ba je zalo�ena na nízkofenylalaninové vý�iv�  se sní�eným p�íjmem 

p�irozených bílkovin. Omezení p�irozených bílkovin ve vý�iv�  je u ka�dého dít� te 

s PKU v�dy individuální. P�ísnost diety souvisí s tolerancí dít� te s PKU 

k fenylalaninu a závisí i na typu mutace v genu pro PAH a na zbytkové aktivit�  

enzymu. Podle v� ku a pot�eb ka�dého dít� te musí být celková denní pot�eba 

bílkovin nahrazena um� lou sm� sí esenciálních aminokyselin bez fenylalaninu, 

která je obohacena o ionty, stopové prvky, vitamíny a L-karnitin.39 

1.5.5 Dietní lé� ebné p� ípravky 

V dietním jídelní� ku se kombinuje strava z p�irozen�  nízkobílkovinných 

potravin s dietními lé� ebnými p�ípravky.40 Dietní lé� ebné p�ípravky jsou hlavním 

zdrojem bílkovin ve vý�iv�  � lov� ka s PKU. V zemích Evropské unie jsou 

za�azovány mezi „Potraviny pro zvláštní léka�ské ú� ely“. V dietních lé� ebných 

p�ípravcích jsou p�ítomny všechny aminokyseliny mimo PHE, jsou zde p�ítomny 
                                                                                                                                      

 
37 ŠAŠINKA, Miroslav – ŠAGÁT, Tibor – KOVÁCS, László. et el. Pediatria. 2. vydání. Bratislava: Herba, 2007, 1450s. 

ISBN 978-80-89171-49-1. 

 
38 HOFFMANN, Georg. F. et al. D� di� né metabolické poruchy. 1. vydání. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80-247-0821-0. 

 
39 NEVORAL, Ji�í et al. Vý�iva v d� tském v� ku. 1. vydání. Jin� any: H a H Vyšehradská, 2003. 434s. ISBN 80-86-022-93-5 

 
40 ZIMA, Tomáš. Laboratorní diagnostika. 2. dopln� né a p�epracované vydání. Praha: Galén, 2. 2007. 906s. ISBN 978-80-
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samostatn� , nejsou spojeny chemickými vazbami.  Odpadá tak proces postupného 

odd� lování aminokyselin z vazeb, p�i trávení do st�eva p�icházejí ji� p�ímo 

jednotlivé aminokyseliny a ty se velmi rychle vst�ebávají do krve. To je d� le�ité 

pro zp� sob podávání. Aby organizmus dokázal tuto zvláštní formu bílkoviny 

dokonale vyu�ít, je t�eba pou�ívat správné �ed� ní a správný zp� sob podávání 

dietních lé� ebných p�ípravk� .41 

1.5.6 Následky nedodr�ování diety 

Nízkobílkovinná dieta je doporu� ována jako „tzv. diet for life“ tedy 

celo�ivotn� . � asné p�erušení nízkobílkovinné diety nebo její nedodr�ování p�i 

PKU  m� �e zp� sobit: pokles IQ, agresivitu, poruchy koncentrace, náladovost, 

syndrom ADHD, neschopnost dokon� it školu, udr�et si zam� stnání, úzkostnou 

poruchu, migrény, poruchy spánku, pyromanii a impotenci u mu�� . Je pozorována 

obezita s poruchou metabolismu tuk� , u jiných naopak necht� né hubnutí, zm� ny 

kostní denzity p�i kostní denzitometrii ve smyslu minus – osteopenie, 

osteoporóza. Na NMR mozku jsou popisovány zm� ny v oblasti bílé hmoty – 

leukodystrofie, vyvíjí se � ast� ji astma.  

V gravidit�  je pak nedodr�ování nízkobílkovinné diety spojeno 

s hyperfenylalaninovou embryopatií – syndromem maternální PKU, který 

nej� ast� ji zahrnuje mentální posti�ení, mikrocefalii, vrozenou srde� ní vadu,  

nízkou porodní hmotnost, syndrom ADHD, jsou popsány i rozšt� pové vady.42 

1.5.7 Pé� e o osoby s PKU 

Laboratorní monitorování lé� by zajiš	 ují v � R specializovaná metabolická 

centra. Nezbytnou sou� ástí lé� by jsou pravidelné klinické i laboratorní kontroly.  
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1.5.8 Prognóza 

Prognóza d� tí s PKU, které byly v� as diagnostikovány novorozeneckým 

screeningem, je dobrá, ale nezbytným p�edpokladem je dostupnost kvalitních 

dietetických p�ípravk�  a dostate� ná „compliance“ dietní lé� by jak ze strany rodi��  

tak i ze strany samotných jedinc�  s PKU. 43 

1.5.9 Praxe lé� by PKU 

Lé� ba po stanovení diagnózy 

V dob� , kdy dít�  p�ichází s podez�ením na PKU do nemocnice, bývá 1 – 2 

týdny staré. Jakmile je diagnóza PKU potvrzena, za� íná se s lé� bou. 

Lé� ba je zahajována tím, �e se na dobu 2-5 dn�  p�erušuje kojení nebo 

podávání po� áte� ního mléka a místo nich dostává dít�  „mléko“ speciální, dietní 

lé� ebný p�ípravek pro kojence. Pravideln�  je sledována hladina  PHE v jeho krvi. 

Po poklesu hladiny PHE do lé� ebného rozmezí, se  zavádí do stravy dít� te op� t 

kojení nebo po� áte� ní mléko. Mno�ství se ur� uje individuáln� . 44 

Lé� ba v prvním roce �ivota 

PKU dieta v prvním roce �ivota kopíruje normální kojenecký jídelní� ek, 

musí se však p�izp� sobovat tam, kde by obvyklá strava dodávala p�íliš mnoho 

PHE.  Úpravy jídelní� ku jsou zále�itostí pracovník�  metabolického centra, léka�e 

a dietní sestry. Hlavním zdrojem bílkovin a mikroprvk�   ve strav�  kojence 

s fenylketonurií, jsou dietní lé� ebné p�ípravky, jeho jídelní� ek obsahuje omezené 

mno�ství mléka, maso a vejce jsou vylou� ena úpln� . 

Dietoterapie v batolecím v� ku 

P�i p�echodu do období batolecího se základem stravy stávají brambory, 

ovoce, zelenina, cukry, tuky a škroby bez obsahu bílkovin – kuku�i� ný, 
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bramborový a další nízkobílkovinné potraviny, vyráb� né pro osoby 

s fenylketonurií.45 Dít�  nesmí mít hlad, je tedy vhodné za�adit speciální p�ípravky 

k jeho zasycení. K vytvo�ení dietního plánu slou�í potravinové tabulky, které 

uvád� jí obsah PHE v jednotlivých potravinách.46 Sestavování jídelní� ku  pro dít�  

s PKU vy�aduje, aby vyhovoval obsahem PHE, aby dít�  zárove
  zasytil a byl 

zárove
  dostate� n�  zajímavý a pestrý. 

Lé� ba v d� tství a dospívání 

Kritériem pro hodnocení správné vý�ivy v d� tství a dospívání je správná 

r� stová rychlost, správný t� lesný rozvoj a v� asný nástup dospívání. P�i PKU 

k tomu p�istupuje ješt�  po�adavek na udr�ování �ádoucích  hladin PHE v krvi. 

 Jestli�e je dít�  v p�edškolním v� ku p�im�� en�  zapojováno do výb� ru 

potravin, p�ípravy stravy nebo dietních p�ípravk� , má to vliv na jeho postoj 

k diet�  v pozd� jších letech. Usnad
 uje to také jeho pozd� jší aktivní zapojování do 

lé� by a postupné p�ebírání zodpov� dnosti za dietu ve starším školním v� ku a 

v dospívání. Ve v� ku do 6 let se p�evá�n�  formují  stravovací návyky dít� te. 

V období d� tství a dospívání je pravidelný stravovací re�im v� etn�  snídan�  

nutný k zajišt� ní energetických pot�eb dít� te. Dieta p�i PKU obsahuje jen 

minimální mno�ství skrytého tuku a tím klesá její energetický obsah. Navýšení 

energetického p�íjmu je mo�né s pomocí p�ídavku tuku a sacharid� . Ve spolupráci 

s dietní sestrou je t�eba  jídelní� ek dít� te upravovat tak, aby vyhovoval 

energetickým obsahem a zárove
  respektoval jeho chu	 ové sklony. 

V� k dospívání je spojen s odmítáním uznaných hodnot. Dospívající s PKU 

by m� li mít mo�nost získat v� ku p�im�� eným zp� sobem podrobné informace, aby 

se mohli v otázkách diety rozhodovat se znalostí v� ci a byli motivování pro dietu. 

Lé� ba v dosp� losti 

PKU je celo�ivotní metabolická porucha, a tak se jeví jako samoz�ejmé, �e 

by � lov� k s PKU m� l dodr�ovat p�ísný dietní jídelní� ek po celý �ivot. Existuje 
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shoda v tom, �e by dosp� lí s PKU m� li dodr�ovat celo�ivotní dietu, chyb� jí však 

p�esná doporu� ení, která by byla zalo�ena na výsledcích studií ve velkých 

souborech dosp� lých osob s PKU.47 

1.5.10 Maternální fenylketonurie 

Maternální fenylketonurie je prenatální poškození plodu zp� sobené 

vysokou koncentrací fenylalaninu v krvi matky. Abnormáln�  vysoká mno�ství 

fenylalaninu se z krve matky dostávají p�es placentu do t� la plodu a narušují jeho 

vývoj. Pokud má matka vysokou hladinu fenylalaninu v krvi, je dít�  riziku 

poškození vystaveno v�dy a nezále�í na tom, zda má � i nemá fenylketonurii.48   K 

vrozeným vadám, zp� sobeným neadekvátn�  lé� enou maternální PKU se �adí 

mentální retardace, mikrocefalie, faciální dysmorfie a vrozené srde� ní vady, 

zvlášt�  defekty komorového septa.49 �eny s fenylketonurií mají perspektivu 

porodit nepoškozené dít�  jen tehdy, jestli�e v � ase koncepce a po celé t� hotenství 

p�ísn�  dodr�ovaly nízkofenylalaninovou dietu. Doporu� uje se tedy dodr�ovat 

nízkofenylalaninovou dietu aspo
  1 rok (za� ít 3 m� síce p�ed koncepcí a 

pokra� ovat po celé t� hotenství).50 P�íprava na t� hotenství znamená návrat k velmi 

p�ísné diet� . Situaci, kdy �ena ot� hotní neplánovan�  a p�i vyšších hladinách 

fenylalaninu, je t�eba pova�ovat za akutní stav a neprodlen�  konzultovat 

s odborníky metabolického centra. 

P�i pé� i o t� hotnou �enu s fenylketonurií úzce spolupracuje metabolické 

centrum s ošet�ujícím gynekologem. D� vodem, k akutní kontrole t� hotné 

s fenylketonurií v metabolickém centru, p�ípadn�  k jejímu p�ijetí na l� �kové 
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odd� lení nemocnice, jsou stavy spojené se zvracením, nedostate� ným nár� stem 

hmotnosti � i opakovan�  zvýšenými hladinami fenylalaninu. 

Porod a kojení 

�ena s fenylketonurií nepot�ebuje zvláštní podmínky kolem porodu a ani 

bezprost�edn�  po n� m. Po porodu se m� �e op� t vrátit k voln� jšímu jídelní� ku. I 

p�i volném jídelní� ku m� �e ovšem zcela normáln�  kojit. U jejího narozeného 

dít� te je v�dy pe� liv �  sledován vývoj hladin fenylalaninu a jen v p�ípad� , �e by u 

dít� te byla zjišt� na fenylketonurie, by bylo  nutné kojení omezit.51 

 

1.6 Psychosociální aspekty �ivota chronicky nemocných d� tí 

Choroba nepostihuje jenom jednotlivé orgány a jejich funkce, ale celou 

osobnost � lov� ka.52Pro d� ti, které onemocní chronickou nemocí, m� �e být nemoc 

velmi d� le�itým faktorem ovliv
 ujícím jejich identitu.53 Má i sv� j sociální význam 

vyjád�ený rolí a postavením nemocného.  

Nemoc lze obecn�  chápat jako narušení ur� itých funkcí organismu, které 

nep�ízniv�  ovliv
 ují kvalitu �ivota nemocného jedince. Chronické onemocn� ní � i 

posti�ení p�edstavuje trvalé znevýhodn� ní. Chronicky nemocného nelze nikdy 

zcela vylé� it, musí onemocn� ní p�ijmout jako sou� ást své identity a musí se s ním 

nau� it �ít. 54 

 Obecn�  je mo�no proto formulovat pou� ku, �e � ím více jakákoliv 

zdravotní indispozice, nemoc � i jakékoliv zdravotní posti�ení zat� �uje a 

vy� erpává nervovou soustavu dít� te, tím v� tší nebezpe� í hrozí jeho zdravému 
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psychosociálnímu vývoji.55 Záva�ná chronická onemocn� ní tém��  v�dy znamenají 

ohro�ení emo� ního a sociálního vývoje dít� te, jeho znevýhodn� ní ve vzd� lávacím 

procesu i ve výb� ru povolání, ale i v p�átelských vztazích s vrstevníky atd.56 

Ka�dé onemocn� ní  lze hodnotit ze t� í hledisek: 

Somatický aspekt vymezují p�íznaky onemocn� ní. T� lesné potí�e, které 

jsou pro ur� itou chorobu typické,  znamenají specifický problém a konkrétní 

omezení. Aktuální potí�e, ale i obraz záva�nosti a prognózy této nemoci 

vyvolávají ur� ité psychické reakce. 

Psychický aspekt tvo�í souhrn emo� ních pro�itk�  vyvolaných zm� nami 

souvisejícími s chorobou, jejich racionální hodnocení a z toho vyplývající chování 

nemocného. Psychická reakce na nemoc je dána jak specifiky tohoto onemocn� ní, 

tak osobnostními vlastnostmi nemocného � lov� ka, jeho vývojovou úrovní, 

zkušenostmi, schopností chápat význam choroby pro sv� j další �ivot, jeho emo� ní 

vyrovnaností i zafixovanými zp� soby zvládání potí�í. 

Sociální aspekt onemocn� ní je dán spole� enským hodnocením nemoci a 

z n� ho vyplývajícími postoji a chováním  ve�ejnosti. Postoj k nemocnému � lov� ku 

rovn� � závisí na typu choroby, na osobnosti nemocného, jeho v� ku, apod., ale 

také na dané spole� nosti, její vzd� lanostní a kulturní úrovni.57 

1.6.1 Nemoc jako psychická zát� � 

I dít�  si svou nemoc uv� domuje a pro�ívá. Jeho pro�ívání choroby je více 

vázáno na aktuální pocity, ne� na p�edstavu jejich d� sledk�  pro sv� j další �ivot a 

o� ekávání budoucího ohro�ení. Dospívající na nemoc reagují podobn�  jako 

dosp� lí.58 
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 T� lesné posti�ení nebo nemoc nevytvá�ejí samy o sob�  nové zvláštní 

vlastnosti � lov� ka, p�ipravují mu však obtí�n� jší �ivotní situaci. Taková �ivotní 

situace p�ináší zvýšené nároky na p�izp� sobení a následkem toho ovšem i ur� itá 

specifická nebezpe� í pro psychický vývoj posti�eného jedince.59 

1.6.2 Psychický význam somatických symptom�  

Chronickým onemocn� ním trpí 7-10 % d� tské populace (Krej� í�ová, 

1995). Tyto choroby jsou spojeny s r� znými t� lesnými potí�emi a omezeními. 

D� le�itým zdrojem nep�íjemných pocit�  je bolest. V�dy  p�ispívá k negativnímu 

hodnocení aktuální situace i bezprost�edního o� ekávání.60Vylou� ení bolesti nebo 

alespo
  její omezení na co nejmenší míru, pat�í k základním po�adavk� m ka�dé 

lé� by.61   

1.6.3 Psychické reakce dít� te na onemocn� ní 

Významným aspektem psychické reakce na nemoc je zp� sob jejího 

pro�ívání a hodnocení, její aktuální projevy i mo�né budoucí d� sledky, jak je 

nemocné dít�  chápe. Postoj k vlastní nemoci závisí na vývojové úrovni dít� te, 

jeho zkušenostech i osobnostních rysech. Zahrnuje emo� ní pro�ívání choroby, její 

racionální hodnocení a z toho vyplývající chování. 

 

Emo� ní pro�ívání nemoci 

Negativní citové pro�itky jsou reakcí na všechny nep�íjemnosti spojené 

s chorobou. V d� tském v� ku je emo� ní reakce na nemoc primární. Pokud je 
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choroba záva�ná a dlouhodobá, mohou být zm� ny emo� ní reaktivity i celkového 

lad� ní zásadn� jší. Strach a úzkost se mohou velmi snadno p�enášet z rodi��  na 

d� ti, a to i tehdy, pokud o n� m rodi� e nemluví. Nemocné d� ti bývají zvýšen�  

empatické, zejména ve vztahu k nejbli�ším lidem, na n� � jsou citov�  vázány. 

