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1 THESIS ABSTRAKT

The present bachelor’s thesis titled ,Psychosasakects in the lives of
children suffering from errors of metabolism* dealgh the issues related to
hereditary metabolic derangements. It puts togekmawledge and examples
from day-to-day lives of people suffering from raitary metabolic disorders.

The main purpose of the treatment and nursing frareatiens diagnose
with hereditary metabolit errors is to help theseamplish ideal development in
their childhoods and a maximum of independencejakantegrity, and self-
esteem in adolescence and adulthood. These goal®rdg be accomplished
thanks to a multi-system approach.

The theoretical part describes heredity, clinisgimptoms, diagnostic
methods, and treatment of hereditary metabolic rdexs. It deals with
phenylketonuria (PKU) in more details, it clarifigtee mechanism of PKU origins,
screening, symptoms, treatment, forecast, andnaégernal phenylketonuria. The
following part compiles known facts about the peeddy of a chronically ill
child, its psychic needs, and social relations.aléo deals with parents’
educational attitude, their strategies for copinthwstressful situations, approach
of the closest people and society as such. It gamesutline of psychic and social
consequences of being chronically ill.

The research part of the thesis includes qualéagurvey employing case
reports, personal documents analysis, and the methguided interview. The
target survey group comprised of 7 children aged @6 living in the south of
Bohemia who are diagnosed with hereditary metabatlisorder, i.e.
phenylketonuria. The target of the thesis was id Hbut about the way children
diagnosed with hereditary metabolic disorder aralrtparents live, what most
affects their lives, whether and how much theyiafermed about the disorder,
and whether ther disorder brought only negativeghior also some positive ones.

The survey questions concern the following: thetamalic disorder
influences the life of the child, the disorder ughces the whole family, and if the



child follows properly given medical instructionscan have a normal life like its
healthy peers.
The outcome of the thesis may be used as a lmadigrther improvements

in complex care provided to children with metabalisorders and their families.
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Uvod

V dnesdni dob existuje mnoho zajimavych, atraktivhich a aktudini
problematik, které lIze podrobit detaijdimu zkoumani. K takovym témau
nepochybn pati také ddi né metabolické poruchy (dale t¢ DMP). Téma
.Psychosocialni aspekty ivota ti s metabolickymi vadami“ bylo zvoleno
z d vodu ziskani hlubSich teoretickych poznatkjejich propojeni a konfrontaci
s piklady ze ivota dti, posti enych timto onemocnim.

DMP tvoi heterogenni skupinu a 600 chorob, je se liSipdgn
d di nosti, dobou vzniku, zavanosti a znorodosti klinickych pznak,
diagnostickymi metodami, typem k& a i prognozy.

Vzhledem k tomu, e pro empirickouast prace byl vybran soubortd
s diagnostikovanou fenylketonurii, je teoretickfa & novana této autosomaln
recesivn d di n poruSe metabolismu podroljn Objas uje mechanismus jejiho
vzniku, Klinickych piznak, screening, léu, prognézu i rizika maternalni
fenylketonurie.

Dale jsou popsény psychosocialni aspekty, kteli& ayji ivot chronicky
nemocnych di. Prace shrnuje teoretické poznatky vztahujicdehk osobnosti
dit te, k jeho psychickym pabam, k pro ivani nemoci a socialnim vztah
Zmin ny jsou také vychovné postoje rodi jejich strategie zvladani zabvych
situaci, které s sebou nese role redchronicky nemocného die, ale také
postoje pomahajicich, okoli i spolesti, psychické a socialni sledky.

Empiricka ast ov uje skuteny dopad, jaky ma fenylketonurie na dé&
jeho okoli v prb hu ivota v nejr zn jSich rovinach. Nastuje charakteristiku
osobnosti dti s fenylketonurii (dale t¢ PKU) a jejich prosti, problematiku
diety v praxi, pistup odborné a laické venosti i statu a dalSi vyznamné faktory

souvisejici s touto nemaoci.



1 Sou asny stav

1.1 D di né metabolické poruchy

B hem poslednich 25 let se oblastddnych metabolickych poruch
rozvinula z omezené skupiny vzacnych, nigédnych a asto smrtelnych chorob,
ve vyznamnou p inu akutnich, ivot ohro ujicich, ale asto léitelnych
onemocnni.:

LatkovA vymna (metabolismus) je neustaly kolbb biochemickych
reakci, pi kterych se tvad latky potebné pro rst a funkci organismu a saasn
se odbouravaji a odstnagji degradani produkty, které ji nemaji v organismu
uplatn ni?

D di né poruchy metabolismu (DPM, yodn vrozené poruchy
metabolismu) utv&ji rozsahlou skupinu onemoen, jejich spolenym
jmenovatelem jsou geneticky podmime zmny v tvorb protein, nej astji se
jedna o posti eni enzym V sou asné dob Ize pedpokladat, e se vR rodi asi
0,7 % dti s d di nou poruchou metabolismu.

Metabolickd onemocmi mohou vznikat na podkladjenetickych faktor
nebo p sobenim zevniho prosdi, asto se jedna o kombinaci obou vliv

D di nost onemocmi, ktera jsou zpsobena mutacemi nuklearni DNA,
se idi Mendelovymi z&kony, negstji s autosomaln recesivnim nebo
gonosomaln recesivhim typem pnosu. Onemocmi zp sobenda mutacemi

mitochondrialni DNA jsou charakterizovana materiraltypem ddi nosti:

Y HOFFMANN, Georg. F. et aD di né metabolické poruchy. vydani. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80GBU7E-0.

2 HRODEK, Otto et alPediatrie 1. vydani. Praha: Galén, 2002.767s. ISBN 80-72825.

3 ZIMA, Tomas.Laboratorni diagnostika2. doplnné a pepracované vydani. Praha: Galén, 2. 2007. 906\ ISFB-80-
7262-372-3.

4 HRODEK, Otto et alPediatrie 1. vydani. Praha: Galén, 2002.767s. ISBN 80-72825.

® ZIMA, Toméas.Laboratorni diagnostika2. doplnné a pepracované vydani. Praha: Galén, 2. 2007. 9069\ ISEB-80-
7262-372-3.
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Autosoméaln recesivn d di né choroby se fenotypicky projevi u
homozygota s mutacemi obou alel. Tato onemoicrse obvykle projevuji ji
v (tlém v ku dit te. Da seici, e recesivni choroby seastji diagnostikuiji ji
v d tském vku, zatim, co dominantni stavy, se obvykle zjjspozd ji, ve v ku
dosp lém:s

Gonosomalnrecesivn d di né poruchysou podminny mutaci genu na
X-chromosomu, kterd se vzhledem k recesivhimu atttearu fenotypicky
manifestuje u hemizygot—- mu skych jedinc. Heterozygotni eny jsou zdravymi
p enasSekami.

Mitochondrialni ddi nost znamenéa nos afekce vyhradnod matky,
nebo jen vaji ko ma cytoplazmu. Posti eni synové maji vSechnyi ddrave,
nebo spermie nema cytoplazmuPro nepiznivou prognoézu a geneticky enos
s mendelovskym i maternalnim typemddnosti pedstavuji mitochondrialni
onemocnni zava ny zdravotnicky problém.

Klinicky, biochemicky i z hlediska molekularni bagie pedstavuji
d di né poruchy metabolismu heterogenni skupinu vice 680 onemocmi,
ktera se vyznamnpodileji na nemocnosti a umrtnostitidi dosp lych. V asna
diagndza je deita jak pro Ié bu (i kdy jen ast metabolickych onemoani je
lé itelna nebo lébou ovlivnitelna), tak pro patbu genetického poradenstvi a
mo nost prenatalni diagnostiky v posti ené rodin

Zava nost Kklinickych piznak u pacient sddi nymi poruchami
metabolismu zavisi na typu molekularnino defektu zlytkové aktivit

posti eného enzymu.

& SASINKA, Miroslav — SAGAT, Tibor — KOVACS, Laszlét el.Pediatria 2. vydani. Bratislava: Herba, 2007, 1450s.
ISBN 978-80-89171-49-1.

"HRODEK, Otto et alPediatrie 1. vydani. Praha: Galén, 2002.767s. ISBN 80-72825.

8ZEMAN, Ji i. Mitochondrialni onemocmi v d tském vku. esko- slovenska Pediatri#2001, ro. 56, . sl, s.37. ISSN
0069-2328.
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Prvni Klinické piznaky onemocmi u dti sddi nymi poruchami
metabolismu seasto projevuji ji v raném \Ku, i kdy cela ada metabolickych

onemocnni se m e manifestovat pozdi nebo a v dosplosti.

1.2 Diagnostika ddi nych poruch metabolismu

Diagnostika metabolickych onemoen vy aduje Uzkou spolupraci mezi
praktickymi Iékai pro dti a dorost a praktickymi lékaa specializovanymi
laboratoemi. Podle klinického pb hu, biochemické povahy, enzymové poruchy
nebo molekularni podstaty onemonnlze d di né poruchy metabolismu road
do ady skupin. U asti metabolickych onemocni stai pro diagnostiku vySetni
krve, moi nebo mozkomisniho moku od nemocného, kterych poruch
metabolismu jsou vSak nutna i histologicka, hisesoltka, enzymova a

molekularni vySetni z excize ke i biopsie jater nebo svalu.

1.2.1 Fyzikalni vySet eni

Kadé dit s podeznim na ddi nou metabolickou poruchu vy aduje
d kladné fyzikélni vySeeni a pelivé vySeteni funkci orgdn za pomoci b nych
laboratornich a zobrazovacich vyseii. Navic by ml byt specialistou vySetn
sluch a zrak. V zavislosti na symptomech a klinmok@ér b hu by ml Iéka
ka dych 6 msic pacienta po detailnim fyzikalnim vySeti znovu zhodnotit.
| p esto, e pacient neudava dalSi projevy, je velmiedté je odhalit, zvlast
neni-li znama diagnéza. Posti eniady organovych systém je jednim
z nejsilnjSich argument pro ddi né metabolické poruchy jako ipny
onemocnni. To plati zvlaSt pro poruchy metabolismu organel. Strukturalni

odchylky, jako jsou dysmorfické rysy nebo malformamohou byt dsledkem

9 ZIMA, Toméas.Laboratorni diagnostika2. doplnné a pepracované vydani. Praha: Galén, 2. 2007. 9063\ ISEB-80-
7262-372-3.

Y HRODEK, Otto et al. Pediatrie. 1. vydani. Prahaté®, 2002.767s. ISBN 80-7262-178-5.
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poruch metabolizmu komplexnich molekul, stejjako poruch postihujicich
mitochondrialni energeticky metabolizmus.

Generalizovana organomegaliasto vede k podezni na lysozomalni
stadavé onemocmi, zatimco izolovana hepatomegalie se objevujecldéhno
po tu enzymatickych deficit* Také barva ma a t lesny zdpach mohou byt

dobrym diagnostickym voditkem.

1.2.2 Biochemicka vySeteni

NejznamjSi metabolické poruchy se diagnostikuji biochemiak
vySetenim tlesnych tekutin, gdevsim krve a ma N které poruchy lze zjistit
pouze specifickymi funknimi testy, které mmi metabolické podminky nebo
vystavuji pacienta vysokym koncentracim specifitkgabstrat.

Tyto testy by se nly provadt a po vy erpani mén nebezpenych
diagnostickych mo nosti. Mnohé di né metabolické poruchy zpobuji
hromadni substrat, které jsou metabolizovany alternativnimi metatigtimi
cestami a vyloueny moi. VySeteni moi na tyto poruchy je jednodussi a
citliv jSi, ne vySeteni plazmy/séra. Koncentrace metabolisou obvykle
vyjad ovany relativn ke koncentraci kreatinu v mip aby byly zohlednny
rozdily v pijmu tekutin a zed ni moi. Vzorek moi, p ednostn vzorek ranni
mo i, kdy je mo vice koncentrovana, je vhodny prasinu analyz. Vyznamnymi
vyjimkami jsou poruchy oxidace mastnych kyselimich jsou odchylky v moi

asto jen g hladov ni nebo po podani mastnych kyselin. Laboratornét/gai na
d di né metabolické poruchy jsowasto slo ita, citliva na technické problémy a

interpretace vysledk m e byt obti nd. Proto byly zavedeny narodni nebo

" HOFFMANN, Georg. F. et aD di né metabolické poruchy. vydani. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80GBI7L-0.

12ZIMA, Tomas.Laboratorni diagnostika2. doplnné a pepracované vydani. Praha: Galén, 2. 2007. 906$\ &mB-80-
7262-372-3.
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mezinarodni programy pro znd metabolickd vySeini, pro screeningova

vySeteni, v etn analyzy aminokyselin a organickych kysetin.

1.2.3 Screeningova vySeeni metabolickych poruch

Geneticky screening je proces selekce malé skupyspce rizikovych
jednotlive  z podstatn po etnjSi skupiny vySeenych osolV ramci
screeningového vyseni se rozliSuje novorozenecky screening DPM &teld
screening:

CeloploSny (povinny, neselektivni) screenmayorozenc je zam eny ha
odhaleni homozygotnich posti enych jednotlivey zajmu prevence mentalni
retardace nebo jiné ireverzibilni komplikace nem@&treening se provadi jako
sou ast integrovaného programu diagnostiky, terapiedosani tchto stav.»

Onemocnni detekovana novorozeneckym screeningem W jsou
fenylketonurie, hypotyre6za a vrozena adrendlniehylazie. V ekonomicky
vysp lych zemich se vySatje galaktosemie, leucindza, cysticka fibrozaktdra
centra umi stanovit pomoci metody &ené hmotnostni spektrometrie v jedné
kapce krve vice ne 50 metabolia na zakladjejich pomru rozpoznat vice ne
20 r znych poruch metabolismuTato nova technologie se pou ivaad zemi.
Nap. v N mecku se vySatje u ka dého novorozence 10 metabolickych vad a

3 HOFFMANN, Georg. F. et aD di né metabolické poruchy. vydani. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80GB27L-0.

14 SASINKA, Miroslav — SAGAT, Tibor — KOVACS, Laszl@&t el. Pediatria 2. vydani. Bratislava: Herba, 2007, 1450s.
ISBN 978-80-89171-49-1.

15 ZIMA, Tomas.Laboratorni diagnostika2. doplnné a pepracované vydani. Praha: Galén, 2. 2007. 906$\ &mB-80-
7262-372-3.

16 SASINKA, Miroslav — SAGAT, Tibor — KOVACS, Laszl@t el.Pediatria 2. vydani. Bratislava: Herba, 2007, 1450s.
ISBN 978-80-89171-49-1.

7 ZIMA, Tomas.Laboratorni diagnostika2. doplnné a pepracované vydani. Praha: Galén, 2. 2007. 906$\ &mB-80-
7262-372-3.
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Rakousku 15. Roz&ni novorozeneckého screeningu touto metodouigepuje
I U nas®

Selektivni screening DMRe provadi u symptomatickych pacierdge
suspektni DMP. Tato komplexni analyza si vy adujestdtenou erudici
oSetujicich Iéka zodpovdnych za primarni selekci paciend pedpokladanou
DMP, velmi dobe vybavena diagnosticka centra, @sgji ve fakultnich
d tskych nemocnicich, ktera zabezpg |é bu a komplexni celo ivotnpéi o

pacienty s prokazanoudi nou poruchou metabolizmu.

1.2.4 Molekularn geneticka vySeteni

Analyza mutaci molekularn biologickymi metodami je dostupna u
v tSiny d di nych poruch metabolismu. Pro aly genetického poradenstvi je
n kdy vhodna i detekce pnasSestvi. Z etickeého hlediska je v dy nutny souhlas

rodi =»

1.2.5 Prenatalni geneticka diagnostika ddi nych poruch metabolismu

Prenatélni diagnostika je cilené vyget plodu ped narozenim, zamené
na konkrétni DMP, kterd byla diagnostikovana u prata (tj. osoby
s prokdzanym onemocmim) v rodin. Prenatalni vySegni indikuje Iéka -
klinicky genetik, v ramci genetické konzultace vipich tydnech thotenstvi, na
zaklad informaci, o diagnéze u probanda v rodinV pipad, zava ného

posti eni plodu a nepznivé progndzy, genetik informuje rodi 0 mo nosti

8 OND ICHOVA, Lucie. Nova nade pro dti s poruchou metabolismMedical Tribune 2006, ro. Il, .5, s. 6.

19 SASINKA, Miroslav — SAGAT, Tibor — KOVACS, Laszl@t el.Pediatria 2. vydani. Bratislava: Herba, 2007, 1450s.
ISBN 978-80-89171-49-1.

2 ZIMA, Tomas.Laboratorni diagnostika2. doplnné a pepracované vydani. Praha: Galén, 2. 2007. 906$\ &mB-80-
7262-372-3.
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um Iého peruseni thotenstvi z genetické indikace.hbtenstvi je mo no ukonit
z d vodu zava ného posti eni plodu do 24. tydnadtenstve:

Prenatalni geneticka diagnostika DPM pake st ejnim Ukol m
prenatélni prevence, nebgle o choroby, které ve velkétgin t ce ohro uji
t lesny a duSevni vyvoj v tstvi i v dosplosti, pokud se postiené ¢t v bec
mohou do it dosplého v ku. Tyto choroby maji rovn vysoké genetické riziko
(25 — 50%). Jejich Ida, pokud je mo na a inna, je velmi nakladna. \¥sinou
vy aduje dlouhodobou nebo celoivotni Gstavni péPrenatalni prevence a

diagnostika je proto zdravotnicky, eticky i ekongkyi velmi vyznamné&.

1.3 P ehled ddi nych metabolickych poruch

V problematice DPM existuje Rolik klasifika nich pistup a dleni
poruch: 1. poruchy intermediarniho metabolismu, ppruchy biosyntézy a
degradace komplexnich molekul, 3. poruchy neurstrater a pibuzné

poruchy.

1.3.1 Poruchy intermediarniho metabolizmu

Klasické ddi né metabolické poruchy jsou enzymatické deficity bu
v metabolismu  aminokyselin, sacharid a mastnych kyselin, nebo
v mitochondrialnim energetickém metabolismu. Tyt@ruygchy jsou asto
dynamické, jejich projevy kolisaji se zmami metabolického stavu pacienta,
mnohdy jsou vSak pstupné léebnému zasahu. Y8ina z nich je snadno

diagnostikovatelna zakladnimi metabolickymi vygatmi.

2L S ASTNA, Sylvie. Genetické poradenstvi a prenatalidgdostika v oblasti di nych metabolickych poruch
Metabolik 2006, ro. 6, . 2, s.3-4. ISSN 1214-3057.

22 HAJEK, Zdenk — KULOVANY, Eduard — MACEK, Milan.Zaklady prenatalni diagnostikyl. vydani. Praha: Grada,
2000. 424s., 8s plohy. ISBN 80-7169-391-7.
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1.3.2 Poruchy biosyntézy a degradace komplexnich molekul

U poruch v této skupinse asto objevuje pomald progrese Kklinickych
symptom a je mald pravigodobnost akutnich metabolickych krizi. Obvykle
nejsou zjistny zakladnimi metabolickymi vySenimi, jejich diagnostika

vy aduje specifické metody.

1.3.3 Poruchy neurotransmiter a p ibuzné poruchy

Genetické poruchy metabolismu neurotransmitégprve zainaji byt
zkoumany. Tyto poruchy zpgobuji t kou metabolickou encefalopatii,
projevujici se bu ped narozenim nebo v prvnich dnech ivota. Diagmkasti
obvykle vy aduje vySeeni mozkomisniho moku (CSF). Tato skupina byam
byt zva ovdna u dti s neurologickymi problémy, jejich zakladni mbtdicke

vySeteni je normalnf:

1.4 Lé baapée o jedince s DPM

Pouze mala ast ddi nych poruch metabolismu je i€lna. V terapii
pacient s léitelnymi d di nymi poruchami metabolismu se uplaje p edevsSim
dietoterapie a léa kofaktory, v posledni dokse vyznamn rozviji i enzymova
terapiex

ada genetickych aspektjako jsou penos choroby na ¢, d sledky
konsangvinity, mo nost detekce gnaSe a prenatalni nebo preimplantd
diagnostika vyvolava psychosocialni zdjak u pacient, tak u jejich rodin.
Diferencovany multidisciplinarni fstup k péi a 1€ b je nezbytny. Primérni
korekce genetického defektu (nagenova nebo molekularni &) dosud nebyla
zavedena pro adnou di nou metabolickou poruchu. Liga se obvykle pokousi

obejit nebo neutralizovat geneticky blok (nagni enim pijmu fenylalaninu ve

2 HOFFMANN, Georg. F. et aD di né metabolické poruchy. vydani. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80GBI7L-0.

24 ZIMA, Tomas.Laboratorni diagnostika2. doplnné a pepracované vydani. Praha: Galén, 2. 2007. 906$\ &mB-80-
7262-372-3.
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strav u fenylketonurie). Symptomaticka k& choroby je nezbytna pro zdravi
a/nebo zlepSeni kvality ivota. Hlavnim cilem je mpoci jedinci dosahnout
optimalniho rozvoje them dtstvi a maximalni nezavislosti, socialni integrace
sebedcty v adolescenci a doggsti. T chto cil m e byt dosa eno pouze p
multisystémovém pstupu. Léba a pée o pacienta a jeho rodinu by la
zahrnovat rzné Iékaské odbornosti, stejnjako souvisejici profese, jako jsou
dietni a zdravotni sestry, psychologové, psychptra, socialni pracovnici,
logopedi a uitelé. Rodiny mohou ziskat cennou emb podporu a adu
praktickych rad g setkani s podobnposti enymi rodinami. V idedlnim gpad
specialista v oblasti di nych metabolickych koordinuje 1Bu v Uzké spolupraci
s praktickym |ékaem nebo pediatrem.

Vzhledem k tomu, e pro empirickolast této prace byla vybrana skupina
d ti s diagnostikovanou fenylketonurii, bude nasledusta v novana této
d di né metabolické poruse.

1.5 Fenylketonurie

Fenylketonurie ( déle t¢é PKU) je monogenrpodminna ddi na
metabolick&d choroba s autozoméhecesivni ddi nosti. Je zpsobend mutacemi
v genu pro enzym fenylalaninhydroxylazu (PAH). &ké populaci je negst jSi
mutace p.R408W, kterou ma 47,2 % pacienhcidence klasické PKU v nasi
populaci je 1:9461 iv narozenych di.

Hyperfenylalaninémie |. typu — fenylketonurie sadi mezi poruchy
metabolismu aminokyselin. Tyto poruchy pak nejdive objevenym. Je to
nej astSi vrozena porucha metabolismu aminokyselin svieeki v evropskeé
populaci cca 1:10000 s odpovidajici frekvenci nosca 2 %. V eské populaci
je frekvence vSech forem hyperfenylalaninémie 10720asicka forma PKU se

vyskytuje s frekvenci 1:9800 ivharozenych.

% PLORANSKA, Lenka — HEJCMANOVA, Ludmila — LEBL, JarFenylketonurie a jeji genova podstata =
Phenyketonuria and its genetic backrouDabetologie Metabolismus Endokrinologie Vy 002, ro. 5, . 3, s. 173 —
177
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PKU je zpsobena defektem fenylalaninhydroxylasy — enzymu
lokalizovaného pevan  vjatrech, ktery metabolizuje 4-hydroxylaci
aminokyselinu fenylalanin na tyrosin.iRhyb ni aktivity PAH nedochazi k této
p emn , zvySuje se hladina fenylalaninu v krvi a vyvig@ klinicky obraz PKU
s mentalni retardaci jako hlavnim projevem. Feaylal (ddle t¢ PHE) je
esencialni aminokyselina, ktera tv@d — 6 % aminokyselin protein Je jednou
z dvaceti aminokyselin, z nich jsou sestavery zce molekul bilkovin rostlin i
ivo ich .?® O zavedeni jednoduché, senzitivni, specifickéitam levné metody
na stanovovani fenylalaninu v krvi se zaslouil Gug. Jeho test je dosud

vyu ivan v mnoha zemich sta k celoploSnému screeningu PKU u novorozenc

1.5.1 Klinické projevy

Na zaatku nemoci je asta dra divost a zvraceni, co ne vzbuzovat
nespravné podezni na pylorosten6zu. Mana typicky mysi (vli) zapach, ke
je drsnd, sucha, kdy s ekzémem nebo seboroickym exantémem. Protonéot
d tem chybi tyrosin, tva se jim malo melaninu, maji sou ple, sv tlé vliasy
d ti jsou celkov bledSi ne jejich sourozeneiMezi dalSi piznaky pati ekzém,
mikrocefalie, tém u vSech pacient jsou pitomny abnormality EEG, ast
nemocnych ma zachvaty typu grand-mal. DalSimi rlegickymi projevy jsou
hyperreflexie, zvySeny tonus, tremor a zndmky pesdamismu, abnormality che
a postoje. U starSich paciensou popisovany poruchy chovani, hyperaktivita,

agresivita, sebeposkozovani, autistické rysy a Wutenych schizofrenoidni

2 SASINKA, Miroslav — SAGAT, Tibor — KOVACS, Laszl@t el.Pediatria 2. vydani. Bratislava: Herba, 2007, 1450s.
ISBN 978-80-89171-49-1.

2" PLORANSKA, Lenka — HEJCMANOVA, Ludmila — LEBL, JarFenylketonurie a jeji genova podstata =
Phenyketonuria and its genetic backrouDabetologie Metabolismus Endokrinologie Vy 002, ro. 5, . 3, s. 173 —
177

28 SASINKA, Miroslav — SAGAT, Tibor — KOVACS, Laszl@t el.Pediatria 2. vydani. Bratislava: Herba, 2007, 1450s.
ISBN 978-80-89171-49-1.
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symptomy. U dosgych en fenylketonuriek je velmi vyznamné teratogenni
p sobeni hyperfenylalaninémie na plod. Vznikla pog&kozlodu maji charakter

feto a embryopatie.

1.5.2 Laboratorni nélezy

Koncentrace fenylalaninu @sahuje referemi hodnoty 120mmol/l u
novorozenc, resp. 900mo/l u starSich di. Pi nelé ené klasické fenylketonurii
p esahuje a hodnoty 120@0mol/l, ale poSkozeni CNS hrozi u ipstedn
zvySenych koncentraci 120 — 36fmol/litr. Diagn6zu je nutno stanovit ji
v novorozeneckém obdobi. Prvni tydny ivota fenytkeurii oby ejn
charakterizuje pouze zvySena koncentrace fenylalanikrvi a a po 4. — 8.
tydnu, se vma nemocného vyskytuji metabolity fenylalaninu — éysa
fenylpyrohroznova a o - hydroxyfenyloctova.

Dnes lIze diagnostikovat fenylketonurii ji také hatterinn u plodu
specialnimi genetickymi metodami (cytogeneticka lyre vySeteni plodove

vody odebrané amniocentézou a biopsii choriovykh)kt

1.5.3 Novorozenecky screening

Screeningem u novorozenbylo dosa eno ji dnes vyznamnych vysledk
v diagnostice a u tkterych DPM je znama i inn& |é ba* Rutinni screening
d di nych metabolickych poruch u novorozenbyl zahajen v 60. letech 20.
stoleti poté, co Horst Bickel zaved! uspou dietni |ébu fenylketonurie (PKU) a

Robert Guthrie vyvinul bakteridlni inhibii test k detekci zvySenych koncentraci

2 PLORANSKA, Lenka — HEJCMANOVA, Ludmila — LEBL, JarFenylketonurie a jeji genova podstata =
Phenyketonuria and its genetic backroub@betologie Metabolismus Endokrinologie Vy 002, ro. 5, . 3, s. 173 —
177

30 SASINKA, Miroslav — SAGAT, Tibor — KOVACS, LaszI@t el.Pediatria 2. vydani. Bratislava: Herba, 2007, 1450s.
ISBN 978-80-89171-49-1.

31 CHRASTINA, P. et al. Novorozenecky screeninglidnych metabolickych poruch.esko -slovenska Pediatrie2008,
ro ., 63, s. 347. ISSN 0069-2328
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fenylalaninu v suchych krevnich kapkéach. Screefémglketonurie se stal prvnim
a dosud je nejmasoy rozSi enym novorozeneckym screeningem na svlento
screening se u nas provadi od roku 1975. Vasné dob se jim v eské
republice zabyvaji t laboratoe S jeho pomoci je mo né podle zvySené hladiny
PHE v krvi najit mezi novorozenymi tini ty, které se narodily s PKU. Ve ku
72-96 hodin je v porodnici vSem tém odebirana krev na toto vy&eti, vzorek

je odesilan posStou do screeningové laboeat® suchych krevnich kapkach je
stanovovana hladina PHE. U dé s fenylketonurii je ve ku 72-96 hodin ji

z eteln zvySeny a p screeningu je ditzachyceno jako podedé z PKU. Na
zachyt bezprostdn navazuje podrobné vySenhi, které podeeni bu potvrdi

nebo vyloui. Lé ba zaina hned po stanoveni diagn6zy PKU

1.5.4 Lé ba

PKU se v souasné dob |é i na celém sw stejnym zpsobem. Dietou se
sni enym obsahem fenylalaninu.

Dietoterapie = , 1é ba chorob pros¢dnictvim diety vhodného vyhu,
mno stvi a technologické Upravy potravy, na zaklatbporueni pislusnych
leéka skych obor a psychologie.*

Tato léba by mla zait co nejdive, byt co nejdsnjSi a trvat co
nejdéles

Lé ba by se mla zahajit okamit dietou s omezenim fenylalaninu a

suplementaci esencialnich aminokyselirCilem je vas sniit koncentraci

32 HEJCMANOVA, Ludmila.Fenylketonurie-historie a osobnasiletabolik, 2000, ro0, s.2.

3 KOMARKOVA, Jana — HEJCMANOVA, LudmilaVa ime zdrav a chutn pro fenylketonuriky Il Praha: Uniprint
S.r.o., 2004. 281s. ISBN 80-239-2877-5

34 HARTL, Pavel.Stru ny psychologicky slovnilt. vydani. Praha: Portal, 2004. 312 s. ISBN 8087803-1.

% KOMARKOVA, Jana — HEJCMANOVA, LudmilaVa ime zdrav a chutn pro fenylketonuriky Il Praha: Uniprint
S.r.o., 2004. 281s. ISBN 80-239-2877-5

% HOFFMANN, Georg. F. et aD di né metabolické poruchy. vydani. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80GB27L-0.
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fenylalaninu a jeho metabolitv krvi a tkanich a tim zabranit nebo alespwa
minimum sni it poSkozeni mozku a opo i psychického vyvoje.Doporu ené
terapeutické hladiny fenylalaninu se nych zemich [iSi, ale neity by byt
vySSi ne 360mmol/l v prvnich 6 a 10 letech ivota. Pro teenagge dieta
v tSinou liberélnjSi. Nebylo dosaeno dohody, zda je nezbytna b
v dosp losti.»

Cilem 1éby je nejen udr et hladinu fenylalaninu v krvi, uaijich d ti
v rozmezi 120-300mmol/l a u vtSich dti v rozmezi 250-600mol/l, ale také
zajistit takovou vy ivu, ktera dem s PKU umo ni spravny st a vyvoj. Dietni
lé ba je zaloena na nizkofenylalaninové vyivse snienym gdjmem
p irozenych bilkovin. Omezeniipozenych bilkovin ve vy iv je u ka dého ditte
s PKU vdy individuélni. Pisnost diety souvisi stoleranci d& s PKU
k fenylalaninu a zavisi i na typu mutace v genu PAH a na zbytkové aktivit
enzymu. Podle \ku a poteb ka dého ditte musi byt celkova denni peba
bilkovin nahrazena unbu smsi esencialnich aminokyselin bez fenylalaninu,

ktera je obohacena o ionty, stopové prvky, vitangnykarnitin

1.5.5 Dietni |é ebné p ipravky

V dietnim jidelniku se kombinuje strava zipzen nizkobilkovinnych
potravin s dietnimi Ié&ebnymi pipravky® Dietni |é ebné pipravky jsou hlavnim
zdrojem bilkovin ve vyiv lov ka s PKU. V zemich Evropské unie jsou
zaazovany mezi ,Potraviny pro zvlastni lékké Uely”. V dietnich 1éebnych
p ipravcich jsou ptomny vS8echny aminokyseliny mimo PHE, jsou zdigopny

37 SASINKA, Miroslav — SAGAT, Tibor — KOVACS, LaszI@t el.Pediatria 2. vydani. Bratislava: Herba, 2007, 1450s.
ISBN 978-80-89171-49-1.

% HOFFMANN, Georg. F. et aD di né metabolické poruchy. vydani. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80GB7L-0.
3 NEVORAL, Jii et al.Vy iva v d tském vku. 1. vydani. Jinany: Ha H VySehradska, 2003. 434s. ISBN 80-86-022-93-5

40 ZIMA, Tomas.Laboratorni diagnostika2. doplnné a pepracované vydani. Praha: Galén, 2. 2007. 906$\ &mB-80-
7262-372-3.
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samostatn nejsou spojeny chemickymi vazbami. Odpada takgs postupného
odd lovani aminokyselin z vazeb, iptraveni do seva pichazeji ji pimo
jednotlivé aminokyseliny a ty se velmi rychle efiavaji do krve. To je de ité
pro zp sob podavani. Aby organizmus dokazal tuto zvla&ninu bilkoviny
dokonale vyu it, je teba pou ivat spravnéed ni a spravny zpsob podavani
dietnich Iéebnych pipravk .

1.5.6 Nasledky nedodr ovani diety

Nizkobilkovinna dieta je doporavana jako ,tzv. diet for life* tedy
celoivotn . asné peruseni nizkobilkovinné diety nebo jeji nedodr ovgn
PKU m e zp sobit: pokles IQ, agresivitu, poruchy koncentragéladovost,
syndrom ADHD, neschopnost dokanskolu, udr et si zamstnéni, Uzkostnou
poruchu, migrény, poruchy spanku, pyromanii a irepot u mu . Je pozorovana
obezita s poruchou metabolismu tuki jinych naopak nechté hubnuti, zmmy
kostni denzity @ kostni denzitometrii ve smyslu minus — osteopgnie
osteoporéza. Na NMR mozku jsou popisovany mynv oblasti bilé hmoty —
leukodystrofie, vyviji seast ji astma.

V gravidit je pak nedodrovani nizkobilkovinné diety spojeno
s hyperfenylalaninovou embryopatii — syndromem mdlai PKU, ktery
nej astji zahrnuje mentalni posti eni, mikrocefalii, vroz®u srdeni vadu,

nizkou porodni hmotnost, syndrom ADHD, jsou popsamyzst pove vady?

1.5.7 Pé e o osoby s PKU

Laboratorni monitorovani I®y zajiS uji v R specializovana metabolicka

centra. Nezbytnou soasti 1€ by jsou pravidelné klinické i laboratorni kontroly.

4 KOMARKOVA, Jana — HEJCMANOVA, LudmilaVa ime zdrav a chutn pro fenylketonuriky Il Praha: Uniprint
S.r.o., 2004. 281s. ISBN 80-239-2877-5

42 PROCHAZKOVA, O. Fenylketonurie. esko — slovenska Pediatri2008, ro. 63, s. 349. ISSN 0069-2328
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1.5.8 Prognéza

Progndéza di s PKU, které byly vas diagnostikovany novorozeneckym
screeningem, je dobra, ale nezbytnynedpokladem je dostupnost kvalitnich
dietetickych pipravk a dostatena ,compliance” dietni Iéy jak ze strany rodi

tak i ze strany samotnych jedins PKU.*
1.5.9 Praxe |é by PKU

Lé ba po stanoveni diagnozy

V dob , kdy dit pichazi s podeenim na PKU do nemocnice, byva 1 — 2
tydny staré. Jakmile je diagn6za PKU potvrzenairZase s Iéou.

Lé ba je zahajovana tim, e se na dobu 2-5 greruSuje kojeni nebo
podavani paate niho mléka a misto nich dostava djmléko“ specialni, dietni
|é ebny pipravek pro kojence. Pravidelije sledovana hladina PHE v jeho krvi.
Po poklesu hladiny PHE do kEbného rozmezi, se zavadi do stravytéiopt
kojeni nebo paate ni mléko. Mno stvi se uje individualn. «

Lé ba v prvnim roce ivota

PKU dieta v prvnim roce ivota kopiruje normalnij&onecky jidelniek,
musi se vSak zp sobovat tam, kde by obvykla strava dodavaléispmnoho
PHE. Upravy jidelniku jsou zale itosti pracovnikmetabolického centra, |éla
a dietni sestry. Hlavnim zdrojem bilkovin a mikndpr ve strav kojence
s fenylketonurii, jsou dietni Iébné pipravky, jeho jidelniek obsahuje omezené
mno stvi mléka, maso a vejce jsou vyl@ama upin.

Dietoterapie v batolecim &u

Pi p echodu do obdobi batoleciho se z&kladem stravyjsthxambory,
ovoce, zelenina, cukry, tuky a Skroby bez obsahlkoinh — kukui ny,

“NEVORAL, Jii et al.Vy iva v d tském vku. 1. vydani. Jinany: Ha H VySehradska, 2003. 434s. ISBN 80-86-022-93-5

4 KOMARKOVA, Jana — HEJCMANOVA, LudmilaVa ime zdrav a chutn pro fenylketonuriky |l Praha: Uniprint
S.r.o., 2004. 281s. ISBN 80-239-2877-5
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bramborovy a dalSi nizkobilkovinné potraviny, vynd® pro osoby
s fenylketonurife Dit nesmi mit hlad, je tedy vhodné adit specialni pgpravky
k jeho zasyceni. K vytveni dietniho planu slou i potravinové tabulky, l&er
uvad ji obsah PHE v jednotlivych potravinactSestavovani jidelnku pro dit

s PKU vy aduje, aby vyhovoval obsahem PHE, aby d#érove zasytil a byl
zarove dostaten zajimavy a pestry.

Lé ba v dtstvi a dospivani

Kritériem pro hodnoceni spravné vy ivy vidtvi a dospivani je spravna
r stova rychlost, spravny lesny rozvoj a vasny nastup dospivani.iFPKU
k tomu pistupuje jest po adavek na udr ovani adoucich hladin PHE v ikrv

Jestlie je dit v pedSkolnim vku pim en zapojovano do vybu
potravin, pipravy stravy nebo dietnich ipravk , ma to vliv na jeho postoj
k diet v pozdjSich letech. Usnadije to také jeho pozi aktivni zapojovani do
|é by a postupné pbirani zodpowdnosti za dietu ve starSim Skolnimku a
v dospivani. Ve \ku do 6 let se gva n formuji stravovaci navyky dite.