V� tší zam�� ení na chování blízkých dosp� lých bývá podmín� no zm� nou v jejich 

reagování, která je pro dít�  signálem n�� eho nep�íznivého. Na ztráty, které jsou 

spojeny s nemocí, reagují i d� ti smutkem. U dlouhodob�  a záva�n�  nemocných 

d� tí m� �e p�evládnout apatie a rezignace.  

Rozumové hodnocení nemoci dít� tem 

Schopnost posoudit nemoc rozumov� , z hlediska její p�í� iny, pr� b� hu i 

d� sledk�  pro další �ivot, závisí p�edevším na dosa�ené vývojové úrovni 

nemocného dít� te. 

V p� edškolním v� ku jsou d� tské úvahy ovlivn� ny prezentismem a 

egocentrismem.62 Dle Eriksona toto období lze specifikovat slovy: ,,Já jsem to, co 

u� iním“.63 Pro dít�  je d� le�ité, jak se mu choroba subjektivn�  jeví, a posuzuje ji 

tak, jak mu to vyhovuje, � asto bez ohledu na realitu. Rozumové hodnocení 

nemoci je v tomto v� ku nep�esné a iracionální, dít�  nem� �e pochopit podstatu své 

choroby a v� tšinou mu chyb� jí i základní informace. Zna� nou roli zde hrají rodi� e 

a jejich chování v dob�  onemocn� ní, proto�e dít�  rodi� ovský názor p�ejímá. D� ti 

v p�edškolním v� ku mají tendenci hledat p�í� inu, která by byla jednozna� ná a 

srozumitelná. Náhodnost a neosobní p�í� ina vzniku nemoci je pro jejich úrove
  

myšlení nepochopitelná, a proto neakceptovatelná.  

Ve školním v� ku za� nou d� ti uva�ovat realisti� t� ji. 64 Eriksonova 

charakteristika tohoto období zní: ,,Já jsem to, co dovedu“.65 Hodnocení vlastní 
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nemoci je stále hodn�  ovlivn� né aktuálními pro�itky a nep�íjemnými chorobnými 

projevy. Uva�ování školák�  je logi� t� jší, ale ve zna� né mí�e vázané na konkrétní 

zkušenosti. Realismus raného školního v� ku p�ijímá veškerou skute� nost – tedy i 

vlastní nemoc – jako danost.  O jiných variantách ani o své budoucnosti 

neuva�uje, i kdy� ví, �e ostatní jsou zdraví. 

Dospívání se ozna� uje za období vrcholn�  d� le�ité a kritické.66 Eriksonovo 

vyjád�ení této �ivotní etapy je v� ta: ,,Já jsem to, � emu v�� ím“.67  Dospívající si 

uv� domuje, �e by všechno mohlo být jinak, odmítá a kritizuje skute� nost, která jej 

neuspokojuje, a srovnává ji s alternativami, je� by pro n� ho byly p�ijateln� jší. 

V této vývojové fázi se s nemocí vyrovnává jiným zp� sobem, m� l by ji p�ijmout 

jako sou� ást své identity, ale m� �e se proti ní i bou�it a odmítat ji. Za� íná chápat 

mo�nost budoucího ohro�ení touto chorobou, zejména ve vztahu k profesní volb�  

a mezilidským vztah� m.  Výhodou tohoto zp� sobu uva�ování je schopnost 

pochopit podstatu onemocn� ní, jeho p�í� iny i mo�né d� sledky. 

1.6.4 Psychické pot� eby nemocného dít� te 

Pod vlivem nemoci se i v d� tském v� ku m� ní psychické pot�eby, tato 

zm� na závisí na aktuální vývojové úrovni dít� te. 

I d� ti mají pot� ebu se ve své situaci orientovat, cht� jí znát sv� j zdravotní 

stav, v� d� t, co je � eká a pro�  je to nutné. Pokud by nev� d� ly v� bec nic, zvyšovalo 

by se riziko nep�im�� ených reakcí.  

Nemocné dít�  má ješt�  v� tší pot� ebu podpory, citové jistoty a bezpe� í ne� 

dosp� lý. Emo� ní podpora mu m� �e pomoci eliminovat jeho obavy a pocity 

ohro�ení. Pod vlivem onemocn� ní se m� ní pot� eba seberealizace, která je i za 

normálních okolností d� le�itá teprve pro d� ti školního v� ku, resp. dospívající. Její 

                                                                                                                                      
65 JANKOVSKÝ, Ji�í. Etika pro pomáhající profese. 1. vydání. Praha: Triton, 2003. 223s. ISBN 80-7254-329-6 

 
66 VÁGNEROVÁ, Marie. Psychopatologie pro pomáhající profese. 3. vydání. Praha: Portál, 2004. 872s. ISBN 80-7178-

802-3. 

 
67 JANKOVSKÝ, Ji�í. Etika pro pomáhající profese. 1. vydání. Praha: Triton, 2003. 223s. ISBN 80-7254-329-6 

 



 - 32 - 

uspokojení je pro nemocné dít�  mnohem obtí�n� jší a vzhledem ke zm� n�  situace 

m� �e ztratit svou hodnotu. Dít�  získá roli nemocného, od n� ho� se nevy�aduje 

pln� ní povinností a dosahování ur� itého výkonu. Uvedený postoj m� �e p�etrvávat 

i pozd� ji, kdy se jeho zdravotní stav zlepší.  U dospívajících nastává n� kdy pod 

vlivem choroby  akcentace pot�eby seberealizace. Stanoví si ur� itý cíl a sna�í se 

jej za ka�dou cenu dosáhnout. Toto úsilí dává jejich �ivotu smysl a jim samým 

slou�í jako zdroj pot�ebné sebeúcty.  

D� le�itá je pot� eba otev� ené budoucnosti, tj. pozitivní prognózy.68 

Otev�ená budoucnost udr�uje naši �ivotní aktivitu. Uzav�ená budoucnost mí�í 

k ochabnutí, rezignaci, zoufalství, pasivit� .69 Úvahy o budoucnosti, o r� zných 

mo�nostech, které by mohly nastat, je schopný teprve dospívající.  

Pátou základní pot�ebou je v� domí vlastní identity.                                                                                                              

V d� sledku nemoci a jejího p�evá�n�  negativního sociálního významu se m� ní 

sebepojetí nemocného dít� te.70Je jisté, �e sebehodnocení zdravotn�  

znevýhodn� ných lidí bývá zraniteln� jší. Sebehodnocení se vá�e na nejr� zn� jší 

zkušenosti, které � lov� k b� hem svého �ivota získá. Je tedy závislé také na  dob�  

vzniku defektu � i onemocn� ní. Dít� , je� trpí vrozeným posti�ením si své omezení 

p�íliš neuv� domuje. Vlastní situaci pokládá za normální a tím pádem nezasahuje 

ani do jeho sebehodnocení. Pokud si rozdílu mezi sebou a ostatními d� tmi všimne, 

k � emu� dochází nej� ast� ji po nástupu do školy, sebehodnocení je ovlivn� no.  

Postoj k vlastní chorob�  m� �e v r� zné mí�e ovlivnit další rozvoj jeho identity, 

zejména v dospívání. Role nemocného � i posti�eného p� sobí na sebepojetí spíše 

negativn� . Tato role má sice kladné, � i spíše p�íjemné rysy (mén�  povinností, 

právo na v� tší výhody, ohledy, atd.), na druhé stran�  znamená odlišnost, je� m� �e  
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být pojata jako degradace. Stává se tedy, �e se s ní jedinec nechce identifikovat, 

bývá odmítána.71  

1.6.5 Sociální zkušenosti nemocného dít� te 

Onemocn� ní m� �e zcela zm� nit styl �ivota dít� te a p�inést mu odlišné 

sociální zkušenosti. Jednou z mo�ností je � astá hospitalizace, která m� �e být 

spojena s pocity ohro�ení a strachem z odlou� ení od rodiny. S nemocí souvisí i 

omezení mo�nosti získat b� �né sociální zkušenosti, zejména ve vztahu 

s vrstevníky. Mnohé chronicky nemocné d� ti nemají kamarády, resp. nemají jiné 

kamarády, ne� obdobn�  posti�ené d� ti, které poznaly v nemocnici.  

Chronické onemocn� ní ovliv
 uje mo�nost dosáhnout ur� itého výkonu, 

uplatnit se na úrovni svých mo�ností. Vztah nemocných d� tí k vlastnímu 

školnímu výkonu bývá r� zný, mnohdy p�estává být d� le�itý, jindy je nekriticky 

pozitivní. Srovnání s ostatními spolu�áky nemusí být p�íznivé, ale ani ono nemusí 

mít v� tší subjektivní význam. K tomu p�ispívá tendence u� itel�  být k nemocnému 

dít� ti ohledupln� jší a tolerantn� jší.72 Zejména mladší školáci jsou citliví na školní 

prost�edí i na hodnocení, jeho� se jim dostává od spolu�ák�  a pedagog� . Ve 

st�edním školním v� ku existuje v d� tské skupin�  d� razný tlak na konformitu, 

který je posilován pot�ebou vytvá�et homogenní tlupu, kde se nikdo ni� ím neliší. 

Dít�  chronicky nemocné je jiné, proto nemusí být tolerováno. M� �e se lehce stát 

šikanovanou  ob� tí, která se potýká se všemi d� sledky tohoto sociálního stresu. 

Škola a osobnost u� itel�  se tedy vedle rodiny významn�  podílí na formování 

dít� te, jeho sebeobrazu a duševním zdraví.73 
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1.6.6 Chronicky nemocné dít�  a rodina 

Prvním a nejd� le�it � jším �ivotním prost�edím dít� te je rodina.74 Rodina 

tvo�í základní � lánek spole� nosti, plní funkci reproduk� ní, ekonomickou, 

výchovnou, socializa� ní, ochrannou a emocionální.75 Postoje k dít� ti nevznikají na 

stran�  rodi��  nijak náhle. Jsou obvykle výsledkem celého p�edchozího �ivota. 

Ka�dé dít� , p�icházející na sv� t, má od po� átku zcela osobité, individuální �ivotní 

a vývojové podmínky. První poznání, �e s dít� tem není n� co v po�ádku, znamená 

proto nevyhnuteln�  jistý ot�es v postojích a p�edstavách rodi�� .  

Zpracování zát� �e, kterou pro rodi� e p�edstavuje záva�né onemocn� ní 

jejich dít� te, probíhá v n� kolika fázích. Ty mají individuáln�  specifický pr� b� h i 

délku trvání. Rychlost, s jakou rodi� e procházející jednotlivými fázemi, se liší 

v závislosti na mnoha faktorech – objektivních i subjektivních. 

Fáze šoku a pop� ení. P�edstavuje první reakci na subjektivn�  nep�ijatelnou 

skute� nost, �e dít�  není zdravé. Lze ji charakterizovat výrokem: „To není mo�né, 

to nem� �e být pravda.“ Šok se projevuje strnutím, neschopností jakékoli reakce.76 

Okam�ik poznání je ot�esný �ivotní zá�itek, je� má jen málo obdoby v jiných 

�ivotních událostech.77  V pr� b� hu � asu dochází k postupnému p�ijetí této 

informace. 

Fáze bezmocnosti. Rodi� e nev� dí, co by m� li d� lat, nikdy se s podobným 

problémem nesetkali a nedovedou jej �ešit, pro�ívají v tomto období pocity viny, 

které se vztahují k dít� ti, a pocity hanby, které se vztahují k o� ekávaným reakcím 

jiných lidí. Jejich pro�itky bývají ambivalentní, bojí se zavr�ení a odmítnutí a 
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zárove
  o� ekávají pomoc, ale nemají p�esnou p�edstavu, jaká by m� la být a v � em 

by m� la spo� ívat. Proto mohou být zvýšen�  citliví k chování okolí. 

Fáze postupné adaptace a vyrovnávání s problémem. Pro toto období je 

typické zvýšení zájmu o další informace. Rodi� e cht� jí v� d� t, pro�  posti�ení 

vzniklo, jaká je jeho podstata a jak by m� li o své dít�  pe� ovat, zajímá je i jeho 

budoucnost.  V této fázi, kdy jde o zpracování a zvládání základního problému, 

lidé pou�ívají r� zné copingové strategie. Objevují se obranné reakce v oblasti 

vlastní rodi� ovské role, vztahující se p�edevším k p�edpokládané p�í� in�  

posti�ení. Rodi� e se mnohdy pova�ují za p� vodce. Vina m� �e být p�isouzena jen 

jednomu z rodi�� , nej� ast� ji matce. Za viníka bývá pova�ován i n� kdo mimo 

rodinu, nap�. profesionál, ozna� ovaní neadresn�  „oni“. 78Obvyklé je, �e tato zloba 

bývá nej� ast� ji namí�ena proti t� m pomáhajícím, kte�í jsou nejob� tav� jší a 

nejvnímav� jší.79  Volba ur� itého zp� sobu zvládání nebývá náhodná. Alternativy, 

které se v �ivot�  osv� d� ily, mají tendenci se fixovat a � lov� k je v kritických 

situacích opakuje. Zp� sob a úsp� šnost vyrovnávání se zát� �í, závisí na mnoha 

faktorech: na  zkušenostech rodi�� , jejich osobnostních vlastnostech, zdravotním 

stavu, v� ku, kvalit�  partnerského vztahu, po� tu d� tí, které spolu mají, na druhu a 

p�í� in�  posti�ení atd. V této fázi jde nejen o zpracování problému, o vyrovnávání 

s jeho existencí, ale také o hledání jeho �ešení. Rodi� e sice v� dí, �e dít�  nebude 

nikdy zdravé, ale � asto si v� bec nedovedou p�edstavit, jak se vlastn�  jejich dít�  

m� �e vyvíjet. Pot�ebují informace o mo�nostech další pé� e  a lé� by, speciáln�  

pedagogických postupech, apod. 

Fáze smlouvání.  Je p�echodným obdobím, kdy rodi� e ji� akceptují 

skute� nost, �e jejich dít�  je posti�ené,  ale mají tendenci získat alespo
  n� co, malé 

zlepšení. M� ní se charakter zát� �e, v této dob�  u� nejde o trauma, spíš o 
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dlouhodobý stres spojený s únavou a vy� erpáním náro� nou pé� í o takové dít� . To 

m� �e posilovat i pocity bezvýchodnosti a minimální efektivnosti jejich úsilí, od 

n� ho� o� ekávali mnohem víc. 

Fáze realistického postoje. Rodi� e postupn�  akceptují skute� nost, �e je 

jejich dít�  posti�ené a p�ijímají je takové, jaké je. Za� nou se chovat p�im�� en� jším 

zp� sobem, jejich plány jsou reáln� jší a splniteln� jší.80 Hledají dostupná �ešení pro 

budoucnost.81 Ke smí�ení s posti�ením dít� te nedochází ve všem p�ípadech, postoj 

rodi��  m� �e kolísat v závislosti na jeho vývoji a s ním spojených nov�  vzniklých 

zát� �ích.82 

1.6.7 P� ístup pomáhajících  k rodinám s d� tmi s vrozenou vadou 

 P�ístup k rodi�� m nem� �e být v takovém p�ípad�  stereotypní. V úvahu 

nutno brát samu etiologii nemoci (nap�. je-li geneticky podmín� na, které orgány 

postihuje, do jaké míry lze p�edejít pocit� m viny na stran�  rodi��  apod.), dále v� k 

dít� te,   p�edevším  však pr� b� h a prognózu nemoci.83 

Obecné zásady, je� napomáhají procesu vyrovnávání s tí�ivou situací a 

sou� asn�  p�ispívají k ochran�  duševního zdraví rodi�� , mo�no shrnout následn� : 

Co nejd� íve. Základní informace rodi�� m, pop�ípad�  i dalším blízkým 

osobám se má, pokud mo�no neodkládat. Pochopiteln�  co nejšetrn� ji, ne však 

vyhýbav�  � i alibisticky. První informaci je mo�no pozd� ji dopl
 ovat dalšími 

podrobnostmi.84 Odlo�ené sd� lení m� �e být i vá�nou p�eká�kou v další interakci a 
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spolupráci. Pozor na vlastní obranné mechanizmy. Obranné tendence se 

nenacházejí pouze na stran�  rodi�� , ale i na stran�  pomáhajícího. Hrozí nebezpe� í, 

�e se odborník bude chtít zbavit nemilé povinnosti a p�elo�it ji na n� koho jiného, 

�e v jednání s rodi� i bude p�íliš úse� ný a strohý, nebo naopak p�íliš rozvlá� ný a 

lítostivý, tak�e neposkytne �ádoucí nabídku d� v� ryhodné opory. 