V obdobi dtstvi a dospivani je pravidelny stravovaci re inetn snidan
nutny k zajistni energetickych potb ditte. Dieta pi PKU obsahuje jen
minimalni mno stvi skrytého tuku a tim klesa jejiezgeticky obsah. NavySeni
energetického fimu je mo né s pomoci fdavku tuku a sacharidVe spolupraci
s dietni sestrou je d@ba jidelniek ditte upravovat tak, aby vyhovoval
energetickym obsahem a zarovespektoval jeho chové sklony.

V k dospivani je spojen s odmitanim uznanych hodwpivajici s PKU
by m li mit mo nost ziskat vku pim enym zpsobem podrobné informace, aby
se mohli v otazkach diety rozhodovat se znalogdi & byli motivovani pro dietu.

Lé ba v dosplosti

PKU je celo ivotni metabolicka porucha, a tak sé jako samozjmé, e

by lov k s PKU ml dodr ovat pisny dietni jidelniek po cely ivot. Existuje

4 CHROMCOVA, Eva — K I OVA, Andrea. Vy iva p i onemocnni batolat Sestra2007, ro.17, . 5, s. 38-39

4 RYSAVA, A. Fenylketonurie — Léa dietou. esko — slovenské Pediatri2008, ro. 63, s. 349. ISSN 0069-2328
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shoda v tom, e by dosti s PKU m i dodr ovat celo ivotni dietu, chybji vSak
p esna doporweni, kterd by byla zalo ena na vysledcich studii wadkych
souborech dospych osob s PKU.

1.5.10Maternalni fenylketonurie

Maternalni fenylketonurie je prenatalni poskozernddp zp sobené
vysokou koncentraci fenylalaninu v krvi matky. Albm@ln vysoka mno stvi
fenylalaninu se z krve matky dostavajeg placentu do ka plodu a naruSuji jeho
vyvoj. Pokud méa matka vysokou hladinu fenylalanwmkrvi, je dit riziku
poSkozeni vystaveno v dy a nezéle i na tom, zda m@&ma fenylketonuri. K
vrozenym vadam, zgobenym neadekvatnlé enou maternalni PKU seadi
mentalni retardace, mikrocefalie, facialni dysnerfi vrozené srdai vady,
zvlast defekty komorového septa.eny s fenylketonurii maji perspektivu
porodit nepoSkozené difen tehdy, jestli e v ase koncepce a po celédtenstvi
p isn dodr ovaly nizkofenylalaninovou dietu. Dopouje se tedy dodr ovat
nizkofenylalaninovou dietu aspol rok (zait 3 msice ped koncepci a
pokra ovat po celé thotenstviy® P iprava na thotenstvi znamena navrat k velmi
p isné diet. Situaci, kdy ena othotni neplanovan a pi vySSich hladinach
fenylalaninu, je tba povaovat za akutni stav a neprodlekonzultovat
s odborniky metabolického centra.

Pipéi o thotnou enu s fenylketonurii Uzce spolupracuje rnetizké
centrum s oSatjicim gynekologem. Dvodem, k akutni kontrole hotné

s fenylketonurii v metabolickém centru, igadn k jejimu pijeti na | kové

47 KOMARKOVA, Jana — HEJCMANOVA, LudmilaVa ime zdrav a chutn pro fenylketonuriky Il Praha: Uniprint ,
2004. 281s. ISBN 80-239-2877-5

‘8 HOFFMANN, Georg. F. et aD di né metabolické poruchy. vydani. Praha: Grada, 2006. 415s. ISBN 80GB27L-0.

49 HAJEK, Zdenk — KULOVANY, Eduard — MACEK, Milan.Zéaklady prenatélni diagnostikyl. vydani. Praha: Grada,
2000. 424s., 8s flohy. ISBN 80-7169-391-7.

%0 SASINKA, Miroslav — SAGAT, Tibor — KOVACS, Laszl@t el.Pediatria 2. vydani. Bratislava: Herba, 2007, 1450s.
ISBN 978-80-89171-49-1.
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odd leni nemocnice, jsou stavy spojené se zvraceniapstatenym nar stem
hmotnosti i opakovan zvySenymi hladinami fenylalaninu.
Porod a kojeni

ena s fenylketonurii nepoebuje zvlaStni podminky kolem porodu a ani
bezprostedn po nm. Po porodu se me op t vratit k voln jSimu jidelniku. |
pi volném jidelniku m e ovSem zcela normalnkojit. U jejiho narozeného
dit te je vdy peliv sledovan vyvoj hladin fenylalaninu a jen vgad, e by u

dit te byla zjiStna fenylketonurie, by bylo nutné kojeni omezit.

1.6 Psychosocialni aspekty ivota chronicky nemocnychid

Choroba nepostihuje jenom jednotlivé organy a lefienkce, ale celou
osobnost lov ka®Pro dti, které onemocni chronickou nemoci, byt nemoc
velmi d le itym faktorem ovliv ujicim jejich identitu? Ma i sv j socialni vyznam
vyjad eny roli a postavenim nemocného.

Nemoc Ize obecnchapat jako naruSeni utych funkci organismu, které
nepizniv ovliv uji kvalitu ivota nemocnéeho jedince. Chronické ar@nni i
posti eni pedstavuje trvalé znevyhodm. Chronicky nemocného nelze nikdy
zcela vyléit, musi onemocmi p ijmout jako souast své identity a musi se s nim
nau it it.=

Obecn je mono proto formulovat poku, e im vice jakakoliv
zdravotni indispozice, nemoci jakékoliv zdravotni postieni zatuje a

vy erpava nervovou soustavu dé, tim vtSi nebezpd hrozi jeho zdravému

1 KOMARKOVA, Jana — HEJCMANOVA, LudmilaVa ime zdrav a chutn pro fenylketonuriky Il Praha: Uniprint ,
2004. 281 s. ISBN 80-239-2877-5

%2 MAT J EK, Zdenk. Psychologie nemocnych a zdravoposti enych dti. 3. pepracované vydani. Jiany: Ha H
VySehradska, 2001. 147s. ISBN 80-86022-92-7

%K IVOHLAVY, Jaro. Psychologie nemodi. vydani. Praha: Grada, 2002. 200 s. ISBN 80@WR-0

% VAGNEROVA, Marie - HADJ-MOUSSOVA, Zuzana — STH Stanislav Psychologiehandicapu 2.dotisk 2.
p epracovaného vydani. Praha: Karolinum, 2004. 2888\ 80-7184-929-4
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psychosocialnimu vyvoji.Zava na chronicka onemocni tém v dy znamenaji
ohro eni emoniho a socialniho vyvoje die, jeho znevyhodmi ve vzdlavacim
procesu i ve vylru povolani, ale i v @telskych vztazich s vrstevniky atd.

Ka dé onemocmi lze hodnotit ze it hledisek:

Somaticky aspekéymezuji piznaky onemocmi. T lesné poti e, které
jsou pro uritou chorobu typické, znamenaji specificky probl@rkonkrétni
omezeni. Aktualni potie, ale i obraz zava nosti prpogndzy této nemaoci
vyvolavaji urité psychické reakce.

Psychicky aspekitvo i souhrn emanich proitk vyvolanych zmnami
souvisejicimi s chorobou, jejich racionalni hodmocez toho vyplyvajici chovani
nemocného. Psychicka reakce na nemoc je dana gakikp tohoto onemocmi,
tak osobnostnimi vlastnostmi nemocnéhlov ka, jeho vyvojovou urovni,
zkuSenostmi, schopnosti chapat vyznam choroby\pijodalSi ivot, jeho emoni
vyrovnanosti i zafixovanymi zfgoby zvladani poti i.

Socialni aspekbnemocnni je dan spoleenskym hodnocenim nemoci a
Z n ho vyplyvajicimi postoji a chovanim \enosti. Postoj k nemocnémlov ku
rovn zavisi na typu choroby, na osobnosti nemocnébbpjv ku, apod., ale

také na dané spoleosti, jeji vzdlanostni a kulturni Urovni.

1.6.1 Nemoc jako psychicka zat

| dit si svou nemoc udomuje a pro iva. Jeho pro ivani choroby je vice
vazano na aktualni pocity, ne naeplstavu jejich dsledk pro svj dalsi ivot a
o ekavani budouciho ohro eni. Dospivajici na nemoagug podobn jako
dospli.=

% DUNOVSKY, Jii et al.Sociélni pediatrie1. vydani. Praha: Grada, 1999. 279s. ISBN 80-2EB9.
% LANGMEIER, JosefVyvojova psychologie.aktualizované vydani, Praha: Grada, 2006. 36BN 80-247-1284-9

5" VAGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro poméahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872s. ISBN 808717
802-3.

8 DUNOVSKY, Ji et al.Socialni pediatriel. vydani. Praha: Grada, 1999. 279s. ISBN 80-2E89.
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T lesné posti eni nebo nemoc nevyteg samy o0 sob nové zvlastni
vlastnosti lov ka, pipravuji mu vSak obti njSi ivotni situaci. Takova ivotni
situace pinasi zvysené naroky naipp sobeni a nasledkem toho oviem iitar

specificka nebezpépro psychicky vyvoj posti eného jedinee.

1.6.2 Psychicky vyznam somatickych symptom

Chronickym onemocmim trpi 7-10 % diské populace (Krej ova,
1995). Tyto choroby jsou spojeny snymi t lesnymi poti emi a omezenimi.
D le itym zdrojem nepijemnych pocit je bolest. V dy pispiva k negativnimu
hodnoceni aktualni situace i bezpredhiho oekavanVylou eni bolesti nebo
alespo jeji omezeni na co nejmensi miru, p&tzakladnim po adavkm ka dé
& by.s

1.6.3 Psychické reakce ditte na onemocnni

Vyznamnym aspektem psychické reakce na nemoc jesobp jejiho
pro ivani a hodnoceni, jeji aktualni projevy i meé rbudouci dsledky, jak je
nemocné dit chape. Postoj k vlastni nemoci zavisi na vyvojavévni dit te,
jeho zkuSenostech i osobnostnich rysech. Zahrmagerd pro ivani choroby, jeji

racionalni hodnoceni a z toho vyplyvajici chovani.

Emo ni pro ivAni nemoci

Negativni citové pro itky jsou reakci na vSechnyprigmnosti spojené

s chorobou. V dském vku je emoni reakce na nemoc primarni. Pokud je

% MAT J EK, Zdenk. Psychologie nemocnych a zdravoposti enych dti. 3. pepracované vydani. Jiany: Ha H
VySehradskd, 2001. 147s. ISBN 80-86022-92-7

% VAGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro pomahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872s. ISBN 808717
802-3.

®1 MAT J EK, Zdenk. Psychologie nemocnych a zdravoposti enych dti. 3. pepracované vydani. Jiany: H & H
VySehradska, 2001. 147s. ISBN 80-86022-92-7
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choroba zava n4 a dlouhodoba, mohou byt ayjnemoni reaktivity i celkového
lad ni zasadnsSi. Strach a Uzkost se mohou velmi snadren@Set z rodi na
d ti, a to i tehdy, pokud o m rodi e nemluvi. Nemocné d byvaji zvySen
empatické, zejména ve vztahu k nejbli Sim lidem, ma jsou citov véazany.
V t8i zam eni na chovani blizkych dodgch byva podminno zm nou v jejich
reagovani, ktera je pro disignalem n eho nepiznivého. Na ztraty, které jsou
spojeny s nemoci, reaguji itdsmutkem. U dlouhodoba zava n nemocnych

d tim e p evladnout apatie a rezignace.

Rozumové hodnoceni nemoci diém

Schopnost posoudit nemoc rozumpx hlediska jeji g iny, pr b hu i
d sledk pro dalSi ivot, zavisi pedevSim na dosaené vyvojoveé Urovni
nemocného dite.

V p edSkolnim Wu jsou dtské uvahy ovlivnny prezentismem a
egocentrismer.Dle Eriksona toto obdobi Ize specifikovat slovya,jsem to, co
u inim“.= Pro dit je d le ité, jak se mu choroba subjektivijevi, a posuzuje ji
tak, jak mu to vyhovuje, asto bez ohledu na realitu. Rozumové hodnoceni
nemoci je v tomto \Ku nepesné a iracionalni, dinem e pochopit podstatu své
choroby a vtSinou mu chyhji i zakladni informace. Znaou roli zde hraji rodie
a jejich chovani v dobonemocnni, proto e dit rodi ovsky nazor pejima. Dti
v p edSkolnim vku maji tendenci hledat pinu, ktera by byla jednoznaa a
srozumitelna. Nahodnost a neosobriiipa vzniku nemoci je pro jejich Urove
mysSleni nepochopitelna, a proto neakceptovatelna.

Ve S8kolnim Wu zanou dti uvaovat realistit ji.>* Eriksonova

charakteristika tohoto obdobi zni: ,,Ja jsem todowedu“s Hodnoceni vlastni

62 VAGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro pomahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872s. ISBN 808717
802-3.

83 JANKOVSKY, Jii. Etika pro pomahajici profesé. vydani. Praha: Triton, 2003. 223s. ISBN 8042339-6
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nemoci je stale hodnovlivn né aktualnimi pro itky a nefjemnymi chorobnymi
projevy. Uva ovani Skolak je logi t jSi, ale ve znané mie vazané na konkrétni
zkuSenosti. Realismus raného Skolnihkwp ijima veskerou skut@ost — tedy i
vlastni nemoc - jako danost. O jinych variantach a své budoucnosti
neuva uje, i kdy vi, e ostatni jsou zdravi.

Dospivanise oznauje za obdobi vrcholnd le ité a kritické® Eriksonovo

vyjad eni této ivotni etapy je ta: ,,Ja jsem to,emu v im“.e Dospivajici si
uv domuje, e by vSechno mohlo byt jinak, odmita dikuje skutenost, ktera jej
neuspokojuje, a srovnava ji s alternativami, je fmp nho byly pijateln jsi.
V této vyvojové fazi se s nemoci vyrovnava jinym ggbem, ml by ji p ijmout
jako souast své identity, ale me se proti ni i bout a odmitat ji. Zaina chapat
mo nost budouciho ohro eni touto chorobou, zejmegaasztahu k profesni volb
a mezilidskym vztahm. Vyhodou tohoto zpobu uva ovani je schopnost

pochopit podstatu onemoari, jeho pi iny i mo né d sledky.

1.6.4 Psychické poteby nemocného ditte

Pod vlivem nemoci se i vtbkém vku m ni psychické poeby, tato
zm na zavisi na aktualni vyvojové urovni dé.

| d ti maji pot ebu se ve své situaci orientovaht ji znat svj zdravotni
stav, vd t, co je eka a pro je to nutné. Pokud by ned ly v bec nic, zvySovalo
by se riziko nepm enych reakci.

Nemocné dit ma jesSt v tSi pot ebu podpory, citové jistoty a bezpee
dosply. Emo ni podpora mu me pomoci eliminovat jeho obavy a pocity
ohro eni. Pod vlivem onemocni se mni pot eba seberealizacetera je i za

normalnich okolnosti de ita teprve pro dti Skolniho v ku, resp. dospivajici. Jeji

% JANKOVSKY, Jii. Etika pro pomahajici profesé. vydani. Praha: Triton, 2003. 223s. ISBN 8042339-6
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uspokojeni je pro nemocné dihnohem obti njSi a vzhledem ke zm situace
m e ztratit svou hodnotu. Ditziska roli nemocného, od mo se nevy aduje
pln ni povinnosti a dosahovani itého vykonu. Uvedeny postoj ne p etrvavat
i pozd ji, kdy se jeho zdravotni stav zlepSi. U dospbiali nastava rkdy pod
vlivem choroby akcentace peby seberealizace. Stanovi siityr cil a snai se
jej za ka dou cenu dosahnout. Toto Usili dava fejiwotu smysl a jim samym
slou i jako zdroj potebné sebedlcty.

D leitd je poteba otevené budoucnostitj. pozitivni prognozy:
Otevena budoucnost udr uje nasi ivotni aktivitu. Uzema budoucnost nii
k ochabnuti, rezignaci, zoufalstvi, pasivit Uvahy o budoucnosti, o znych
mo nostech, které by mohly nastat, je schopny temlwspivajici.

Patou zakladni patbou je v domi vlastni identity.
V d sledku nemoci a jejiho eva n negativniho socialniho vyznamu senn
sebepojeti nemocného dér~Je jisté, e sebehodnoceni zdravotn
znevyhodnnych lidi byva zranitelrjSi. Sebehodnoceni se vae na nejr jSi
zkuSenosti, kterélov k b hem svého ivota ziska. Je tedy zavislé také n&d do
vzniku defektu i onemocnni. Dit , je trpi vrozenym posti enim si své omezeni
p ilis neuv domuje. Vlastni situaci pokldda za normalni a tiiem nezasahuje
ani do jeho sebehodnoceni. Pokud si rozdilu méxitsa ostatnimi dmi vSimne,

k emu dochazi nepstji po nastupu do Skoly, sebehodnoceni je ovinm
Postoj k vlastni chorobom e vr zné mie ovlivnit dalSi rozvoj jeho identity,
zejména v dospivani. Role nemocnéh@osti eného psobi na sebepojeti spiSe
negativn. Tato role ma sice kladnéj spiSe pijemné rysy (meén povinnosti,

pravo na vtSi vyhody, ohledy, atd.), na druhé stramamena odliSnost, je nme

%%AGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro pomahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872 s. ISBN 80871
802-3.
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byt pojata jako degradace. Stava se tedy, e degedimec nechce identifikovat,

byva odmitana.

1.6.5 Socialni zkuSenosti nemocného dite

Onemocnni m e zcela zmnit styl ivota dit te a pinést mu odliSné
socialni zkuSenosti. Jednou z mo nosti ja@sta hospitalizace, ktera re byt
spojena s pocity ohro eni a strachem z odémi od rodiny. S nemoci souvisi i
omezeni mo nosti ziskat é socialni zkuSenosti, zejména ve vztahu
s vrstevniky. Mnohé chronicky nemocné&ichemaji kamarady, resp. nemaiji jiné

kamarady, ne obdobnposti ené dti, které poznaly v nemocnici.

Chronické onemocmi ovliv uje mo nost dosahnout utého vykonu,
uplatnit se na uarovni svych mo nosti. Vztah nemadnydti k vlastnimu
Skolnimu vykonu byva zny, mnohdy pestava byt de ity, jindy je nekriticky
pozitivni. Srovnani s ostatnimi spolu aky nemust pyznivé, ale ani ono nemusi
mit v t8i subjektivni vyznam. K tomu igpiva tendence itel byt k nemocnému
dit ti ohleduplnjSi a tolerantnjSi.> Zejména mladsSi Skolaci jsou citlivi na Skolni
prostedi i na hodnoceni, jeho se jim dostava od spdu @ pedagog Ve
stednim Skolnim \ku existuje v dtské skupin d razny tlak na konformitu,
ktery je posilovan pogbou vytvaet homogenni tlupu, kde se nikdo im nelisi.
Dit chronicky nemocné je jiné, proto nemusi byt tolérm. M e se lehce stét
Sikanovanou olii, ktera se potyka se vSemidledky tohoto socialniho stresu.
Skola a osobnost itel se tedy vedle rodiny vyznamrpodili na formovani

dit te, jeho sebeobrazu a duSevnim zdravi.
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1.6.6 Chronicky nemocné dit a rodina

Prvnim a nejdle it jSim ivotnim prostedim ditte je rodina: Rodina
tvoi z&kladni lanek spolenosti, plni funkci reprodukii, ekonomickou,
vychovnou, socializani, ochrannou a emocionathnPostoje k ditti nevznikaji na
stran rodi nijak nahle. Jsou obvykle vysledkem celéhedehoziho ivota.
Ka dé dit , p ichazejici na su, ma od poatku zcela osobité, individualni ivotni
a vyvojové podminky. Prvni poznéani, e s ti#m neni nco v poadku, znamena

proto nevyhnutelnjisty ot es v postojich a pdstavach rodi .

Zpracovani zate, kterou pro rodie pedstavuje zava né onemocnr
jejich dit te, probih& v rkolika fazich. Ty maji individualnspecificky prb h i
délku trvani. Rychlost, s jakou rodi prochazejici jednotlivymi fazemi, se lisi
v zavislosti na mnoha faktorech — objektivnichbjsktivnich.

Faze Soku a popni P edstavuje prvni reakci na subjektivmepijatelnou
skute nost, e dit neni zdraveé. Lze ji charakterizovat vyrokem: ,Tenhmo né,
to nem e byt pravda.” Sok se projevuje strnutim, neschugtihjakékoli reakce.
Okam ik poznani je oesny ivotni zaitek, je ma jen méalo obdoby v jiof
ivotnich udalostech.  V pr b hu asu dochazi k postupnémuijgti této

informace.

Faze bezmocnostRodi e nevdi, co by mli d lat, nikdy se s podobnym
problémem nesetkali a nedovedou g§it, pro ivaji v tomto obdobi pocity viny,
které se vztahuji k diti, a pocity hanby, které se vztahuji kekdvanym reakcim

jinych lidi. Jejich pro itky byvaji ambivalentni,dji se zavr eni a odmitnuti a

" MAT J EK, Zdenk. Psychologie nemocnych a zdravoposti enych dti. 3. pepracované vydani. Jiany: H & H
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zarove o ekavaji pomoc, ale nemajigsnou pedstavu, jaka by nta byt a v em
by m la spoivat. Proto mohou byt zvySeuitlivi k chovani okoli.

Faze postupné adaptace a vyrovnavani s probléniem toto obdobi je
typické zvySeni zajmu o dalSi informace. Redichtji v d t, pro postieni
vzniklo, jaka je jeho podstata a jak byl své dit pe ovat, zajima je i jeho
budoucnost. V této fazi, kdy jde o zpracovani Edani zakladniho problému,
lidé pou ivaji r zné copingové strategie. Objevuji se obranné reakuelasti
vlastni rodiovské role, vztahujici se gdevSim k pedpokladané p in
posti eni. Rodie se mnohdy pova uji za podce. Vina m e byt p isouzena jen
jednomu z rodi , nejastji matce. Za vinika byva povaovan i kdo mimo
rodinu, nap. profesional, oznavani neadresn,oni“.”Obvyklé je, e tato zloba
byva nejastji namiena proti tm pomahajicim, kté jsou nejobtav jSi a
nejvnimavijsi.”® Volba uritého zp sobu zvladani nebyva nahodna. Alternativy,
které se v ivot osvd ily, maji tendenci se fixovat alov k je v kritickych
situacich opakuje. Zpob a uspsnost vyrovnavani se zdat zavisi na mnoha
faktorech: na zkuSenostech rodijejich osobnostnich vlastnostech, zdravotnim
stavu, vku, kvalit partnerského vztahu, po d ti, které spolu maiji, na druhu a
piin postieni atd. V této fazi jde nejen o zpracovpriblému, o vyrovnavani
s jeho existenci, ale také o hledani jebeni. Rodie sice vdi, e dit nebude
nikdy zdrave, ale asto si vbec nedovedou pdstavit, jak se vlastnjejich dit
m e vyvijet. Potebuji informace o mo nostech dalSi pé a Iéby, specialn
pedagogickych postupech, apod.

Faze smlouvani. Je pechodnym obdobim, kdy rodi ji akceptuji
skute nost, e jejich dit je posti ené, ale maji tendenci ziskat alespaco, malé

zlepSeni. Mni se charakter zae, vtéto dob u nejde o trauma, spiS o

8 VAGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro pomahaijici profege vydani. Praha: Portal, 2004. 872s. ISBN 808717
802-3.
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dlouhodoby stres spojeny s Unavou aerpdnim naraou péi o takové dit. To
m e posilovat i pocity bezvychodnosti a minimalniekfivnosti jejich usili, od
n ho o ekavali mnohem vic.

Faze realistického postojeRodi e postupn akceptuji skutenost, e je
jejich dit posti ené a pgjimaji je takové, jaké je. Zaou se chovat pn en jSim
zp sobem, jejich plany jsou realsi a splnitelnjSi* Hledaji dostupnaeseni pro
budoucnost. Ke smieni s posti enim dite nedochazi ve vSemipadech, postoj
rodi m e kolisat v zavislosti na jeho vyvoji a s nim spaych nov vzniklych

zat ich.=

1.6.7 P istup pomahajicich k rodinam s dtmi s vrozenou vadou

Pistup krodi m nem e byt vtakovém pipad stereotypni. V Gvahu
nutno brat samu etiologii nemoci (nage-li geneticky podmima, které organy
postihuje, do jaké miry Ize @dejit pocitm viny na stranrodi apod.), dale \k

dit te, pedevsim vSak pb h a progn6zu nemoei.

Obecné zasady, je napomahaji procesu vyrovnavdhniveu situaci a

sou asn p ispivaji k ochran duSevniho zdravi rodi, mo no shrnout nasledn

Co nejdive. Zakladni informace rodim, popipad i dalsim blizkym
osobam se ma, pokud mo no neodkladat. Pochopitetn nejSetrnji, ne v3ak
vyhybav i alibisticky. Prvni informaci je mo no pozg dopl ovat dalSimi

podrobnostmi Odlo ené sdleni m e byt i va nou p eka kou v dalSi interakci a

8 VAGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro pomahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872s. ISBN 808717
802-3.

8 JANKOVSKY, Jii. Ucelena rehabilitace di st lesnym a kombinovanym posti enim somatopedickéyehpogicka
hlediska.2. vydani. Praha: Triton, 2006. 168 s. ISBN 804#Z30-5

82 VAGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro poméahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872s. ISBN 808717
802-3.

8 DUNOVSKY, Jii et al.Socialni pediatriel. vydani. Praha: Grada, 1999. 279s. ISBN 80-2E89.

8 MAT J EK, Zdenk. Psychologie nemocnych a zdravoposti enych dti. 3. pepracované vydani. Jiany: H & H
VySehradska, 2001. 147 s. ISBN 80-86022-92-7
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spolupraci. Pozor na vlastni obranné mechanizm@branné tendence se
nenachazeji pouze na strandi , ale i na stranpomahajiciho. Hrozi nebezpge

e se odbornik bude chtit zbavit nemilé povinnasp elo it ji na n koho jiného,

e v jednani s rodi bude pili§ Useny a strohy, nebo naopakil® rozvla ny a
litostivy, tak e neposkytne adouci nabidkuvdryhodné opory.

Sympatizujici postojJe teba dat najevo @st s bolesti rodi, svou
sympatizujici anga ovanostNic vSak nepepinat — zvlast ne utSovani.To v
po atcich zpracovavani psychickéhoestu p sobi spise rusiv Je teba pijmout
[ jejich nekritické nebo i hostilni projevy.
Vysvtlit p i inu onemocmi. V tom rozsahu, jak je |ékiazatim znadma. Mensi
chybou je, vyklad podat podrogih ne kdy je omezen na povSechné
konstatovani.

Informovat oba rodie spolen . Neni-li to z njakého dvodu mo né, je
dobe, aby toho zrodi, jemu se informace dostava, doprovazekao jemu
blizky, vnm m e citit oporu. Zasadnby to tedy nema byt pouze matka
sama, kdo nese prvni napor ledi.

Dlouhodoba psychologickd pomdcgka by jim m | dat mo nost, aby se
na n ho obraceli kdykoliv. Kromtoho je v3ak de ité, aby se setkavali i s jinymi
lidmi, kte i jim mohou byt napomocni, tj. tedyguevsSim Kliniti psychologove,
psychoterapeuti, socialni pracovnici aj. Svou vyaneu a nezastupitelnou funkci
maji i skupiny rodi d ti s uritym onemocnnim i posti enim. Sdileni pro itk
je tu zpravidla volnjS§i a mnohdy i dnn jSi ne v pipad dialogu

s profesionalnim pracovnikem.

1.6.8 Vychovné postoje rodi k nemocnému ditti, rodinné vztahy

Pod vlivem zate, kterou s sebou nemoc neseasto dochazi ke zm

postoje rodi kditti. Mohou se objevit tendence k nevhodnym vychovnym

% DUNOVSKY, Jii et al.Socialni pediatriel. vydani. Praha: Grada, 1999. 279s. ISBN 80-2E89.
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postojm, které pak spravnému vyvoji dié spiSe pekaeji, ne by jegj
usnadovaly

1. Vychova pili§ tzkostna

Rodi e na ditti a nezdrav Ipi, a to ze strachu, aby si neubli ilo.il% je
ochra uji, brani mu v innostech, které se jim zdaji ,nebezpé“, omezuji dit
v jeho iniciativ a koneckonci v jeho socialnim vyspivani. Podle toho, jak@ho
temperamentu, vzbudi u di¢ bu aktivni protest a ,vzpouru®“ proti piSnému
omezovani, anebo pasivni padvani, atlum, ztratu iniciativy, apatii.

2. Vychova rozmazlujici

Rodi e rovn na dit ti a nezdrav citové Ipi, zbo uji je, oceuji ka dy
jeho pirozeny projev a kady vyvojovy pokrok. Brani mu spole enském
osamostatovani. Podzuji se jeho pAnim a naladam, posluhuji mu. Jeqzené,
e brzy ztraceji u dite autoritu. Nemohou mu poskytnout ani dost jistaty
sebedv ry, kterou by pak mohlo uplatnit v praci na napravého posti eni.

3. Vychova perfekcionistickd, tj. s ppjatou snahou po dokonalosti

Rodi e se sna i, aby ditbylo ve vSem prvni, aby rfo Usp ch, bez ohledu
na jeho reédlné mo nosti. Soustavnymep ovanim je dit neurotizovano a
dohanno k r znym obrannym postopm, které jsou pak velmi va nou gka kou
pro zdraveé utv&ni jeho osobnosti.

4. Vychova protekni
Rodi e se snai, aby ditdosahlo tch hodnot, které jsou pokladany za

zvlas ,vyznamné* a ,vyhodné" pro dalSi ivot. Diti ve vSem pomahaji, pracuji
za n, vSechno mu sami zauji a vyizuji, p ipravuji mu cesty i cestky, jak se
dostat kupedu a vyhnout se ndpmnostem. Jeho obti e a nedostatky podle
pot eby bu zveli uji, nebo zastiraji, jen aby dosahli svého cileddN®luji tak

dit ti povahov vyspt, osamostatnit se. Navic je uvfiddo nepijemnych
spole enskych situaci a vzbuzuji protimu v okoli spiSe ned ru a odpor.

5. Vychova zavrhujici

8 VAGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro pomahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872s. ISBN 808717
802-3.
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Setkavdme se sni spiSe umych skrytych ne zjevnych forméch.
Dochazi k ni nejspiSe tam, kde déivym posti enim vzbuzuje neustéle ve svych
vychovatelich pedstavu nessti®

Celkov je moné ici, e rodiny, ve kterych rkdo onemocni, se mi.
ZvysSuje se mira celkové unavy vSedbn rodiny a zvySuji se pocity depresi.
Negativni pocity a zlost jsouasto potlaovany, co situaci jen zhorSuje. Je-li
chronicky nemocnymlenem v rodin dit , trpi tim asto man elsky (a zvlast
sexualni) vztah rodi .»

Nemoc ditte ovliv uje dalSi rozvoj rodinnych vztahJe zati, je m e
vést k jejich naruSeni a naslednému rozpadu, aje sk m e byt akceptovana
jako spoleny ukol, ktery rodinou soudr nost upewje. Za nejdleit jSi
preventivni faktor je pova ovana schopnost rodo problému komunikovat. Pro
osamlé matky pedstavuje nemoc die v tSi zat , proto e zde chybi mo nost
sdilet ji s partnerem a spolehnout se na jeho podpopomoc. Pod vlivem
onemocnni dit te se mohou mit i osobnostni vlastnosti rodi. Takto zava na a

asto dlouhodoba stresova situace akcentuje rozudgnych vlastnosti. To se
nakonec projevi i v gva ujici obranné strategii: ovlivni, zda bude gemijici,
nebo asertivni, i p imo agresivni. Psychickou reakci na chorobu embyt
prohloubeni vdomi své odliSnosti od rodi zdravych dti. Vytvai se zde pocit
p islusnosti k minorit rodi  nemocnych di, ktei jsou jini, ne Sastni rodie
d ti zdravych, k nim u nepaf. Kt mto reakcim nkdy pispiva i postoj laické
ve ejnosti, ktera se k rodim nemocného dite, resp. specificky k diti, mnohdy

chova s nadnrnym soucitem, ale zaroves odstupem a naazenostf?

8 MAT J EK, Zdenk. Psychologie nemocnych a zdravoposti enych dti. 3. pepracované vydani. Jiany: H & H
VySehradska, 2001. 147 s. ISBN 80-86022-92-7

8 K IVOHLAVY, Jaro. Psychologie nemadi. vydani. Praha: Grada, 2002. 200 s. ISBN 80247R-0

8 VAGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro pomahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872s. ISBN 808717
802-3.
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Narozeni ditte s vrozenou poruchou je pro rodinu krizi, je aguje
mobilizaci sil a spolupréaci v rodirk uskuten ni zasadnich zmm. Tyto zmny se
obvykle dotykaji vSech stranek souiti rodiny —ijejtruktury a hranic, roli,
pravidel, zpsobu komunikace, vztahs okolim. Pedpoklada se, e ka da rodina
ma sily a mo nosti, které Ize dale rozvijet. Zvlad&rizovych situaci v rodinach
s d tmi, které trpi chronickou nemoci, U§m pomaha zdraz ovani pozitivnich
charakteristik u dite (schopnost vydret bolest), u ostatnichtidv rodin
(laskavost, empatie), u sebe (asertivitajpdnanich, tykajicich se zdravotniho
stavu ditte) a celé rodiny (uspadani hodnot, semknutost).

Zdroje odolnosti rodiny se f na vnitni a vnjsi. Vnit ni Ize dale diit na
rodinné - systémové (soudr nost a flexibilita rogirsdilena duchovni orientace,
jasna komunikace i pravidla, tradice rodiny) a a@gob individualni (inteligence,
znalosti a dovednosti ka déholena rodiny, zdravi psychické i fyzické,
sebedv ra a pozitivni sebepojeti, pocit kontroly nad iméhi udalostmi, pocit
zakoen nosti a odevzdanosti utym hodnotam a aktivni pimani ivotnich
vyzev). KvnjSim zdrojm nalei socialni podpna si, socioekonomicka
stabilita i kulturni Grove rodiny. Stejn d le ité jsou také strategie zvladani
t kosti. Tyto aktivni dynamické procesy smiji k dosa eni rovnovahy v rodin
Byly identifikovany tyto Ginné strategie: strategie zarané na sni eni narok
v rodin , strategie zamené na ziskavani dalSich zdroptrategie zamené na
pr b né zvladani tenze, strategie zamné na pochopeni jejiho vyznamu.
VSechny tyto postupy obvykle pobi souasn a jsou dleité ve spravném

rodinném fungovar.

9 SOBOTKOVA, IrenaPsychologie rodiny2.p epracované vydani. Praha: Portal, 2007. 224 s. ISBN80-7367-250-8

9 SPATENKOVA, Nad da. et al Krize psychologicky a sociologicky fenoméwydani. Praha: Grada, 2004, 132 s. ISBN
80-247-0888-4
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1.6.9 Socialni postaveni nemocnych di a jejich rodin

Socialni pozice nemocného dé je odliSna od postaveni nemocného didsm.
Nemoc je vdtském vku povaovana za rto vyjime ného. Nemoc dite
vyvolava pedevSim soucit, ditje zavislé ji svou primarni roli, a tak vzbuzuje
tém jednoznan protektivni reakce. Somaticka nemoc ftilizaru uje urita
privilegia, nap. ohledy, sympatii, trdivost a ochotu tolerovat ené
nedostatenosti i odliSnost v chovani.

Role rodi nemocného dite ma rovn své typické znaky. Je gjmé, e
jejich dit potebuje vtSi péi a spolenost oekava, e ji rodie zajisti. Oekava
se od nich, e budou usilovat o to, aby se ditdravilo, a budou spolupracovat
pijeholéb .

Také role sourozence di s chronickou nemoci je narojSi a
p edstavuje uitou zat . Postaveni sourozence v rodise mni, odliSné byvaji i
postoje a oekavani rodi , kterd k nmu zaujimaji. Zdravé ditsi dost brzy
uv domi rozdil v pistupu rodi . Vysv tleni je zejmé, dti chapou, e kdy je
n kdo nemocny, neme zvladnout toté co zdravy, a p&buje viSi péi. Tak se
rozviji ohleduplnost a ochota pomoci slabSimu. Nahé stran m e byt
relativizace po adavk pova ovana za nespravedlivou a pro ivana jako z&dd
ka dého ditte se oekdva nco jiného a stejna nejsou ani kritéria Usu.

Zavané onemocmi m ni postaveni dite vrodin, ve Skole i ve
vrstevnické skupin Neni sice nucené, aasto ani schopné, plnit mé
povinnosti, ale na druhé strannebyva posuzované a ijjmané stejnym
zp sobem, jako ostatni . Obvykle se mni chovani dospych i vrstevnik.
Zvysena tolerance byva spojena s odliSnym hodnotetdto dit je jiné, neni
rovnocenné. Socialni reakce jsou obenrjvice ovlivnny viditelnymi projevy>

Vrozené vady laicka vejnost pijima s podeznim, k vadam ziskanym se stavi

92 VAGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro pomahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872s. ISBN 808717
802-3.
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realisti t ji.® Napadnost zevigku asto byva rozhodujici, protoe na jejim
zaklad dochazi ke generalizaci qustavy o me jeho posti eni. Negativni
socialni dopad maji rovn ko ni choroby, nap. ekzém. Tyto di byvaji svymi
vrstevniky odmitany, ti s nimi neclhjit byt v u Sim kontaktu, proto e se jich Stiti.
Ur ity odstup si od nich udr uji i dosfi, p esto e vdi, e jejich onemocmi
neni infekni. Omezeni rznych funkci m e mit specificky socialni vyznam.
D je se tak zejména tehdy, pokud je spojené s ommzepocialn adoucich
innosti, nap. sportu, dtskych her i konzumace rkterych potravin. Tato
omezeni me mit i dit, které neni jinak nipadné, a jeho vrstevnici tudi
nechapou, proby n co takového mo dodr ovat. Neporozummi problému m e

veést k jeho odmitani a nasledné izolaci, k pocihespokojenosti a stradani.