Sympatizující postoj. Je t�eba dát najevo ú� ast s bolestí rodi�� , svou 

sympatizující anga�ovanost. Nic však nep� epínat – zvlášt�  ne ut� šování. To v 

po� átcích zpracovávání psychického ot�esu p� sobí spíše rušiv� .  Je t�eba p� ijmout 

i jejich nekritické nebo i hostilní projevy.                                                      

Vysv� tlit p� í� inu onemocn� ní. V tom rozsahu, jak je léka�i zatím známa. Menší 

chybou je, výklad podat podrobn� ji, ne� kdy� je omezen na povšechné 

konstatování. 

Informovat oba rodi� e spole� n� . Není-li to z n� jakého d� vodu mo�né, je 

dob�e, aby toho z rodi�� , jemu� se informace dostává, doprovázel n� kdo jemu 

blízký, v n� m� m� �e cítit oporu.  Zásadn�  by to tedy nem� la být pouze matka 

sama, kdo nese první nápor sd� lení. 

Dlouhodobá psychologická pomoc. Léka� by jim m� l dát mo�nost, aby se 

na n� ho obraceli kdykoliv. Krom�  toho je však d� le�ité, aby se setkávali i s jinými 

lidmi, kte�í jim mohou být nápomocni, tj. tedy p�edevším klini� tí psychologové, 

psychoterapeuti, sociální pracovníci aj. Svou významnou a nezastupitelnou funkci 

mají i skupiny rodi��  d� tí s ur� itým onemocn� ním � i posti�ením. Sdílení pro�itk�  

je tu zpravidla voln� jší a mnohdy i ú� inn� jší ne� v  p�ípad�  dialogu 

s profesionálním pracovníkem.85 

1.6.8 Výchovné postoje rodi��  k nemocnému dít� ti, rodinné vztahy  

Pod vlivem zát� �e, kterou s sebou nemoc nese,  � asto dochází ke zm� n�  

postoje rodi��  k dít� ti. Mohou se objevit tendence k nevhodným výchovným 
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postoj� m, které pak správnému vývoji dít� te spíše p�eká�ejí, ne� by jej 

usnad
 ovaly.86  

1. Výchova p� íliš úzkostná 

Rodi� e na dít� ti a� nezdrav�  lpí, a to ze strachu, aby si neublí�ilo. P�íliš je 

ochra
 ují, brání mu v � innostech, které se jim zdají „nebezpe� né“, omezují dít�  

v jeho iniciativ�  a koneckonc�  i v jeho sociálním vyspívání.  Podle toho, jakého je 

temperamentu, vzbudí u dít� te bu�  aktivní protest a „vzpouru“ proti p�ílišnému 

omezování, anebo pasivní pod�izování, útlum, ztrátu iniciativy, apatii. 

2. Výchova rozmazlující 

Rodi� e rovn� � na dít� ti a� nezdrav�  citové lpí, zbo�
 ují je, oce
 ují ka�dý 

jeho p�irozený projev a ka�dý vývojový pokrok. Brání mu ve spole� enském 

osamostat
 ování. Pod�izují se jeho p�áním a náladám, posluhují mu. Je p�irozené, 

�e brzy ztrácejí u dít� te autoritu. Nemohou mu poskytnout ani dost jistoty a 

sebed� v� ry, kterou by pak mohlo uplatnit v práci na náprav�  svého posti�ení. 

3. Výchova perfekcionistická, tj. s p� epjatou snahou po dokonalosti 

Rodi� e se sna�í, aby dít�  bylo ve všem první, aby m� lo úsp� ch, bez ohledu 

na jeho reálné mo�nosti. Soustavným p�et� �ováním je dít�  neurotizováno a 

dohán� no k r� zným obranným postoj� m, které jsou pak velmi vá�nou p�eká�kou 

pro zdravé utvá�ení jeho osobnosti. 

4. Výchova protek� ní 
Rodi� e se sna�í, aby dít�  dosáhlo t� ch hodnot, které jsou pokládány za 

zvláš	  „významné“ a „výhodné“ pro další �ivot. Dít� ti ve všem pomáhají, pracují 

za n� , všechno mu sami za�izují a vy�izují, p�ipravují mu cesty i cesti� ky, jak se 

dostat kup�edu a vyhnout se nep�íjemnostem. Jeho obtí�e a nedostatky podle 

pot�eby bu�  zveli� ují, nebo zastírají, jen aby dosáhli svého cíle. Nedovolují tak 

dít� ti povahov�  vysp� t, osamostatnit se. Navíc je uvád� jí do nep�íjemných 

spole� enských situací a vzbuzují proti n� mu v okolí spíše ned� v� ru a odpor. 

5. Výchova zavrhující  
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Setkáváme se s ní spíše v r� zných skrytých ne� zjevných formách. 

Dochází k ní nejspíše tam, kde dít�  svým posti�ením vzbuzuje neustále ve svých 

vychovatelích p�edstavu nešt� stí.87 

Celkov�  je mo�né �íci, �e rodiny, ve kterých n� kdo onemocní, se m� ní. 

Zvyšuje se míra celkové únavy všech � len�  rodiny a zvyšují se pocity depresí. 

Negativní pocity a zlost jsou � asto potla� ovány, co� situaci jen zhoršuje. Je-li 

chronicky nemocným � lenem v rodin�  dít� , trpí tím � asto man�elský (a zvlášt�  

sexuální) vztah rodi�� .88 

Nemoc dít� te ovliv
 uje další rozvoj rodinných vztah� . Je zát� �í, je� m � �e 

vést k jejich narušení a následnému rozpadu, ale stejn�  tak m� �e být akceptována 

jako spole� ný úkol, který rodinou soudr�nost upev
 uje.  Za nejd� le�it � jší 

preventivní faktor je pova�ována schopnost rodi��  o problému komunikovat. Pro 

osam� lé matky p�edstavuje nemoc dít� te v� tší zát� �, proto�e zde chybí mo�nost 

sdílet ji s partnerem a spolehnout se na jeho podporu a pomoc. Pod vlivem 

onemocn� ní dít� te se mohou m� nit i osobnostní vlastnosti rodi�� . Takto záva�ná a 

� asto dlouhodobá stresová situace akcentuje rozvoj n� kterých vlastností. To se 

nakonec projeví i v p�eva�ující obranné strategii: ovlivní, zda bude rezignující, 

nebo asertivní, � i p�ímo agresivní. Psychickou reakcí na chorobu m� �e být 

prohloubení v� domí své odlišnosti od rodi��  zdravých d� tí. Vytvá�í se zde pocit 

p�íslušnosti k minorit�  rodi��  nemocných d� tí, kte�í jsou jiní, ne� š	 astní rodi� e 

d� tí zdravých, k nim� u� nepat�í. K t� mto reakcím n� kdy p�ispívá i postoj laické 

ve�ejnosti, která se k rodi�� m nemocného dít� te, resp. specificky k dít� ti, mnohdy 

chová s nadm� rným soucitem, ale zárove
  s odstupem a nad�azeností.89 
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Narození dít� te s vrozenou poruchou je pro rodinu krizí, je� vy�aduje 

mobilizaci sil a spolupráci v rodin�  k uskute� n� ní zásadních zm� n. Tyto zm� ny se 

obvykle dotýkají všech stránek sou�ití rodiny – její struktury a hranic, rolí, 

pravidel, zp� sobu komunikace, vztah�  s okolím. P�edpokládá se, �e ka�dá rodina 

má síly a mo�nosti, které lze dále rozvíjet. Zvládání krizových situací v rodinách 

s d� tmi, které trpí chronickou nemocí, úsp� šn�  pomáhá zd� raz
 ování pozitivních 

charakteristik u dít� te (schopnost vydr�et bolest), u ostatních d� tí v rodin�  

(laskavost, empatie), u sebe (asertivita p�i jednáních,  týkajících se zdravotního 

stavu dít� te) a celé  rodiny (uspo�ádání hodnot, semknutost).90  

Zdroje odolnosti rodiny se d� lí na vnit�ní a vn� jší. Vnit�ní lze dále d� lit na 

rodinné - systémové (soudr�nost a flexibilita rodiny, sdílená duchovní orientace, 

jasná komunikace i pravidla, tradice rodiny) a osobní – individuální (inteligence, 

znalosti a dovednosti ka�dého � lena rodiny, zdraví psychické i fyzické, 

sebed� v� ra a pozitivní sebepojetí, pocit kontroly nad �ivotními událostmi, pocit 

zako�en� nosti a odevzdanosti ur� itým hodnotám a aktivní p�ijímání �ivotních 

výzev). K vn� jším zdroj� m nále�í sociální podp� rná sí	 , socioekonomická 

stabilita i kulturní úrove
  rodiny. Stejn�  d� le�ité jsou také strategie zvládání  

t� �kostí. Tyto aktivní  dynamické procesy sm�� ují k dosa�ení rovnováhy v rodin� . 

Byly identifikovány tyto ú� inné strategie: strategie zam�� ené na sní�ení nárok�  

v rodin� , strategie zam�� ené na získávání dalších zdroj� , strategie zam�� ené na  

pr� b� �né zvládání tenze, strategie zam�� ené na  pochopení jejího významu. 

Všechny tyto postupy obvykle p� sobí sou� asn�  a jsou d� le�ité ve správném 

rodinném fungování.91  
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1.6.9 Sociální postavení nemocných d� tí a jejich rodin 

Sociální pozice nemocného dít� te je odlišná od postavení nemocného dosp� lého. 

Nemoc je v d� tském v� ku pova�ována za n� co výjime� ného. Nemoc dít� te 

vyvolává p�edevším soucit, dít�  je závislé ji� svou primární rolí, a tak vzbuzuje 

tém��  jednozna� n�  protektivní reakce. Somatická nemoc dít� ti zaru� uje ur� itá 

privilegia, nap�. ohledy, sympatii, trp� livost a ochotu tolerovat r� zné 

nedostate� nosti � i odlišnost v chování. 

 Role rodi��  nemocného dít� te má rovn� � své typické znaky. Je z�ejmé, �e 

jejich dít�  pot�ebuje v� tší pé� i a spole� nost o� ekává, �e ji rodi� e zajistí. O� ekává 

se od nich, �e budou usilovat o to, aby se dít�  uzdravilo, a budou spolupracovat 

p�i jeho lé� b� . 

 Také role sourozence dít� te s chronickou nemocí je náro� n� jší a 

p�edstavuje ur� itou zát� �. Postavení sourozence v rodin�  se m� ní, odlišné bývají i 

postoje a o� ekávání rodi�� , která k n� mu zaujímají.  Zdravé dít�  si dost brzy 

uv� domí rozdíl v p�ístupu rodi�� . Vysv� tlení je z�ejmé, d� ti chápou, �e kdy� je 

n� kdo nemocný, nem� �e zvládnout toté� co zdravý, a pot�ebuje v� tší pé� i. Tak se 

rozvíjí ohleduplnost a ochota pomoci slabšímu. Na druhé stran�  m� �e být 

relativizace po�adavk�  pova�ována za nespravedlivou a pro�ívána jako zát� �. Od 

ka�dého dít� te se o� ekává n� co jiného a stejná nejsou ani kritéria úsp� chu. 

  Záva�né onemocn� ní m� ní postavení dít� te v rodin� , ve škole i ve 

vrstevnické skupin� . Není sice nucené, a � asto ani schopné, plnit b� �né 

povinnosti, ale na druhé stran�  nebývá posuzované a p�ijímané stejným 

zp� sobem, jako ostatní d� ti. Obvykle se m� ní chování dosp� lých i vrstevník� .  

Zvýšená tolerance bývá spojena s odlišným hodnocením, toto dít�  je jiné, není 

rovnocenné. Sociální reakce jsou obecn�  nejvíce ovlivn� ny viditelnými projevy.92 

Vrozené vady laická ve�ejnost p�ijímá s podez�ením, k vadám  získaným se staví 
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realisti� t� ji. 93 Nápadnost zevn� jšku � asto bývá rozhodující, proto�e na jejím 

základ�  dochází ke generalizaci p�edstavy o mí�e jeho posti�ení. Negativní 

sociální dopad mají rovn� � ko�ní choroby, nap�. ekzém. Tyto d� ti bývají svými 

vrstevníky odmítány, ti s nimi necht� jí být v u�ším kontaktu, proto�e se jich štítí. 

Ur� itý odstup si od nich udr�ují i dosp� lí, p�esto�e v� dí, �e jejich onemocn� ní 

není infek� ní. Omezení r� zných funkcí m� �e mít specifický sociální význam. 

D� je se tak zejména tehdy, pokud je spojené s omezením sociáln�  �ádoucích 

� inností, nap�. sportu, d� tských her � i konzumace n� kterých potravin. Tato 

omezení m� �e mít i dít� , které není jinak nápadné, a jeho vrstevníci tudí� 

nechápou, pro�  by n� co takového m� lo dodr�ovat. Neporozum� ní problému m� �e 

vést k jeho odmítání a následné izolaci, k pocit� m nespokojenosti a strádání.94 

1.6.10 Psychické a sociální d� sledky chronických a geneticky 

podmín� ných onemocn� ní 

Vleklé a chronicky probíhající nemoci, p�i kterých dít�  � asto navšt� vuje 

léka�e, dlouhodob�  bere léky, dlouhodob�  je omezováno ve svých p�irozených 

aktivitách a pot�ebách, mají následky, je� se projevují psychomotorickým 

neklidem. Stává se, �e rodi� e (� i spíše prarodi� e) v dobré ví�e, aby dít�  uchránili 

zdravotních komplikací, a� p�íliš naléhav�  a vytrvale dít�  upozor
 ují na všechna 

nebezpe� í, která mu hrozí, nebude-li zachovávat lé� ebné p�edpisy a všechna 

ulo�ená omezení. Dít�  pak trpí strachem z postupující choroby nebo neúm� rn�  

tí�ivým pocitem viny, kdy� se n� jakého proh�ešku dopustí. Psychické komplikace 

(úzkostné nap� tí a depresivní rozlady), které tak u dít� te vznikají, k lé� b�  

rozhodn�  nep�ispívají. Dít�  nemá poci	 ovat, �e je vzácným stvo�ením dík své 

chorob� , ani �e je pro svou chorobu neš	 astným zajatcem lé� ebného re�imu. 
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Jednotícím prvkem geneticky podmín� ných vrozených onemocn� ní je ta 

skute� nost, �e si je dít�  nese do dalšího �ivota a �e rodi� e jsou, by	  v� tšinou 

necht� n�  a nevinn� , do zna� né míry jejich p� vodci. Jejich pocit viny je v tomto 

p�ípad�  � initelem vstupujícím zpravidla rozhodujícím zp� sobem do souhry 

s ostatními � initeli utvá�ejícími osud rodinného spole� enství a tím i dít� te.  

P�ijímat toto dít� , znamená pro rodi� e p�ijímat sebe. Dopomáhat mu 

ke spole� enskému p�ijetí, znamená zbavovat se pocitu poní�ení a pozvedat své 

rodi� ovské sebev� domí. Spole� enské za�azení dít� te se pro n�  stává velice 

presti�ní otázkou. Jindy naopak rodi� e ustupují do izolace, pasivity, obvi
 ování 

osudu.95 Sd� lení genetické diagnózy, které ur� í ,,viníka“ m� �e mít i negativní 

následky,  nap�íklad v  p�ípad�  autosomáln�  recesivní d� di� nosti, kdy man�elé 

v� dí o mo�nosti mít zdravé dít�  s jiným partnerem,  se pod vlivem této p�edstavy 

stane rozpad rodiny únikovým �ešením problému. Vady d� di� n�  vázané na 

pohlaví, kde je matka zdravou p�enaše� kou mohou vést k jejímu sociáln�  

psychologickému poškození.96 Diskutovanou otázkou v p�ípad�  genetických vad 

z� stává, má -li � i nemá-li mít rodina další dít�  a za jakých podmínek. Rozhodnutí 

o narození dít� te je v�dy ponecháno na rodi� ích. D� le�ité jsou zejména co 

nejp�esn� jší informace, podané tou nejsrozumiteln� jší formou. Významnou roli 

dále sehrává celá �ada okolností, jakými jsou charakter a záva�nost posti�ení, 

jakou s ním mají rodi� e zkušenost a jak hrozivá je pro n�  p�edstava �ivota 

s takovým defektem. 
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2 Cíle práce a  výzkumné otázky 

2.1 Cíle práce 

 Tato práce si klade tyto cíle: 

 1. zmapovat, jak �ijí d� ti s diagnózou d� di� né poruchy metabolismu     

 a jejich rodiny 

2. zjistit, co nejvíce zasahuje do �ivota t� chto d� tí 

3. zjistit, jaká je jejich informovanost o onemocn� ní 

      4. zjistit, zda onemocn� ní p�ineslo n� jaká pozitiva � i pouze negativa 

2.2 Výzkumné otázky 

 V této práci byly stanoveny následující t� i výzkumné otázky: 

1. metabolická porucha zasahuje do �ivota dít� te 

2. onemocn� ní má vliv na �ivot celé rodiny 

3. p�i dodr�ování ur� itého re�imu se dít�  s metabolickou poruchou m� �e 

chovat jako zdravé dít�  
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3 Metodika 

3.1 Kvalitativní výzkum 

 Empirická � ást bakalá�ské práce je zpracována formou kvalitativního 

výzkumu. 