1.6.10Psychické a socialni dsledky chronickych a geneticky

podmin nych onemocnni

Vleklé a chronicky probihajici nemoci,ifkterych dit asto navstvuje
lekae, dlouhodob bere Iéky, dlouhodobje omezovano ve svych ipzenych
aktivitach a poebach, maji nasledky, je se projevuji psychomatonm
neklidem. Stava se, e rodi (i spiSe prarode) v dobré vie, aby dit uchranili
zdravotnich komplikaci, a fi§ naléhav a vytrvale dit upozor uji na vSechna
nebezpei, kterd& mu hrozi, nebude-li zachovavateléné pedpisy a vSechna
ulo ena omezeni. Dit pak trpi strachem z postupujici choroby nebo neam
ti ivym pocitem viny, kdy se njakého proheSku dopusti. Psychické komplikace
(Uzkostné napi a depresivni rozlady), které tak u ddt vznikaji, kléb
rozhodn nepispivaji. Dit nema pociovat, e je vzacnym stvenim dik své

chorob, ani e je pro svou chorobu nestnym zajatcem |&€bného re imu.

% DUNOVSKY, Jii et al.Socialni pediatriel. vydani. Praha: Grada, 1999. 279s. ISBN 80-2889.

9 VAGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro pomahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872s. ISBN 808717
802-3.
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Jednoticim prvkem geneticky podmimych vrozenych onemocni je ta
skutenost, e si je dit nese do dalSiho ivota a e rod jsou, by v tSinou
nechtn a nevinn, do znané miry jejich pvodci. Jejich pocit viny je v tomto
p ipad initelem vstupujicim zpravidla rozhodujicim zwbem do souhry
s ostatnimi initeli utvaejicimi osud rodinného spolenstvi a tim i dite.
Pijimat toto dit, znamena pro rode pijimat sebe. Dopomahat mu
ke spoleenskému pjeti, znamena zbavovat se pocitu poni eni a poavexyé
rodi ovské sebevdomi. Spoleenské zaazeni ditte se pro n stava velice
presti ni otdzkou. Jindy naopak rodi ustupuji do izolace, pasivity, obevani
osudur Sd leni genetické diagnézy, které ar,,vinika® m e mit i negativni
nasledky, napklad v pipad autosomaln recesivni ddi nosti, kdy man elé
v di 0 mo nosti mit zdravé dits jinym partnerem, se pod vlivem tétegstavy
stane rozpad rodiny unikovymeSenim problému. Vady di n vézané na
pohlavi, kde je matka zdravou emaSekou mohou vést kjejimu sociéln
psychologickému poskozeniDiskutovanou otazkou v fjpad genetickych vad
z stava, ma -li i nema-li mit rodina dalSi dita za jakych podminek. Rozhodnuti
o narozeni dite je vdy ponech&ano na rodch. D leité jsou zejména co
nejp esnjsi informace, podané tou nejsrozumitgdh formou. Vyznamnou roli
dale sehrava celaada okolnosti, jakymi jsou charakter a zava nosstpeni,
jakou s nim maji rode zkuSenost a jak hroziva je pro p edstava ivota

s takovym defektem.

% DUNOVSKY, Jii et al.Socialni pediatriel. vydani. Praha: Grada, 1999. 279s. ISBN 80-2E89.

% VAGNEROVA, Marie - HADJ-MOUSSOVA, Zuzana — STH Stanislav Psychologiehandicapu 2.dotisk 2.
p epracovaného vydani. Praha: Karolinum, 2004. 2888\ 80-7184-929-4
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2 Cile prace a vyzkumné otazky

2.1 Cile prace

Tato prace si klade tyto cile:

1. zmapovat, jak iji dti s diagn6zou ddi né poruchy metabolismu
a jejich rodiny

2. zjistit, co nejvice zasahuje do ivotechto d ti

3. zjistit, jaka je jejich informovanost o onemoain

4. zjistit, zda onemocmi p ineslo njaka pozitiva i pouze negativa

2.2 Vyzkumné otazky

V této préaci byly stanoveny nasledujiéityzkumné otazky:
1. metabolicka porucha zasahuje do ivotateit
2. onemocnni ma vliv na ivot celé rodiny
3. pidodrovani uritého re imu se dits metabolickou poruchou ne

chovat jako zdravé dit
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3 Metodika

3.1 Kuvalitativni vyzkum

Empirick& &st bakal&ké prace je zpracovana formou kvalitativniho
vyzkumu.

Kvalitativni vyzkum lze definovat jako proces héad porozumni, ktery
je zalo eny na rznych tradicich zkoumani utého socialniho nebo lidského
problému. Touto metodou se vytvacelkovy, holisticky obraz, analyzuji se
rozli né texty, ziskavaji se informace o nazorech resgmndTento vyzkum se
provadi v pirozenych podminkach a pracuje s malym souboreastaik .o Je
uite ny vpipad, kdy je zkouman ivot lidi, historie i chod orgaaici.
Kvalitativni vyzkum znamena soubor mo nosti, jakemyslet o spolenské

realit .

3.2 Rozhovor

Rozhovor je ucelend soustava Ustniho jednani mazatdlem a
respondentem, vedouci k ziskani informaci. &/fprobihat jako individuélni nebo
skupinovy. Individualni rozhovor lIze vést jako:

standardizovany — probiha na zaklagdedem pipravenych otazek, dri

se formulace i padi

nestandardizovany (volny) — otazky jsoippaveny pouze ramcov

polostandardizovany - je dano tématické zamni otazek, ale padi a

formulace neni nutné dodr ovat, Izegjit i do rozhovoru volného

9 BARTLOVA, Sylva — SADILEK, Petr — TOTHOVA, Valérievyzkum a oSebvatelstvi.2. p epracované a dopiné
vydani. Brno: Narodni centrum o3mtatelstvi a nelékakych zdravotnickych oboy 2008. 185 s. ISBN 978-80-7013-467-
2.

% PUNCH, Keith. Uspsny navrh vyzkumu. 1. vydani. Praha: Portal, 2232.s. ISBN 978-80-7367-468-7.

% BARTLOVA, Sylva — SADILEK, Petr — TOTHOVA, Valérievyzkum a oSetvatelstvi.2. p epracované a doplné
vydani. Brno: Narodni centrum o3®tatelstvi a nelékakych zdravotnickych oboy2008. 185 s. ISBN 978-80-7013-467-
2.
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Ke sbru dat do empirické &sti bakaléské prace byl pouit
standardizovany rozhovor, ktery byl sestaven zta@ek (piloha . 2) prvnich 10
otazek se tykd informovanosti respondemt d di né metabolické poruse —
fenylketonurii. Problematice socialnich vztake vnuje nasledujicich 9 otazek,
pozitiv m a negativm, je s sebou nemoc imasi, se vztahovalo 8 otazek.
DalSich 8 otazek bylo zaneno na vyrazné odliSnosti v ivotrodin s dtmi
trpicimi d di nou metabolickou poruchou — fenylketonurii.

Rozhovor byl zamen zejména na to, zda rodi maji dostatenée
informace o fenylketonurii, jak jsou spokojeni sodhou Iékakou péi a
p istupem. DalSim gdmtem zkouméni byly jak rodinné, tak individualni
aktivity chronicky nemocného dte, psychické, socialni i materialni sledky
nemoci pro diti rodinu.

Z rozhovor byla stanovena 4. a 5. vyzkumna otazka.

Vysledkem rozhovor jsou odpovdi na otdzky ka dého respondenta.
K rozhovoru byl pouit arch s otazkami a také arr&znamni. Rozhovor byl
veden v domacnostech respondenByl proveden pedvyzkum na dvou
U astnicich, ktery ml stanovit, zda jsou polo ené otadzky srozumitelné.

Up ednostnnou metodou vzajemné interakce byl kontakt itwatva
z d vodu okam ité mo nosti vypozorovat reakce resportdera otazky.

Standardizovany rozhovor byl zvolen pro lepSi nsihzpracovatelnosti.
Vysledky rozhovor se sedmi rodi jsou zobrazeny formou odpadi na otazky.

Stru né odpovdi jsou pro vtSi pehlednost uspadany do tabulek, kde
prvni sloupec identifikuje respondenta a ve sloudgoihém jsou odpowi

vypsané pesn tak, jak rodie (respondenti) odpovidali.
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3.3 Kazuistika

Kazuistika je dle itym zdrojem pro poznéni problematiky nemockgitjo
pr b hu, adi se ke kvalitativnim metodarn.

Pro tuto praci byly zpracovany dvaipady, které popisuji situaci
s diagnostikovanou fenylketonurii. iPadové studie byly zvoleny zdodu
bli Siho objasnni specifi nosti d di né metabolické poruchy — fenylketonurie.

Byla pou ita technika analyzy osobnich dokume(dokumentace vedena
praktickymi Iékai pro dti a dorost) a polostandardizovaného rozhovorurykte
byl uskuten n v domacnostech rodin stthi s PKU. Rozhovoru se vdy
zU astnili oba rodie, dit s PKU a jeho sourozenec, byl veden dipravenych

okruh otazek (piloha . 4). Odpovdi byly zaneseny na zadznamni arch.

100 BARTLOVA, Sylva — SADILEK, Petr — TOTHOVA, Valérievyzkum a o$ebvatelstvi.2. p epracované a doplné
vydani. Brno: Narodni centrum o3mtatelstvi a nelékakych zdravotnickych obor 2008. 185 s. ISBN 978-80-7013-467-
2.
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4 Vysledky

4.1 Kazuistiky

4.1.1 Kazuistika .1

Osobni anamnéza: divka Tereza L.

13 let
Diagndza: klasicka fenylketonurie
Rodinna anamnéza:
Matka: 35 let, tednice
Otec: 39 let, stavebni technik

Sourozenci: bratr, 15 let, 4k zékladni Skoly
Bydlist : rodina bydli v novostavbrodinnych dom v malém

m st

Terezka se narodila v planovaném terminu, porod pitop irozenou
cestou bez komplikaci. Rodi odchazeli dom z porodnice a netusili, e ma
fenylketonurii. Byl pro n velky Sok, kdy jim piSel telegram, e se musi dostavit
k hospitalizaci do nemocnice kv vySeteni fenylketonurie. Do té doby o
existenci nemoci Wec nic netusili. ZjiSini, e je dcera nemocna, s rodivelmi
ot aslo. Matka popisuje, e si vzpomina na jednu dhyikdy se tém zhroutila,
proto e si ikala, e nebude schopna sestavit slo itou dietts@ spravn spo itat.

Hospitalizace trvala dva tydny, divce byly uprayétadiny fenylalaninu —
byla kojena a dostavala také mléko specialni (Lalier). Po propushi
z nemocnice pravidelnchodili s dittem na odbry krve, matka se dr ela pokyn
leka , kojila, zapj ila si vahu, aby znala gesné davky matskeého miéka a
mohla je doplnit mlékem dietnim.

Postupn byla rodina seznamovana s tabulkami a vfpoa diky

vsticnému pistupu nutrini terapeutky se pate ni obavy z nezvladnuti diety
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rozplynuly. Dcei od po atku trpliv vysv tlovali, které potraviny dcera jist ne
nebo naopak nesmi a prdivka nema s dodr ovanim diety problémy.

Dnes rodie odva uji potraviny. Terezkaekne, co mla za den kjidlu a
ve e e se pizp sobi dennimu jidelnku podle toho, co do té doby sha, aby
nepekro ila denni limit.

Divka ma starSiho patnactiletého bratra. Jejichrazenecké vztahy se
nevymykaji normalu. Rode ho obeznamili se sesiou dietou, chape, proji
musi sestra dodr ovat. Mysli si, e sestra nemoass$rdobe, rodi e jsou na oba
stejn pisni.

Rodina ije b ny ivot, dle slov matky ,.se nenechava fenylketaiip ilis
omezovat.” Jezdi na zné vylety, na hory, na dovolené. V dy, kdy jedma
dovolenou, vezou s sebou Terew jidlo, vybiraji si mista, kde si mohou sami
vait.

Terezka navsvuje tvrtou tidu zakladni Skoly, jejim nejoblibg8im
p edmtem je vlastivda a anglicky jazyk. S enim nema vyrazné problémy,
doma se u sama, pokud nemu nerozumi, poradi ji starSi bratr nebo redve
Skole o jeji nemoci Wi tidni uitelka i spolu aci. Obas ji zavidi jeji jidlo. Ona
naopak tou i ochutnat to jejich, ale jestikdy to neudlala. U astni se idnich
akci. Ve Skole ma kamaradky, nawdtje keramicky krou ek a dochazi do
jazykové skoly na hodiny angtiny. Zatim jeSt moc neuva ovala o své budouci
profesi, mo né by chta byt Iékakou.

Informace o nemoci rodé od poatku dostavaji od Iékky a nutrini
terapeutky z metabolického centra, kam pravid@kiro n dojid ji na kontrolu,

p ipadn vyu ivaji telefonickych konzultaci. DalSim zdrojermpro ziskavani
informaci je internet, asopis Metabolik a také setkani rodin 8y trpicimi
fenylketonurii. Pro vani a tvorbu chutnych jidel a co nejpegiho jidelniku
erpa matka rady z kuchek a také si vym uje své recepty s matkami jinych
d ti, trpicich fenylketonurii.

Dostupnost potravin se postuprzlepSuje. Rodina produkty nakupuje
v prodejnach zdravé vy ivy, ale t8i ast objednava ps zasilkové obchody,
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p ipadn ze zahranii (chléb a pekarenské produkty ze Slovenska, Possksenky
a oplatky z Nmecka). Naklady na Iné PKU potraviny a polotovary
mnohonasobn p evySuji standardni ceny Imych nedietnich potravin. Pro
demonstraci je v |floze zaazena ukazka vyfovani objednéavky fakturou.
Rodina si proto ne vdy, me dovolit vS8echny zajimavé nizkobilkovinné
potraviny z nabidky. V zemich zapadni Evropy je i@atcm hrazen
nizkobilkovinny preparat i naklady na jeeni zakladnich potravin, jako jsou
chléb nebo tstoviny, ze zdravotniho pojisti. Pijem rodiny pesahuje vysSi
ivotniho minima, divce tedy nendle i {sp vek pi diet (m e byt a 2 tis. K

m si n ). Podle nového Zakonal08/2006 Sb., o socialnich slu bach, ve r@in
pozd jSich pedpis, nema narok na fsp vek na péi. Z davek statni socialni
podpory pobiraji rode divky pidavek na ditve vysi 610 K.

Prarodie, patelé a zndmi Wi o Terezin nemoci, nosi divce ovoce
misto bonbon a okolad. Rodie s nimi hovo oteven o dcein nemaoci.
Rodina také navazala &elstvi srodinami, které maji tl se stejnym
onemocnnim. Navzajem si sduji poznatky a praktické zkuSenosti.

Oba rodie se shoduji v tom, e pro zvladnuti nemoci @ite nutny pevny
partnersky vztah, ktery jim se dadr ovat. Je zalo eny na komunikaci, vzdjemné
act a toleranci, rodina dob funguje. Jako pozitivum fenylketonurie matka vidi
to, e jako rodi neni bezmocna. Kdy bude dodr ovat dietu a radyalé, bude

dcera v poadku. Je velk&a spousta onematin kdy rodi e tuto mo nost nemaiji.
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4.1.2 Kazuistika .2

Osobni anamnéza: divka Petra H.

15 let
Diagnoza: klasicka fenylketonurie
Rodinnd anamnéza:
Matka: 38 let, prodavéa
Otec: 40 let, truhla

Sourozenci: zdrava sestra, 12 let, akgdkladni Skoly

Bydlist : rodina bydli ve starSim rodinném doma venkov

Petra se narodila jako prvorozené gitterminu, prozenou cestou. Porod
probihal bez komplikaci. Matka s d&#m opustila porodnici Sest dni po porodu.

Desaty den rodinu navstivila Iéka — pediatrika, ktera rodin oznamila,
e byl z ejm proveden chybny odb krve a dit musi odjet na vySeini do
Prahy. Rodie (naprosto klidni) odjeli s dcerou do Centra meliakych vad
FNKV. Tady, a po pijeti k hospitalizaci a vysileni matce dosSlo, e je Petra
van nemocna. Musela dcerugstat kojit a krmit ji po dobu deseti dni pouze
dietnim mlékem (Lofenalac), aby se sniila hladirBIE. Poté kojila jedenkrat
denn a ostatni davky nahrazovala dietninippavkem. Zpoatku dcera tento
p ipravek odmitala a zvracela. Vyznamnou oporou patkmv této dob byl jeji
man el a také celd rodina. Jezdili za ni do nemoena navswvy, asto ji
telefonovali. Velkym pinosem byla pro matku také skutest, e byla na pokoji
hospitalizovana s jinou maminkou, kteralensyna s PKU. Ta ji davala nejen
praktické rady, ale pdevSim poskytovala psychickou podporu.

Po propustni musela matka proptiavat a hlidat denni fem
fenylalaninu. Postupn jak dcera rostla a vy adovala dalSi stravu, rlause
matka pesn sledovat a pdtat mno stvi fenylalaninu a energie. Spolu manrele

i prarodi i stale poitali a va ili, studovali tabulky s hodnotami PHE.
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Ve Skolce, kam dcera chodila, vysli rodivst ic, rodi e nosili dcei jidlo a
ve Skolce ji ho utelky ohivaly. D v atko mlo vy len ny samostatny stolek,
aby ji dti neujidaly a zarove aby bylo vidt, co Petra ji. Matka byla vSem ve
Skolce vd nd, e dbaji na jeji prosby a upozowvani ohledn Petiny diety, proto
se neodva ila po adovat, aby tento rituél byl zmn, p esto e ji to velice trapilo.

Ve Skole na oldy Petra nechodi vzhledem ktomu, e b#hi bydli
pobli Skoly, a tudi Petra me ob dvat u ni. Dietni opagni je zvykla dodr ovat,
rodi e od poatku dbaji na to, aby rfa spravn sestaveny jidelnék. V souasné
dob si jej Petra doké e utvit ji sama.

Divka ma mladsi sestru. Jejich sourozenecky vzéalbgzproblémovy,
sestra obdivuje Petru v tom, jakou ma pevnolu i dodr ovani diety. Mysli si,
e jsou rodi e pisn jSi na Petru ne na ni.

ivot vrodin se podoba tomu, jak iji ostatni fungujici rodirse
zdravymi dtmi. Poadaji vylety, navSwuji divadlo a koncerty. Na dovolenou
jezdi poka dé vybaveni specialnimi potravinami, sanzde vai.

S uenim divka nema &adné potie, po ukemi zakladni Skoly pde
studovat na seédni ekonomickou Skolu. litelé i spolu aci ve Skole i o jeji
nemoci, nikdy se nepodivovali nad jejimi sweami a nedali ji znat, e je jina.
Petra ma hodn kamaradek, s nimi seasto navSiuje, probiraji své ,div
zale itosti“, rdda jezdi na kole. V budoucnu by aastudovala psychologii. Také
uva uje o tom, e by chtla mit rodinu a dti, ale je si vdoma toho, e ji ped
t hotenstvim a naslednv t hotenstvi bude muset dr etipnou dietu.

Rodi e, dcery i jejich blizké okoli maji velké mno stuhformaci
tykajicich se fenylketonurie. Rodi i Petra jsou spokojeni sistupem odborné
lékaky a nutri ni terapeutky v Centru metabolickych vad FNKV, keojid ji
dvakrat ron na vySeteni a kontrolu.

Aminokyselinové preparaty nakupuji v Iékamdy p i navstv v Praze,
n které potraviny kupuji v obchodech se zdravou wvguy ale vtSinu surovin
objednavaji pes internet, a to i ze zahrahiAby se tento zpsob nakupu vyplatil,
je teba pi objednavce dosahnout ité finan niho objemu. Nabidka specialnich
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surovin a potravin se podle rodivyrazn zlepSuje, je vSak Skoda, e zwbdu
vysokych cen nemohou v dy objednat to, co by Pelviala pro své mlsani, nap
okolady a kupinky.

Divce podle Zakona. 108/2006 Sb. o socialnich slu bach, ve mn
pozd jSich pedpis, nenale i pisp vek na péi, rodi e pobiraji pidavek na dit
ve vySi 610 K m sin .

Oba rodie zmi uji velkou podporu svého okoli od @dku dceina
onemocnni, vSichni pibuzni vdi o jeji nemoci. Matka jelenem Narodniho
sdru eni PKU a jinych DMP, které pada rzné akce pro di s PKU, jich se
rodina Uastni. Kontakty navazané nahto setkanich a dalesopis Metabolik,
ktery Narodni sdru eni vydava, poskytuji rodinejen nové poznatky a praktické

rady, ale také psychickou podporu.

4.2 Standardizovany rozhovor s rodi

Identifika ni Gdaje
Identifika ni idaje respondenbyly ziskany analyzou osobnich

dokument d ti s PKU.
Tabulka . 1 - Identifika ni Udaje

Pohlavi V k Poetdti Pohlavi ditte | V kdit te
respondenta| respondenta v rodin
ena 37 4 chlapec 16
mu 39 4 chlapec 13
ena 38 2 divka 15
ena 30 2 divka 8
ena 35 2 divka 11
ena 29 2 divka 6
ena 34 3 divka 8
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Vybranou skupinu respondentvoilo Sest en a jeden mu. \k d ti,
kterych se vyzkum tykal, se pohyboval v rozmeziBs-Het. Pedm tem vyzkumu

bylo p t divek a dva chlapci. VSechnytd iji v jinich  echach.
Informovanost o0 nemaoci

Odpovdi na otazku . 1

.Myslite si, e informace, které mate o nemoci Viadalit te, jsou dostataé?"

Tabulka .2 — Odpovdina otazku .1

respondent. 1 " ANO"
respondent. 2 , ANO*
respondent. 3 v ANO*
respondent. 4 " ANO"
respondent. 5 v ANO*
respondent. 6 v ANO*
respondent. 7 " ANO"

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 2

.Postauji Vam informace sdené |ékai, nebo se snaite ziskat nové poznatky

Z jinych zdroj ? Pokud ano, odkud informace rest ji erpate?”

Respondent . 1

»Informace od Iék&ky z metabolického centra jsou dostai& rada tu i asopis
Metabolik, tam jsou také zajimavé informace."

Respondent . 2

.Informace od Iék&y jsou dostaujici, teme také asopis Metabolik, olas tu

internetové lanky."
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Respondent . 3

»Informace mame perfektni, sledujeme internegme asopis Metabolik."
Respondent . 4

»Informace jsou dostat@é, erpame také z internetu.”

Respondent . 5

»Informace jsou velice dobré, pokud je nejhvolame i do Centra.”
Respondent . 6

»Informace mame vyerpavajici, doplujeme je z internetu aasopisu Metabolik."
Respondent . 7

.Informace mame od patku stoprocentni, hodnsledujeme internet ateme

asopis Metabolik."

Odpov di na otazku . 3

~Jste spokojeni s fstupem I|éka pi podavani informaci? Vyjadji se

v terminech, které jsou pro vas srozumitelné?”

Tabulka .3 - Odpovdina otazku . 3

respondent. 1 | ,Jsme spokojeni, vyjadji se srozumiteln”
respondent. 2 | ,Jsme spokojeni.”

respondent. 3 | ,Jsme spokojeni.”

respondent. 4 | ,Vyjad uji se pro nas srozumitelfi
respondent. 5 | ,Rozumime a chapeme, jsme spokojeni.”
respondent. 6 | ,Vyjad uji se jasn.”

respondent. 7 | ,Jsme spokojeni, informace jsou jasné.”

Zdroj: vlastni vyzkum

-55 -



Odpov di na otazku . 4

.P ipada Vam, e léka s Vami jednaji direktivn, nebo je VaSe spoluprace

zalo ena na dialogu?*

Tabulka .4 — Odpovdi na otazku . 4

respondent. 1 | ,Ur it dialog.”

respondent. 2 | ,Jde o dialog.”

respondent. 3 | ,Vzajemny dialog.”

respondent. 4 | ,Jak kdy.”

respondent. 5 | ,Myslim si, e jde o dialog.”

respondent. 6 | ,Dialog.”

respondent. 7 | ,Zcelajist dialog, a patelska atmosféra.”

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 5

.Bylo Vam vysv tleno, jaka rizika a nasledky ne onemocnni zp sobit?*

Tabulka .5 — Odpovdina otazku .5

respondent. 1 | ,Ano.”
respondent. 2 | ,Ano.”
respondent. 3 | ,,Ano0.”
respondent. 4 | ,Ano.”
respondent. 5 | ,Ano.”
respondent. 6 | ,Ano.”
respondent. 7 | ,Ano, od po atku.“

Zdroj: vlastni vyzkum
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Odpov di na otazku . 6

»~Jak se sna ite imto komplikacim zabranit a @dejit?*

Tabulka .6 — Odpovdina otazku .6

respondent. 1 | ,Dohledem nad dodr ovanim diety.”

respondent. 2 | ,Dodr enim diety.”

respondent. 3 | ,Spravnou dietou.”

respondent. 4 | ,Po itAnim fenylalaninu, dohledem nad jidek&ém."

respondent. 5 | ,Dohledem nad dietou, vanim dietni stravy.“

respondent. 6 | ,Dieta s takovou hladinou fenylalaninu, kterou dcer
toleruje.”

respondent. 7 | ,Nejp isn jSi dieta a gjem energie.”

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 7

.Podili se na &b VaSeho ditte také jini odbornici, nap psycholog, nutrini

terapeut atd.?”

Tabulka .7 — Odpovdi na otazku .7
respondent. 1 | ,Nutri ni terapeut.”
respondent. 2 | ,Nutri ni terapeut.”
respondent. 3 | ,Nutri ni terapeut a psycholog.”
respondent. 4 | ,Nutri ni terapeut.”
respondent. 5 | ,Nutri ni terapeut.”
respondent. 6 | ,Nutri ni terapeut.”
respondent. 7 | ,Nutri ni terapeut.”

Zdroj: vlastni vyzkum
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Odpov di na otazku . 8

~Jak asto navswujete Centrum metabolickych vad v Praze? Vyhowign
pr b h a etnost navsv? Uvitali byste Z2zeni Centra bli e VaSemu bydlisti?“

Respondent . 1

,D0 Centra jezdime dvakrat ro , etnost ndm vyhovuje, sigtupem tam jsme
velice spokojeni, Centrum bli e bychom uvitali, iége pokud by tam byl tenty
personal.”

Respondent . 2

,D0 Prahy jezdime dvakrat ro , jsme spokojeni, pokud by bylo Centrum bli e,
p ivitali bychom to."

Respondent . 3

.Na kontrolu jezdime ka dého proku. Pistup lidi v Centru je skvy. Pokud by
bylo Centrum bli , nevadilo by nam to, naopak.”

Respondent . 4

.1€ Jjezdime do Prahy ka dych Sest sic . Pr b h a jednani nam vyhovuije.
Mensi vzdalenost bychom uvitali.”

Respondent . 5

,D0 Centra jezdime v dy po p roce, jezdime tam radi. Pokud by seédito
Centrum blie naSemu bydlisti, bylo by to asovych dvod pro nas
vyhodn j5i.”

Respondent . 6

.V Praze nam vyhovuje velice vétny a lidsky pistup. Jezdime tam dvakrat
ro n . Centrum bli e domovu by ndm vyhovovalo za podmyinlke by tam byla
stejna lékeka a sestry jako v Praze.”

Respondent . 7

,D0 Prahy jezdime podle ddra stavu ka dych 3 — 6 msic . Centrum ve MSi

blizkosti by bylo pro nas ut p inosem.”
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Odpov di na otazku . 9

.V d li jste o existenci fenylketonurie @d tim, ne ji vaSe ditonemocnlo?“

Tabulka .8 — Odpovdi na otazku .9

respondent. 1 | ,Ne.”
.Ne.*
.Ne.*

respondent.

respondent.

respondent. ~Ne.”

respondent. »Ano, ale pouze orienta .“

2

3
respondent. 4 | ,Ne.”

5

6

7

.Ne.*

respondent.

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 10

.Setkali jste se rkdy s protichdnymi informacemi?”

Respondent . 1

»AN0, zpo atku u nasi praktické tské lékaky."

Respondent . 2

»ANno. SpiSe ne o protichdné informace Slo o nedostatek znalosti natské
leka ky.”

Respondent . 3

.Ne, nikdy jsme nesetkali s proticinymi informacemi.”

Respondent . 4

.Nevzpominam si, e by se kdy informace liSily."

Respondent . 5

»ANo, ale pi itam to vyvoji ve vyzkumu. Zpatku nam tvrdili, e dieta se musi

dr et jen v d tstvi, te se propaguje celo ivotni.”
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Respondent . 6

»onad jen v tabulkach s hodnotami fenylalaninu dely liSi hodnoty.*
Respondent . 7

»ANo, ka dé ze ti center u nas ma jiny istup a vyraznodliSna doporueni.”

ivot v rodin , ve Skole, vztahy s vrstevniky

Odpov di na otazku . 11

»Podnikate pravidelncelorodinné akce?*

Tabulka .9 — Odpovdina otazku .11

respondent. 1 | ,Ano.”

respondent. 2 | ,Snaime se.”

respondent. 3 | ,Ano, ale ne tak asto jako dve."

respondent. 4 | ,Ano.”

respondent. 5 | ,Ano, asto.”

respondent. 6 | ,Ano, pom rn pravideln.”

respondent. 7 | ,Ano, diky man elov zam stnani jich je vSak mélo."

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 12

»~Jak dalece zohledijete nemoc dite pi planovani rodinnych aktivit?*

Respondent . 1
.Kdy jedeme na delSi dovolenou, vybirame si migtde si m eme sami vait.”
Respondent . 2

.V dy si musime pro syny brat dostatek ,jejich* j&d*
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Respondent . 3

.Podle délky trvani. Jde hlavro jidlo.”

Respondent . 4

~,Nemoc nezohledujeme.”

Respondent . 5

.Pokud jde o delSi akci (napdovolena v zahrani), sestavime pro dcerugulem
jidelni ek a podle nho bereme s sebou pelbné suroviny.*

Respondent . 6

»Zohled ujeme, a to mo nosti stravovani a eai pi dlouhodobjSich akcich.”
Respondent . 7

.V dy, s ohledem na jidlo."

Odpov di na otazku . 13

.Davate ditti najevo, e je nemocné? Ulevujete mu od drobnydvinnosti?

Méate na nj stejny metr jako na zdravé sourozence?"

Respondent . 1

»Synovi nedavame najevo, e je nemocny."

Respondent . 2

.Ma b né povinnosti, neulevujeme mu.*”

Respondent . 3

,Ur it mame stejny metr.”

Respondent . 4

»,Rozhodn dcei v ni em neulevujeme. Naopak si myslim, e jsme na f8mjsi,
neustale kontrolujeme jeji jidelrk.”

Respondent . 5

.pDoufam, e dceru nerozmazlujeme, snaime se, abylamdoma ,své

povinnosti“, dohli ime, zda je pIni.”
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Respondent . 6

.Ned lame rozdily mezi ji a jejim bratrem. Ot tim ime stejnym metrem.*
Respondent . 7

.Dcera je nejmladSi zeitnaSich dti. Mo na ji trochu ulevujeme, ale je to spise

tim, e je ,benjaminek".”

Odpov di na otazku . 14

,LiSI se vyrazn denni aktivity VaSeho dite od innosti jeho vrstevnik?

Provozuje njaky sport, jaké ma korky?*

Respondent . 1

.Nelisi se, hraje fotbal, florbal, hokej, dostsu v nuje poita i.”

Respondent . 2

,V bec se neodliSuje. Hraje fotbal, sleduje telewizinuje se poita ovym hram.”
Respondent . 3

.Ma stejné zajmy jako ostatni divky. Jezdi na kodela te divi asopisy, zajima
se o médu.”

Respondent . 4

LAktivity naSi dcery se v niem neliSi od vrstevnik Hraje tenis, plave, tancuje a
rada si hraje s kamaradkami.”

Respondent . 5

.Myslim si, e ma stejné z4jmy jako stejstard dv ata. Chodi do keramického
krou ku, bavi ji anglitina.”

Respondent . 6

»Asi se neodliSuje. Ma rada zata, rada maluje.”

Respondent . 7

,LiSi se tim, e chodi na oWy dom a po obd nechodi do druiny, tak e

nenavstvuje krou ky. Rada zpiva ae.”
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Odpov di na otazku . 15

.Ma VaSe dit kamarady, navstuje se s nimi?*“

Tabulka .10 — Odpovdi na otazku . 15

respondent. 1 | ,,Ano.”

respondent. 2 | ,Ano.”

respondent. 3 | ,,Ano, navstvuje se s kamaradkami.’
respondent. 4 | ,Ano.”

respondent. 5 | ,,Ano.”

respondent. 6 | ,Ano.”

respondent. 7 | ,Ano, stai ji pouze dv kamaradky."

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 16

»Informovali jste uitele Vaseho dite o jeho nemoci?*

Tabulka .11 - Odpovdi na otazku . 16

respondent. 1 | ,Ano.”
respondent. 2 | ,Ano.”
respondent. 3 | ,Ano.”
respondent. 4 | ,Ano.”
respondent. 5 | ,,Ano.”
respondent. 6 | ,Ano.”
respondent. 7 | ,Ano.”

Zdroj: vlastni vyzkum
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Odpov di na otazku . 17

.Ma VaSe dit diky onemocnni asté absence?"

Tabulka .12 — Odpovdi na otazku . 17

respondent. 1 | ,Ne.”
.Ne.”
.Ne.”

respondent.

respondent.

.Ne.”
.Ne.”
.Ne.”

respondent.

respondent.

2

3
respondent. 4 | ,Ne.”

)

6

7

respondent.

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 18

.Promita se nemoc do Skolnich vysledkit te?*

Tabulka .13 — Odpovdi na otazku . 18

respondent. 1 | ,Ne, studuje prvni ranik stedni Skoly.“
respondent. 2 | ,Ne, pati k lepSimu prm ru ve tid .*
respondent. 3 | ,Ve Skole poti e nema.”

respondent. 4 | ,Pativetid klepsipolovin.”
respondent. 5 | ,Ne, nepromita.”

respondent. 6 | ,Ne.”

respondent. 7 | ,Zatim ne.”

Zdroj: vlastni vyzkum
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Jaka pozitiva a negativa choroba pinasi

Odpov di na otazku . 19

»ZU astnilo se VaSe dit(pop. s Vami) njakého ozdravného pobytu (lazn

mo e, kon ? Pokud ne, uvitali byste mo nost takového pobytu?*

Respondent . 1

»Ne, nikdy nechtl nikam jezdit. Dive ani snad nic takoveho nebyvalo.”
Respondent . 2

.Ne, neztuastnil, neml nikdy zajem."

Respondent . 3

~Jezdime pravidelnna setkani. Pobyt u meza slusnou cenu bychomivitali.”
Respondent . 4

.Na dovolenou jezdime v dy cela rodina. O podobnpabytu pro dceru jsme
neuva ovali. Jezdime na setkéni v Pracbv

Respondent . 5

»Zatim ne. Uva ujeme o letnim tabe pro dti s fenylketonurii.”

Respondent . 6

»Takovy pobyt bych pvitala. Zatim se dcera nedstnila.”

Respondent . 7

.Proto e pro fenylketonuriky se adné ozdravné pbbyepoadaji, jezdime na
dovolenou cela rodina a 2pm  adame u VZP o psp vek. VZP pispiva 5 tis.
K .“
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Odpov di na otazku . 20

.Myslite si, e onemocnni VasSeho dite zmnilo poadi na ebi ku Vasich

ivotnich hodnot?“

Tabulka .14 — Odpovdi na otazku . 20

respondent. 1 | ,Ano.”
respondent. 2 | ,Ano.”
respondent. 3 | ,Ur it ano.”
respondent. 4 | ,Rozhodn ano.”
respondent. 5 | ,Zcelajist .”
respondent. 6 | ,Samozejm ano.”
respondent. 7 | ,Stoprocentn ano.”

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 21

.Berete chorobu jako vyzvu? Nebo pro Vas znamena tgyrohru?”

Tabulka .15 - Odpovdi na otazku . 21

respondent. »ZP0 atku prohra, te vyzva.”

respondent. ~Spise vyzva.”

respondent. .Nejd ive prohra, te ud I.“

respondent. .Nejd ive prohra, te vyzva.”

1
2
3
respondent. 4 | ,Ud | a souasn vyzva.*
5
6

respondent. ~Vyzva.“

respondent. 7 | ,Ud L.

Zdroj: vlastni vyzkum

- 66 -



Odpov di na otazku . 22

~Jste v kontaktu srodinami, kde maji dits diagnostikovanou stejnou

metabolickou vadou?“

Tabulka .16 — Odpovdi na otazku . 22

respondent. 1 | ,Ne.”

respondent. 2 | ,Ne.”

respondent. 3 | ,Ano.”
respondent. 4 | ,Ano.”
respondent. 5 | ,Ano.”
respondent. 6 | ,Ano.”
respondent. 7 | ,Ano.”

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 23

»~Jsou takové kontakty pro Vasiposné, dodavaji Vam silu a optimismus?*

Tabulka .17 — Odpovdi na otazku . 23

respondent. 1 | ,Kontakty neudr uji, ale pinosné jsou pro m
lanky v Metaboliku.”

respondent. 2 |, teme Metabolik, jiné kontakty nemame.“
respondent. 3 | ,Ano, jsou pinosné.”

respondent. 4 | ,Ur it ano, ziskavame hlavipraktické rady.”
respondent. 5 | ,Ano.”

respondent. 6 | ,Jsou povzbuzujici, dodavaji silu.”

respondent. 7 | ,Ano, ekla bych, e jsou nezbytné"

Zdroj: vlastni vyzkum
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Odpov di na otazku . 24

.Souhlasite stim, e chronické onemoaon ditte byva velkou
partnerského vztahu? Pro ili jste i Vy va nou rodou krizi?*

Respondent . 1

»ANno, souhlasim, ale krizi kyi nemoci dti jsme nepro ili.”
Respondent . 2

,Krizi jsme nepro ili.”

Respondent . 3

.Zat i nemoc je, to ano, ale krizi kéi nemoci jsme nepro ili.”
Respondent . 4

.Nemoc dcery je zati, ale krizi jsme zatim neza ili.”
Respondent . 5

~Souhlasim, ale na&ti jsme vyraznou krizi neri.”

Respondent . 6

»Souhlasim. adna zava na krize nas Kvdce in onemocnni nepostihla.”

Respondent . 7
~Souhlasim bez vyhrad. Velkou krizi si vSak nevyljat
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Odpov di na otazku . 25

.Domnivate se, e nemoc VaSeho dé rodinu stmeluje?”

Tabulka .18 — Odpovdi na otazku . 25

respondent. 1 | ,Ne.”
respondent. 2 | ,Ne.”
respondent. 3 | ,Ne.”
respondent. 4 | ,Ano.”
respondent. 5 | ,Ano.”
respondent. 6 | ,Ne.”
respondent. 7 | ,Ne.”