 Kvalitativní výzkum lze definovat jako proces hledání porozum� ní, který 

je zalo�ený na r� zných tradicích zkoumání ur� itého sociálního nebo lidského 

problému. Touto metodou se vytvá�í celkový, holistický obraz, analyzují se 

rozli� né texty, získávají se informace o názorech respondent� . Tento výzkum se 

provádí v p�irozených podmínkách a pracuje s malým souborem ú� astník� .97 Je 

u�ite� ný v p�ípad� , kdy je zkoumán �ivot lidí, historie i chod organizací. 

Kvalitativní výzkum znamená soubor mo�ností, jak p�emýšlet o spole� enské 

realit� .98 

3.2 Rozhovor 

Rozhovor je ucelená soustava ústního jednání mezi tazatelem a 

respondentem, vedoucí k získání informací. M� �e probíhat jako individuální nebo 

skupinový. Individuální rozhovor lze vést jako: 

·   standardizovaný – probíhá na základ�  p�edem p�ipravených otázek, dr�í 

se formulace i po�adí  

·   nestandardizovaný (volný) – otázky jsou p�ipraveny pouze rámcov�  

·  polostandardizovaný  - je dáno tématické zam�� ení otázek, ale po�adí a 

formulace není nutné dodr�ovat, lze p�ejít i do rozhovoru volného99 

                                                 
97 BÁRTLOVÁ, Sylva – SADÍLEK, Petr – TÓTHOVÁ, Valérie. Výzkum a ošet� ovatelství. 2. p�epracované a dopln� né 
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 Ke sb� ru dat do empirické � ásti bakalá�ské práce byl pou�it 

standardizovaný rozhovor, který byl sestaven z 36 otázek (p�íloha � . 2) prvních 10 

otázek se týká informovanosti respondent�  o d� di� né metabolické poruše – 

fenylketonurii. Problematice sociálních vztah�  se v� nuje následujících 9 otázek, 

pozitiv� m a negativ� m, je� s sebou nemoc p�ináší, se vztahovalo 8 otázek. 

Dalších 8 otázek bylo zam�� eno na výrazné odlišnosti v �ivot�  rodin s d� tmi 

trpícími d� di� nou metabolickou poruchou – fenylketonurií.  

 Rozhovor byl zam�� en zejména na to, zda rodi� e mají dostate� né 

informace o fenylketonurii, jak jsou spokojeni s odbornou léka�kou pé� í a 

p�ístupem. Dalším p�edm� tem zkoumání byly jak rodinné, tak individuální 

aktivity chronicky nemocného dít� te, psychické, sociální i materiální d� sledky 

nemoci pro dít�  i rodinu.  

 Z  rozhovor�  byla stanovena 4. a 5. výzkumná otázka. 

 Výsledkem rozhovor�  jsou odpov� di na otázky ka�dého respondenta. 

K rozhovoru byl pou�it arch s otázkami a také arch záznamní. Rozhovor byl 

veden v domácnostech respondent� . Byl proveden p�edvýzkum na dvou 

ú� astnících, který m� l stanovit, zda jsou polo�ené otázky srozumitelné. 

 Up�ednostn� nou metodou vzájemné interakce byl kontakt tvá�í v tvá� 

z d� vodu okam�ité mo�nosti vypozorovat reakce respondent�  na otázky.  

 Standardizovaný rozhovor byl zvolen pro lepší mo�nost zpracovatelnosti. 

Výsledky rozhovor�  se sedmi rodi� i jsou zobrazeny formou odpov� dí na otázky. 

 Stru� né odpov� di jsou pro v� tší p�ehlednost uspo�ádány do tabulek, kde 

první sloupec identifikuje respondenta a ve sloupci druhém jsou odpov� di 

vypsané p�esn�  tak, jak rodi� e (respondenti) odpovídali. 
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3.3 Kazuistika          

 Kazuistika je d� le�itým zdrojem pro poznání problematiky nemoci a jejího 

pr� b� hu, �adí se ke kvalitativním metodám.100 

 Pro tuto práci byly zpracovány dva p�ípady, které popisují situaci d� tí 

s diagnostikovanou fenylketonurií. P�ípadové studie byly zvoleny z d� vodu 

bli�šího objasn� ní specifi� nosti d� di� né metabolické poruchy – fenylketonurie. 

 Byla pou�ita technika analýzy osobních dokument�  (dokumentace vedená 

praktickými léka�i pro d� ti a dorost) a polostandardizovaného rozhovoru, který 

byl  uskute� n� n v domácnostech rodin s d� tmi s PKU. Rozhovoru se v�dy 

zú� astnili oba rodi� e, dít�  s PKU a  jeho sourozenec, byl veden dle p�ipravených 

okruh�  otázek (p�íloha � . 4). Odpov� di byly zaneseny na záznamní arch. 
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4 Výsledky  

4.1 Kazuistiky 

4.1.1 Kazuistika � . 1 

Osobní anamnéza: dívka Tereza L. 

   13 let 

Diagnóza:  klasická fenylketonurie 

Rodinná anamnéza: 

 Matka:  35 let, ú�ednice 

 Otec:  39 let, stavební technik 

 Sourozenci: bratr, 15 let, �ák základní školy 

 Bydlišt� : rodina bydlí v novostavb�  rodinných dom�  v malém  

   m� st�  

 

Terezka se narodila v plánovaném termínu, porod prob� hl p�irozenou 

cestou bez komplikací. Rodi� e odcházeli dom�  z porodnice a netušili, �e má 

fenylketonurii. Byl pro n�  velký šok, kdy� jim p�išel telegram, �e se musí dostavit 

k hospitalizaci do nemocnice kv� li vyšet�ení fenylketonurie. Do té doby o 

existenci nemoci v� bec nic netušili. Zjišt� ní, �e je dcera nemocná, s rodi� i velmi 

ot�áslo. Matka popisuje, �e si vzpomíná na jednu chvilku, kdy se tém��  zhroutila, 

proto�e si �íkala, �e nebude schopná sestavit slo�itou dietu a vše správn�  spo� ítat. 

 Hospitalizace trvala dva týdny, dívce byly upraveny hladiny fenylalaninu – 

byla kojena a dostávala také mléko speciální (Lofenalac). Po propušt� ní 

z nemocnice pravideln�  chodili s dít� tem na odb� ry krve, matka se dr�ela pokyn�  

léka�� , kojila, zap� j� ila si váhu, aby znala p�esné dávky mate�ského mléka a 

mohla je doplnit mlékem dietním. 

 Postupn�  byla rodina seznamována s tabulkami a výpo� ty a díky 

vst�ícnému p�ístupu nutri� ní terapeutky se po� áte� ní obavy z nezvládnutí diety 
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rozplynuly. Dce�i od po� átku trp� liv �  vysv� tlovali, které potraviny dcera jíst m� �e 

nebo naopak nesmí a pro� . Dívka nemá s dodr�ováním diety problémy. 

 Dnes rodi� e odva�ují potraviny. Terezka �ekne, co m� la za den  k jídlu a 

ve� e�e se p�izp� sobí dennímu jídelní� ku podle toho, co do té doby sn� dla, aby 

nep�ekro� ila denní limit.  

 Dívka má staršího patnáctiletého bratra. Jejich sourozenecké vztahy se 

nevymykají normálu. Rodi� e ho obeznámili se sest�inou dietou, chápe, pro�  ji 

musí sestra dodr�ovat. Myslí si, �e sestra nemoc snáší dob�e, rodi� e jsou na oba 

stejn�  p�ísní. 

 Rodina �ije b� �ný �ivot, dle slov matky „se nenechává fenylketonurií p�íliš 

omezovat.“ Jezdí na r� zné výlety, na hory, na dovolené. V�dy, kdy� jedou na 

dovolenou, vezou s sebou Terez� ino jídlo, vybírají si místa, kde si mohou sami 

va�it. 

 Terezka navšt� vuje � tvrtou t�ídu základní školy, jejím nejoblíben� jším 

p�edm� tem je vlastiv� da a anglický jazyk. S u� ením nemá výrazné problémy, 

doma se u� í sama, pokud n�� emu nerozumí, poradí jí starší bratr nebo rodi� e. Ve 

škole o její nemoci v� dí t�ídní u� itelka i spolu�áci. Ob� as jí závidí její jídlo. Ona 

naopak tou�í ochutnat to jejich, ale ješt�  nikdy to neud� lala. Ú� astní se t�ídních 

akcí. Ve škole má kamarádky, navšt� vuje keramický krou�ek a dochází do 

jazykové školy na hodiny angli� tiny. Zatím ješt�  moc neuva�ovala o své budoucí 

profesi, mo�ná by cht� la být léka�kou. 

 Informace o nemoci rodi� e od po� átku dostávají od léka�ky a nutri� ní 

terapeutky z metabolického centra, kam pravideln�  2x ro� n�  dojí�d� jí na kontrolu, 

p�ípadn�  vyu�ívají telefonických konzultací. Dalším zdrojem pro získávání 

informací je internet, � asopis Metabolík a také setkání rodin s d� tmi trpícími 

fenylketonurií. Pro va�ení a tvorbu chutných jídel a co nejpest�ejšího jídelní� ku 

� erpá matka rady z kucha�ek a také si vym�
 uje své recepty s matkami jiných 

d� tí, trpících fenylketonurií. 

 Dostupnost potravin se postupn�  zlepšuje. Rodina produkty nakupuje 

v prodejnách zdravé vý�ivy, ale v� tší � ást objednává p�es zásilkové obchody, 
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p�ípadn�  ze zahrani� í (chléb a pekárenské produkty ze Slovenska, Polska, sušenky 

a oplatky z N� mecka). Náklady na b� �né PKU potraviny a polotovary 

mnohonásobn�  p�evyšují standardní ceny b� �ných nedietních potravin. Pro 

demonstraci je v p�íloze za�azena ukázka vyú� tování objednávky fakturou. 

Rodina si proto ne v�dy, m� �e dovolit všechny zajímavé nízkobílkovinné 

potraviny z nabídky. V zemích západní Evropy je pacient� m hrazen 

nízkobílkovinný preparát i náklady na po�ízení základních potravin, jako jsou 

chléb nebo t� stoviny, ze zdravotního pojišt� ní. P�íjem rodiny p�esahuje výši 

�ivotního minima, dívce tedy nenále�í p�ísp� vek p�i diet�  (m� �e být a� 2 tis. K�  

m� sí� n� ). Podle nového Zákona � .108/2006 Sb., o sociálních slu�bách, ve zn� ní 

pozd� jších p�edpis� , nemá nárok na p�ísp� vek na pé� i. Z dávek státní sociální 

podpory  pobírají rodi� e dívky p�ídavek na dít�  ve výši 610 K� .  

 Prarodi� e, p�átelé a známí v� dí o Terez� in�  nemoci, nosí dívce ovoce 

místo bonbon�  a � okolád. Rodi� e s nimi hovo�í otev�en�  o dce�in�  nemoci. 

Rodina také navázala p�átelství s rodinami, které mají d� ti se stejným 

onemocn� ním. Navzájem si sd� lují poznatky a praktické zkušenosti. 

 Oba rodi� e se shodují v tom, �e pro zvládnutí nemoci dít� te je nutný pevný 

partnerský vztah, který jim se da�í udr�ovat. Je zalo�ený na komunikaci, vzájemné 

úct�  a toleranci, rodina dob�e funguje. Jako pozitivum fenylketonurie matka vidí 

to, �e jako rodi�  není bezmocná. Kdy� bude dodr�ovat dietu a rady léka�� , bude 

dcera v po�ádku. Je velká spousta onemocn� ní, kdy rodi� e tuto mo�nost nemají. 
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4.1.2 Kazuistika � . 2 

 

Osobní anamnéza: dívka Petra H. 

   15 let 

Diagnóza:  klasická fenylketonurie 

Rodinná anamnéza: 

 Matka:  38 let, prodava� ka 

 Otec:  40 let, truhlá� 

 Sourozenci: zdravá sestra, 12 let, �ákyn�  základní školy 

 Bydlišt� : rodina bydlí ve starším rodinném dom�  na venkov�  

    

Petra se narodila jako prvorozené dít� , v termínu, p�irozenou cestou. Porod 

probíhal bez komplikací. Matka s dít� tem opustila porodnici šest dní po porodu.  

Desátý den rodinu navštívila léka�ka – pediatri� ka, která rodin�  oznámila, 

�e byl z�ejm�  proveden chybný odb� r krve a dít�  musí odjet na vyšet�ení do 

Prahy. Rodi� e (naprosto klidní) odjeli s dcerou do Centra metabolických vad 

FNKV. Tady, a� po p�ijetí k hospitalizaci a vysv� tlení matce došlo, �e je Petra 

vá�n�  nemocná. Musela dceru p�estat kojit a krmit ji po dobu deseti dní pouze 

dietním mlékem (Lofenalac), aby se sní�ila hladina PHE. Poté kojila jedenkrát 

denn�  a ostatní dávky nahrazovala dietním p�ípravkem. Zpo� átku dcera tento 

p�ípravek odmítala a zvracela. Významnou oporou pro matku v této dob�  byl její 

man�el a také celá rodina. Jezdili za ní do nemocnice na návšt� vy, � asto jí 

telefonovali. Velkým p�ínosem byla pro matku také skute� nost, �e byla na pokoji 

hospitalizována s jinou maminkou, která m� la syna s PKU. Ta  jí dávala nejen  

praktické rady, ale p�edevším poskytovala psychickou podporu.  

Po propušt� ní musela matka propo� ítávat a hlídat denní p�íjem 

fenylalaninu. Postupn� , jak dcera rostla a vy�adovala další stravu, nau� ila se 

matka p�esn�  sledovat a po� ítat mno�ství fenylalaninu a energie. Spolu man�elem 

i prarodi� i stále po� ítali a vá�ili, studovali tabulky s hodnotami PHE. 
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Ve školce, kam dcera chodila, vyšli rodin�  vst�íc, rodi� e nosili dce�i jídlo a 

ve školce jí ho u� itelky oh�ívaly. D� v� átko m� lo vy� len� ný  samostatný stole� ek, 

aby jí d� ti neujídaly a zárove
  aby bylo vid� t, co Petra jí. Matka byla všem ve 

školce vd�� ná, �e dbají na její prosby a upozor
 ování ohledn�  Pet�iny diety, proto 

se neodvá�ila po�adovat, aby tento rituál byl zm� n� n, p�esto�e ji to velice trápilo.  

Ve škole na ob� dy Petra nechodí vzhledem k tomu, �e babi� ka bydlí 

poblí� školy, a tudí� Petra m� �e ob� dvat u ní. Dietní opat�ení je zvyklá dodr�ovat, 

rodi� e od po� átku dbají na to, aby m� la správn�  sestavený jídelní� ek. V sou� asné 

dob�  si jej Petra doká�e utvo�it ji� sama.  

Dívka má mladší sestru. Jejich sourozenecký vztah je bezproblémový, 

sestra obdivuje Petru v tom, jakou má pevnou v� li p�i dodr�ování diety. Myslí si, 

�e jsou rodi� e p�ísn� jší na Petru ne� na ni.  

�ivot v rodin �  se podobá tomu, jak �ijí ostatní fungující rodiny se 

zdravými d� tmi. Po�ádají výlety, navšt� vují divadlo a koncerty. Na dovolenou 

jezdí poka�dé vybavení speciálními potravinami, sami si zde va�í.  

S u� ením dívka nemá �ádné potí�e, po ukon� ení základní školy p� jde 

studovat na st�ední ekonomickou školu. U� itelé i spolu�áci ve škole v� dí o její 

nemoci, nikdy se nepodivovali nad jejími sva� inami a nedali jí znát, �e je jiná. 

Petra má hodn�  kamarádek, s nimi� se � asto navšt� vuje, probírají své „dív� í 

zále�itosti“, ráda jezdí na kole. V budoucnu by ráda studovala psychologii. Také 

uva�uje o tom, �e by cht� la mít rodinu a d� ti, ale je si v� doma toho, �e ji� p�ed 

t� hotenstvím a následn�  i v t� hotenství bude muset dr�et p�ísnou dietu.  

Rodi� e, dcery i jejich blízké okolí mají velké mno�ství informací 

týkajících se fenylketonurie. Rodi� e i Petra jsou spokojeni s p�ístupem odborné 

léka�ky a nutri� ní terapeutky v Centru metabolických vad FNKV,  kam dojí�d� jí 

dvakrát ro� n�  na vyšet�ení a kontrolu. 

Aminokyselinové preparáty nakupují v lékárn�  v�dy p�i návšt� v�  v Praze, 

n� které potraviny kupují v obchodech se zdravou vý�ivou, ale v� tšinu surovin 

objednávají p�es internet, a to i ze zahrani� í. Aby se tento zp� sob nákupu vyplatil, 

je t�eba p�i objednávce dosáhnout ur� ité finan� ního objemu. Nabídka speciálních 
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surovin a potravin se podle rodi��  výrazn�  zlepšuje, je však škoda, �e z d� vodu 

vysokých cen nemohou v�dy objednat to, co by Petra cht� la pro své mlsání, nap�. 

� okolády a k�upínky.  

Dívce podle Zákona � . 108/2006 Sb. o sociálních slu�bách, ve zn� ní 

pozd� jších p�edpis� , nenále�í p�ísp� vek na pé� i, rodi� e pobírají p�ídavek na dít�  

ve výši 610 K�  m� sí� n� .  

Oba rodi� e zmi
 ují velkou podporu svého okolí od po� átku dce�ina 

onemocn� ní, všichni p�íbuzní v� dí o její nemoci. Matka je � lenem Národního 

sdru�ení PKU a jiných DMP, které po�ádá r� zné akce pro d� ti s PKU, jich� se 

rodina ú� astní. Kontakty navázané na t� chto setkáních a dále � asopis Metabolík, 

který Národní sdru�ení vydává, poskytují rodin�  nejen nové poznatky a praktické 

rady, ale také psychickou podporu. 

  

4.2 Standardizovaný rozhovor s rodi� i 

Identifika � ní údaje 

Identifika� ní údaje respondent�  byly získány analýzou osobních 

dokument�  d� tí s PKU. 

Tabulka � . 1 – Identifika� ní údaje 

Pohlaví 

respondenta 

V� k 

respondenta 

Po� et d� tí 

v rodin�  

Pohlaví dít� te V� k dít� te 

�ena 37 4 chlapec 16 

mu� 39 4 chlapec 13 

�ena 38 2 dívka 15 

�ena 30 2 dívka 8 

�ena 35 2 dívka 11 

�ena 29 2 dívka 6 

�ena 34 3 dívka 8 
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 Vybranou skupinu respondent�  tvo�ilo šest �en a jeden mu�. V� k d� tí, 

kterých se výzkum týkal, se pohyboval v rozmezí 6 – 16 let. P�edm� tem výzkumu 

bylo p� t dívek a dva chlapci. Všechny d� ti �ijí v ji�ních � echách. 

Informovanost o nemoci 

Odpov� di na otázku � . 1 

„Myslíte si, �e informace, které máte o nemoci Vašeho dít� te, jsou dostate� né?“ 

 

Tabulka � . 2 – Odpov� di na otázku � . 1 

respondent � . 1 ,,ANO“ 

respondent � . 2 ,,ANO“ 

respondent � . 3 ,,ANO“ 

respondent � . 4 ,,ANO“ 

respondent � . 5 ,,ANO“ 

respondent � . 6 ,,ANO“ 

respondent � . 7 ,,ANO“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

  

Odpov� di na otázku � . 2 

„Posta� ují Vám informace sd� lené léka�i, nebo se sna�íte získat nové poznatky 

z jiných zdroj� ? Pokud ano, odkud informace nej� ast� ji � erpáte?“ 

 

Respondent � . 1 

„Informace od léka�ky z metabolického centra jsou dostate� né, ráda � tu i � asopis 

Metabolík, tam jsou také zajímavé informace.“ 

Respondent � . 2 

„Informace od léka�ky jsou dosta� ující, � teme také � asopis Metabolík, ob� as � tu 

internetové � lánky.“ 
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Respondent � . 3 

„Informace máme perfektní, sledujeme internet, � teme � asopis Metabolík.“ 

Respondent � . 4 

„Informace jsou dostate� né, � erpáme také z internetu.“ 

Respondent � . 5 

„Informace jsou velice dobré, pokud je nejh�� , voláme i do Centra.“ 

Respondent � . 6 

„Informace máme vy� erpávající, dopl
 ujeme je z internetu a � asopisu Metabolík.“ 

Respondent � . 7 

„Informace máme od po� átku stoprocentní, hodn�  sledujeme internet a � teme 

� asopis Metabolík.“ 

 

Odpov� di na otázku � . 3 

„Jste spokojeni s p�ístupem léka��  p�i podávání informací? Vyjad�ují se 

v termínech, které jsou pro vás srozumitelné?“ 

 

Tabulka � . 3 – Odpov� di na otázku � . 3 

respondent � . 1 „Jsme spokojeni, vyjad�ují se srozumiteln� .“ 

respondent � . 2 „Jsme spokojeni.“ 

respondent � . 3 „Jsme spokojeni.“ 

respondent � . 4 „Vyjad�ují se pro nás srozumiteln� .“ 

respondent � . 5 „Rozumíme a chápeme, jsme spokojeni.“ 

respondent � . 6 „Vyjad�ují se jasn� .“ 

respondent � . 7 „Jsme spokojeni, informace jsou jasné.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 
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Odpov� di na otázku � . 4 

„P�ipadá Vám, �e léka�i s Vámi jednají direktivn� , nebo je Vaše spolupráce 

zalo�ena na dialogu?“ 

Tabulka � . 4 – Odpov� di na otázku � . 4 

respondent � . 1 „Ur � it�  dialog.“ 

respondent � . 2 „Jde o dialog.“ 

respondent � . 3 „Vzájemný dialog.“ 

respondent � . 4 „Jak kdy.“ 

respondent � . 5 „Myslím si, �e jde o dialog.“ 

respondent � . 6 „Dialog.“ 

respondent � . 7 „Zcela jist�  dialog, a� p�átelská atmosféra.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

Odpov� di na otázku � . 5 

„Bylo Vám vysv� tleno, jaká rizika a následky m� �e onemocn� ní zp� sobit?“ 

Tabulka � . 5 – Odpov� di na otázku � . 5 

respondent � . 1 „Ano.“ 

respondent � . 2 „Ano.“ 

respondent � . 3 „Ano.“ 

respondent � . 4 „Ano.“ 

respondent � . 5 „Ano.“ 

respondent � . 6 „Ano.“ 

respondent � . 7 „Ano, od po� átku.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 
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Odpov� di na otázku � . 6 

„Jak se sna�íte t� mto komplikacím zabránit a p�edejít?“ 

 

Tabulka � . 6 – Odpov� di na otázku � . 6 

respondent � . 1 „Dohledem nad dodr�ováním diety.“ 

respondent � . 2 „Dodr�ením diety.“ 

respondent � . 3 „Správnou dietou.“ 

respondent � . 4 „Po� ítáním fenylalaninu, dohledem nad jídelní� kem.“ 

respondent � . 5 „Dohledem nad dietou, va�ením dietní stravy.“ 

respondent � . 6 „Dieta s takovou hladinou fenylalaninu, kterou dcera 

toleruje.“ 

respondent � . 7 „Nejp�ísn� jší dieta a p�íjem energie.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

Odpov� di na otázku � . 7 

„Podílí se na lé� b�  Vašeho dít� te také jiní odborníci, nap�. psycholog, nutri� ní 

terapeut atd.?“ 

Tabulka � . 7 – Odpov� di na otázku � . 7 

respondent � . 1 „Nutri � ní terapeut.“ 

respondent � . 2 „Nutri � ní terapeut.“ 

respondent � . 3 „Nutri � ní terapeut a psycholog.“ 

respondent � . 4 „Nutri � ní terapeut.“ 

respondent � . 5 „Nutri � ní terapeut.“ 

respondent � . 6 „Nutri � ní terapeut.“ 

respondent � . 7 „Nutri � ní terapeut.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 
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Odpov� di na otázku � . 8 

„Jak � asto navšt� vujete Centrum metabolických vad v Praze? Vyhovuje Vám 

pr� b� h a � etnost návšt� v? Uvítali byste z�ízení Centra blí�e Vašemu bydlišti?“ 

 

Respondent � . 1 

„Do Centra jezdíme dvakrát ro� n� , � etnost nám vyhovuje, s p�ístupem tam jsme 

velice spokojeni, Centrum blí�e bychom uvítali, nejlépe pokud by tam byl tentý� 

personál.“ 

Respondent � . 2 

„Do Prahy jezdíme dvakrát ro� n� , jsme spokojeni, pokud by bylo Centrum blí�e, 

p�ivítali bychom to.“ 

Respondent � . 3 

„Na kontrolu jezdíme ka�dého p� l roku. P�ístup lidí v Centru je skv� lý. Pokud by 

bylo Centrum blí�, nevadilo by nám to, naopak.“ 

Respondent � . 4 

„Te�  jezdíme do Prahy ka�dých šest m� síc� . Pr� b� h a jednání nám vyhovuje. 

Menší vzdálenost bychom uvítali.“ 

Respondent � . 5 

„Do Centra jezdíme v�dy po p� l roce, jezdíme tam rádi. Pokud by se z�ídilo 

Centrum blí�e našemu bydlišti, bylo by to z � asových d� vod�  pro nás 

výhodn� jší.“ 

Respondent � . 6 

„V Praze nám vyhovuje velice vst�ícný a lidský p�ístup. Jezdíme tam dvakrát 

ro� n� . Centrum blí�e domovu by nám vyhovovalo za podmínky, �e by tam byla 

stejná léka�ka a sestry jako v Praze.“ 

Respondent � . 7 

„Do Prahy jezdíme podle dce�ina stavu ka�dých 3 – 6 m� síc� . Centrum ve v� tší 

blízkosti by bylo pro nás ur� it�  p�ínosem.“ 
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Odpov� di na otázku � . 9 

„V � d� li jste o existenci fenylketonurie p�ed tím, ne� jí vaše dít�  onemocn� lo?“ 

Tabulka � . 8 – Odpov� di na otázku � . 9 

respondent � . 1 „Ne.“ 

respondent � . 2 „Ne.“ 

respondent � . 3 „Ne.“ 

respondent � . 4 „Ne.“ 

respondent � . 5 „Ne.“ 

respondent � . 6 „Ano, ale pouze orienta� n� .“ 

respondent � . 7 „Ne.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

Odpov� di na otázku � . 10 

„Setkali jste se n� kdy s protich� dnými informacemi?“ 

 

Respondent � . 1 

„Ano, zpo� átku u naší praktické d� tské léka�ky.“ 

Respondent � . 2 

„Ano. Spíše ne� o protich� dné informace šlo o nedostatek znalostí naší d� tské 

léka�ky.“ 

Respondent � . 3 

„Ne, nikdy jsme nesetkali s protich� dnými informacemi.“ 

Respondent � . 4 

„Nevzpomínám si, �e by se n� kdy informace lišily.“ 

Respondent � . 5 

„Ano, ale p�i� ítám to vývoji ve výzkumu. Zpo� átku nám tvrdili, �e dieta se musí 

dr�et jen v d� tství, te�  se propaguje celo�ivotní.“ 
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Respondent � . 6 

„Snad jen v tabulkách s hodnotami fenylalaninu se n� kdy liší hodnoty.“ 

Respondent � . 7 

„Ano, ka�dé ze t�í center u nás má jiný p�ístup a výrazn�  odlišná doporu� ení.“ 

 

�ivot v rodin � , ve škole, vztahy s vrstevníky 

Odpov� di na otázku � . 11 

„Podnikáte pravideln�  celorodinné akce?“ 

Tabulka � . 9 – Odpov� di na otázku � . 11 

respondent � . 1 „Ano.“ 

respondent � . 2 „Sna�íme se.“ 

respondent � . 3 „Ano, ale ne tak � asto jako d�íve.“ 

respondent � . 4 „Ano.“ 

respondent � . 5 „Ano, � asto.“ 

respondent � . 6 „Ano, pom� rn�  pravideln� .“ 

respondent � . 7 „Ano, díky man�elov�  zam� stnání jich je však málo.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

Odpov� di na otázku � . 12 

„Jak dalece zohled
 ujete nemoc dít� te p�i plánování rodinných aktivit?“ 

 

Respondent � . 1 

„Kdy� jedeme na delší dovolenou, vybíráme si místo, kde si m� �eme sami va�it.“ 

Respondent � . 2 

„V�dy si musíme pro syny brát dostatek „jejich“ jídla.“ 
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Respondent � . 3 

„Podle délky trvání. Jde hlavn�  o jídlo.“ 

Respondent � . 4 

„Nemoc nezohled
 ujeme.“ 

Respondent � . 5 

„Pokud jde o delší akci (nap�. dovolená v zahrani� í), sestavíme pro dceru p�edem 

jídelní� ek a podle n� ho bereme s sebou pot�ebné suroviny.“ 

Respondent � . 6 

„Zohled
 ujeme, a to mo�nosti stravování a va�ení p�i dlouhodob� jších akcích.“ 

Respondent � . 7 

„V�dy, s ohledem na jídlo.“ 

 

Odpov� di na otázku � . 13 

„Dáváte dít� ti najevo, �e je nemocné? Ulevujete mu od drobných povinností? 

Máte na n� j stejný metr jako na zdravé sourozence?“ 

 

Respondent � . 1 

„Synovi nedáváme najevo, �e je nemocný.“ 

Respondent � . 2 

„Má b� �né povinnosti, neulevujeme mu.“ 

Respondent � . 3 

„Ur � it�  máme stejný metr.“ 

Respondent � . 4 

„Rozhodn�  dce�i v ni� em neulevujeme. Naopak si myslím, �e jsme na ni p�ísn� jší, 

neustále kontrolujeme její jídelní� ek.“ 

Respondent � . 5 

„Doufám, �e dceru nerozmazlujeme, sna�íme se, aby m� la doma „své 

povinnosti“, dohlí�íme, zda je plní.“ 
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Respondent � . 6 

„Ned� láme rozdíly mezi jí a jejím bratrem. Ob�  d� ti m�� íme stejným metrem.“ 

Respondent � . 7 

„Dcera je nejmladší ze t�í našich d� tí. Mo�ná jí trochu ulevujeme, ale je to spíše 

tím, �e je „benjamínek“.“ 

 

Odpov� di na otázku � . 14 

„Liší se výrazn�  denní aktivity Vašeho dít� te od � inností jeho vrstevník� ? 

Provozuje n� jaký sport, jaké má koní� ky?“ 

 

Respondent � . 1 

„Neliší se, hraje fotbal, florbal, hokej, dost � asu v� nuje po� íta� i.“ 

Respondent � . 2 

„V � bec se neodlišuje. Hraje fotbal, sleduje televizi, v� nuje se po� íta� ovým hrám.“ 

Respondent � . 3 

„Má stejné zájmy jako ostatní dívky. Jezdí na kole, ráda � te dív� í � asopisy, zajímá 

se o módu.“ 

Respondent � . 4 

„Aktivity naší dcery se v ni� em neliší od vrstevník� . Hraje tenis, plave, tancuje a 

ráda si hraje s kamarádkami.“ 

Respondent � . 5 

„Myslím si, �e má stejné zájmy jako stejn�  stará d� v� ata. Chodí do keramického 

krou�ku, baví ji angli� tina.“ 

Respondent � . 6 

„Asi se neodlišuje. Má ráda zví�ata, ráda maluje.“ 

Respondent � . 7 

„Liší se tím, �e chodí na ob� dy dom�  a po ob� d�  nechodí do dru�iny, tak�e 

nenavšt� vuje krou�ky. Ráda zpívá a � te.“ 
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Odpov� di na otázku � . 15 

„Má Vaše dít�  kamarády, navšt� vuje se s nimi?“ 

Tabulka � . 10 – Odpov� di na otázku � . 15 

respondent � . 1 „Ano.“ 

respondent � . 2 „Ano.“ 

respondent � . 3 „Ano, navšt� vuje se s kamarádkami.“ 

respondent � . 4 „Ano.“ 

respondent � . 5 „Ano.“ 

respondent � . 6 „Ano.“ 

respondent � . 7 „Ano, sta� í jí pouze dv�  kamarádky.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

Odpov� di na otázku � . 16 

„Informovali jste u� itele Vašeho dít� te o jeho nemoci?“ 

Tabulka � . 11 – Odpov� di na otázku � . 16 

respondent � . 1 „Ano.“ 

respondent � . 2 „Ano.“ 

respondent � . 3 „Ano.“ 

respondent � . 4 „Ano.“ 

respondent � . 5 „Ano.“ 

respondent � . 6 „Ano.“ 

respondent � . 7 „Ano.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 
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Odpov� di na otázku � . 17 

„Má Vaše dít�  díky onemocn� ní � asté absence?“ 

Tabulka � . 12 – Odpov� di na otázku � . 17 

respondent � . 1 „Ne.“ 

respondent � . 2 „Ne.“ 

respondent � . 3 „Ne.“ 

respondent � . 4 „Ne.“ 

respondent � . 5 „Ne.“ 

respondent � . 6 „Ne.“ 

respondent � . 7 „Ne.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

Odpov� di na otázku � . 18 

„Promítá se nemoc do školních výsledk�  dít� te?“ 

Tabulka � . 13 – Odpov� di na otázku � . 18 

respondent � . 1 „Ne, studuje první ro� ník st�ední školy.“ 

respondent � . 2 „Ne, pat�í k lepšímu pr� m� ru ve t�íd� .“ 

respondent � . 3 „Ve škole potí�e nemá.“ 

respondent � . 4 „Pat�í ve t�íd�  k lepší polovin� .“ 

respondent � . 5 „Ne, nepromítá.“ 

respondent � . 6 „Ne.“ 

respondent � . 7 „Zatím ne.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 
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Jaká pozitiva a negativa choroba p� ináší 

Odpov� di na otázku � . 19 

„Zú� astnilo se Vaše dít�  (pop�. s Vámi) n� jakého ozdravného pobytu (lázn� , 

mo�e, kon� ? Pokud ne, uvítali byste mo�nost takového pobytu?“ 

 

Respondent � . 1 

„Ne, nikdy necht� l nikam jezdit. D�íve ani snad nic takového nebývalo.“ 

Respondent � . 2 

„Ne, nezú� astnil, nem� l nikdy zájem.“ 

Respondent � . 3 

„Jezdíme pravideln�  na setkání. Pobyt u mo�e za slušnou cenu bychom p�ivítali.“ 

Respondent � . 4 

„Na dovolenou jezdíme v�dy celá rodina. O podobném pobytu pro dceru jsme 

neuva�ovali. Jezdíme na setkání v Pracov� .“ 

Respondent � . 5 

„Zatím ne. Uva�ujeme o letním tábo�e pro d� ti s fenylketonurií.“ 

Respondent � . 6 

„Takový pobyt bych p�ivítala. Zatím se dcera neú� astnila.“ 

Respondent � . 7 

„Proto�e pro fenylketonuriky se �ádné ozdravné pobyty nepo�ádají, jezdíme na 

dovolenou celá rodina a zp� tn�  �ádáme u VZP o p�ísp� vek. VZP p�ispívá 5 tis. 

K� .“ 

 

 

 

 

 

 



 - 66 - 

Odpov� di na otázku � . 20 

„Myslíte si, �e onemocn� ní Vašeho dít� te zm� nilo po�adí na �eb�í� ku Vašich 

�ivotních hodnot?“ 

 

Tabulka � . 14 – Odpov� di na otázku � . 20 

respondent � . 1 „Ano.“ 

respondent � . 2 „Ano.“ 

respondent � . 3 „Ur � it�  ano.“ 

respondent � . 4 „Rozhodn�  ano.“ 

respondent � . 5 „Zcela jist� .“ 

respondent � . 6 „Samoz�ejm�  ano.“ 

respondent � . 7 „Stoprocentn�  ano.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

 

Odpov� di na otázku � . 21 

„Berete chorobu jako výzvu? Nebo pro Vás znamená úd� l � i prohru?“ 

 

Tabulka � . 15 – Odpov� di na otázku � . 21 

respondent � . 1 „Zpo� átku prohra, te�  výzva.“ 

respondent � . 2 „Spíše výzva.“ 

respondent � . 3 „Nejd�íve prohra, te�  úd� l.“ 

respondent � . 4 „Úd� l a sou� asn�  výzva.“ 

respondent � . 5 „Nejd�íve prohra, te�  výzva.“ 

respondent � . 6 „Výzva.“ 

respondent � . 7 „Úd� l.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 
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Odpov� di na otázku � . 22 

„Jste v kontaktu s rodinami, kde mají dít�  s diagnostikovanou stejnou 

metabolickou vadou?“ 

Tabulka � . 16 – Odpov� di na otázku � . 22 

respondent � . 1 „Ne.“ 

respondent � . 2 „Ne.“ 

respondent � . 3 „Ano.“ 

respondent � . 4 „Ano.“ 

respondent � . 5 „Ano.“ 

respondent � . 6 „Ano.“ 

respondent � . 7 „Ano.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

Odpov� di na otázku � . 23 

„Jsou takové kontakty pro Vás p�ínosné, dodávají Vám sílu a optimismus?“ 

Tabulka � . 17 – Odpov� di na otázku � . 23 

respondent � . 1 „Kontakty neudr�uji, ale p�ínosné jsou pro m�  

� lánky v Metabolíku.“ 

respondent � . 2 „ � teme Metabolík, jiné kontakty nemáme.“ 

respondent � . 3 „Ano, jsou p�ínosné.“ 

respondent � . 4 „Ur � it�  ano, získáváme hlavn�  praktické rady.“ 

respondent � . 5 „Ano.“ 

respondent � . 6 „Jsou povzbuzující, dodávají sílu.“ 

respondent � . 7 „Ano, �ekla bych, �e jsou nezbytné“ 

Zdroj: vlastní výzkum 
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Odpov� di na otázku � . 24 

„Souhlasíte s tím, �e chronické onemocn� ní dít� te bývá velkou zát� �í 

partnerského vztahu? Pro�ili jste i Vy vá�nou rodinnou krizi?“ 

 

Respondent � . 1 

„Ano, souhlasím, ale krizi kv� li nemoci d� tí jsme nepro�ili.“ 

Respondent � . 2 

„Krizi jsme nepro�ili.“ 

Respondent � . 3 

„Zát� �í nemoc je, to ano, ale krizi kv� li nemoci jsme nepro�ili.“ 

Respondent � . 4 

„Nemoc dcery je zát� �í, ale krizi jsme zatím neza�ili.“ 

Respondent � . 5 

„Souhlasím, ale našt� stí jsme výraznou krizi nem� li.“ 

Respondent � . 6 

„Souhlasím. �ádná záva�ná krize nás kv� li dce�in�  onemocn� ní nepostihla.“ 

Respondent � . 7 

„Souhlasím bez výhrad. Velkou krizi si však nevybavuji.“ 
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Odpov� di na otázku � . 25 

„Domníváte se, �e nemoc Vašeho dít� te rodinu stmeluje?“ 

Tabulka � . 18 – Odpov� di na otázku � . 25 

respondent � . 1 „Ne.“ 

respondent � . 2 „Ne.“ 

respondent � . 3 „Ne.“ 

respondent � . 4 „Ano.“ 

respondent � . 5 „Ano.“ 

respondent � . 6 „Ne.“ 

respondent � . 7 „Ne.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

Odpov� di na otázku � . 26 

„Vede Vás dieta ke kuliná�ským experiment� m?“ 

Tabulka � . 19 – Odpov� di na otázku � . 26 

respondent � . 1 „Ano.“ 

respondent � . 2 „Va�í man�elka, ob� as experimentuje.“ 

respondent � . 3 „Ne.“ 

respondent � . 4 „Ob� as ano.“ 

respondent � . 5 „Ano.“ 

respondent � . 6 „Ano.“ 

respondent � . 7 „Ano.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 
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Odpov� di na otázku � . 27 

„Máte svoje vlastní recepty a vym�
 ujete si je mezi rodinami?“ 

Tabulka � . 20 – Odpov� di na otázku � . 27 

respondent � . 1 „Mám svoje recepty.“ 

respondent � . 2 „Va�íme podle kucha�ky i naše recepty.“ 

respondent � . 3 „Ne, va�íme podle recept� .“ 

respondent � . 4 „Ano.“ 

respondent � . 5 „Va�ím podle recept�  svých i vym� n� ných.“ 

respondent � . 6 „Ano.“ 

respondent � . 7 „Ano, vym�
 ujeme si hlavn�  praktické rady.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

Co nejvíce zasahuje do �ivota rodin d� tí s fenylketonurií 

Odpov� di na otázku � . 28 

„Míváte � asto obavy a strach z onemocn� ní Vašeho dít� te?“ 

Tabulka � . 21 – Odpov� di na otázku � . 28 

respondent � . 1 „N� kdy ano.“ 

respondent � . 2 „Ob� as.“ 

respondent � . 3 „Ano.“ 

respondent � . 4 „Ne.“ 

respondent � . 5 „Ano.“ 

respondent � . 6 „Výjime� n� .“ 

respondent � . 7 „Ano.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 
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Odpov� di na otázku � . 29 

„Jak akceptuje Vaše dít�  chorobu?“ 

Tabulka � . 22 – Odpov� di na otázku � . 29 

respondent � . 1 „Bez problém� .“ 

respondent � . 2 „Nemá �ádný problém.“ 

respondent � . 3 „Postupn�  s v� kem h�� e.“ 

respondent � . 4 „Nesmí�ila se s ní.“ 

respondent � . 5 „Myslím si, �e nemoc p�ijala.“ 

respondent � . 6 „Zatím dob�e.“ 

respondent � . 7 „Nesmí�ila se.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

Odpov� di na otázku � . 30 

„Má dít�  tendenci nemoc popírat, zveli� ovat, schovávat se za ni?“ 

Tabulka � . 23 – Odpov� di na otázku � . 30 

respondent � . 1 „Nemá.“ 

respondent � . 2 „Ne.“ 

respondent � . 3 „Ne.“ 

respondent � . 4 „Popírá.“ 

respondent � . 5 „Ne.“ 

respondent � . 6 „Nepozorovala jsem �ádné z t� chto tendencí.“ 

respondent � . 7 „Ne.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 
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Odpov� di na otázku � . 31 

„Jak moc je pro Vás obtí�né obstarávání speciálních dietních potravin?“ 

 

Respondent � . 1 

„V sou� asné dob�  ji� není obtí�né je sehnat. D�íve to bylo mnohem horší.“ 

Respondent � . 2 

„Nakupujeme ve speciálním obchod�  v Praze nebo p�es internet. Ale ceny jsou 

vysoké.“ 

Respondent � . 3 

„V � bec není obtí�né je obstarat, ale zaplatit.“ 

Respondent � . 4 

„Dají se objednat z internetového obchodu i od n� kterých výrobc� . Ale ceny 

nejsou zrovna nízké.“ 

Respondent � . 5 

„Objednáváme hodn�  p�es internet i ze zahrani� í. Výb� r by mohl být mo�ná v� tší, 

ceny nejsou práv�  nízké.“ 

Respondent � . 6 

„Nemáme potí�e s obstaráváním. Horší je finan� ní stránka.“ 

Respondent � . 7 

„Objednáváme p�es internet, nakupujeme v lékárnách i ve speciálním obchod� . 

Potraviny se dají obstarat lehce, ale ceny jsou dost vysoké.“ 
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Odpov� di na otázku � . 32 

„Myslíte si, �e tyto potraviny od� erpávají významnou � ástku z finan� ního 

rozpo� tu Vaší rodiny?“ 

Tabulka � . 24 – Odpov� di na otázku � . 32 

respondent � . 1 „Ano.“ 

respondent � . 2 „Ur � it�  ano.“ 

respondent � . 3 „Rozhodn�  ano, asi tak 8 tis. K�  m� sí� n� .“ 

respondent � . 4 „Nepochybn�  ano, asi 6 tis. K�  za m� síc.“ 

respondent � . 5 „Zcela jednozna� n� , více ne� 5 tis. K�  m� sí� n� .“ 

respondent � . 6 „Ano, je to p�es 6 tis. K�  m� sí� n� .“ 

respondent � . 7 „Stoprocentn� , pr� m� rn�  6 tis. K�  m� sí� n� “ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

Odpov� di na otázku � . 33 

„P�izp� sobila se dietnímu stravování celá Vaše rodina?“ 

Tabulka � . 25 – Odpov� di na otázku � . 33 

respondent � . 1 „Ne.“ 

respondent � . 2 „Ne.“ 

respondent � . 3 „Ne.“ 

respondent � . 4 „Ne.“ 

respondent � . 5 „Ne.“ 

respondent � . 6 „Ne.“ 

respondent � . 7 „Ne.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 
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Odpov� di na otázku � . 34 

„V � dí Vaši p�íbuzní a známí o nemoci Vašeho dít� te?“ 

Tabulka � . 26 – Odpov� di na otázku � . 34 

respondent � . 1 „Ano.“ 

respondent � . 2 „Ano.“ 

respondent � . 3 „Ano.“ 

respondent � . 4 „Ano.“ 

respondent � . 5 „Ano.“ 

respondent � . 6 „Ano.“ 

respondent � . 7 „Ano.“ 

Zdroj: vlastní výzkum 

 

Odpov� di na otázku � . 35 

„Hovo�íte o nemoci otev�en� , nebo tyto informace tajíte? Je Vám nep�íjemné toto 

téma rozebírat?“ 

Tabulka � . 27 – Odpov� di na otázku � . 35 

respondent � . 1 „Zpo� átku jsme nemoc tajili.“ 

respondent � . 2 „Nejd�ív nám bylo toto téma nep�íjemné.“ 

respondent � . 3 „Netajíme to.“ 

respondent � . 4 „Hovo�íme otev�en� .“ 

respondent � . 5 „Rozebíráme toto téma, nemoc netajíme.“ 

respondent � . 6 „Nemáme problém hovo�it o nemoci otev�en� .“ 

respondent � . 7 „Hovo�íme naprosto otev�en� .“ 

Zdroj: vlastní výzkum 
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Odpov� di na otázku � . 36 

„V � em si myslíte, �e se nejvíce liší �ivot Vaší rodiny od rodin, kde mají zdravé 

d� ti?“ 

 

Respondent � . 1 

„Asi ve slo�it � jším va�ení.“ 

Respondent � . 2 

„Krom�  toho, �e musíme va�it a kupovat odlišné potraviny, asi v ni� em.“ 

Respondent � . 3 

„Myslím si, �e hlavn�  v neustálém po� ítání, v obstarávání speciálních potravin a 

surovin.“ 

Respondent � . 4 

„Ka�dý den se „to� í“ okolo jídla – kontroluji, co dcera sn� dla, sestavuji 

jídelní� ek, kdy� jedeme na dovolenou, musím si nachystat pot�ebné suroviny a 

nava�it, p�emýšlet a po� ítat.“ 

Respondent � . 5 

„Hlavní rozdíl je ur� it�  ve slo�it� jším stravování. Va�it rozdílná jídla, po� ítat, 

objednávat.“ 

Respondent � . 6 

„Nejv� tší rozdíl je asi ten, �e musíme sestavovat jídelní� ek, dbát na dodr�ování 

diety.“ 

Respondent � . 7 

„Moje odpov��  je „Jídlo 100x denn� !“. Neustále musíme po� ítat fenylalanin i 

energii, kontrolovat, co dcera sn� dla, sestavovat jídelní� ek. Za potraviny vydáme 

víc pen� z ne� rodiny, kde mají zdravé d� ti.“ 
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5 Diskuze 

 Otázky � . 1 – 10 ov�� ovaly, jakou  informovanost mají rodi� e o chorob�  

jejich dít� te. K otázce � . 1 („Myslíte si, �e informace, které máte o nemoci Vašeho 

dít� te jsou dostate� né?“) se vztahuje tabulka � . 2, ze které vyplývá, �e všichni 

respondenti jsou dostate� n�  informovaní o nemoci svého dít� te.  

 Otázka � . 2 („Posta� ují Vám informace sd� lené léka�i nebo se sna�íte 

získat nové poznatky z jiných zdroj� ? Pokud ano, odkud informace nej� ast� ji 

� erpáte?“) testovala, zda se respondenti aktivn�  zajímají o nabytí nových znalostí, 

týkajících se choroby. Z odpov� dí je z�ejmé, �e si všichni respondenti své znalosti 

dopl
 ují, preferovaným zdrojem je internet a � asopis Metabolík.  

 Tabulka � . 3 obsahuje odpov��  na otázku � . 3 („Jste spokojeni s p�ístupem 

léka��  p�i podávání informací? Vyjad�ují se v termínech, které jsou pro Vás 

srozumitelné?“). Respondenti se zde shodují v tom, �e léka�i pou�ívají správný 

p�ístup p�i podávání informací. Tento p�ístup potvrzuje té� tabulka � . 4, která je 

vyjád�ením odpov� dí na otázku � . 4 („P�ipadá Vám, �e léka�i s Vámi jednají 

direktivn�  nebo je Vaše spolupráce zalo�ena na dialogu?“), kde všichni 

respondenti vnímají spolupráci s léka�em jako vzájemný dialog. 

  Odpov� di dokládají, �e v dnešní dob�  se m� ní direktivní p�ístup léka�� , 

který byl d�íve b� �ný. Také  Dunovský uvádí:,,Jako nejd� le�it � jší charakteristiku 

profesionální zdatnosti zd� raz
 uje WHO schopnost naslouchat, dále schopnost 

komunikovat a navázat kontakt a ten udr�ovat.“101 

 Tabulka � . 5 dokládá odpov� di na otázku � . 5 („Bylo Vám vysv� tleno, jaká 

rizika a následky m� �e nemoc zp� sobit?“). Všichni respondenti uvedli, �e jsou 

seznámeni s riziky i následky nemoci. Tabulka � . 6 je souhrnem odpov� dí na 

otázku � . 6 („Jak se sna�íte t� mto komplikacím p�edejít a zabránit?“).  Dokazuje, 

�e všichni respondenti jsou si v� domi toho, jak zabránit komplikacím, ale také 

svého dílu zodpov� dnosti. Sestavují d� tem jídelní� ky, dbají na dodr�ování diety. 

                                                 
101 DUNOVSKÝ, Ji�í et al. Sociální pediatrie. 1. vydání. Praha: Grada, 1999. 279s. ISBN 80-7169-254-9. 
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Shodují se s odborníky. Hejcmanová a Komárková uvád� jí, �e:,, o výsledku boje 

s nemocí rozhoduje nejd�íve rodina a pozd� ji i dít�  samo. Dodr�ování diety 

s m�� ením obsahu PHE je jediný zp� sob, jak fenylketonurii lé� it a zárove
  

zabránit narušení procesu zrání mozku.“ 102 

 Tabulka � . 7 je sestavena z odpov� dí na otázku � . 7 („Podílí se na lé� b�  

Vašeho dít� te také jiní odborníci, nap�. psycholog, nutri� ní terapeut atd.?“). 

Všichni respondenti potvrzují  ú� ast nutri� ního terapeuta na lé� b�  svého dít� te 

s fenylketonurií. Ta je p�i fenylketonurii nezbytná. 

 Odpov� di na otázku � . 8 („Jak � asto navšt� vujete Centrum metabolických 

vad v Praze? Vyhovuje Vám pr� b� h a � etnost návšt� v? Uvítali byste z�ízení 

Centra blí�e Vašemu bydlišti?“) jsou vypsány tak, jak respondenti odpovídali. 

Respondenti se shodují, �e na prohlídky jsou zváni nejmén�  2x ro� n� , p�ístup 

profesionál�  v Centru metabolických vad ve Fakultní nemocnici Královské 

Vinohrady hodnotí velice kladn� . Shodují se však také v tom, �e by uvítali z�ízení 

„Centra“ blí� k bydlišti. Tato skute� nost by mohla být tématem ke zvá�ení. 

Argumentem pro z�ízení ,,metabolické poradny“ v kratší vzdálenosti od místa 

bydlišt� , nap�. v krajském m� st� , by krom�  d� vod�  � asové a finan� ní úspory pro 

rodi� e mohla být i ochrana dít� te p�ed psychickými komplikacemi. Proto�e dle 

Mat� j� ka k t� mto komplikacím u d� tí mohou vést i drobné lé� ebné výkony a 

vyšet�ení, které dosp� lí (jak zdravotníci, tak rodi� e) hodnotí jako b� �né a 

banální.103 N� které d� ti nap�íklad h�� e zvládají cestování, dlouhá cesta se m� �e 

stát té� dlouhým � ekáním. A takové � ekání po�adavk� m lé� ebného re�imu 

odporuje. 

                                                 
102 KOMÁRKOVÁ, Jana – HEJCMANOVÁ, Ludmila. Va� íme zdrav�  a chutn�  pro fenylketonuriky II, Praha: Uniprint 

s.r.o., 2004. 281 s. ISBN 80-239-2877-5 

 
103 MAT� J� EK, Zden� k. Psychologie nemocných a zdravotn�  posti�ených d� tí. 3. p�epracované vydání. Jin� any: H & H 

Vyšehradská, 2001. 147 s. ISBN 80-86022-92-7 
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 Odpov� di na otázku � . 9 („V � d� li jste o existenci fenylketonurie p�ed tím, 

ne� jí vaše dít�  onemocn� lo?“) jsou za�azeny do tabulky � . 8. Pouze dva 

respondenti odpov� d� li, �e v � d� li o existenci této nemoci. Odpov� di potvrzují, �e 

nemoc je pom� rn�  vzácná a laická ve�ejnost tém��  nemá informace o této 

chorob� .  

 Odpov� di na otázku � . 10 („Setkali jste se n� kdy s protich� dnými 

informacemi?“) jsou vypsány tak, jak respondenti tuto otázku zodpov� d� li. Pouze 

ve dvou p�ípadech bylo konstatováno, �e se respondenti nesetkali s protich� dnými 

informace. Jedna respondenta udala jako protich� dnou informaci to, �e zpo� átku 

byla informována, �e dieta je nutná pouze v d� tství, a pozd� ji (vlivem výzkumu) 

byl tento názor zm� n� n. Podobn�  se o tom zmi
 uje také Procházková a kolektiv, 

v záv� ru své práce uvád� jí nezbytnost celo�ivotní nízkobílkovinové diety.104 Jedna 

respondentka uvedla rozdílné hodnoty v tabulkách, které uvád� jí mno�ství PHE 

v potravinách. P�ekvapivé je, �e dva respondenti uvedli, �e se setkali 

s nedostate� nou znalostí problematiky u  d� tské léka�ky a jedna respondentka 

uvedla, �e ka�dé z Center, která u nás existují, má nejen jiný p�ístup, ale zejména 

výrazn�  odlišná doporu� ení. Z této odpov� di vyplývá výzkumná otázka � . 4: 

Doporu� ení jednotlivých center pro lé� bu DMP jsou odlišná. 

 Odpov� di na otázky � . 11 – 18 byly zam�� eny na rodinný �ivot, 

volno� asové aktivity, školní problematiku a vztahy s vrstevníky. Tabulka � . 9 

obsahuje odpov� di na otázku � . 11 („Podnikáte pravideln�  celorodinné akce?“). 

Všichni respondenti shodn�  odpov� d� li, �e jejich rodiny pravideln�  provozují 

 spole� né akce.  

 Odpov� di na otázku � . 12 („Jak dalece zohled
 ujete nemoc dít� te p�i 

plánování rodinných aktivit?“) jsou rozepsány tak, jak jednotliví respondenti 

odpovídali. Šest respondent�  odpov� d� lo, �e nemoc zohled
 ují v�dy p�i plánování 

dlouhodob� jších akcí. Zajiš	 ují dít� ti vhodnou stravu. Pouze jedna respondentka 

odpov� d� la, �e nemoc nezohled
 uje.  

                                                 
104PROCHÁZKOVÁ, O. Fenylketonurie. � esko – slovenská Pediatrie, 2008, ro� . 63, s. 349. ISSN 0069-2328 
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 Otázka � . 13 („Dáváte dít� ti najevo, �e je nemocné? Ulevujete mu od 

drobných povinností? Máte na n� j stejný metr jako na zdravé sourozence?“) byla 

zam�� ena na výchovné postoje respondent� . Zde šest respondent�  uvedlo, �e 

nemá ani jeden z nevhodných výchovných postoj� . Pouze jedna respondentka 

p�iznala tendenci k výchov�  rozmazlující. Nepotvrdil se tak názor, �e „pod vlivem 

zát� �e, kterou nemoc p�ináší, se � asto m� ní postoj rodi��  k dít� ti.“ 105Rodi� e 

nezaujímají k d� tem s PKU nevhodné výchovné postoje, které, jak upozor
 uje 

Mat� j� ek :,,Jsou ve  vztahu k posti�enému dít� ti nejen � ast� jšími, ale i výchovn�  

nebezpe� n� jšími.“106 

 Otázka � . 14 („Liší se výrazn�  denní aktivity Vašeho dít� te od � inností 

jeho vrstevník� ? Provozuje n� jaký sport, jaké má koní� ky?“) se zam�� ila na 

volno� asové aktivity chronicky nemocných d� tí – fenylketonurik� . Odpov� di jsou 

zaznamenány tak, jak respondenti odpovídali. Je z nich patrno, �e pouze jedna 

respondentka uvedla, �e se liší �ivot dcery tím, �e je vy� len� na z kolektivu, a to 

díky tomu, �e dochází dom�  na ob� dy a nechodí do dru�iny. Z odpov� dí ostatních 

šesti respondent�  vyplývá, �e denní a sportovní aktivity a koní� ky dít� te s PKU 

jsou identické s � innostmi jejich zdravých vrstevník� . 

 Tabulky � . 10 – 13 obsahují odpov� di na otázky � . 15 – 18, které se týkaly 

vztah�  s vrstevníky, informovanosti u� itel�  o nemoci, školních absencí a 

výsledk� . Všichni respondenti informovali u� itele dít� te o jeho nemoci, šest 

respondent�  pop�elo � asté školní absence zavin� né chorobou, pouze jedna 

respondentka tyto absence potvrdila. Skute� nost, �e by nemoc negativn�  ovlivnila 

školní výsledky dít� te nepotvrdil �ádný z respondent� . Nabízí se výzkumná otázka 

� .5 : D� ti s PKU nemají problémy se zvládáním u� iva. 

 Odpov� di na otázku � . 19 („Zú� astnilo se Vaše dít�  (pop�. s Vámi) 

n� jakého ozdravného pobytu (lázn� , mo�e, kon� ? Pokud ne, uvítali byste mo�nost 
                                                 
105 VÁGNEROVÁ, Marie. Psychopatologie pro pomáhající profese. 3. vydání. Praha: Portál, 2004. 872s. ISBN 80-7178-

802-3. 
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takového pobytu?“) jsou zaznamenány dle výpov� dí respondent� . Všichni 

respondenti uvedli, �e se nezú� astnili �ádného ozdravného pobytu. Dva 

respondenti odpov� d� li, �e by o takový pobyt zájem nem� li. Naopak dva 

respondenti by tento pobyt p�ivítali. Jeden respondent se nevyjád�il. Jeden 

respondent odpov� d� l, �e o podobném pobytu rodina neuva�ovala. Jeden 

z respondent�  vyu�ívá p�ísp� vku na dovolenou od VZP. Z odpov� dí není 

jednozna� n�  patrno, zda by ozdravný pobyt respondenti uvítali. 

 Následující � ást rozhovoru se zam�� ila na to, zda PKU p� inesla rodinám 

krom�  negativ také n� jaká pozitiva. Tabulka � . 14 vyobrazuje odpov� di na otázku 

� . 20 („Myslíte si, �e onemocn� ní Vašeho dít� te zm� nilo po�adí na �eb�í� ku 

Vašich �ivotních hodnot?“). Ka�dý ze sedmi respondent�  si myslí, �e choroba 

zm� nila jeho hodnotový �eb�í� ek. Toto tvrzení je ve shod�  s literaturou, 

Vágnerová popisuje, �e pod vlivem nemoci se m� ní postavení nemocného, rodiny, 

�ivotní styl, hodnoty i normy.107 

 Tabulka � . 15 poskytuje odpov� di na otázku � . 21 („Berete chorobu jako 

výzvu? Nebo pro Vás znamená úd� l � i prohru?“) Tato otázka sm�� ovala ke 

zjišt� ní, v jaké fázi vyrovnání se s chorobou se respondenti nacházejí. P� t 

respondent�  hodnotí nemoc dít� te jako výzvu, dva respondenti ji ozna� ili jako 

úd� l. Tyto postoje nasv� d� ují tomu, �e všichni respondenti se práv�  nacházejí ve 

fázi akceptace choroby. 

 Tabulka � . 16 a 17, kde jsou zachyceny odpov� di na otázky � . 22 a  � .23, 

které se týkají kontakt�  mezi rodinami se stejn�  posti�enými d� tmi té� potvrzuje 

fázi smí�ení. Proto�e jak uvádí Jankovský, „rodi� e ve stadiu akceptace hledají 

dostupná �ešení pro budoucnost, vyhledávají kontakty s jinými rodi� i, kte�í jsou 

ve stejné situaci, sna�í se jim pomoci a za� nou se tak otevírat sv� tu.“108 

                                                 
107 VÁGNEROVÁ, Marie. Psychopatologie pro pomáhající profese. 3. vydání. Praha: Portál, 2004. 872s. ISBN 80-7178-

802-3. 
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 Odpov� di na otázku � . 24 („Souhlasíte s tím, �e chronické onemocn� ní 

dít� te bývá velkou zát� �í partnerského vztahu? Pro�ili jste i Vy vá�nou rodinnou 

krizi?“) jsou vypsány jednotliv�  tak, jak respondenti odpovídali. Všichni 

respondenti pop�eli krizi, šest respondent�  souhlasilo s tím, �e nemoc je pro 

partnerský vztah zát� �. Podobn�  popisuje situaci v rodin� , kde n� který z � len�  

onemocní, K�ivohlavý, který �íká, �e „celkov�  je mo�né �íci, �e rodiny ve kterých 

n� kdo onemocní, se m� ní, zvyšuje se míra celkové únavy všech � len�  rodiny a 

zvyšují se pocity depresí. Je-li chronicky nemocným � lenem v rodin�  dít� , trpí tím 

� asto man�elský (a zvlášt�  sexuální) vztah rodi�� .109  

 Odpov� di na otázku � . 25 („Domníváte se, �e nemoc Vašeho dít� te rodinu 

stmeluje?“) dokládá tabulka � . 18.  Výsledkem je, �e pouze dva respondenti 

uvedli, �e nemoc je pro jejich rodinu stmelujícím prvkem. Naopak p� t ú� astník�  

(tj. v� tšina) nemoc za takový prvek nepova�uje. Zde  došlo k rozporu 

s konstatováním Vágnerové:,,Nemoc dít� te ovliv
 uje další rozvoj rodinných 

vztah� , m� �e být akceptována jako spole� ný úkol, který rodinnou soudr�nost 

posiluje.“110 

 Otázky � . 26 a � . 27 se zam�� ily na praktickou � ást va�ení nízkobilkovinné 

diety. Z tabulek � . 19 a 20 vyplývá, �e rodiny mají své vlastní recepty, které si 

vzájemn�  vym�
 ují, p� t respondent�  potvrdilo kuliná�ské experimenty. 

Pozitivním výsledkem vypovídá o tom, �e  se rodi� e sna�í striktní dietu d� tem 

zpest�it. 

 Odpov� di na otázky � . 28 – 35 se týkaly následk�  nemoci pro �ivot dít� te i 

jeho rodiny. 

 Tabulka � . 21 zobrazuje odpov� di na otázku � . 28 („Míváte � asto obavy a 

strach z onemocn� ní Vašeho dít� te?“). T�i respondenti odpov� d� li, �e obavy a 

strach mívají � asto, dva respondenti potvrdili ob� asný strach a úzkost, jeden 

                                                 
109 K� IVOHLAVÝ, Jaro. Psychologie nemoci.1. vydání. Praha: Grada, 2002. 200 s. ISBN 80-247-0179-0 
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respondent uvedl, �e strach mívá výjime� n� . Pouze jeden respondent odpov� d� l, 

�e strach nemá. 

 Tabulka � . 22 zahrnuje odpov� di na otázku � . 29 („Jak akceptuje Vaše dít�  

chorobu?“). � ty�i respondenti uvedli, �e jejich dít�  akceptuje svou chorobu bez 

problému, jeden respondent potvrdil, �e akceptace se u dít� te zhoršuje postupn�  

s jeho v� kem, dva respondenti uvedli, �e se dít�  s chorobou nesmí�ilo. Odpov� di 

nejsou jednozna� né. Lze však souhlasit s tvrzením, které uvádí Vágnerová, �e 

„vrozené posti�ení není tak subjektivn�  traumatizující, proto�e jedinec je na sv� j 

handicap adaptován.111 

 Tabulka � . 23 zobrazuje odpov� di na otázku � . 30 („Má dít�  tendenci 

nemoc popírat, zveli� ovat, schovávat se za ni?“). Pouze jeden respondent uvedl, 

�e jeho dít�  má tendence nemoc popírat. Naopak ostatních šest respondent�  

shodn�  odpov� d� lo, �e takové tendence d� ti nemají. Z toho vyplývá, �e u d� tí 

s PKU se v� tšinou neobjevují obranné reakce.  

 Otázka � . 31 („Jak moc je pro Vás obtí�né obstarávání speciálních dietních 

potravin?“) zjiš	 ovala mo�nosti, které rodi� e vyu�ívají k  opat�ování vhodných 

dietních potravin. Všichni ú� astníci uvedli, �e není obtí�né obstarat speciální 

potraviny pro nízkobílkovinnou dietu. Šest respondent�  zmínilo vysoké ceny 

t� chto potravin.  

 Tabulka � . 24 shrnuje odpov� di na otázku � . 32 („Myslíte si, �e tyto 

potraviny od� erpávají významnou � ástku z finan� ního rozpo� tu Vaší rodiny?“). 

Z odpov� dí všech respondent�  vyplývá, �e nákup speciálních potravin, nutných 

k zajišt� ní správného dietního jídelní� ku, je velkou zát� �í pro rodinný rozpo� et. 

 Tabulka � . 25 obsahuje odpov� di na otázku � . 33 („P�izp� sobila se 

dietnímu stravování celá Vaše rodina?“). Všichni ú� astníci odpov� d� li, �e se celá 
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rodina nep�izp� sobila dietnímu stravování. D� ti jsou vedeny v rodinách jako 

stravovací individuality. 

 Tabulka � . 26 zobrazuje odpov��  na otázku � . 34 („V � dí Vaši p�íbuzní a 

známí o nemoci Vašeho dít� te?“). Z identických odpov� dí všech respondent�  

vyplývá, �e p�íbuzní a známí jsou o nemoci informováni.  

 Tabulka � . 27 se týká otázky � . 35 („Hovo�íte o nemoci otev�en� , nebo tyto 

informace tajíte? Je Vám nep�íjemné toto téma rozebírat?“). Jak je z�ejmé 

z tabulky, všichni ú� astníci odpov� d� li, �e o nemoci hovo�í otev�en� , skute� nost 

existence PKU u dít� te netají a ne� iní jim potí�e o ní hovo�it. 

 Otázka � . 36 („V � em si myslíte, �e se nejvíce liší �ivot Vaší rodiny od 

rodin, kde mají zdravé d� ti?“) zjiš	 ovala, jaké nejv� tší a nej� ast� jší rozdíly 

vnímají v porovnání s �ivotem rodin, kde mají zdravé d� ti. Z odpov� dí vyplývá, 

�e nejv� tší rozdíl je v oblasti zajiš	 ování stravy pro dít� . Tento problém zahrnuje 

velké mno�ství ka�dodenních starostí, jako je va�ení podle speciálních recept�  a 

dohled nad dodr�ováním diety, sestavování jídelní� ku, po� ítání hladin 

fenylalaninu. Druhou odlišností jsou finan� ní � ástky vynalo�ené na nákup 

speciálních surovin a potravin. 
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6 Záv� r 

Spln� ní všech cíl�  bakalá�ské práce bylo realizováno pomocí 

kvalitativního výzkumu, formou rozhovor� . 

Cíl 1 byl zmapovat, jak �ijí s d� ti s diagnózou „metabolická porucha – 

fenylketonurie“ a jejich rodiny. Ke spln� ní tohoto cíle a zárove
  k ov�� ení 

výzkumné otázky 3 p�i dodr�ování ur� itého re�imu se dít�  s metabolickou 

chorobou m� �e chovat jako zdravé dít� , lze formulovat následující záv� r: d� ti 

s PKU se bez problém�  za� le
 ují do svých vrstevnických skupin, sportují, mají 

stejné zájmy jako ostatní zdravé d� ti. Mohou vykonávat veškeré tyto � innosti za 

p�edpokladu, �e dodr�ují nízkobílkovinnou dietu s takovým mno�stvím 

fenylalaninu a energie, které je nezbytné pro jejich správný vývoj. Svou nemoc 

p�ijímají jako sou� ást �ivota.. Aktivity rodin s d� tmi s PKU se neliší od t� ch, je� 

provozují rodiny s d� tmi zdravými. V�dy však musejí plánovat tyto � innosti 

s ohledem na dietu svého dít� te.  

Cíl 2 sm�� oval ke zjišt� ní, co nejvíce zasahuje do �ivota d� tí s PKU a 

jejich rodin a k ov�� ení výzkumné otázky 1 metabolická porucha zasahuje do 

�ivota dít� te a k ov�� ení výzkumné otázky 2 onemocn� ní má vliv na �ivot celé 

rodiny. K výsledk� m výzkumu lze konstatovat, �e je dít�  omezováno striktní 

dietou. Rodi� e nesou velkou zodpov� dnost za to, aby nedošlo k mentálnímu 

poškození následkem nesprávn�  sestaveného jídelní� ku.  Nejv� tší dopad nemoci 

rodiny poci	 ují ve finan� ní oblasti, nebo	   sou� ástí diety jsou speciální preparáty a 

potraviny, jejich� dostupnost se zlepšuje, ale zárove
  rostou jejich ceny. Finan� ní 

nákladnost zat� �uje rodinný rozpo� et. Z výsledk�  této oblasti výzkumu plyne 

záv� r, �e by bylo vhodné zlepšit finan� ní pomoc pro osoby s PKU. Ve výzkumné 

skupin�  je v� tšina rodin finan� n�  zajišt� na natolik, �e mohou svým d� tem dop�át 

nízkobílkovinnou dietu sestavenou z vhodných surovin a potravin. Ovšem, pokud 

by se p�ípad této metabolické poruchy vyskytl v rodin�  �ijící na hranici �ivotního 

minima, tehdy  by bylo i se zvýšením � ástky �ivobytí osoby z d� vodu dietního 

stravování, která u fenylketonurie   � iní 2 120 K�  m� sí� n�  ( Zákon  � . 111/2006 
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Sb.,o pomoci v  hmotné nouzi) 112, krajn�  slo�ité dodr�ení této diety, co� by 

v d� sledku mohlo vést k jejímu porušování a následnému mentálnímu poškození 

dít� te.  

Spln� ní Cíle 3 jeho� úkolem bylo zjistit, jaká je informovanost rodin, je 

mo�no vyjád�it následovn� : informovanost rodin, kde �ije dít�  s fenylketonurií, je 

na vysoké úrovni. Nabízí se však otázka, jak dalece jsou informováni o PKU 

prakti� tí léka�i pro d� ti a dorost.  

K poslední oblasti výzkumu a k tomu jak byl spln� n Cíl 4 lze �íci, �e u této 

nemoci krom�  negativ lze pozorovat i jistá pozitiva. Jako pozitivní jev lze uvést 

skute� nost, �e oproti jiným nemocem PKU má pozitivní prognózu v p�ípad� , �e 

jedinec dodr�uje správnou dietu. P�íznivým jevem je také solidarita rodin, v nich� 

se PKU vyskytuje, která vyústila v zalo�ení Národního sdru�ení PKU a jiných 

DMP. 

Stanovených cíl� , vytý� ených pro tuto bakalá�skou práci, bylo dosa�eno. 

P�esto lze �íci, �e problematika fenylketonurie a jejích dopad�  na osoby trpící 

touto chorobou a jejich rodiny je tak široká, �e by se této látce dalo v� novat 

mnohem hloub� ji.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

                                                 
112 B� ESKÁ, Nad� �da – VRÁNOVÁ, Lucie. Dávky pomoci v hmotné nouzi a dávky sociální pé� e pro zdravotn�  posti�ené 

ob� any. 2. aktualizované vydání. Ostrava: Anag, 2008. 415 s. ISBN 978-80-7263-478-1. 

 



 - 86 - 

7 Klí � ová slova 

·  d� di� ná metabolická porucha 

·  chronické onemocn� ní 

·  fenylalanin 

·  fenylketonurie 

·  nízkobílkovinná dieta 

·  psychosociální aspekt 
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P� enos fenylketonurie –oba rodi� e jsou p� enaše� i 

 

 

Zdroj: www.genomac.cz 
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P� íloha � . 2: Faktura – finan� ní kalkulace dietních potravin 
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P� íloha � . 3 

Otázky pro standardizovaný rozhovor 

Informovanost 

1. Myslíte si, �e informace, které máte o nemoci Vašeho dít� te, jsou dostate� né? 

2. Posta� ují Vám informace sd� lené léka�i, nebo se sna�íte získat nové poznatky 

z jiných zdroj� ? Pokud ano, odkud informace nej� ast� ji � erpáte? 

3. Jste spokojeni s p�ístupem léka��  p�i podávání informací? Vyjad�ují se 

v termínech, které jsou pro vás srozumitelné? 

4. P�ipadá Vám, �e léka�i s Vámi jednají direktivn� , nebo je Vaše spolupráce 

zalo�ena na dialogu? 

5. Bylo Vám vysv� tleno, jaká rizika a následky m� �e onemocn� ní zp� sobit? 

6. Jak se sna�íte t� mto komplikacím zabránit a p�edejít? 

7. Podílí se na lé� b�  Vašeho dít� te také jiní odborníci, nap�. psycholog, nutri� ní 

terapeut atd.? 

8. Jak � asto navšt� vujete Centrum metabolických vad v Praze? Vyhovuje Vám 

pr� b� h a � etnost návšt� v? Uvítali byste z�ízení Centra blí�e Vašemu bydlišti? 

9. V� d� li jste o existenci fenylketonurie p�ed tím, ne� jí vaše dít�  onemocn� lo? 

10. Setkali jste se n� kdy s protich� dnými informacemi? 

 

�ivot v rodin � , ve škole, vztahy s vrstevníky 

11. Podnikáte pravideln�  celorodinné akce? 

12. Jak dalece zohled
 ujete nemoc dít� te p�i plánování rodinných aktivit? 

13. Dáváte dít� ti najevo, �e je nemocné? Ulevujete mu od drobných povinností? 

Máte na n� j stejný metr jako na zdravé sourozence? 

14. Liší se výrazn�  denní aktivity Vašeho dít� te od � inností jeho vrstevník� ? 

Provozuje n� jaký sport, jaké má koní� ky? 

15. Má Vaše dít�  kamarády, navšt� vuje se s nimi? 

16. Informovali jste u� itele Vašeho dít� te o jeho nemoci? 

17. Má Vaše dít�  díky onemocn� ní � asté absence? 
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18. Promítá se nemoc do školních výsledk�  dít� te? 

19. Zú� astnilo se Vaše dít�  (pop�. s Vámi) n� jakého ozdravného pobytu (lázn� , 

mo�e, kon� ? Pokud ne, uvítali byste mo�nost takového pobytu? 

 

Jaká pozitiva a negativa choroba p� ináší 

20. Myslíte si, �e onemocn� ní Vašeho dít� te zm� nilo po�adí na �eb�í� ku Vašich 

�ivotních hodnot? 

21. Berete chorobu jako výzvu? Nebo pro Vás znamená úd� l � i prohru? 

22. Jste v kontaktu s rodinami, kde mají dít�  s diagnostikovanou stejnou 

metabolickou vadou? 

23. Jsou takové kontakty pro Vás p�ínosné, dodávají Vám sílu a optimismus? 

24. Souhlasíte s tím, �e chronické onemocn� ní dít� te bývá velkou zát� �í 

partnerského vztahu? Pro�ili jste i Vy vá�nou rodinnou krizi? 

25. Domníváte se, �e nemoc Vašeho dít� te rodinu stmeluje? 

26. Vede Vás dieta ke kuliná�ským experiment� m? 

27. Máte svoje vlastní recepty a vym�
 ujete si je mezi rodinami? 

 

Co nejvíce zasahuje do �ivota rodin d� tí s fenylketonurií 

28. Míváte � asto obavy a strach z onemocn� ní Vašeho dít� te? 

29. Jak akceptuje Vaše dít�  chorobu? 

30. Má dít�  tendenci nemoc popírat, zveli� ovat, schovávat se za ni? 

31. Jak moc je pro Vás obtí�né obstarávání speciálních dietních potravin? 

32. Myslíte si, �e tyto potraviny od� erpávají významnou � ástku z finan� ního 

rozpo� tu Vaší rodiny? 

33. P�izp� sobila se dietnímu stravování celá Vaše rodina? 

34. V� dí Vaši p�íbuzní a známí o nemoci Vašeho dít� te? 

35. Hovo�íte o nemoci otev�en� , nebo tyto informace tajíte? Je Vám nep�íjemné 

toto téma rozebírat? 

36. V � em si myslíte, �e se nejvíce liší �ivot Vaší rodiny od rodin, kde mají zdravé 

d� ti? 
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P� íloha � . 4 

Otázky pro polostandardizovaný rozhovor 

 

1. Vzpomínáte si, jaká byla Vaše reakce, kdy� jste se dozv� d� li, �e je Vaše 

dít�  nemocné? 

2. Jak �ešíte stravování dít� te, dodr�ování diety a sestavování jídelní� ku? 

3. Jaké mají Vaše d� ti sourozenecké vztahy? 

4. Jak zm� nila fenylketonurie �ivot Vaší rodiny? 

5. Jaké jsou školní výsledky dít� te? Jak tráví volný � as? Má p�edstavu o své 

budoucnosti? 

6. Odkud získáváte informace o nemoci? 

7. Jak obstaráváte speciální potraviny? 

8. � erpáte n� kterou z dávek státní sociální podpory? 

9. Jaká je podpora Vašeho okolí? 
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P� íloha � . 5:  

 

 

 

 

� erpáno z knihy Komárková, J., Hejcmanová, L. Va� íme zdrav�  a chutn�  pro 

fenylketonuriky II. 2004. p. 16. ISBN 80-239-2877-5. 
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P� íloha � . 6 

P� íklad potravinové tabulky 

 

 

� erpáno z knihy Komárková, J., Hejcmanová, L. Va� íme zdrav�  a chutn�  pro 

fenylketonuriky II. 2004. p. 220. ISBN 80-239-2877-5. 
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P� íloha � . 7   

Výb� r potravin p � i diet�  PKU 

 

Zakázané potraviny 

Maso: vep�ové, hov� zí, telecí, skopové, králík, zv�� ina, ku�e, kr� ta, husa, kachna, 

ryby, vnit�nosti 

Masné výrobky: veškeré uzeniny (m� kké i trvanlivé salámy, klobásy, párky, 

šunka, tla� enka, paštika), masové konzervy 

Vejce: celá vejce, bílek, �loutek, sušená vejce 

Mléko a mlé� né výrobky: sýry, tvaroh, jogurty, smetana, šleha� ka, sušená mléka, 

zmrzliny 

Pe� ivo: rohlíky, chléb, sladké pe� ivo - koblihy, kolá� e, bábovky, buchty, zákusky, 

strouhanka, trvanlivé pe� ivo ( sušenky, oplatky, piškoty, k�ehké chleby, k�upky, 

slané pe� ivo) 

Cukrovinky : � okoláda a � okoládové bonbóny, �elatinové bonbóny 

O� echy: vlašské, arašídy, kešu, para, mák 

Sušené ovoce: meru
 ky, švestky, rozinky, banán, ananas, kokos 

Obiloviny: ovesné vlo� ky, krupice, mouka (pšeni� ná, ovesná, rý�ová, sójová, 

�itná), vaje� né t� stoviny, špagety, corn flakes , knedlíky z prášku (houskové i 

bramborové) 

Lušt� niny: � o� ka, fazole, hrách, sója a sójové maso 

Nápoje: ozna� ené jako light (slazené um� lým sladidlem aspartamem) 

Potraviny vhodné v omezeném mno�ství 

Brambory a bramborové výrobky: za�azovat podle p�edepsaného mno�ství 

Rý�e: za�azovat dle p�edepsané dávky 

Ovoce: banány, pomeran� e, mandarinky 

Zelenina: špenát, kapusta, zelí, r� �i � ková kapusta, kv� ták, sterilovaný hrášek, 

kuku�ice, zelené sterilované fazolky 
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Potraviny vhodné, lze podávat bez omezení 

 

Cukr a cukrovinky : med, d�emy, ovocné �elé, fondán, tvrdé kyselé bonbóny, 

ovocné lipo 

Tuky: máslo, sádlo, Perla, Rama, Flora, Hera, rostlinné oleje 

Nízkobílkovinné pe� ivo: tmavý i sv� tlý chléb PKU, k�ehký chléb Protam, sladké 

pe� ivo - ovocný chlebí� ek, linecké pe� ivo, sladké keksy, medovní� ky 

Ostatní: kompoty, zeleninový bujón 

Obiloviny: t� stoviny PKU (polévkové nudle, hv� zdi� ky, mušle, kolínka, fleky), 

mouka Apromix, Vitaprotam, na zahušt� ní - Maizena, Solamyl, pudinkový prášek 

 

 

� erpáno z http://www.dobromysl.cz/scripts/detail.php?id=695 
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P� íloha � . 8  

 

Informovaný souhlas 

 

 

 

 

Byla jsem informován(a), �e J. Vávr� , studující ZSF JU � eské bud� jovice, 

zpracovává bakalá�skou práci na téma „Psychosociální aspekty �ivota d� tí 

s metabolickými vadami. 

Na základ�  této detailní informace dávám souhlas s tím, aby v této práci 

vyu�ila informace o naší dce�i (synovi), získané v naší rodin� . Té� nemám 

�ádných námitek proti tomu, aby prostudovala její dokumentaci u praktického 

léka�e pro d� ti a dorost MUDr……………………………..Tato data však 

nebudou vyu�ita k jiným ú� el� m a poskytnuta dalším osobám � i subjekt� m. 

 

 

Jméno a p�íjmení rodi� e: 

 

Datum: 

 

Podpis: 

 