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 26

.vede Vas dieta ke kulingdkym experimentm?*

Tabulka .19 — Odpovdi na otazku . 26

respondent. 1 | ,Ano.”

respondent. 2 | ,Va i man elka, obas experimentuje.”
respondent. 3 | ,Ne.”

respondent. 4 | ,Ob as ano.”

respondent. 5 | ,Ano.”

respondent. 6 | ,Ano.”

respondent. 7 | ,Ano.”

Zdroj: vlastni vyzkum
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Odpov di na otazku . 27

.Mate svoje vlastni recepty a vynujete si je mezi rodinami?*

Tabulka .20 - Odpovdi na otazku . 27

respondent. 1 | ,Mam svoje recepty.”

respondent. 2 | ,Va ime podle kuch&y i naSe recepty.”
respondent. 3 | ,Ne, vaime podle recept”

respondent. 4 | ,Ano.”

respondent. 5 | ,Va im podle receptsvych i vymn nych.”
respondent. 6 | ,Ano.”

respondent. 7 | ,Ano, vym ujeme si hlavn praktické rady."

Zdroj: vlastni vyzkum

Co nejvice zasahuje do ivota rodin dti s fenylketonurii

Odpov di na otazku . 28

.Mivate asto obavy a strach z onemorhVaseho ditte?"

Tabulka .21 - Odpovdi na otazku . 28

respondent. 1 | ,N kdy ano.”
respondent. 2 | ,Ob as.”
respondent. 3 | ,Ano.”
respondent. 4 | ,Ne.”
respondent. 5 | ,,Ano.”
respondent. 6 | ,Vyjime n .“
respondent. 7 | ,Ano.”

Zdroj: vlastni vyzkum
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Odpov di na otazku . 29

»~Jak akceptuje Vase dithorobu?“

Tabulka .22 — Odpovdi na otazku . 29

respondent. 1 | ,Bez problém .*
respondent. 2 | ,Nema adny problém.”
respondent. 3 | ,Postupn svkemh e.”
respondent. 4 | ,Nesmiila se s ni.”
respondent. 5 | ,Myslim si, e nemoc pijala.”
respondent. 6 | ,Zatim dobe.”

respondent. 7 | ,Nesmiila se.”

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 30

.Ma dit tendenci nemoc popirat, zvalvat, schovavat se za ni?"

Tabulka .23 — Odpovdi na otazku . 30

respondent. 1 | ,Nema.“

respondent. 2 | ,Ne.”

respondent. 3 | ,Ne.”

respondent. 4 | ,Popira.”

respondent. 5 | ,Ne.”

respondent. 6 | ,Nepozorovala jsem adné zahto tendenci.”
respondent. 7 | ,Ne.”

Zdroj: vlastni vyzkum
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Odpov di na otazku . 31

»~Jak moc je pro Vas obti né obstaravani specialaiighnich potravin?*

Respondent . 1

,V sou asneé dobji neni obti né je sehnat. Dve to bylo mnohem horsi.”
Respondent . 2

.Nakupujeme ve specialnim obchod Praze nebo ps internet. Ale ceny jsou
vysoke.*

Respondent . 3

.V bec neni obti né je obstarat, ale zaplatit.”

Respondent . 4

,Daji se objednat z internetového obchodu i odterych vyrobc. Ale ceny
nejsou zrovna nizké."

Respondent . 5

,Objednavame hodnp es internet i ze zahrani Vyb r by mohl byt mo na vtsi,
ceny nejsou pravnizké."

Respondent . 6

.Nemame poti e s obstardvanim. Horsi je finainstranka.”

Respondent . 7

,Objednavame pes internet, nakupujeme v Iékarnach i ve specialolwhod.

Potraviny se daji obstarat lehce, ale ceny jsot\deoke."
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Odpov di na otazku . 32

.Myslite si, e tyto potraviny oderpévaji vyznamnou astku z finanniho
rozpo tu Vasi rodiny?*

Tabulka .24 — Odpovdi na otazku . 32

respondent. 1 | ,Ano.”

respondent. 2 | ,Ur it ano.”

respondent. 3 | ,Rozhodn ano, asi tak 8 tis. Km si n .*
respondent. 4 | ,Nepochybn ano, asi 6 tis. Kza msic.”
respondent. 5 | ,Zcelajednoznan , vice ne 5tis. Kmsin .*
respondent. 6 | ,,Ano, jeto pes6tis. Kmsin .*
respondent. 7 | ,Stoprocentn, pr m rn 6tis. K msin “

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 33

.P izp sobila se dietnimu stravovani cela VaSe rodina?"

Tabulka .25 — Odpovdi na otazku . 33

respondent. 1 | ,Ne.”
respondent. 2 | ,Ne.”
respondent. 3 | ,Ne.”
respondent. 4 | ,Ne.”
respondent. 5 | ,Ne.”
respondent. 6 | ,Ne.”
respondent. 7 | ,Ne.”

Zdroj: vlastni vyzkum
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Odpov di na otazku . 34

.V di VaSi pibuzni a znami o nemoci VasSeho tHf"

Tabulka .26 — Odpovdi na otazku . 34

respondent. 1 | ,Ano.”
respondent. 2 | ,Ano.”
respondent. 3 | ,Ano.”
respondent. 4 | ,Ano.”
respondent. 5 | ,Ano.”
respondent. 6 | ,Ano.”
respondent. 7 | ,Ano.”

Zdroj: vlastni vyzkum

Odpov di na otazku . 35

,Hovo ite 0 nemoci oteen , nebo tyto informace tajite? Je Vam riggmné toto

téma rozebirat?"

Tabulka .27 — Odpovdi na otazku . 35

respondent. 1 | ,Zpo &tku jsme nemoc tajili.”

respondent. 2 | ,Nejd iv ndm bylo toto téma nejpemné.”
respondent. 3 | ,Netajime to.”

respondent. 4 | ,Hovo ime oteven .“

respondent. 5 | ,Rozebirame toto téma, nemoc netajime.”
respondent. 6 | ,Nemame problém hovd o nemoci oteven .*
respondent. 7 | ,Hovo ime naprosto oteen .“

Zdroj: vlastni vyzkum
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Odpov di na otazku . 36

.V em si myslite, e se nejvice liSi ivot Vasi rodimmg rodin, kde maji zdravée
d ti?"

Respondent . 1

»Asi ve slo it jSim vaeni.”

Respondent . 2

.Krom toho, e musime vdt a kupovat odliSné potraviny, asi v am."
Respondent . 3

.Myslim si, e hlavn v neustalém paténi, v obstardvani specialnich potravin a
surovin.”

Respondent . 4

.Kady den se ,toi* okolo jidla — kontroluji, co dcera sdla, sestavuji
jidelni ek, kdy jedeme na dovolenou, musim si nachystatebmé suroviny a
navait, p emyslet a paitat.”

Respondent . 5

.Hlavni rozdil je urit ve sloit jSim stravovani. Vé rozdilna jidla, poitat,
objednéavat.”

Respondent . 6

.Nejv tSi rozdil je asi ten, e musime sestavovat jidelkj dbat na dodr ovani
diety.”

Respondent . 7

.Moje odpov je ,Jidlo 100x denn“. Neustale musime pdat fenylalanin i
energii, kontrolovat, co dcera stla, sestavovat jidelnék. Za potraviny vydame

vic penz ne rodiny, kde maji zdrave d.”
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5 Diskuze

Otazky . 1 — 10 ov ovaly, jakou informovanost maji roéio chorob
jejich dit te.K otazce . 1 (,Myslite si, e informace, které mate o nemocid¢ho
dit te jsou dostatemé?") se vztahuje tabulka 2, ze které vyplyva, e vSichni
respondenti jsou dostate informovani o nemoci svého dié.

Otazka . 2 (,Postauji Vam informace sdené Iékai nebo se snhaite
ziskat nové poznatky z jinych zdr@ Pokud ano, odkud informace restji

erpate?") testovala, zda se respondenti akthajimaji o nabyti novych znalosti,
tykajicich se choroby. Z odpadi je zejmé, e si vSichni respondenti své znalosti
dopl uji, preferovanym zdrojem je internet asopis Metabolik.

Tabulka . 3 obsahuje odpov naotazku . 3 (,Jste spokojeni s pstupem
léka pi podavani informaci? Vyjadji se v terminech, které jsou pro Vas
srozumitelné?“). Respondenti se zde shoduji v t@miékai pou ivaji spravny
p istup pi podavani informaci. Tento igtup potvrzuje té tabulka. 4, ktera je
vyjad enim odpovdi naotazku . 4 (,P ipadd Vam, e léka s Vami jednaji
direktivn nebo je VaSe spoluprace zaloena na dialogu?“)e kdichni
respondenti vnimaji spolupraci s lIé&m jako vzdjemny dialog.

Odpov di dokladaji, e v dnesni dobse mni direktivni pistup Iéka ,
ktery byl dive b ny. Také Dunovsky uvadi:,,Jako nejd it jSi charakteristiku
profesiondlni zdatnosti zdaz uje WHO schopnost naslouchat, dale schopnost
komunikovat a navazat kontakt a ten udr ovat.”

Tabulka . 5 doklada odpowdi naotazku . 5 (,Bylo Vam vysv tleno, jaka
rizika a nasledky me nemoc zpsobit?*). VSichni respondenti uvedli, e jsou
sezndmeni s riziky i nasledky nemoci. Tabulka6 je souhrnem odpodi na
otazku . 6 (,Jak se sna ite mto komplikacim pedejit a zabranit?*). Dokazuje,
e vSichni respondenti jsou si #omi toho, jak zabranit komplikacim, ale také

sveho dilu zodpownosti. Sestavuji dem jidelniky, dbaji na dodr ovani diety.

1 DUNOVSKY, Jii et al.Sociélni pediatriel. vydani. Praha: Grada, 1999. 279s. ISBN 80-25389.
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Shoduji se s odborniky. Hejcmanovéa a Komarkova yijaé:,, o vysledku boje
s nemoci rozhoduje nejdle rodina a pozdi i dit samo. Dodr ovani diety
sm enim obsahu PHE je jediny zmgwb, jak fenylketonurii |6t a zarove
zabranit naruseni procesu zrani mozke."

Tabulka . 7 je sestavena z odpali naotazku . 7 (,Podili se na &
Vaseho ditte také jini odbornici, nap psycholog, nutrini terapeut atd.?*).
VSichni respondenti potvrzuji @ast nutriniho terapeuta na B svého ditte
s fenylketonurii. Ta je pfenylketonurii nezbytna.

Odpov di naotazku . 8 (,Jak asto navSwujete Centrum metabolickych
vad v Praze? Vyhovuje Vam fr h a etnost navsv? Uvitali byste Zzeni
Centra bli e VaSsemu bydlisti?*) jsou vypsany takk jrespondenti odpovidali.
Respondenti se shoduji, e na prohlidky jsou zvdgimén 2x ron , pistup
profesional v Centru metabolickych vad ve Fakultni nemocnicialgvské
Vinohrady hodnoti velice kladn Shoduji se vSak také v tom, e by uvitalizeni
.centra“ bli k bydlisti. Tato skutenost by mohla byt tématem ke zva eni.
Argumentem pro Zzeni ,,metabolické poradny“ v kratSi vzdalenosti raista
bydlist , nap. v krajském mst , by krom d vod asové a finami Uspory pro
rodi e mohla byt i ochrana die ped psychickymi komplikacemi. Proto e dle
Mat j ka ktmto komplikacim u di mohou vést i drobné Iébné vykony a
vySeteni, které dospi (jak zdravotnici, tak rode) hodnoti jako bné a
banélniv: N které dti napiklad h e zvladaji cestovani, dlouh&a cesta seem
stat té dlouhym ekanim. A takové ekani po adavkm I|é ebného re imu

odporuje.

192 KOMARKOVA, Jana — HEJCMANOVA, LudmilaVa ime zdrav a chutn pro fenylketonuriky Il Praha: Uniprint
S.r.o., 2004. 281 s. ISBN 80-239-2877-5

13 MAT J EK, Zdenk. Psychologie nemocnych a zdravoposti enych dti. 3. pepracované vydani. Jiany: H & H
VySehradska, 2001. 147 s. ISBN 80-86022-92-7
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Odpov di naotazku . 9 (,V d li jste o existenci fenylketonurie g¢d tim,
ne ji vaSe dit onemocnlo?”) jsou zaazeny do tabulky . 8. Pouze dva
respondenti odpod li, e v d li o existenci této nemoci. Odpaodi potvrzuji, e
nemoc je ponrn vzacna a laicka vejnost tém nema informace o této
chorob.

Odpovdi na otazku . 10 (,Setkali jste se rkdy s protichdnymi
informacemi?*) jsou vypsany tak, jak respondentd totdzku zodpow li. Pouze
ve dvou pipadech bylo konstatovano, e se respondenti naketkrotich dnymi
informace. Jedna respondenta udala jako pratichu informaci to, e zpdatku
byla informovana, e dieta je nutna pouze ¥sivi, a pozdiji (vlivem vyzkumu)
byl tento nazor zmm n. Podobn se o tom zmiuje také Prochazkova a kolektiv,
V zav ru své prace uvagl nezbytnost celo ivotni nizkobilkovinové dietyJedna
respondentka uvedla rozdilné hodnoty v tabulkatérékuvadji mno stvi PHE
v potravindch. Rekvapivé je, e dva respondenti uvedli, e se sktka
s nedostataou znalosti problematiky u t©ké lekaky a jedna respondentka
uvedla, e ka dé z Center, kterd u nas existuji, mgen jiny pistup, ale zejména
vyrazn odliSna doporueni. Ztéto odpowdi vyplyva vyzkumna otazka. 4:
Doporu eni jednotlivych center pro IBu DMP jsou odliSna.

Odpovdi na otazky . 11 — 18 byly zameny na rodinny ivot,
volno asové aktivity, Skolni problematiku a vztahy sewnsiky Tabulka . 9
obsahuje odpowi naotazku . 11 (,Podnikate pravideln celorodinné akce?").
VSichni respondenti shodrodpovd li, e jejich rodiny pravideln provozuji
spole né akce.

Odpovdi na otazku . 12 (,Jak dalece zohledijete nemoc dite pi
planovani rodinnych aktivit?") jsou rozepsény tgik jednotlivi respondenti
odpovidali. Sest responderidpov d lo, e nemoc zohleduji v dy p i planovani
dlouhodobjSich akci. Zajisuji dit ti vhodnou stravu. Pouze jedna respondentka

odpov d la, e nemoc nezohledije.

PROCHAZKOVA, O. Fenylketonurie. esko — slovenska Pediatri2008, ro. 63, s. 349. ISSN 0069-2328
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Otazka . 13 (,Davéte ditti najevo, e je nemocné? Ulevujete mu od
drobnych povinnosti? Mate najrstejny metr jako na zdravé sourozence?") byla
zam ena na vychovné postoje responderdde Sest respondenuvedlo, e
nema ani jeden z nevhodnych vychovnych postéjouze jedna respondentka
p iznala tendenci k vychowozmazlujici. Nepotvrdil se tak ndzor, e ,podwdm
zat e, kterou nemoc pnasi, se asto mni postoj rodi k dit ti.“**Rodi e
nezaujimaji k dem s PKU nevhodné vychovné postoje, které, jakzapaje
Mat j ek :,,Jsou ve vztahu k posti enému tinejen astjSimi, ale i vychovn
nebezpen jSimi."“we

Otazka . 14 (,LiSi se vyrazn denni aktivity VaSeho dite od innosti
jeho vrstevnik? Provozuje njaky sport, jaké ma korky?) se zamila na
volno asoveé aktivity chronicky nemocnychtt— fenylketonurik. Odpov di jsou
zaznamenany tak, jak respondenti odpovidali. Jelz patrno, e pouze jedna
respondentka uvedla, e se liSi ivot dcery tim,jeevy len na z kolektivu, a to
diky tomu, e dochazi domna obdy a nechodi do dru iny. Z odposgi ostatnich
Sesti respondentvyplyva, e denni a sportovni aktivity a koly dit te s PKU
jsou identické sinnostmi jejich zdravych vrstevnik

Tabulky . 10 — 13 obsahuji odposi naotazky . 15 — 18 které se tykaly
vztah s vrstevniky, informovanosti ilel o nemoci, Skolnich absenci a
vysledk . VSichni respondenti informovali uele ditte o jeho nemoci, Sest
respondent popelo asté Skolni absence zauwm@ chorobou, pouze jedna
respondentka tyto absence potvrdila. Skubst, e by nemoc negativrovlivnila
Skolni vysledky ditte nepotvrdil adny z respondentNabizi sevyzkumna otazka

.5: D ti s PKU nemaji problémy se zvladanimwua.

Odpovdi na otdzku . 19 (,Zu astnilo se VaSe dit(pop. s Vami)

n jakého ozdravného pobytu (lazmmo e, kon ? Pokud ne, uvitali byste mo nost

105 VAGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro pomahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872s. ISBN 808717
802-3.

16 MAT J EK, Zdenk. Psychologie nemocnych a zdravoposti enych dti. 3. pepracované vydani. Jiany: H & H
VySehradska, 2001. 147 s. ISBN 80-86022-92-7
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takového pobytu?“) jsou zaznamenany dle vypdvrespondent VSichni
respondenti uvedli, e se neastnili adného ozdravného pobytu. Dva
respondenti odpow li, e by o takovy pobyt zdjem neri. Naopak dva
respondenti by tento pobyt ipitali. Jeden respondent se nevyjadJeden
respondent odpod |, e o podobném pobytu rodina neuvaovala. Jeden
z respondent vyuiva pispvku na dovolenou od VZP. Zodpai neni
jednoznan patrno, zda by ozdravny pobyt respondenti uvitali.

Nasledujici ast rozhovoru se zamnila na to, zda PKU gnesla rodinam
krom negativ také rjaka pozitiva.Tabulka . 14 vyobrazuje odpodi naotazku

. 20 (,Myslite si, e onemocnni VaSeho ditte zmnilo poadi na ebi ku
Vasich ivotnich hodnot?“). Ka dy ze sedmi respontlesi mysli, e choroba
zm nila jeho hodnotovy eb ek. Toto tvrzeni je ve shods literaturou,
Vagnerova popisuje, e pod vlivem nemoci seninpostaveni nemocného, rodiny,
ivotni styl, hodnoty i normy

Tabulka . 15 poskytuje odpowi naotazku . 21 (,Berete chorobu jako
vyzvu? Nebo pro Vas znamena Odi prohru?“) Tato otazka smovala ke
Zjist ni, vjaké fazi vyrovnani se s chorobou se respoideachazeji. R
respondent hodnoti nemoc dite jako vyzvu, dva respondenti ji ozilajako
ad I. Tyto postoje naswd uji tomu, e vSichni respondenti se prawachazeji ve
fazi akceptace choroby.

Tabulka . 16 a 17, kde jsou zachyceny odpdivna otazky . 22 a .23,
které se tykaji kontaktmezi rodinami se stejnposti enymi dtmi té potvrzuje
fazi smieni. Proto e jak uvadi Jankovsky, ,rodi ve stadiu akceptace hledaji
dostupna eSeni pro budoucnost, vyhledavaji kontakty s jinyadi i, kte i jsou

ve stejné situaci, sna i se jim pomoci arzau se tak otevirat sty “ws

17 vAGNEROVA, Marie. Psychopatologie pro pomahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872s. ISBN 808717
802-3.

108 JANKOVSKY, Jii. Ucelena rehabilitace di s t lesnym a kombinovanym posti enim somatopedickéehptogicka
hlediska.2. vydani. Praha: Triton, 2006. 168 s. ISBN 804#Z30-5
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Odpov di naotazku . 24 (,Souhlasite stim, e chronické onemonn
dit te byva velkou zati partnerskeho vztahu? Proili jste i Vy va nou damnou
krizi?") jsou vypsany jednotliv tak, jak respondenti odpovidali. VSichni
respondenti poeli krizi, Sest respondentsouhlasilo stim, e nemoc je pro
partnersky vztah zat Podobn popisuje situaci v rodin kde nktery z len
onemocni, Kivohlavy, ktery ik, e ,celkov je mo né ici, e rodiny ve kterych
n kdo onemocni, se mi, zvySuje se mira celkové Unavy vSebdtn rodiny a
zvysuji se pocity depresi. Je-li chronicky nemocnyenem v rodin dit , trpi tim

asto man elsky (a zvlaSsexualni) vztah rodi .»®

Odpov di naotazku . 25 (,Domnivate se, e nemoc Vaseho dé rodinu
stmeluje?*) doklada tabulka. 18. Vysledkem je, e pouze dva respondenti
uvedli, e nemoc je pro jejich rodinu stmelujicimviem. Naopak g U astnik
(ti. v tSina) nemoc za takovy prvek nepovauje. Zde  do&loozporu
s konstatovanim Vagnerové:,,Nemoc it ovliv uje dalSi rozvoj rodinnych
vztah, m e byt akceptovana jako spoley ukol, ktery rodinnou soudr nost
posiluje.*®

Otazky . 26 a . 27 se zam ily na praktickou ast vaeni nizkobilkovinné
diety. Z tabulek . 19 a 20 vyplyva, e rodiny maji své vlastni retgefkteré si
vzajemn vym uji, pt respondent potvrdilo kulindské experimenty.
Pozitivnim vysledkem vypovida o tom, e se radisnai striktni dietu dem
zpestit.

Odpovdi na otazky . 28 — 35 se tykaly nasledkemoci pro ivot ditte i
jeho rodiny.

Tabulka . 21 zobrazuje odpodi naotazku . 28 (,Mivate asto obavy a
strach z onemocni VaSeho dite?“). Ti respondenti odpow li, e obavy a
strach mivaji asto, dva respondenti potvrdili @sny strach a Uzkost, jeden

19K IVOHLAVY, Jaro. Psychologie nemodi. vydani. Praha: Grada, 2002. 200 s. ISBN 80@U7R-0

110 vAGNEROVA, Marie.Psychopatologie pro pomahajici profeSe vydani. Praha: Portal, 2004. 872 s. ISBN 80871
802-3.
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respondent uved|, e strach miva vyjinme. Pouze jeden respondent odpad\,
e strach nema.

Tabulka . 22 zahrnuje odpodi naotazku . 29 (,Jak akceptuje Vase dit
chorobu?"). ty i respondenti uvedli, e jejich ditakceptuje svou chorobu bez
problému, jeden respondent potvrdil, e akceptazeai gitte zhorSuje postupn
s jeho vkem, dva respondenti uvedli, e se d&chorobou nesmio. Odpov di
nejsou jednoznaé. Lze vSak souhlasit s tvrzenim, které uvadi ¢é&gm, e
,vrozené posti eni neni tak subjektivitraumatizujici, proto e jedinec je na v
handicap adaptovan.

Tabulka . 23 zobrazuje odpodi na otazku . 30 (,M& dit tendenci
nemoc popirat, zvelovat, schovavat se za ni?*). Pouze jeden respondeu,

e jeho dit ma tendence nemoc popirat. Naopak ostatnich gepbmdent
shodn odpovd lo, e takové tendence d nemaji. Z toho vyplyva, e u di
s PKU se vtSinou neobjevuji obranné reakce.

Otazka . 31(,Jak moc je pro Vas obti né obstaravani spectdirdietnich
potravin?*) zjiSovala mo nosti, které rode vyu ivaji k opatovani vhodnych
dietnich potravin. VSichni @stnici uvedli, e neni obti né obstarat specialni
potraviny pro nizkobilkovinnou dietu. Sest resparidezminilo vysoké ceny
t chto potravin.

Tabulka . 24 shrnuje odpowi na otazku . 32 (,Myslite si, e tyto
potraviny oderpavaji vyznamnouastku z finanniho rozpotu Vasi rodiny?*).
Z odpov di vSech respondentvyplyva, e nakup specialnich potravin, nutnych
k zajist ni spravného dietniho jideltkiu, je velkou zati pro rodinny rozpoet.

Tabulka . 25 obsahuje odpodi na otazku . 33 (,P izp sobila se

dietnimu stravovani cela VaSe rodina?“). VSichraginici odpowvd li, e se cela

1YAGNEROVA, Marie - HADJ-MOUSSOVA, Zuzana — STH Stanislav Psychologiehandicapu 2.dotisk 2.
p epracovaného vydani. Praha: Karolinum, 2004. 2888\ 80-7184-929-4
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rodina nepizp sobila dietnimu stravovani. B jsou vedeny v rodinach jako
stravovaci individuality.

Tabulka . 26 zobrazuje odpov naotazku . 34(,V di Vasi pibuzni a
zndmi o nemoci VaSeho di?“). Z identickych odpowi vSech respondent
vyplyva, e pibuzni a zndmi jsou o nemoci informovani.

Tabulka . 27 se tykatazky . 35(,Hovo ite 0 nemoci oteen , nebo tyto
informace tajite? Je Vam néemné toto téma rozebirat?”). Jak jeejmé
z tabulky, vSichni Gastnici odpowd li, e o nemoci hovoi oteven , skutenost
existence PKU u dite netaji a neni jim poti e o ni hovaoit.

Otazka . 36 (,vV em si myslite, e se nejvice lisi ivot VaSi rodirgd
rodin, kde maji zdravé ¢?“) zjiS ovala, jaké nejuSi a nejastSi rozdily
vnimaji v porovnani s ivotem rodin, kde maji zdeas ti. Z odpov di vyplyva,
e nejv tSi rozdil je v oblasti zaji®vani stravy pro dit Tento problém zahrnuje
velké mno stvi ka dodennich starosti, jako je @ai podle specialnich recepa
dohled nad dodrovanim diety, sestavovani jidédaj poitani hladin
fenylalaninu. Druhou odliSnosti jsou finan astky vynalo ené na nakup

specialnich surovin a potravin.
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6 Zavr

Spinni  v8ech cil bakalaské prace bylo realizovano pomoci
kvalitativniho vyzkumu, formou rozhovar

Cil 1 byl zmapovat, jak iji s dti s diagndézou ,metabolick& porucha —
fenylketonurie* a jejich rodiny. Ke splni tohoto cile a zarovekov eni
vyzkumné otazky i dodrovani uritého reimu se dit s metabolickou
chorobou m e chovat jako zdravé dit Ize formulovat nasledujici zav d ti
s PKU se bez problémza le uji do svych vrstevnickych skupin, sportuji, maji
stejné zajmy jako ostatni zdravétid Mohou vykonavat veskeré tytonnosti za
p edpokladu, e dodruji nizkobilkovinnou dietu stakm mno stvim
fenylalaninu a energie, které je nezbytné pro egpravny vyvoj. Svou nemoc
p ijimaji jako soudst ivota.. Aktivity rodin s dtmi s PKU se nelisi od th, je
provozuji rodiny s dmi zdravymi. V dy v8ak museji planovat tytoinnosti
s ohledem na dietu svého dé.

Cil 2 sm oval ke zjiStni, co nejvice zasahuje do ivotatds PKU a
jejich rodin a kov eni vyzkumné otazky rhetabolicka porucha zasahuje do
ivota dit te a kov eni vyzkumné otadzky ghemocnni ma vliv na ivot celé
rodiny. Kvysledkm vyzkumu Ize konstatovat, e je ditomezovano striktni
dietou. Rodie nesou velkou zodpognost za to, aby nedoslo k mentalnimu
poskozeni nasledkem nesprawsestaveného jidelrkiu. Nejv tSi dopad nemoci
rodiny poci uji ve finan ni oblasti, nebo sou asti diety jsou specialni preparaty a
potraviny, jejich dostupnost se zlepSuje, ale zérorostou jejich ceny. Finani
nakladnost zatuje rodinny rozpoet. Z vysledk této oblasti vyzkumu plyne
zav r, e by bylo vhodné zlepSit finani pomoc pro osoby s PKU. Ve vyzkumné
skupin je v tSina rodin finann zajist na natolik, e mohou svym tem dopét
nizkobilkovinnou dietu sestavenou z vhodnych sur@vpotravin. OvSem, pokud
by se pipad této metabolické poruchy vyskytl v rodifjici na hranici ivotniho
minima, tehdy by bylo i se zvySeninastky ivobyti osoby z dvodu dietniho
stravovani, ktera u fenylketonurieini 2 120 K m sin ( Zédkon . 111/2006
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Sh.,0 pomoci v hmotné nouziy, krajn sloité dodreni této diety, co by
v d sledku mohlo vést k jejimu poruSovani a naslednéreatalnimu poskozeni
dit te.

SpIn ni Cile 3jeho Ukolem bylo zjistit, jaka je informovanosbdin, je
mo no vyjad it nasledovn: informovanost rodin, kde ije dits fenylketonurii, je
na vysoké urovni. Nabizi se vSak otazka, jak dajsoa informovani o PKU
prakti ti Iékai pro d ti a dorost.

K posledni oblasti vyzkumu a k tomu jak byl spirCil 4 1ze ici, e u této
nemoci krom negativ Ize pozorovat i jista pozitiva. Jako pioni jev Ize uvést
skute nost, e oproti jinym nemocem PKU ma pozitivni pndgu v pipad, e
jedinec dodr uje spravnou dietu.iPnivym jevem je také solidarita rodin, v nich
se PKU vyskytuje, ktera vyustila v zalo eni Narddmisdru eni PKU a jinych
DMP.

Stanovenych cil, vyty enych pro tuto bakalékou praci, bylo dosa eno.
P esto Ize ici, e problematika fenylketonurie a jejich dopada osoby trpici
touto chorobou a jejich rodiny je tak Siroka, e bg této latce dalo movat

mnohem hlouli.

2B ESKA, Nad da — VRANOVA, Lucie. Davky pomoci v hmotné nouzi a davky socialnégéo zdravotn posti ené
ob any.2. aktualizované vydani. Ostrava: Anag, 2008. 41SBN 978-80-7263-478-1.
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nizkobilkovinna dieta

psychosocialni aspekt
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.1 Penos fenylketonurie —oba rodijsou penaSei
.2 Faktura — finanni kalkulace dietnich potravin
.3 Otazky pro standardizovany rozhovor
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Otéazky pro polostandardizovany rozhovor
P iklady lé ebnych dietnich ppravk a jejich pou iti
P iklad potravinové tabulky

Vyb r potravin pi diet PKU

o N o o A~

Informovany souhlas

P iloha . 1:
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P enos fenylketonurie —oba rodie jsou p enaSei
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P iloha . 2: Faktura — finan ni kalkulace dietnich potravin



P iloha .3

Otazky pro standardizovany rozhovor

Informovanost

1. Myslite si, e informace, které mate o nemoci Vagdit te, jsou dostat@mé?

2. Postauji Vam informace sdené |ékai, nebo se sna ite ziskat nové poznatky
Z jinych zdroj ? Pokud ano, odkud informace resgt ji erpate?

3. Jste spokojeni s fstupem léka pi podavani informaci? Vyjadji se
v terminech, které jsou pro vas srozumitelné?

4. Pipada Vam, e léka s Vami jednaji direktivn, nebo je VaSe spoluprace

zalo ena na dialogu?

5. Bylo Vam vysvtleno, jaka rizika a nasledky ne onemocnni zp sobit?

6. Jak se sna ite mto komplikacim zabranit a @dejit?

7. Podili se na l& VaSeho ditte také jini odbornici, nappsycholog, nutrini

9.

terapeut atd.?
Jak asto navStvujete Centrum metabolickych vad v Praze? Vyhowgen
pr b h a etnost navsv? Uvitali byste Z2zeni Centra bli e VaSemu bydlisti?

V d li jste o existenci fenylketonurie gd tim, ne ji vaSe ditonemocnlo?

10. Setkali jste se rkdy s protichdnymi informacemi?

ivot v rodin , ve Skole, vztahy s vrstevniky

11.Podnikate pravidelncelorodinné akce?

12.Jak dalece zohledjete nemoc dite pi planovani rodinnych aktivit?

13.Davéte ditti najevo, e je nemocné? Ulevujete mu od drobngolrinnosti?

Mate na nj stejny metr jako na zdravé sourozence?

14.LiSi se vyrazn denni aktivity Vaseho dite od innosti jeho vrstevnik?

Provozuje njaky sport, jaké ma korky?

15. M4 Vase dit kamarady, navStuje se s nimi?

16.Informovali jste uitele VaSeho dite o jeho nemoci?

17.Ma Vase dit diky onemocnni asté absence?



18.Promita se nemoc do Skolnich vysledit te?
19.Z0 astnilo se VaSe dit(pop. s Vami) njakého ozdravného pobytu (lazn

mo e, kon ? Pokud ne, uvitali byste mo nost takového pobytu?

Jaka pozitiva a negativa choroba ipasi

20.Myslite si, e onemocmi VaSeho dite zmnilo poadi na ebi ku Vasich
ivotnich hodnot?

21.Berete chorobu jako vyzvu? Nebo pro Vas znamenh ugrohru?

22.Jste v kontaktu srodinami, kde maji dits diagnostikovanou stejnou
metabolickou vadou?

23.Jsou takové kontakty pro Vasiposné, dodavaji Vam silu a optimismus?

24.Souhlasite stim, e chronické onemoch ditte byva velkou zati
partnerského vztahu? Pro ili jste i Vy va nou rodiou krizi?

25.Domnivate se, e nemoc Vaseho thtrodinu stmeluje?

26.Vede Vas dieta ke kulingkym experimentm?

27.Méate svoje vlastni recepty a vymujete si je mezi rodinami?

Co nejvice zasahuje do ivota rodin d s fenylketonurii

28.Mivate asto obavy a strach z onemochVaseho dite?

29.Jak akceptuje VaSe dithorobu?

30.Ma dit tendenci nemoc popirat, zvelvat, schovavat se za ni?

31.Jak moc je pro Vas obti né obstaravani specialdietmich potravin?

32.Myslite si, e tyto potraviny oderpavaji vyznamnou astku z finanniho
rozpo tu Vasi rodiny?

33.Pizp sobila se dietnimu stravovani cela VaSe rodina?

34.V di Vasi pibuzni a znami o nemoci Vaseho ti?

35.Hovo ite 0 nemoci oteen , nebo tyto informace tajite? Je Vam riggmné
toto téma rozebirat?

36.V em si myslite, e se nejvice liSi ivot VaSi rodiog rodin, kde maji zdrave
d ti?
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Otazky pro polostandardizovany rozhovor

o bk~ 0N

© © N o

Vzpominate si, jaka byla VaSe reakce, kdy jstelsev d li, e je Vase
dit nemocné?
Jak eSite stravovani diie, dodr ovani diety a sestavovani jideki?
Jaké maji VasSe @i sourozenecké vztahy?
Jak zmnila fenylketonurie ivot Vasi rodiny?
Jaké jsou Skolni vysledky die? Jak travi volnyas? Ma pedstavu o své
budoucnosti?
Odkud ziskavate informace o nemoci?
Jak obstaravate specialni potraviny?
erpate nkterou z davek statni socialni podpory?
Jaka je podpora VaSeho okoli?



P iloha .5:

erpano z knihy Komarkova, J., Hejcmanova,Ma ime zdrav a chutn pro
fenylketonuriky 112004. p. 16. ISBN 80-239-2877-5.
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P iklad potravinoveé tabulky

erpano z knihy Komarkova, J., Hejcmanova,Ma ime zdrav a chutn pro
fenylketonuriky 112004. p. 220. ISBN 80-239-2877-5.



P iloha .7
Vyb rpotravin p idiet PKU

Zakazané potraviny

Maso: vepové, hovzi, teleci, skopové, kralik, zuna, kue, kr ta, husa, kachna,
ryby, vnit nosti

Masné vyrobky. veSkeré uzeniny (nkké i trvanlivé salamy, klobasy, parky,
Sunka, tlaenka, pastika), masové konzervy

Vejce: cela vejce, bilek, loutek, suSena vejce

Mléko a mlé né vyrobky: syry, tvaroh, jogurty, smetana, Sleka, susena mléka,
zmrzliny

Pe ivo: rohliky, chléb, sladké pero - koblihy, kola e, babovky, buchty, zakusky,
strouhanka, trvanlivé p&o ( suSenky, oplatky, piskoty, &ké chleby, kupky,
slané peivo)

Cukrovinky : okolada a okoladové bonbény, elatinové bonbdony

O echy: vlasské, arasidy, keSu, para, mak

SuSené ovoceameru ky, Svestky, rozinky, banan, ananas, kokos

Obiloviny: ovesné viloky, krupice, mouka (pSema, ovesna, ry ova, sojova,
itnd), vaje né t stoviny, Spagety, corn flakes , knedliky z praskouckoveé i
bramboroveé)

Lust niny: o ka, fazole, hrach, séja a s6jové maso

Napoje: oznaené jako light (slazené utym sladidlem aspartamem)

Potraviny vhodné v omezeném mno stvi

Brambory a bramborové vyrobky: zaazovat podle pdepsaného mno stvi

Ry e: zaazovat dle pedepsané davky

Ovoce banany, pomerae, mandarinky

Zelenina: Spenat, kapusta, zeli, ir kova kapusta, kvak, sterilovany hrasek,

kuku ice, zelené sterilované fazolky



Potraviny vhodné, Ize podavat bez omezeni

Cukr a cukrovinky : med, d emy, ovocné elé, fondan, tvrdé kyselé lbamy,
ovocné lipo

Tuky: maslo, sadlo, Perla, Rama, Flora, Hera, rostloieg

Nizkobilkovinné pe ivo: tmavy i svtly chléb PKU, kehky chléb Protam, sladké
pe ivo - ovocny chlebiek, linecké peivo, sladké keksy, medovrky

Ostatni: kompoty, zeleninovy bujon

Obiloviny: t stoviny PKU (polévkové nudle, hzdi ky, musle, kolinka, fleky),

mouka Apromix, Vitaprotam, na zahust - Maizena, Solamyl, pudinkovy prasek

erpano z http://www.dobromysl.cz/scripts/detail piagx695
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Informovany souhlas

Byla jsem informovan(a), e J. Vavystudujici ZSF JU eské budjovice,
zpracovava bakalgkou praci na téma ,Psychosocialni aspekty ivotdi d
s metabolickymi vadami.

Na zéklad této detailni informace davam souhlas s tim, albdtw praci
vyu ila informace o nasi dce (synovi), ziskané v nasi rodin Té nemam
adnych namitek proti tomu, aby prostudovala jefikdmentaci u praktickeho
lekae pro dti a dorost MUDI.........ccoooiiiii i, Tato data vSak

nebudou vyu ita k jinym UGel m a poskytnuta dalSim osobansubjekt m.

Jmeéno a pjmeni rodi e:

Datum:

Podpis:



