Zdravotné Jihoceska univerzita

socialni fakulta v Ceskych Budé&jovicich
Faculty of Health University of South Bohemia
and Social Sciences in Ceské Budé&jovice

Problematika péce u déti s MCAP syndromem

BAKALARSKA PRACE

Studijni program:
OSETROVATELSTVI

Autor: Iveta Priplatova

Vedouci prace: Mgr. Dita Novakova, Ph.D.

Ceské Budéjovice 2017



Prohlaseni

Prohlasuji, Ze svoji bakaldfskou praci S ndzvem Problematika péce u déti
s MCAP syndromem jsem vypracovala samostatné pouze s pouZzitim

pramenu v seznamu citované literatury.

ProhlaSuji, Ze v souladu s § 47b zdkona ¢. 111/1998 Sb. v platném znéni
souhlasim se zvefejnénim své bakaldfské prace, a to v nezkracené podobé
elektronickou cestou ve vefejné ptistupné ¢asti databdze STAG provozované
Jiho&eskou univerzitou v Ceskych Budg&jovicich na jejich internetovych
strankéach, a to se zachovanim mého autorského prava k odevzdanému textu
této kvalifikacni prace. Souhlasim dale s tim, aby toutéz elektronickou
cestou byly v souladu s uvedenym ustanovenim zakona ¢. 111/1998 Sb.
zveiejnény posudky Skolitele a oponenti prace i1 zdznam o prubéhu
a vysledku obhajoby bakalafské prace. RovnéZ souhlasim s porovnanim
textu mé bakalafské prace s databazi kvalifikaénich praci Theses.cz
provozovanou Narodnim registrem vysokoSkolskych kvalifikanich praci a

systémem na odhalovani plagiatu.

V Ceskych Bud&jovicich dne 2. 5. 2017  cooooiieiiiiiieeeeeee e



Podékovani

Réada bych pod€kovala mé vedouci prace pani Mgr. Dité Novakoveé,
Ph.D. za odborné vedeni, cenné rady a vstficnost pfi konzultacich. Dale
bych rdda podckovala vSem respondentim, ktefi mi vénovali sviij Cas a

ochotné mi vypravéli o svém Zivote.



Problematika péce u déti s MCAP syndromem

Abstrakt

MCAP syndrom je pro vétSinu populace nezndmym pojmem. Jednd se
o onemocnéni, kdy dochézi z nejasnych divodli ke zméné v genu projevujici
se makrocefalii a kapilarnimi malformacemi. Tento syndrom nese s sebou
fadu ptfiznakt a komplikaci, na které je prace zamétena a popisuje je.

Cilem prace bylo zjistit specifika péée u déti s MCAP syndromem. Byly
provedeny rozhovory a pozorovani u dvou rodin déti s timto syndromem.
Rozhovory byly vedeny s matkami déti.

Vysledky rozhovorli a pozorovani jsou koncipovany do textu, ktery je
rozdélen na dvé casti. V prvni casti je popsan zivot ditéte od narozeni
az do soucasné doby. V této Casti jsou popsany vesSkeré ptiznaky, projevy
1 komplikace. Ve druhé casti byl proveden sbér dat podle modelu Virginie
Henderson.

Z vysledku vyplynulo, ze pfestoze n€které ptiznaky maji déti spolecné,
tak se kazdé dité rodi 1 s ptiznaky odliSnymi. Kazdé¢ dité je tedy jedinecné.
Z rozhovorti vyslo najevo, ze v Ceské Republice doposud nikdo nemél
zkuSenost s timto syndromem a informovanost zdravotnického persondlu je
velmi mala nebo zadna. V Ceské Republice neexistuje doposud také zadna
¢eska literatura. Sehnat se zde daji pouze odborné zahrani¢ni ¢lanky psané
v anglickém jazyce, které jsou pro velkou ¢ast populace nesrozumitelné.

Tato prace muiZze byt pomocnou ptiruckou dal§im rodinam, kterym
se narodi dité s timto syndromem a dale miZe pomoci rozs§ifit informace
o onemocnéni 1 pro dalsi ¢tenafe, které bude téma zajimat. Z toho divodu je

pfipravovan i ¢lanek o MCAP syndromu do odborného ¢asopisu.
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The issue of care for children with MCAP syndrome

Abstract

For most of the people MCAP syndrome is an unknown term. It is
actually an illness, where the gene is changed for unknown reasons, leading
to macrocephaly and capillary malformations. The syndrome entails its own
symptoms and complications, which are the focus of this paper and which
are described below.

The goal of the thesis was to find out the specifics of care for children
with MCAP syndrome. Interviews and observations were conducted with
two families of children with this syndrome. The interviews were made with
the mothers of the children.

The results of the interviews and observations are outlined in the text,
which is divided into two parts. The life of the child, from birth to present
day, is described in the first part of the text. All symptoms, signs and
complications are also included in this part. The second part of the text
deals with collection of data according to the model of Virginia Henderson.
The result shows that even though some of the children’s symptoms are
mutual for both of them, every child is born also with different symptoms.
Therefore every child is unique. The interviews showed that no one in the
Czech Republic has ever had the experience with this syndrome and the
level of awareness of the syndrome among the health care stuff is very small
or none at all. There is also no Czech literature published on this topic in
the Czech Republic. There can only be found foreign articles written in
English language that are not intelligible for a big part of the population.

This thesis can be a helpful manual for some other families that give
birth to a child with this syndrome and it can further help to spread
information of the illness also to all readers, who are interested in this
topic. That is also the reason, why the article on the topic of MCAP

syndrome is going to be published in a professional journal.
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Uvod

Co je to MCAP syndrom? Tuto otazku jsem si polozila pfed dvéma
roky, kdyz mi kamarddka vypravéla o holCicce, ktera tento syndrom ma
a kterou zna.

MCAP syndrom vétSina Ceské populace nezna. Jedna se o vrozené
negenetické onemocnéni, kdy dochazi k poSkozeni genu. Piesna prevalence
neni doposud znama, protoze neexistuje zadné vysSetieni, které by potvrdilo
tuto diagndézu. Stanoveni diagndézy probihd podle ptifazeni podobnych
ptiznaki s jinymi détmi. Kazdé dité je jedinecné. Déti se narodi s nékterymi
stejnymi ptiznaky, ale k tomu maji i dal$i pfiznaky, které jsou jedinecné
a které nemaji vSechny déti spolecné. V prenatdlnim obdobi nemusi byt
zadné znamky postizeni ditéte.

Prvni otdzkou pro mé bylo, co to vlastné MCAP syndrom je.
Pro vétSinu populace je tento pojem nezndmy a neexistuje zadnad ceska
literatura, kterda by mohla pomoci rodindm s timto syndromem. Proto jsem se
zacala o toto téma zajimat vice a rozhodla se o ném napsat mou bakalafskou
praci. Nejvice zdroji o onemocnéni bylo nalezeno pomoci internetového
prohliZzece, pfedevSim ze zahrani¢nich ¢lankt a webovych stranek. DalSim
zdrojem informaci se stala knizni literatura, kterd doplnila potfebné
informace.

Dalsi otazkou pro mé bylo, jak si vedou dvé Ceské rodiny, kterym
se narodilo dit¢ s MCAP syndromem. Kazda kazuistika nese jiny pohled
na onemocnéni. V prvni kazuistice je popsan chlapec, ktery nema ty nejhorsi
ptiznaky a komplikace, které by mohlo mit dité¢ s timto syndromem. Je v ni
poukdzano na bezohlednost ostatnich lidi a nepochopeni rodin s postiZzenym
ditétem. V druhé kazuistice ma matka dobré zkuSenosti s reakcemi okoli,
avSak hol¢icka ma velké zdravotni problémy a onemocnéni mé u ni Spatny

dopad.



1. SOUCASNY STAV

Megalencephaly-kapilarni malformace, zkracené MCAP syndrom je
onemocnéni charakteristické pfertstanim nékterych tkani v téle. Hlavnimi
projevy onemocnéni jsou velka hlava a nizky svalovy tonus. Kazdé dité
se narodi jinak postizené (Nakos, 2016).

Syndrom byl poprvé popsan v roce 1977 jako Makrocefalie-Cutis
Marmorata se zkratkou M-SZ. Dalsi vyvoj byl zaznamenan v roce 1997.
V tento rok bylo onemocnéni uznano jako samostatny syndrom pod nazvem
makrocefalie - cutis marmorata telangiectasia congenita neboli M-CMTC
syndrom. V roce 2007 byl syndrom pfejmenovan na syndrom makrocefalie
a kapilarni malformace se zkratkou MCM. Momentiln€¢ uznanou
a pouzivanou zkratkou je MCAP syndrom, neboli megalencephaly capillary
malformation — polymicrogyria syndrom, ve kterém do$lo k zohlednéni

velikosti mozku namisto velikosti hlavy (Docker et al., 2015).

1.1. Charakteristika onemocnéni a jeho piicina

Mezi hlavni charakteristické rysy tohoto onemocnéni se fadi
megalencephaly (velky mozek), asymetrie téla, syndaktylie (srostlé prsty),
polydaktylie (nadpocetné prsty), dysplazie (chybny vyvoj kloubt)
a hydrocefalus (zvySeny mozkomisni mok v mozkovych komorach) (Mirzaa
et al., 2011).

MCAP syndrom je onemocnéni, které nevykazuje Zadné znamky
dédi¢nosti. Prevalence zatim neni pfesné zndma. Podle Iékaiskych zdrojt
se uvadi zhruba kolem 150 postiZzenych jedincl na svété, ktefi byli hlaseni.
Jelikoz toto onemocnéni neni zcela rozSifené a neni ptresné¢ definované,
je mozné, ze pripadu se nachazi mnohem vice (Genetics Home, 2014).

V Ceské republice se nyni vi o dvou pfipadech, o jedné holidce
a jednom chlapec¢kovi. Je podezieni, ze by mohlo toto onemocnéni mit
u nas i treti dite.

Kvalita Zivota déti s MCAP syndromem se méni dle piiznaki,
pfidruZenych onemocnéni a vad.

Dalsi vyraznym znakem u déti je cutis marmorata, nebo-li mramorovy
vzhled pokozky. Ten je viditelny jiz pfi narozeni a je zplsobeny malymi

krevnimi cévami, tzv. kapildrami, které jsou spojenim mezi zilami



a tepnami (Contact a Family, 2012).

Nejcastéjsi  vyskyt mramorového vzhledu je na obliceji, trupu
a koncetinach. Struktura je pfirovnavana ke krajkovanému nebo sitovanému
vzoru (Nord, 2011).

Tento syndrom mé prozatim ojedinély vyskyt a mezi zdravotnickym
persondlem informovanost o onemocnéni neni rozsifena.

Piicina MCAP syndromu doposud neni znama. Jedina cesta vede
k mutaci genu v PIK3CA (Mirzaa et al., 2013).

V roce 2012 se tento syndrom zacal davat do spojeni s genetickou
mutaci v genu zvaném PIK3CA. Novy objev byl zvetfejnén 24. Cervna téhoz
roku. Zasluhu o n€¢j ma tym vyzkumnika, ktery vedl doktor William Dobyns
(Rare Daily by Global Genes, 2016).

Tento gen dava pokyny k vyrobé pll0lfa proteinu nazyvaného také
fosfatidylinositil 3-kinaza, zkracené PI3K. Tento enzym hraje dulezitou roli
Vv bunéénych aktivitdch, coz zahrnuje také bunécny rast a bunécné déleni
(Genetics Home, 2014).

Jedna se o postzygotickou mozaikovou mutaci. Tato mutace
se aktivuje pifi déleni buncék. Nasledkem je velkd miru variability
v zavaznosti a v charakteru onemocnéni. Dal§im vysledkem je absence
familiarni dédi¢nosti (Rare Daily by Global Genes, 2016).

MCAP syndrom se objevuje sporadicky, ojedin€le. Doposud nebyl
nalezen zadny pfipad, kdy by MCAP syndrom mélo vice ¢lend rodiny
(Contact a Family, 2012).

Podle Lapunzina et al.(2004) se onemocnéni vyskytuje s lehkou
pfevahou u muzi. Doposud nebyly zjistény zadné souvislosti s dédi¢nosti
od rodic¢l nebo mezi sourozenci. V nékolika malo ptipadech byl zaznamenéan
vys$$i vék otcid. OvSem zavéry zatim jsou nejasné a piicina MCAP syndromu
zustava neobjasnéna (Lapunziva et al., 2004).

Mnozi védci se snazili prozkoumat i etnické skupiny a zjistit tak,
zda dédicnost tohoto syndromu ma néjaké spojeni s urCitymi skupinami.
Pievahu syndromu u nékteré etnické skupiny se vSak prokdzat nepodatilo
(M-CM: Network, 2016).

Prevalence doposud neni zcela zndma. Podle dostupnych zdrojt se uvadi

zhruba kolem 150 ptfipadi. To jsou pouze ptipady, které byly hlaseny

10



a kterym byl tento syndrom pojmenovan. Nemulzeme vSak vyloudit,
ze piipadd je mnohem vice. Zatim détem nemusel byt tento syndrom
definovan anebo oni sami jeSté¢ nemuseli vyhledat I1ékafskou pomoc

(Genetics Home, 2014).

1.2 Priznaky a komplikace

Toto onemocnéni zahrnuje Sirokou Skalu pfiznakl a projevi. Jak uz bylo
Vv pfedchozim textu zminéno, jednd se o syndrom. Syndrom je onemocnéni,
které je charakteristické souborem ptiznakl (Dobias, 2013).

Mezi typické ptiznaky patii jiz v prenatalnim vyvoji neobvykle velka
hlava (makrocefalic) a nadmérné hromadéni plodové vody. Jednou
ze zavaznych komplikaci je gestaéni diabetes (Nakos, 2016).

Gesta¢ni diabetes mellitus je onemocnéni, pii kterém dochazi
K intoleranci, neboli nesnasenlivosti sacharidt (cukru). Toto onemocnéni je
diagnostikovano pravé az v téhotenstvi. Nese S sebou spoustu rizik
pro matku i pro plod. Mezi rizika pro matku patii hypertenze (vysoky krevni
tlak), polyhydramnion (nadbytek plodové vody) a riziko ptetrvani diabetu
1 po porodu. Mezi rizika pro novorozence se zafazuji intrauterinni Umrti
(tmrti plodu pfed v déloze matky), diabeticka fetopatie (poSkozeni plodu),
traumaticky porod a rizika diabetu mellitu v détstvi (Roztocil et al., 2008.)

JelikoZ je toto onemocnéni velmi vzacné a velmi mélo prozkoumané,
objevuji se pfipady déti s rozmanitym spektrem piiznakl. Diky tomuto faktu
je kazdé dité ojedinélé, a proto lze velmi tézko specifikovat hlavni pfiznaky
(Genetics Home, 2014).

1.2.1 Makrocefaly, Megalencephaly, hydrocefalus, hypotonie

Mezi nejzakladnéjSi, nejtypictéjSi a nejviditelnéj§i piiznak patfi
makrocefalie (zvétsena hlava).

Nejcastéji se vyskytuje pfi hydrocefalu. Ten je zpusoben zvySenym
intrakranialnim tlakem. K nému dochazi pfi posSkozeni cirkulace
cerebrospinalniho moku (Spinar a Ludka, 2013).

Velmi casty je také abnormadalni rist mozku. Velky mozek, latinsky
megalencephaly, je mozek, ktery ma vétsi velikost oproti fyziologickym
rozmérim mozku u zdravého jedince. To vede k mentalnimu postizeni.

Dalsim disledkem mtze byt nizky svalovy tonus, tzv. hypotonie.
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Velmi ¢asto se objevuji i zadchvaty. V dalsi fazi mohou mit déti problémy
se zvykanim, polykanim, mluvenim a poruchami feci (Genetics Home
Reference, 2014).

Nadmérny rust se nevztahuje pouze na mozek, ale i na ostatni ¢asti téla,
pfedevsim ruce a nohy. Dochazi tak ke zvétSeni jedné ruky nebo nohy oproti
té druhé. Muze se jednat o zvétSeni do Sitky, ale i do délky (Genetics Home
Reference, 2014).

Pojmem hydrocefalus se oznacuje velky obsah mozkomisniho moku
uvnitt mozkovych komor. Vyskytovat se muze také v subarachnoidedlnim
prostoru mozku a michy. U déti dochazi diky neuzavienym mozkovym §vim
k rozsifeni mozkovych komor, k rozestupu mozkovych $vi a vyklenuti velké

fontanely. Diky tomu nartsta objem hlavy (Seidl a Vanéckova, 2014).

1.2.2 Dalsi abnormality mozku

Mezi abnormality ve struktufe mozku muzeme zahrnout také Chiariho
malformaci a polymicrogyria (Genetics Home Reference, 2014).

Chiariho malformace je onemocnéni zpusobené defektem mozecku.
Dochézi k nému, pokud je mozecek a mozkovy kmen zatlacen dold a spodni
¢ast jamy lebni je fyziologicky men$i. Dochéazi k poruSe pritoku
cerebrospinalniho moku. Dale se mohou objevit neurologické ptiznaky,
jako jsou poruchy Cciti, bolesti hlavy, zéavraté, problémy s rovnovahou,
koordinaci aj. (Sobotkova et al., 2014).

Polymicrogyria znamend abnormdlni (zvySeny) pocet mozkovych zaviti,
které vedou k poruse feci, zvykani a polykani (Genetics Home Reference,
2014).

1.2.3 KoZni a cévni malformace

Cévni 1éze jsou nejcastéji v oblasti oblic¢eje, koncetin, dlanich, chodidel
a na trupu. Cévni 1éze maji riZovo-Cervené zbarveni a piedstavuji nebezpeci
krvaceni. Nebezpecna je i jemna kiaze (Orphanet, 2013).

Mezi velmi ¢asto, na prvni pohled viditelny projev, se fadi také stfedova
¢ara v oblic¢eji, neboli naevus flammeus (Mirzaa et al., 2011).

Naevus flammeus se fe$i pomoci pulzni barevného laseru. Dilezité je
zde opakovani. Mozné feSeni stiedové Cary v obliceji je jeji vyfiznuti a poté

pouziti kozniho Stépu. K této metodé¢ se priistupuje jen ziidka.

12



Ve vétSiné pripadd dochazi k opétovnému vzniku naevus flammeus
(Cakrtova et al., 2007).

Naevus flammeus, lidové feCeno, ,,ohen, je rudé zbarvena ¢ast obliceje
zpusobena shlukem kapilar. Po stisknuti kiize nezbéla (Leifer, 2004).

U déti mizeme nalézt i hemangiomy. Hemangiom je tumor (néador),
ktery vznika jiz pfi narozeni z cévniho endotelu v cévnim fecisti. Nalézt jej
muzeme na povrchu téla ale i uvniti. Vyskytuje se ve vnitinich orgéanech,
zejména velmi Casto je nalezen na jatrech. Hemangiomy se 1¢¢i predevSim
konzervativné, tj. tlakovou maséazi. Pacienti chodi pravidelné na preventivni
prohlidky. Komplikace vyskytujici se u hemangiomu je krvaceni a ulcerace
(zviedovaténi). Komplikace vyskytujici se u hemangiomi je krvaceni
a ulcerace (zviedovaténi). Pfi plsobeni tlaku na okolni orgédny a tkané
se podavaji kortikoidy. V posledni chvili, pfedev§im pfi silném krvacenti,

se mize podstoupit operativni feSeni hemangioma (Cakrtova et al., 2007).

1.2.4 Syndaktylie a polydaktylie

Mezi dalSi charakteristicky projev onemocnéni patfi vady hornich
i dolnich konéetin. Radime sem syndaktylii a polydaktylii (Warr et al,
2013).

Syndaktylie znamena srist dvou a vice prsti k sobé. Mesenchym
(vazivo) mezi paprsky prstd vétSinou zanika. Polydaktylie ptedstavuje
pfitomnost nadpocetného prstu. Riziko tohoto prstu je, Ze nemusi byt zcela
napojen a vyvinut (Sadler, 2010).

Oba ptfipady se fteSi pomoci chirurgické 1écby. U polydaktylie
se chirurgickym zakrokem docili odstranénim nadpocetného c¢lanku prstu
nebo prstu celého. U menSich zdkrokl, kde neni nutné odstranéni kosténych
¢lanki, se ptristupuje k lokdlni (mistni) anestezii. Pfi vétSim zakroku
se pouziva anestezie celkova. U syndaktylie se doporucuje operace do doby,

nez nastoupi déti do §koly (Cakrtova et al., 2007).

1.2.5 Pojivova tkari

Nejenom jemna kuze, ale i dysplazie a hypermobilita znesnadiuji
pacientim zivot. (Mirzaa et al., 2011)

Porucha riistu a stavby kosti, tzv. dysplazie byva doprovazena zvysSenou

lamavosti kosti, deformitami a poruchami rastu. (Dylevsky, 2009)

13



Hypermobilita je zvétSeny kloubni rozsah nad fyziologickou normu.
Rizikem je zde porucha funkénosti klubt, velkd bolestivost a degenerativni

zmény na vazivovém a kloubnim aparatu (Balkoé et al., 2014).

1.2.6 Vyvojové poruchy

Jiz v prenatalnim vyvoji se zaklad4d vys$$i porodni hmotnosti ditéte.
U téchto déti je viditelny nizky svalovy tonus. To ma za nasledek obtizné
pfijimani potravy a do budoucna problémy s uc¢enim nejprve sedu, pozd¢ji
chize a fteCi. Dochéazi tedy k vyvojovému opozdéni. Miuze dojit také
k mentalni retardaci. Tento stav je ale velmi variabilni a nemusi se u vSech

jedinct vyskytnout (Contact a Family, 2012).

1.2.7 Dalsi zdravotni rizika

Bohuzel nelze vyloucit, ze pacienti s timto onemocnéni nemaji zvySenou
nachylnost k nddorovému bujeni. Podle Dr. Livia Garavelli se riziko
pohybuje kolem 5 - 6 %. Dale sem muzeme zafadit zvySené riziko
vrozenych srde¢nich vad, velmi c¢asto uvadénou Fallotovu tetralogii
(Orphanet, 2013).

Fallotova tetralogie je Casté vrozené onemocnéni, zatazené
do cyanotickych vrozenych srde¢nich vad. Mezi jeji projevy patii defekt
komorového septa, stendza nebo atrézie vytokového traktu pravé komory
nebo plicni chlopné ¢i tepny a hypertrofie pravé komory. Nutnd
je chirurgicka 1é¢ba (O 'Rourke et al., 2010).

Necekané umrti neboli ndhld smrt je oznacCovan stav, kdy zdanlivé
zdravy ¢lovék umfie neekané, bez zjevnych problémd (Rucki a Vit, 2006).

Radi se tak mezi nejhorii komplikace tohoto onemocnéni. Mezi pfi¢iny
muzeme zafadit kieCe, respira¢ni tisen, vrozené srdec¢ni vady, arytmie anebo

neznamou etiologii (Harada et al., 2015).

1.3 Diagnostika

Béhem t&hotenstvi se prvni znamky syndromu daji poznat pomoci UZ
vysetfeni (Martinez-Lage et al., 2009).

Pomoci UZ vySetfeni muzeme zjistit pohyb plodu, hydrocefalus,
vyrastky po téle, polydaktylii nebo syndaktylii, hmotnost plodové vody,
asymetrii rukou a nohou (M-CM:Network, 2016).
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Vétsina déti s MCAP syndromem maji diagnostikovanou vysokou
porodni hmotnost (Contact a Family, 2012).

Pro vétSinu porodi je doporucen cisafsky ftez, kvuli zabranéni
komplikacim (Nakos, 2016).

Jednou z moznosti, jak vyhodnotit gen PIK3CA, je sekvenovani
ze slin a z krve (Docker et al., 2015).

Mezi dalsi vySetfovaci metody se fadi MR, echokardiografie, vySetfeni

krve a sonografie (Martinez-Lage et al., 2009).

1.4 Lécba

Lécba velmi zavisi na mife postizeni. Rozsah postizeni mulze byt
od lehké formy po velmi tézkou formu a s tim souviseji komplikace.
Jelikoz se jednd o velmi méalo zndmé a prozkoumané onemocnéni, 1éc¢ba
je diky tomu velmi komplikovand a ne zcela jednoznaéné urcena
(M-CM:Network, 2016).

Dohled nad dité¢tem s MCAP syndromem by mél mit tym odbornikda.
Sem muzeme zahrnout: détského 1ékate, neurologa, ortopeda, vyvojové
specialisty, oftalmologa, neurochirurga, dermatologa a mnoho dalSich
zdravotnickych pracovnikl, kam samoziejmé patii i pomocny oSetfovatelsky
personal jako jsou zdravotni¢ti asistenti, rehabilitacni pracovnici,
oSetfovatelé, sanitafi a dalsi (Nord, 2011).

V ptipadé¢ koZznich 1ézi, pokud jsou velké a neZaddouci, miZe
se pfistoupit k laserové ablaci (Nord, 2011).

Muze dojit také ke zvySenému nitrolebnimu tlaku nebo utlaku mozku.
V tomto piipadé je nezbytnd neurochirurgickd operace, kterd mize
pacientovi zachranit zivot (Martinez-Lage et al., 2009).

Pokud se vyskytnou problémy s dychanim, které by vedly k zastavé
dechu, provadi se chirurgicky vykon, zavedeni tracheostomie (Franklin et
al., 2009).

Tracheostomie je protéti pridusnice na pfedni strané pficnym limcovym
fezem. Provadi se mezi 2. a 3. chrupavcitym prstencem. Pomitcky jsou
nejcastéji vyrobeny z plastu, vyjimecné jesté z kovu (MikSova et al., 2006).

Prognéza u tohoto onemocnéni se zatim neda urcit. Jelikoz kazdé dité

se narodi jedine¢né, ma své charakteristické rysy, projevy a ptiznaky.
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Dité se mize narodit pouze s lehkymi vadami, a proto ho tento syndrom
nemusi do velké miry poznamenat. Pokud se ale narodi dité s vaznymi

vyvojovymi vadami, muze to byt i neslucitelné se zivotem (Franklin et al.,

2009).

1.5 Podobnd onemocnéni

Velmi podobné onemocnéni MCAP syndromu je megalencephaly-
polymicrogyria-polydactyly-hydrocephalus syndrom se zkratkou MPPH.
Tato onemocnéni se velmi piekryvaji a maji hodné stejnych priznaki.
Podle Clinical Genetics maji odliSné hlavné kapilarni malformace. Uvadéji,
ze onemocnéni ma stejny geneticky zaklad a ze ho zplisobuje stejna mutace
v PIK3CA genu (Wiley a Ltd, 2014).

Hlavni rozdil je vidén v poctu piipadi. Zatimco u MCAP je hlaseno
kolem 150 ptfipadl, u MPPH je hldSeno kolem 5-7 pacientii. Mozna proto
se zatim nezna piesné rozliSeni téchto dvou nemoci (Mirzaa et al., 2011).

Jako dalsi podobné onemocnéni je uvadény Klippel-Trenaunay syndrom.
Toto onemocnéni je také pfitomno jiz od narozeni a projevuje se kapilarni
malformaci, nadmérnym rastem a kieCovymi zilami (Nord, 2011).

Zatadit sem muzeme i Sturge-Weber syndrom, Beckwith-Wiedemann

syndrom, Costello syndrom, Proteus syndrom aj. (Nord, 2011).

1.6 Podpora v CR a zahranici

JelikoZ je onemocnéni velmi malo zndmé a je prozatim i malo pfipadu,
neexistuje tak zadna podpora v Ceské republice. Rodiny s témito détmi jsou
odkazany pouze na své lékafe a dale na internetové zdroje, které jsou
vét§inou napsany V anglickém jazyce. Dals§i z nabizenych variant
je kontaktovat ostatni rodiny s timto onemocnénim a vyménovat si tak své
postiehy mezi sebou.

Podle zdroji prozatim neni podpora ani Vv jinych zemich. Uvadi se,
7ze ani Velka Britanie nema zadnou podporu pro rodiny s timto syndromem

(Contact a Family, 2012).
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1.7 Osetiovatelska péce
Jak jiz bylo v ptfedchozich kapitolach nastinéno, kazdé dité se narodi
s jinymi ptiznaky. Bohuzel nékteré se narodi s vaznymi ptiznaky, jiné déti

maji leh¢i formu onemocnéni.

1.7.1 OSetiovatelska péce o tracheostomii

Mezi jeden z vaznych priznakli je mozné zatradit problém s dychanim.
Takové déti musi mit zajiStény dychaci cesty pomoci tracheéalni rourky nebo
tracheostomické kanyly.

Tracheotomie je chirurgicky vykon, pii kterém dochézi k protéti
2. a 3. chrupav¢itého prstence na piedni strané¢ pradusnice.
Pro tracheostomickou kanylu se vystfihuje tzv. okénko (Miksova et al.,
2006).

Tracheostomicka kanyla je pomicka vyrobenda nejéastéji z plastu
nebo kovu. Jedna se o rourku rtzné velikosti. Tracheostomickd souprava
zahrnuje vnéj$i a vnitfni kanylu a obturator. Obturdtor je uzavér, ktery
se po zavedeni tracheostomické kanyly vytahuje. Pro fixaci vnéjsi kanyly
se pouzivéa nejcastéji provazek, ktery se uvazuje kolem krku nebo baldnek,
ktery se nafoukne a tak je fixovan k prudusnici (MikSova et al., 2006).

Mezi zéakladni oSetfovatelskou péci se tfadi nékolik krokid. Dulezité
je ptrevazovat tracheostomii sterilné¢ 2x denné nebo v pfipadé potieby
1 vicekrat. Dale péce u ditéte zahrnuje odsavani hlenti, ¢isténi okoli réany,
prevence dekubitl, spravné fixace, pravidelnd vyména kanyly a jeji ocista,
hygiena dutiny Ustni aj. (Kapounova, 2007).

Je zZadouci, aby sestra znala moZné komplikace a jejich pfiznaky a byla
na né pripravena. Mezi nejcastéjs$i komplikace pfi nebo po vykonu vytvoteni
tracheostomie se tfadi krvaceni, uzavieni hlavniho bronchu, pneumotorax,
infekce dychacich cest a plic, mistni infekce, zneprichodnéni
tracheostomické kanyly, sten6za (zGZeni) kanyly, dekubitus (proleZenina)
aj. (Fendrychova et al., 2007).

Nezbytnou soucasti péfe o tracheostomickou kanylu je odsavani.
K tomu slouzi odsavaci =zafizeni, které se sklada z pfistroje, nadoby
a z hadicek. Dale je potifeba sterilni odsavaci katétr, sterilni rukavice,

sterilni fyziologicky roztok, sterilni stfikacka a dalS§i ochranné pomicky
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jako je plast a ustenka (MikSova et al., 2006).

Odsavani se provadi vzdy, kdyz je to nutné. ZaCne se navazanim
kontaktu s ditétem a vysvétleni zakroku. Odsavani mize dit¢ drazdit
a vyvolat tak kasSel. Ten je ndpomocny k odstranéni hlenu. Sestra si piipravi
dostupnost vSech pomiticek a obleée si ochranné pomiucky (rukavice,
ustenka, plast). Doporucuje se drzet odsavaci kanylu v dominantni ruce.
Kanylu pfipoji na odsavaci pfistroj a druhy konec namoci do sterilniho
fyziologického  roztoku k jeho  zvlhéeni. Kanylu poté zavede
do tracheostomické kanyly. Postupuje jemné a Setrné ale rychle. Odsava
zhruba pét az deset sekund. Pokud nasdva velké mnozstvi hlenu, nechéa dité
odpocinout a pokracuje za chvilku znovu, az se dit¢ potfadné nadycha.
Po ukonceni sestra proplachne kanylu fyziologickym roztokem, aby doslo
k odstranéni hlenu. Nakonec odmontuje kanylu a provede uklid pomucek.
Zjisti stav pacienta a zajisti jeho pohodli (Miksova et al., 2006).

Nezbytnou soucdsti v péci o dychaci cesty je zvlhCovani vzduchu.
Dochazi tak k uvolnéni hlent a ke zlepSeni dychadni. Zabrani se vysychéni
sliznic dychacich cest a hlen v téchto cestach se stava tidsi, proto se lépe
vykaslava 1 odsava. Suchy hlen je velmi drazdivy a muze zpusobit fadu

onemocnéni, jako jsou zdnéty plic a bronchl (Novékova, 2011).

1.7.2 Osetiovatelska péce o umélou plicni ventilaci

Pokud tracheostomie nepomizZe, pfechazi se na umélou plicni ventilaci,
dale jen UPV. UPV napoméha podpofit nebo nahradit ¢innost dychaciho
systému (Kapounova, 2007).

UPV lze rozdélit na dvé metody. Prvni pfima metoda zahrnuje ventilaci
pozitivnim pretlakem, vysokofrekvencni tryskovou ventilaci
a vysokofrekvencni oscilacni ventilaci. Mezi druhou nepfimou metodu
se fadi ventilace negativnim tlakem (Kapounova, 2007).

Nutné je dbat na obtiznost ventilace a na moZnost poSkozeni plic. UPV
miiZze mit negativni vliv na nékteré organy, jako jsou mozkové cévy, organy
ulozené v hrudnim ko$i a na navrat venozni krve v srdci.
Mezi akutni komplikaci patii krvaceni do mozku (Fendrychova et al., 2007).

Mezi hlavni cCinnosti sestry patii udrzovani Cistoty a sterility UPV,

odstrannovani kondenzované vody, pravidelna vymeéna dychacich okruhi,
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péce o psychickou i fyzickou stranku pacienta, aj. (Kapounova, 2007).

1.7.3 OSetiovatelska péce o port

U pacientt, ktefi maji problémy se zavadénim perifernich zilnich kanyl,
se pristupuje k vytvofeni portu. Port je uzavieny systém, pres ktery
je mozno aplikovat 1éky nebo odebirat krev. Jedna se o chirurgicky zéakrok,
kdy lékat zavede katétr (malou hadicku) do centridlniho zilniho feciSté
a napoji jej na plastovou komurku. Komurka je ulozend v podkozi.
Na povrchu komurky je silikonovd membréana, kterd dovoluje opakované
napichnuti a zajiSténi tak dlouhodobého pfistupu. Do portu se nesmi
zasahovat béznymi jehlami, ale slouzi k tomu specidlni jehla, ktera
se jmenuje Huberova. Zivotnost portu se uvadi zhruba 2000 vpichd,
coz umoziuje jeho ponechani i nékolik let (Vorli¢ek et al., 2012).

Nejcastéjsi indikaci k zavedeni portu je dlouhodoba terapie delsi
nez 3 mésice. Port se d4 pouzit i u onkologickych pacientii, kterym se
do portu aplikuji cytostatika. Vyhodou portu je snizeni rizika infekce. Port
neni umoznén pacientim s poruchami srazlivosti, monstrozni obezitou,
nesnasenlivosti materialu a nesouhlasem pacienta (Vytej¢kova et al., 2015).

Vyhodou portu je, ze neni vidét. Je hmatna pouze mald komurka. Tento
fakt je velmi dalezity u mladych lidi a déti. Zivot ¢lovéka s portem neni zas
tak tolik omezeny. Mlze vykonavat spoustu sportii, jako je plavani, jizda na
kole nebo prochazky. Zakaz je pouze na silové kontaktni sporty,
aby nedos$lo k poskozeni portu a ublizeni tak pacientovi (Leifer, 2004).

Pacienti po zavedeni portu ziskaji prikaz, ktery slouzi k zaznamenavani
kontrolnich prohlidek a k zaznamendvani prob&hnutych aplikaci.
Zaznamenavaji se zde tedy odbéry 1 aplikace léCiv. Ddle se tam
zaznamenavaji komplikace. Nalézt tam miZeme i kontakt na pracovisté,
kam pacient dochazi na kontroly (Miksova et al., 2006).

Kompetence Kk zachazeni s portem ma pouze proSkolena sestra
na certifikovaném pracovisti. Pfed zacdtkem manipulace je dilezita
dezinfekce rukou sestry a nasazeni sterilnich rukavic. Nasleduje oSetieni
mista portu antiseptickym roztokem. Po zaschnuti dezinfek¢niho prostiedku
pouzije sestra specialni Huberovu jehlu a stfikacku o minimalni velikosti

10 ml. Stfikacky s mensSim objemem by mohly zpusobit tlak, ktery by port
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mohl poskodit. Klasické stfikacky by mohly poskodit membranu portu.
Pfi dlouhodobéjSim nepouzivani portu je dulezitd aplikace tzv. heparinové
zatky, kterda zabranuje ucpani kanyly. Dulezité jsou vsSak 1 pravidelné
kontroly u lékafe a proplachovani portu fyziologickym roztokem jednou

mésiéné (Vorlicek et al., 2012).

1.7.4 OSetiovatelska péce o PEG

Perkutanni endoskopicka gastrostomie, zkracené PEG je vyZzivova
stomie zajiStujici aplikaci enteralni vyzivy pfes ktzi do dutiny bfiSni.
Slouzi k tomu gastrokutanni kanal, coZ je spojeni ptfes kiizi do dutiny bfisni,
ptesnéji do zaludku (Vytejckova et al., 2013).

PEG se zavadi z divodu neschopnosti pacientii pfijimat potravu dutinou
ustni. Kontraindikaci je uvadén ascites (tekutina v dutiné bfiSni), aktivni
zalude¢ni vied, porucha srdZzeni krve, totalni gastrektomie (Uplné odstranéni
zaludku), infekce dychacich cest a pacienti, u kterych nelze provést
endoskopie. Vyhody PEG jsou Setrnost a snadnd manipulace.
Pro pacienty je kosmeticky pfijatelnéj$i. Nedochazi k jeho ucpavani a neni
tak dalezita ¢asta vyména (Workman a Bennett, 2006).

Pied zah4jenim vykonl se doporucuje la¢nit zhruba 6 hodin. DileZité je
nabrat venozni (zilni) krev na koagula¢ni vySetfeni a vySetfeni krevniho
obrazu. Déle sestra zajisti celkovou hygienu pacienta. ZvySenou pozornost
musime vénovat okoli pupku. Provadi se jeho o€ista pomoci dezinfekéniho
prosttedku a vatového tamponu. Pfedchidzime timto Ukonem zavleceni
necistot a zamezeni tak vzniku infekce. Déle se doporucuje zvySend hygiena
dutiny ustni. K vyplachu dutiny ustni se pouziva odvar z fepiku lékatského,
Zz hefmanku nebo jodové preparaty.Dle zvyklosti oddéleni se bficho holi
nebo zastfihuje ochlupeni (tzv. kliprovani). Tento vykon se provadi tésné
pfed vykonem, aby mnedoSlo k rozvoji infekce nebo poranéni kuze.
Dalsim ukonem sestry je zajiSténi zilniho vstupu a podani antibiotik podle
ordinace Ilékate. Sestra pfeddva pacienta na endoskopické pracoviste
(Vytejckova et al., 2013).

Po vykonu se doporucuje pravidelné sledovani fyziologickych funkci.
Pravidelné¢ se méfi télesna teplota, pulz a krevni tlak. Nejprve zaciname

méfit fyziologické funkce po pul hodinovych intervalech po dobu dvou
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hodin. Pokracuje se dle ordinace lékate. Dulezité je také kontrola rany.
Mezi komplikace, které by mohly nastat, fadime infekci a krvaceni v misté
zakroku. Po zavedeni PEG sondy nechdme pacienta 6 hodin nalacno.
Pokud nedojde ke zhorSeni zdravotniho stavu (horecka, bolesti, vysoky
pulz) a jsou slySitelné stfevni zvuky, muzeme po malych davkach aplikovat
vodu. Postupné aplikujeme i vyzivu dle doporuceni dietniho Iékate
(Workman a Bennett, 2006).

Zvysena péce by se méla vénovat i proplachovani PEG. Proplachovani
PEG se doporucuje pied i po kazdé aplikaci stravy nebo Iéku.
K proplachovani se pouziva fyziologicky roztok nebo voda. Pokud se PEG
nepouzivd vice nez 24 hodin, mé&l by se alesponi jednou za tento c¢as
proplachnout. Po 10. dnu od zaloZeni by se mél pfevaz provadét alespoil
obden. Neni-li zadna sekrece a rana je jiz hezky zhojend, mlize se ponechat
bez kryti. Kanylu je nutné 14 dni po vykonu kazdy den otocit o 360°a poté
kazdy tyden alespon dvakrat (Vytejékova et al., 2013).

Mezi mozné komplikace se fadi ucpani sondy. Tento problém lze vyfeSit
proplachnutim vlazné vody. Nikdy se vSak nesmi pouzit velké nasili,
aby nevznikl vysoky tlak. U tUniku kolem sondy je vZdy nutné kontaktovat
lékate. Vdechnuti vyZzivy nebo zaludecniho obsahu se muzZe stat pfi poloze
Vv leze. Doporucuje se podavat ditéti vyzivu v poloze polosedu nebo sedu.
Komplikaci mize byt cCervena tkan, kterd ma sklon ke krvéaceni. Nazyva
se granulace. Tento stav feSi 1ékaf odstranénim granulujici tkané. Pti Spatné
oSetfovatelské péc¢i muze dojit ke vzniku abscesu, zanétlivému lozisku
vV misté stomie. Pfedejit tomu jde pravidelnou a dukladnou hygienou a péci

0 pfevaz stomie (Vytejckova et al., 2013).

1.7.5 Osetiovatelska péce o pohybovou soustavu

Déti s MCAP syndromem se rodi velmi ¢asto s nizkym svalovym tonem
a je tedy dialezité u nich procviCovat pohybovou soustavy.

Mezi nejrozsifen&jsi fyzioterapeutické koncepce Vv Ceské republice
se fadi dvé metody. Patfi sem Vojtova metoda a Bobath metoda (Kroupova
et al., 2016).
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Vojtova metoda

Vojtova metoda nese svij ndzev podle jejiho autora. Je jim profesor
a lékaf Vaclav Vojta. Narodil se roku 1917 a zemiel 2001 (Kroupova et al.,
2016).

Vojtova metoda se nejvice pouzivda u déti postizenych détskou
mozkovou obrnou. Pouzit se da i u déti, které maji problém se Spatnym
svalovym tahem. V dneSni dob¢é se Vojtova metoda zacina pouzivat
i u dospélych jedinct, kteti prodélali ndhlou mozkovou ptfihodu (Trojan et
al., 2005).

Docent Vojta postavil strukturu své metody na dvou reflexnich
pohybech. Prvni je reflexni plazeni a druhym je reflexni otaéeni. Tyto dva
zakddované celky lze vybavit jen uritou stimulaci nebo pohybem. Provadét
jej sméji pouze proSkoleni lidé fyzioterapeutem nebo lékafem anebo oni
samotni fyzioterapeuti nebo 1ékafi (Seidl, 2008).

Terapeut pomoci tlaku na reflexni zony vyvoldvd zmény. Jedna
se o zmény drzeni téla nebo vykondani urcitého pohybu. Pracuje se tfemi
modely. Prvni model je z polohy na bfiSe. Nazyva se reflexni plazeni. Druhy
model se jmenuje prvni pozice a je z polohy na kolenou. A posledni model
je reflexni otaceni z polohy na zadech. Pravidelnost cviéeni je zde velmi
dilezita, proto jsou casto proSkoleni 1 rodice, ktefi jsou vedeni

k pravidelnému cviceni s détmi (Kroupova et al., 2016).

Bobath metoda

Metoda Bobath nese nazev od manzeld Bobathovych. Pouzivd se
u déti s détskou mozkovou obrnou. Vyuziva nafukovaci mice, véalce a jiné
pomicky. Dé&ti jsou uvedeny do poloh, aby byl zamezen pohyb. Tim je
tlumena spasticita (napé€ti svalli) a jsou procvicovany §ijové a vestibularni
reflexy (Seidl, 2008).

Bobath metoda je zalozena na modifikaci centrdlniho nervového
systému, dale jen CNS. Pouziva se tedy u osob s poruchami CNS,
které zpusobuji poruchy funkce. Metoda se snazi podporovat svalovy tonus
a pohybové vzorce. Dal§im cilem je odbourat strach, zapojit postizenou
polovinu téla a procitovat pohyb a vnimat jej. Ukoly by mély byt volené

podle stavu pacienta. Velkou vyhodou je =zapojeni ostatnich clent
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zdravotnického tymu a rodiny (Kalvach et al., 2011).

1.7.6 Péce o pacienta ve vigilnim komatu

Porucha védomi je stav, kdy si pacient neuvédomuje sadm sebe
ani své okoli a neni schopen jednat. Clovék s poruchou védomi neni schopen
vnimat, prozivat emoce, myslet a ani pouzivat pamét. Poruchy védomi
délime na kvantitativni a kvalitativni (Dusek et al., 2015).

Mezi kvantitativni poruchy védomi se fadi mdloba (synkopa, kolaps),
somnolence, sopor a koéma. Lukas et al. (2015) jesté zafazuji
do kvantitativni poruch apalicky syndrom a zastfené¢ védomi. Koma jesté
muzeme rozdélit na meélci a hlubsi koma. Mezi kvalitativni poruchy se tadi
delirium (obluzené védomi), amence (zmatenost) a obnubilace (mrakotny
stav)(Dusek et al., 2015).

Jak jiz bylo vySe zminéno, koma se fadi do kvantitativnich poruch
védomi. Pacient v tomto stavu neni schopen reagovat na zddné podnéty.
Nereaguje ani na bolest. Je tézko zjistitelné, zda clovék citi, vnima a jaké
ma potieby. Sestra se tedy stara o potieby pacienta jako o pacienta
bez poruch védomi. Dulezitd je komunikace s pacientem a plnéni potieb
hygieny, vyZivy, vyprazdiiovani aj. Povinnosti zdravotnického personalu
je uvédomit rodinu pacienta o nutnosti plnéni fyziologickych
ale i psychickych a socialnich potieb (Samankova, 2011).

Kéma se dale déli na mélké (povrchové) a hluboké. U mélkého komatu
jsou zachovany obranné reflexy. U hlubokého koématu jiz obranné reflexy
zachovany nejsou, a proto neni reakce na silné bolestivé podnéty. V tomto
stavu  jsou zachovany pouze vitalni funkce (Zivotn¢ dulezité)
(Streitova a Zoubkova, 2015).

Vigilni koma se tfadi do kvantitativnich poruch a je to jeden z podtypi
kématu. Pacient vypadd, jako by se z koématu probudil. Ma oteviené oci,
avSak nesleduje okoli a pouze se bezcilné divd. U téchto pacientll se muze
stat, ze pfi podani stravy do ust ji za¢nou zvykat a polykat. Kontakt
S pacientem ve vigilnim komatu ale nelze navazat. Je inkontinentni, neudrzi
moc¢ ani stolici. Kvili poSkozeni mozku mtze mit i obrny riznych ¢asti téla.
I u téchto pacientli je dulezitd oSetfovatelskd péce. Zdravotnicky personal

by m¢l poucit rodinu o nutnosti plnéni vSech potieb pacientovi ve vigilnim
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kématu. Spole¢né by se na tom mély podilet persondl i rodina. Duraz by
se mél vénovat pacientové potiebé bezpeci a jistoty, lasky a soundlezitosti.
Vynechat se nesmi ani zakladni potifeby pacienta jako je potifeba jist, pit,
vyprazdiiovat se a odpocivat. Rodiné by se mélo doporuc¢it komunikovat
S pacientem, jako by byl pfi védomi. Mluvit na néj a vSe mu fikat,
co se pravé s nim déla. Péce o pacienta ve vigilnim kématu musi byt

komplexni a pe¢liva (Samankova, 0211).

1.7.7 Prvni pomoc pii bezvédomi u déti

K poruse védomi u déti miuze dojit z nékolika ptfi¢in. Mezi zakladni
ptfi¢iny poruch védomi patii traz hlavy, otrava, vysoka horecka,
neurologické onemocnéni, rozvrat vnitiniho prostfedi, vysoka nebo nizka
hladina cukru v krvi, dehydratace, nedostatek kysliku v krvi pfi poruse
dychéni a pti porusSe krevniho obéhu. Mezi pfiznaky poruchy védomi se fadi
zmatenost, zvySend aktivita, nerozpozndvani svého okoli, nespolupréce
s rodi¢i, klidnost, spavost nebo apati¢nost, nezajem o stravu. Dité
v bezvédomi nereaguje na osloveni, dotek ani zatfeseni a jeho télo je
bezvladné. Pozor se musi dat na zaménu bezvédomi a spanku. Rizikem je
zde aspirace slin, zastava dechu a krevniho ob&hu (Srnsky, 2007).

Pokud dité nereaguje na zadné podnéty, je dulezité piistoupit Kk prvni
pomoci. Zachranujici dit¢ wulozi na bezpec¢né misto a dava pozor
na podchlazeni. Stav védomi zjistime pomoci osloveni, zatfeseni
nebo doteku. NasSe ucho ptilozime ditéti k ustim a k nosu, a tak zjistime,
zda dycha. Pfitom pozorujeme pohyb hrudniho kosSe. Pomoci si mizeme
i ptilozenim ruky na bficho ditéte. Zjisténi krevniho ob&hu se provede
pozorovanim, zda se dit¢ hybe, kaSle a dych4a. Vyhmatavani tepny na krku
se neprovadi z divodu $patného laického vyhodnoceni. Dale prohlédneme
dité, zda neni nékde skryté krvaceni. VeSkeré ukony by mély byt provadény
rychle a Setrné. Pokud nedoSlo k poruse dychani ani krevniho ob&hu, ulozi

dité do stabilizované polohy (Srnsky, 2007).

1.7.8 Resuscitace u déti
Neodkladnd kardiopulmondlni resuscitace, zkracené KPR je postup
k obnové zakladnich zivotnich funkci. Mezi zidkladni Zivotni funkce fadime

védomi, dychéani a krevni ob&h. Cilem KPR je obnova ob&hu okysli¢ené krve
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v téle pacienta (Ferko et al., 2015).

Resuscitace se mize rozdé€lit do dvou skupin. Prvni skupina je zakladni
neodkladna resuscitace, kterou jsou povinni poskytnout pacientovi vSichni
obCané a zdravotnici bez specidlnich pomucek. Mezi ukony provadéné
v zakladni KPR je uvolnéni dychacich cest, srde¢ni masaz a dychani z plic
do plic (Ferko et al., 2015).

Podle novych doporuceni by laicka vefejnost méla KPR poskytovat
pouze pomoci srde¢ni masaze. U dospélych by mély byt provadény
kompresy (stlaceni) hrudniku piiblizné 5 centimetri, dale jen cm,
s frekvenci 100 az 120 stladeni za minutu. Komprese u déti by méla byt
zhruba jedna tfetina pfedozadniho priméru hrudniku. U déti do jednoho
roku je hloubka stlaéeni 4 cm a u déti nad 1 rok je hloubka stlaceni 5 cm
(Truchlaf et al., 2015).

Druhou skupinou KPR je rozsifend neodkladnd resuscitace. Tu provadi
zdravotnicky persondl se specidlnimi pomickami a navazuje na zdakladni
neodkladnou resuscitaci. Zdravotnicky personal pouzivd pomucky
k prichodnosti dychacich cest, ventilaci, zaji§téni zilnich vstupt, do kterych
podavaji léky a infuzni roztoky, monitorace elektrokardiografu, dale jen
EKG, (monitorace srde¢ni aktivity) a aplikace elektrickych impulza
(defibrilace, kardiostimulace)(Ferko et al.,2015).

Pti zakladni neodkladné resuscitaci u novorozence se nejprve zajisti
bezpecnost zachrdnci a ditéti. Zachrdnce zajisti, zda dité¢ reaguje
na osloveni, zatfeseni nebo bolestivy podnét. Pokud neni Zddna reakce,
zavold o pomoc a ulozi dité na zdda na tvrdou podlozku. U déti nezaklani
hlavu, pouze podlozi hrudnik néjakou textilii, napfiklad rucnikem
nebo plenou. Pokud je viditelné cizi téleso v dutiné ustni, vynda jej. Osoba,
kterd resuscituje, se zhluboka nadechne a svymi usty zakryje usta i nosni
dirky ditéte a provede pét pocateCnich vdechi. U déti mlize dojit k navozeni
ob&hu provadénim téchto pocatecnich vdechli. Pokud neni zddna zména
ve stavu ditéte, =zahaji  zachrance kardiopulmonalni resuscitaci.
U novorozencit se provadi 3 stlaceni na 1 vdech frekvenci 100 stlaceni
za minutu (Kelnarova et al., 2012).

U starSich déti se postup resuscitace neméni. Zustava pét pocatecnich

vdecht. Pouze pomér resuscitace je 30 stlaceni na 2 vdechy. Pokud jsou
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pfitomni dva proskoleni zachrdnci, postupuje se v poméru 15 stlaceni
na 2 vdechy. Pfi resuscitaci u dospélé osoby se nejprve vola zachranna
zdravotnicka sluzba a poté se zahajuje resuscitace. U déti se vola zachranna
sluzba po uvolnéni dychacich cest a pfed pocatecnimi péti vdechy.

Cislo na zdravotnickou sluzbu je 155 (Klima et al., 2016).

1.7.9 Tym pecujici o dité

Pro sprdvné a kvalitné provedenou oSetfovatelskou péci je nutny
komplexni zdravotnicky tym. Ten je slozen ze zdravotnickych pracovnik,
ktefi maji riizné zaméteni, vzdélani 1 kvalifikaci. Patii sem lékafi, sestry,
zdravotnicti asistenti, fyzioterapeuti, ergoterapeuti, psychologové, nutri¢ni
terapeuti, socialni pracovnici, sanitafi a sanitaiky, oSetfovatelé
a oSetfovatelky a mnoho dalSich profesi. Pro mnohoclennost se tento tym
nazyva tymem multidisciplindrnim. VSichni maji jednotny a spole¢ny cil.
Tim je spokojeny a zdravy pacient. Ukoly a kompetence ma viak kazdy
pracovnik jiné (Vytejckova et al., 2011).

Pod zdravotnicky tym spadda skupina tzv. oSetfovatelsky tym.
Ten se sklada ze zdravotnickych pracovnikd s riiznou kvalifikaci a riznym
zaméfenim.

Veskeré nalezitosti a péci pracovnici poskytuji dle zdkonl a pravnich
pfedpisti. V nich se nachazeji kompetence a cinnosti, které jednotlivi

zdravotnic¢ti pracovnici mohou poskytovat (Plevova et al, 2011).

Sestra

Pacienti s MCAP syndromem jsou velmi c¢asto hospitalizovani
v nemocnicich a pravidelné navs§tévuji zdravotnicka zatizeni. Cinnost sester
ve zdravotnictvi je tedy velmi dilezita.

Veskeré informace o jejich praci a kompetencich mizeme najit v zakoné
o nelékatskych zdravotnickych povolani, ktery urcuje, jaké vzdélani sestry
musi mit a jaké ¢innosti mohou vykonavat (Vévoda et al., 2013).

Vzdélani sester v difivéjSich dobach bylo mozné na stfednich odbornych
Skolach nebo dokoncenim akreditovaného kvalifikovaného kurzu. V dne$ni
dobé odbornou zpusobilost sestry =ziskaji pouze dokoncenim studia

na vysoké Skole nebo na vys$$i odborné Skole. Absolvovanim stfedni
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zdravotnické Skoly ziskaji studenti zplsobilost zdravotnického asistenta,
ktery se fadi do druhé trovné sester a nemaji takové kompetence jako sestry
(Vévoda et al., 2013).

Mezi hlavni role Plevova et al. (2011) uvadi pomoc nejenom pacientim
ale i jejich rodinam a skupindm. Ddle sestra musi pracovat s oSetfovatelskou
dokumentaci, tzn. pldnovat, poskytovat a vyhodnocovat prubéh péce.
Registrované  sestry mohou svou praci vykondvat samostatné
a mit tak odpovédnost za provedenou péci. Dale podnécuji pacienty, rodiny
nebo komunity k zapojeni se do lécebného rezimu. Sestra vzdy musi
upfednostnit potieby pacienta pfed svymi. Musi se umét chovat ke vSem
pacientim stejné a dat jim stejnou péci nezavisle na odliSnosti pohlavi,
kultury nebo viry (Plevova et al., 2011).

Velmi dulezitou roli hraje i osobnost sestry. Sestra by méla byt
samostatna, zodpovédna, odborné vzdélana, kultivovana, usmévava, cCisté
oblecend a upravend a méla by mit mnoho dalSich vlastnosti. Dllezité téz je,
aby sestra dokazala ziskat pacientovu a i jeho rodiny duvéru (Ptacek et al.,

2011).

Lékar

Lékat je nezbytnou soucdsti zdravotnického tymu. Jeho néapln prace je
diagnostika a zvoleni spravného 1é¢ebného postupu pro kazdého pacienta
individualné. Dulezité také je, aby si ziskal ddvéru pacienta. Lékaf musi
umét samostatné a rychle se rozhodovat, poméhat pacientim 1 jejich
rodindm a piibuznym. CeloZivotné se musi vzdélavat a ziskdvat nové

poznatky (Ptacek et al., 2015).

Fyzioterapeut

Déti se velmi casto rodi s hypotonii a je dilezité u nich procvicovat
pohybovou soustavu. Pomoct ditéti i rodindm naucit se spravné procvicovat
svaly slouzi fyzioterapeut.

Dale sestavuje rehabilita¢ni plan pacientovi, seznami jej s nim a poméaha
S dodrzovanim tohoto planu pacientim. To obndSi cviceni, posilovani,
protahovani a mnoho dalSich technik. Dulezité je seznamit pacienta

i s pomiuckami a kontrolovat, zda pacient zadané ukony provadi
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spravné (Malikova, 2011).

Ergoterapeut

Vyznamnou a velmi potfebnou roli v zafazeni do bézného Zivota hraje
i role ergoterapeuta. Jedna se o zdravotnického pracovnika, ktery ma
za ukol pomoci pacientim zatadit se do bézného zivota. Mezi ¢innosti
ergoterapeuta patii nacvik vSednich dennich ¢innosti, nacvik pracovnich
dovednosti, nacvik fteSeni problémovych situaci a jejich feSeni, hrani
riznych roli a simulace, procvi¢ovani a opakovani jiz naucenych véci aj.

(Krivosikova, 2011).

Psycholog

Jelikoz MCAP syndrom je prozatim malo prozkoumané onemocnéni
a neni o ném dostatek literatury, muze nevédomost a celkovy S$patny
zdravotni stav ditéte pfispét ke zhorSeni psychického stavu rodiny.

Psychologem se stane clovék po dostudovani akreditovaného
magisterského oboru a ziskani praxe v daném odvétvi. Jeho hlavnim cilem
je ziskat duvéru pacienta. Ten se mu poté muze svéiit se svymi problémy.
Psychologové maji plno metod a technik. Dulezité tedy je, aby se neustale

vzdélavali a zdokonalovali ve své praci (Kebza et al., 2014).

Psychiatr

Psychiatrem se stane c¢lov€k po dostudovani Ilékaiské fakulty
a psychoterapeutem po absolvovani akreditovaného psychoterapeutického
vycviku. Jejich <¢innosti je prevence, diagnostika, 1écba, rehabilitace
a vyzkum duSevnich poruch u lidi. Hlavnim cilem je duSevni zdravi

a pohoda (Raudenska et al., 2011).

Socidlni pracovnik

| svou roli vpéli o pacienty/klienty ma socialni pracovnik.
Je to vystudovany odbornik ze stfedni Skoly nebo vysoké Skoly
bakalafského nebo magisterského oboru. Tyto obory se nachdazeji
na humanitnich fakultadch. Mezi obory mlzeme zatadit socialni pedagogiku,

socialni prace, socidlni péce nebo specidlni pedagogiku. Ve zdravotnickych
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zafizenich se uplatiiuji naptiklad v nemocnicich, v hospicich, v domové
dichodcii, v psychiatrickych 1é¢ebnach, v détskych zdravotnich zatfizenich,
na oddélenich dlouhodobé hospitalizovanych nebo také v ustavech
a ozdravovnach. Na starost maji feSeni napfiklad hmotné nouze, socialné
pravni problémy, socialné pravni poradenstvi, socidlni prevenci, socialni
rehabilitaci, organiza¢ni zabezpeceni a mnoho dalSich (Raudenska et al.,
2011).

Cinnosti oSetiovatelské péce

Pacient muze byt hospitalizovan na nemocni¢nim oddéleni nebo
ve specializovanych stacionafich. Ve vSech zdravotnickych zafizenich jsou
¢innosti oSetfovatelské péce velmi podobné. Hlavnim cilem je zajistit
pacientovi uspokojeni jeho zakladnich potieb (Vytejc¢kova et al., 2011).

Prvnim krokem je posouzeni pacienta. Nezbytné je ziskat informace.
Ty mulzeme ziskat od samotného pacienta, jeho rodiny, ptibuznych
a znamych, od zdravotnickych pracovniki, z dokumentace nebo z vysledki
vySetifeni. Dale ndsleduje shromazd’ovani tdajli. Sem patii pozorovani,
rozhovor s pacientem a fyzikalni vySetfeni. Stanovime oSetfovatelskou
diagnozu a naplanujeme nasledné péci. To se snazime realizovat a motivovat
pacienta ke spolupraci. Dal§im krokem je hodnoceni, zda jsme doséahli cile

nebo ne (Sedlackova et al., 2008).
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2. CILE PRACE, VYZKUMNE OTAZKY

2.1. Cile prace
Cil 1: Zjistit specifika pé€e u déti s MCAP syndromem.

2.2. Vyzkumné otazky

VOI1: Jaka jsou specifika péce u déti s MCAP syndromem?
VO2: Jak MCAP syndrom ovliviiuje zivot ditéte a jeho rodiny?
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3. OPERACIONALIZACE POJMU

MCAP syndrom - Zkratka MCAP syndrom oznafuje megalencephaly-
kapilarni malformaci projevujici se preristanim nékterych casti téla.
Hlavnimi projevy onemocnéni jsou velka hlava a nizky svalovy tonus.

Kazdé dité se narodi jinak postizené (Nakos, 2016).

Syndrom — Charakteristicky subjektivni nebo objektivni pfiznaky pro dané

onemocnéni se nazyva syndrom (Dobias, 2013).
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4. METODIKA A VYZKUM

4.1. PouZitda metoda

Prace byla zpracovana pomoci kvalitativniho Setfeni s vyuzitim
polostrukturovanych individudlnich hloubkovych rozhovort a kazuistik.
Kazuistiky byly zpracovany podle modelu Virginie Henderson. Rozhovory
byly zaznamendny na diktafon a pozndmkovy blok. Rozhovory probihaly
zhruba 1,5 az 2 hodiny. U obou matek respondentl probihal rozhovor
vV domacim prostredi.

Otazky do rozhovoru byly volené oteviené, aby zlstal ponechan prostor
pro vlastni nazor a vyjadfeni respondentek. Zaznam =z rozhovort byl
nasledné¢ pfepsan a doplnén o objektivni poznatky.

Rozhovory jsou rozdélené na dveé poloviny. V prvni casti je sepsan
ptibéh od poceti, pfes narozeni az do soucasné doby. Poté je popsan aktualni
stav podle modelu Virginie Henderson. U druhé respondentky je casto
srovnavan zdravotni stav pfed poskozenim mozku a po ném.

Kvuli intimnim otdzkam a pohodli matek respondenti i jich samotnych
bylo voleno domaci prostfedi. Matky respondentii byly pfedem sezndmeny
se zakladnimi otazkami a byly vyrozuméné, Ze otdzky se mohou v pribéhu
rozhovoru pozménit. Obé€ souhlasily se zaznamenidvanim rozhovoru
na diktafon a naslednym pfepisem.

Po ptfepsani rozhovort byl text poslan matkdm respondentt

ke schvaleni. Obé matky souhlasily se zvefejnénim.

4.2. Charakteristika vyzkumného souboru

Vybérovym souborem byly dvé matky respondentdt s MCAP syndromem.
Vybér byl zamérny. Vyzkum probéhl v Severnich Cechach
a na Vysocing.

Ob¢ matky byly nalezeny pomoci internetovych stranek, na které ony
pisi o tomto syndromu svych déti a jejich zivoté. Zajimavym doplnénim
prace se stal rozhovor pani wucitelky ze Skolky, kterou navstévuje
respondent 1.

Respondent 1 byl voleny zamérné. Postizeny chlapec MCAP syndromem
ma leh¢i formu tohoto onemocnéni. Chlapec ma dobrou prognézu

do budoucna. Bohuzel osloveni 1ékafi nechtéli poskytnout zadné informace
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o chlapci.

Respondent 2 ma postizenou holé¢icku MCAP syndromem. Matka byla
prvni, ktera porodila dité¢ s timto syndromem v Ceské republice. Stav
hol¢i¢ky je mnohem horsi nez chlapctv. HolCi¢ka se nyni nachazi po edému

mozku ve vigilnim kématu.
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5. VYSLEDKY

5.1 Kazuistika 1

Za prvni navStivenou rodinou s MCAP syndromem jsem cestovala
do severnich Cech. Rozhovor probihal s matkou malého ditéte a informace
jsou ziskdny od ni. Chlapec postizeny timto syndromem nekomunikuje,
ale s matkou se dokaze dorozumét.

Matka otéhotnéla ve 23 letech. Té&hotenstvi probihalo naprosto
v potadku. Chodila do prace, nevolnost neméla, jen se ji ob¢as délalo trochu
Spatn¢ v autobuse. Zhruba kolem patého mésice narostlo matce velké bfisko.
Jednalo se o prvni téhotenstvi, tudiz matka této zméné nevénovala zZadnou
velkou pozornost a I1ékafe nevyhledala. Ve 30. tydnu téhotenstvi
se podrobila klasickému vySetfeni u gynekologa, kde probéhl i UZ bticha.
Lékatfce se snimek nelibil, a proto matku okamzité poslala na vySetfeni
do nemocnice. V nemocnici provedli dalsi vySetfeni a dosli k zavéru,
ze matku hospitalizuji na jednotce intenzivni péce az do doby porodu.
Zjistilo se, Ze miminko je velmi prosdklé vodou. Vodu mélo Vv plicich
I v mozku. Nikdo z l1ékait nevédél, co se déje nebo jedna-li se o néjaké
onemocnéni nebo syndrom. Zhruba Ctyfi tydny matka lezela v nemocnici
V nejistoté, plnd obav a strachu.

Lékati nakonec doSli k zavéru, Ze porod bude nutny provést pomoci
cisafského fezu. Dité mélo velké mnozstvi vody v mozku i v plicich, a tedy
po porodu nebude schopné dychat. Matky se wujal tym specialisti
a 10. 12. 2013 se uskutecnil porod cisafskym fezem, kdy se matce narodil
chlapec. Po porodu bylo matce dité odebrano a odvezeno na odsati vody
z plic. Ditéti bylo odebrano zhruba kolem dvou decilitri vody. Nasledovaly
dny plné strachu a place. Matka se bdla o Zivot svého prvorozeného syna.
Chlapec byl zaintubovan a ¢ekalo se, zda bude schopen dychat. Nasledoval
pfevoz malého chlapce do fakultni nemocnice k dal§im vySetienim. Chlapec
si polezel jeSt¢é v nemocnici dalS§i mésic a pal po narozeni.
Kvili pfed¢asnému porodu byl chlapec nezraly a mél problémy s dychanim.
V plicich se mu stale tvofila voda, a proto bylo nutné zavést drenaz na jeji
odvod. Po odeznéni problémt s dychanim, ustdleni zdravotniho stavu

a schopnosti dychat sdm, byl maly chlapec propustén domd.
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Diagnéza byla stanovena az po porodu. Difive matka neméla tusSeni
o jakou nemoc nebo syndrom se jedna. Lékafi nemaji zkuSenosti s timto
syndromem ale shodou nahod, se rok pfed narozenim chlapce, narodila
ve stejné nemocnici 1 hol¢icka s velmi podobnymi piiznaky. MCAP syndrom
se stanovuje pouze podle pfiznakl. Neexistuje zadné potvrzujici vySetfeni.
Ani genetické vysSetfeni tento syndrom neodhali.

Matce, otci i1 chlapci byla odebrdna krev na genetické vySetfeni,
ktera se posilala do Washingtonu. Rodina si myslela, Ze jim potvrdi
diagnozu a budou tedy védét, zda se potvrdi MCAP syndrom. Po dlouhé
dobé se matce nikdo neozval. KdyZz se je matka sama pokusila kontaktovat,
bylo ji feceno, Ze krev slouzi pouze pro dal$i vyzkumy nikoliv k potvrzeni
diagnozy.

Jak jiz bylo vySe tfeceno, chlapec mél v plicich plno vody. Mezi dalsi
ptiznaky MCAP se tadi atypicky zilni systém. Dé&ti po narozeni maji zily
velmi rozvétveny. To zpisobuje problémy s dychanim. Jakékoliv rozcileni
nebo pla¢ znamenal pro malého chlapce zadchvaty duSeni. Matka tento stav
popisuje jako zmény barev chlapce od rudé, Sedé¢ az po fialovou. Chlapec
nedokéazal prodychavat tyto zachvaty. Nezralost chlapce a problémy
s dychdanim vedly k nemocem. Chlapec mél dvakrat zapal plic.

Mezi dalsi pfiznaky tohoto syndromu, se kterymi se chlapec narodil,
jsou velka hlava (makrocefalie), ouSka posazena niz nez u zdravych déti,
velké mnozstvi hemangiomt (shluk krevnich cév), pfedevSim na hlavicce
ale i po celém téle a dva srostlé prsticky na nozi¢ce. U tohoto syndromu
se n€kdy vyskytuje také vetsi pilka téla nez druha. To u chlapce neni. Dalsi
pfiznak, ktery se objevuje u chlapce je ohnuty prostiedni¢ek a ukazovacek
na pravé i levé ruce. Na jedné ruce lehce prsty lehce ohnout, na druhé vsak
ne. To mé za nasledek, Ze chlapec se naucil tyto dva prsty ani na jedné ruce
nevyuzivat. NedokédZze tedy délat ,,tytyty”“ a neukazuje. Dokdze si vSe
pfidrzet a nic mu z rucicek nespadne. Tento problém by se dal vyfeSit
chirurgicky. Jedna se o zkrdcenou Slachu, ktera by se pfefizla. Zde je vSak
problém s anestezii, kterou nikdo malému chlapci nechce dat.

Po propusténi z nemocnice nasledovala dal$i vySetfeni i pravidelné
kontroly u Ilékart. Kazdé tfi mésice museli rodi¢e cestovat do Brna

na magnetickou rezonanci. Kvili tekutiné v lebe¢ni dutiné¢ bylo nutné zavést
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shunt. To bylo feSeno operativné. Jedna se o hadicku, kterd prebyteénou
tekutinu odvadi do dutiny bfisni. Jelikoz se jednalo o miminko, hadicka byla
operovana vétSi a smotana do klubicka, aby se postupné mohla natahovat
s ristem chlapce. Po operaci hlavicky se maly rozcilil, jelikoz ho matka
nemohla pochovat. Toto roz¢ileni opét vedlo k zastavé dechu a naslednému
kolapsu. Pobyt v nemocnici na oddéleni anesteziologicko-resuscitaénim
se protahl o tyden.

Nasleduje kazdé tfi mésice vySetfeni u neurologického Iékate
a obvodniho lékate. Diky pojisténi chlapec navstévuje dvakrat roéné lazné.
Doposud chodili pravidelné na preventivni prohlidky k obvodnimu Iékafti
a kazdy mésic na méfeni obvodu hlavicky, kvili zvySené tvorbé
mozkomisniho moku. Kviali tomu byl chlapci operovan shunt,
aby pfebyte¢nou tekutiny odvedl do dutiny bfi$ni. Pfi poslednim meéfenim
byl obvod hlavicky 65 centimetrid. Dal§i provadéné vySetieni je pravidelné
u ocniho lékate. Chlapec vidi dobie, ale dfive se mu ocicka rozbihala.
Bylo nutné zalepovani jednoho oka a noSeni bryli. Dale maminka navS§tivila
ortopedického lékate. Rada by pofidila specidlni boti€ky. To je zatim
velkym problémem, jelikoz ma chlapec oplacané nozicky. Kvuli zapalim
plic a aspirovani zvratkl bylo chlapci provedeno vySetfeni polykacich cest,
takzvana videofluroskopie. Dalsim vySetienim byla provedena u chlapce
magnetickd rezonance, z divodu zobrazeni wulozeni shuntu a hadicky
do dutiny bfisni.

Chlapec ma nyni prodé&lané vesSkeré oCkovani. Kviali MCAP syndromu
vSak byla zvolena slabsi forma postupného ockovani. Rodina dochazela
do ockovaciho centra, kde vakciny byly oc¢kovany jednotlivé, nikoli jako
kombinace, jak se provadi vétSiné¢ déti. Matka musela 1 pro tyto specidlni
vakciny do Prahy, protoZze u obvodnich 1ékait nejsou k dostani. Chlapec
neprodélal zadné détské onemocnéni.

Jak jiz bylo zminéno, chlapec trpi t€Zkou mentéalni retardaci a rodina ma
narok na ctvrty stupen piispévku na péci. PojiStovna hradi dvakrat rocné
pobyt v laznich, inhalator, palku pfispévku na kocarek. Specialni kocarek
se da koupit zhruba za Sedesat tisic korun. Dale pojiStovna dava pfispévek
na zakoupeni auta ¢astkou do maximalni vySe 200 tisic korun. Auto musi

byt deset let funkéni, musi byt pojisténé proti kradezi, bouracce a zivelnym
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pohromam. Cést vozidla musi zaplatit i rodina a kazdé &tyfi roky chodi
kontrola, zda je auto v pofadku a je vyuzivané. Pokud dojde k nefunk¢nosti
vozu nebo k jinym problémum, rodina piispévek musi vratit.

Dale rodiné velmi poméhaji nadace. Cast specialniho koc¢arku zaplatila

nadace Zivot détem a pravidelné davky chodi od nadace Dobry andél.

5.1.1. Model Virginie Henderson — Teorie zakladni oSetiovatelské péce
Momentalné je chlapci tfi a pil roku. Jeho mentalni vyvoj je zhruba

okolo jednoho roku.

Normalni dychani

Chlapec nema problémy s dychanim. P#i poslechu jsou slySitelné vrzoty
a piskoty, ale dle uvedeni matky je to takto zcela v pofddku. Dulezité je,
aby chlapce vzdy vySetfoval jeden lékaf, jinak musi na tato fakta matka
upozoriiovat. Chlapec ma atypicky Zilni systém, ktery zasahuje 1 do plic.
Diky této abnormalité 1 pfed¢asnému porodu a vody na plicich bylo hned
nutné odsati tekutiny a nasledné zaintubovani po porodu. Chlapec prodélal
dvakrat zapal plic a jinak par chfipkovych onemocnéni. Prvni zapal plic
probéhl 4 mésice po narozeni po operaci shuntu. Dal§i néasledoval jiz
pfi pobytu doma, po anginé. Tehdy aspiroval zvratky a byla nutnd néasledna
hospitalizace na ARO oddéleni. Lékati rodicum tekli, Zze ¢im starSi chlapec
bude, tim plice budou rozvinutéjsi a klesne tak pocet problémul s plicnimi
onemocnénimi. Do posledni doby byli pfi kazdé chfipce hospitalizovani
vV nemocnici. Posledni dobou se tomu matka zac¢ind branit.

Hospitalizace probiha zhruba jeden tyden. Léky jsou podavany stejné,
jako podédva matka v doméacim prostiedi a opatfeni téZ provadi stejna.
Mezi opatieni pfi chfipkovém onemocnéni patfi vlhky vzduch a podédvani
1¢kti. Nyni rodice chlapci podavaji pomoci ventilatoru Ventolin a Ecobec.
Léky poddvané na astma. Chlapec astmatem netrpi, ale jsou vhodné
pro roztazeni pridusek a plic. V obdobi chfipek podava matka inhalaci

Vincentky. Rodina zvazuje potfizeni ¢isticky vzduchu do domacnosti.
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Dostatecny pFijem potravy a tekutin

Po narozeni chlapce matka nekojila. Chlapec musel mit vyfazené
ze svého jidelnicku tuky. Dostdval specidlni vyzivu a prikrmy. Kvili jiz
zminéné hypotonii Spatné polykal. Sousta vyzivy se mu tak dostavala
do dychaci soustavy a dusila ho. Bylo doporuc¢eno podavat zahusténé stavy
a kaSovitd strava. Pfi krmeni chlapce byl nutny neustdly dohled matky.
Nyni polyka dobie. Matka zacala do jidelniCku zatazovat vice zeleniny.
Obc¢as ma chlapec problém s polykanim polévky, kdy rozkousava zeleninu
a tekuty vyvar mu zasko¢i. I nadale je nutny dozor matky pii stravovani
a piti chlapce. Sni vSe, jen jednou matce vyplivl sushi a chery rajée. Chlapci
jidlo chutna a dokaze toho snist hodné. Pokud ho rodic¢e nehlidaji, dokaze si
veSkeré jidlo nandat do pusinky, proto se poté dusi. To je i jeden z divodi,
pro¢ nemuze matka pfi ndkupu dat ditéti rohlik jako ostatni rodice.
Pokud zrovna maji k obédu ryzi, je nezbytné ji smichat hodné s omackou,
aby se na ni neudusil. Kvili dfivéj$i povinnosti zahustovat tekutiny maji
nyni lehky problém s pitnym reZimem. Chlapec rad pije minerdlni vodu
Magnesii, ale vypije 1 hotky ¢aj s medem nebo vodu se Stavou.
Denné vypije zhruba 4 détské lahve, coz je kolem 500 mililitrd. Chlapec je
dostatecné Ziveny. Mezi jeho oblibené pochoutky patii Bebe Brumik.

Chlapec nemé zadné potravinové alergie ani specialni opatfeni ve vyzivé.

Vylucovani

Chlapec nemé 7adné problémy s vyluCovanim. Diky téZké mentalni
retardaci a tedy 1 opozdénému vyvoji si nedokdZe sdm fict na toaletu.
Potfebu vykondva do plen. Pokud ho rodi¢e posadi na noc¢nik, potiebu
vykond. Stolice je pravidelna, bez pfimésa. Problémy se stolici

ani s moc¢enim nema. Chlapec nepouziva zadné 1éky na stolici ani moceni.

Pohyb a udrZovani vhodné polohy

Chlapci je nyni tfi a pul roku. Jeho mentdlni vyvoj se nachazi zhruba
na jednom roce. Zvlada drzet hlavicku, sedét, valet sudy, lezet na bfisku.
Mezi jeho oblibené hracky nyni patii i tfikolka, na které sedi sam a dokaze
se pohybovat po mistnosti za vécmi, které ho zajimaji. Tuto novou

zkusenost a dovednost matka hodnoti velmi pozitivné. Chlapec je velmi
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zvidavy. Rad prozkoumava nové véci. Nové rodi¢e zkousi i stoj s opfenymi
hornimi koncetinami napifiklad o pohovku. Doma upiednostiiuji cviceni
podle Bobatha. Cvici krouzivé pohyby nozicek i ru¢icek, masirovani télicka.
Odmala rodi¢e pravidelné s chlapcem cvi¢i. To je vSak velmi slozité
a namdahavé, jelikoz ma chlapec povolené vazy na kloubech. Pouzivaji
Bobath a Vojtovu metodu. Vojtova metoda je diky matciné téhotenstvi
a chlapcové velké vaze naro¢na, proto ji nechavaji na profesionalech.
Chlapec navs$tévuje nové rehabilitacni centrum. Je ve tfidé mezi dalSimi
ttemi détmi, které jsou na tom zdravotné hafe. O tuto skupinu se stara pani
ucitelka, sestra a asistentka. Do skupiny dochazi pravidelné¢ kazdé rano,
ale pouze na dopoledne. Pro déti je sestaveny dopoledni program. Chlapec
v rehabilitacnim centru tfikrat tydné cvici a jednou tydné ma vodni lazen.
Chlapci zména prostifedi déla dobfe a jsou poté u néj vidét velké pokroky,
jak uvadi matka. Rodina ma uznany d¢tvrty stupen prispévku na péci,
a proto jim pojiStovna hradi dvakrat do roka pobyt v laznich. Vyuzivaji
lazn¢ KoSumberk. Zde se zdravotni tym spolu s rehabilitaénimi a dal§imi
pracovniky vénuji zlepSeni zdravotniho stavu a k mentalnimu pokroku
chlapce. Chlapec v laznich ma v programu zafazenou hipoterapii a naucil
se zde sam drZet vzpiimené télicko s hlavickou a jezdit na koni.

Chlapec zatim ani nezkouSel choditko. Jednak maji choditka mensi
nosnost, neZ je chlapcova vaha a jednak matka nechce pteskocit vyvojovou
fazi, protoze chlapec jeSté¢ ani neleze. Matka vypozorovala u chlapce nizky
prah bolesti. KdyZz se udefi, tak vétSinou do velké hlavicky, kterou ma
tvrdou. Nikdy neplace, jen se zarazi, chvilku kouka kolem sebe a poté
pokraduje v &innosti, kterou délal pied tim. Zadné léky na bolest nebere.
Uziva na snizenou funkci $titné zlazy pouze Euthyrox kazdé rano na laéno.
Dale ma chlapec zménénd loZiska v mozku, ale prozatim 1éky na epilepsii

nebere.

Spanek a odpocinek

Kvili chlapcové zjisténému syndromu si velkou ¢&ast détstvi prolezel
v nemocnici, oddélen od matky. Ta si ho ani nikdy nebrala k sobé
do postele, proto je naucCeny spat sam, ve své postylce, bez jakychkoliv

protestli nebo place.
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Zhruba od pual roku se matka naucila davat vétsi vecdefe, a tudiz
se chlapec v noci nebudi ani na krmeni. Celou noc dokaze spat
bez probuzeni. Stalo se asi jen tfikrat, ze se v noci probudil a plakal. Matka
uvadi, Ze se mohlo jednat o meteorismus (plynatost) nebo zly sen. Kazdy
den chodi spat zhruba kolem osmé hodiny vecer. Jeho ritudlem pted spanim
je vyndat veskeré obleceni a véci ze skiiné v blizkosti jeho postylky. Zhruba
usind kolem devaté hodiny vecerni. Rodice ¢tou malému pifed spanim
pohadky. Pokud je vSedni den a chlapec rdno vstavd do Skoly, je buzen
v sedm hodin rano. O vikendu stava jiz kolem Sesté hodiny ranni. Po obé&édé¢
pravidelné nespi, protoze se dostava do véku, kdy déti prestavaji chodit spat
odpoledne. Chlapec si viak jeité nékdy na hodinku lehne. Zadné problémy

se spanim nema. Dobfe usina i mimo domov.

Vhodné obleceni, oblékani a svlékani

Chlapec je oblékan podle pocasi. Nyni pomaha pti oblékdni prostrcit
nozi¢ku nebo rucicku do obleceni. Pfi sunddvdni mikin a bund dokaze
rozepnout zip. Pokud ho chtéji rodi¢e obléci nebo svléci, chlapec posloucha
a nevzteka se.

Sam se jeSté obléknout ani svléknout nedokdze. S botickami ma jeSté
problém. Matka by réada pofidila ortopedickou obuv, ale chlapec mé silné&jsi
nozi¢ky, proto je velmi tézké sehnat vhodnou obuv. Neupiednostiuje Zddné

specialni obleceni.

Udriovani fyziologické TT

Chlapec prodélal jiz dvakrat zapal plic, se kterymi byl hospitalizovan
v nemocnici. Jind zavaznéj§i onemocnéni nemél. Diive ho velmi tréapila
chiipka a angina. Ale v posledni dobé& rodi¢e zatadili do jidelni¢ku vice
vitamint a rakytniku, proto ani v posledni chfipkové epidemii nemocni

nebyli. Na snizeni teploty mu matka podava Nurofenovy sirup. Rodina
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se snazi pifedejit nemocem jiz zminénymi 1éky a teplym oblékanim.

UdrZovani upravenosti a Cistoty téla

Chlapec se koupe kazdy den zhruba kolem sedmé hodiny vecerni.
S koupanim pomaha matka nebo matcin pfitel. Pokud se rodina v tuto dobu
nachdzi mimo domov, chlapec za¢ne byt nesvlj. Je naucen svému dennimu
rezimu. Matka pfi koupani chlapce nepouziva Z4dnda mydla, nebot mu
zpusobuji ekzémy. Je tedy myty pouze cistou teplou vodou. Sam se umyt
jesté nezvladne. U chlapce je dulezita i péce o pokozku. Jelikoz uz mu je tfi
a pul roku a stale potfebu vykonava do plenek. Pokozka v oblasti plenek je
tedy velmi namdahana. Chlapec ¢asto trpi na opruzeniny. Matka pravidelné
zarudlou pokozku promazava krémem Imazol a koupe v odvaru z fepiku.
Chlapec ma i dalsi ekzémy a vyrazky po télicku, proto je klze pravidelné
promazavana mastickami a krémy. K MCAP syndromu se poji i chybé&jici
sklovina u zubdt, proto dochazi ke kazivosti zubli. Zuby vyrostly hezké bilé,
ale postupem casu se zacaly kazit. Chlapec mé nejvétsi problémy s hornimi
zuby. Spodni zuby jsou v porddku. Matka se boji vytrhdni zubd,
coz doporucuji zubni lé¢kati. To by vSak znamenalo dal$i nark6zu a zménu
jidelnicku na tekutou a kaSovitou stravu. Chlapce zkaZené zuby neboli
a nijak mu zatim nevadi. Rodina se snaZzi velmi pecovat o dutinu ustni.
Zoubky cisti dvakrat az tfikrat denné. U druhych zubl se progndza zatim
nevi, jelikoz v Ceské republice nejsou star§i déti a tudiZ nejsou informace,
jak vyvoj zubl bude pokraovat.

Chlapec méa jednu alergii a to pouze na antibiotika Amycin, které
mu byly poddny do zily. Projevem bylo zclervenani pokozky a vyrazeni
pupinkti. Pravidelné¢ dochdzi na alergologii. Chlapec ma po téle plno
c¢ervenych jizvic¢ek, nazyvanych cévni léze. Nejvice jich ma na obliceji
v oblasti horniho rtu a o¢i. Najdeme je vSak po celém télicku. DalSim
projevem syndromu jsou hemangiomy neboli nezhoubné zilni nadory.
U chlapce jsou viditelné pii prvnim pohledu jedna za pravym ouSkem.
Matka uvadi, ze nador ma tendenci rist a zase zpatky se zmensovat. Jednou
dokonce pry byl velikosti jako pulka dospélé pésti. Dalsi bulky jsou hmatné
na zadech. Podle diivéjsiho vySetfeni méa chlapec jednu i na jatrech. Zatim

lé¢kati nechtéji nijak tyto nadory fesit, jelikoz se jedna o Zilni nédory, tedy
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je velké riziko krvaceni. Lékafi by tento problém feSili, az se Zilni nador
objevi u srdce nebo plic. Toho se matka velmi boji, protoze na jakékoliv

feSeni poté muze byt pozde.

Odstraiiovani rizik Zivotniho prostiedi, zabranéni vzniku poSkozeni sebe a
druhych

Rodina bydli v centru mésta. Nikdo v rodin¢ v blizkosti malého chlapce
nekoufi. Pokud né¢kdo koufi pod okny domova nebo zatopi, matka zavira
okna. Chlapec nemél zatim zadny vazny uraz, nikdy si nic nezlomil a nikdy
zatim nebyl operovan. Jelikoz mé chlapec problémy s pohyblivosti, rodina
nemusela feSit prozatim Zddné ochranné pomucky v byté. VeSkeré hrozici
riziko, jako jsou ostré noze, léky nebo saponity ma maminka ulozené

dostate¢né vysoko, aby se chlapec k nim nemohl dostat.

Komunikace s lidmi, vyjadieni emoci, potieb, obav a ndzorii

Chlapec je samotaf po mamince. Nemé rad velky pocet lidi, jako jsou
oslavy, trhy a celkové velka shromazdéni. AvSak cizi lidé mu nevadi. Neboji
se. Pfi prvnim kontaktu s cizim ¢lovékem se neboji, neostychd a je svij. Je
to velmi usmévavy chlapec s radosti do Zivota. Kvili syndromu MCAP je
hypotonicky neboli méa sniZzeny svalovy tonus. To vede k problémim
S mluvenim.

Zatim netekl zadné slovo, ale s maminkou a nejbliz§imi se dorozumiva
skieky a posunky. Matce bylo doporuceno naudit chlapce znakovou fe¢ nebo
alesponn néjaké zakladni znaky na Ukony jako je toaleta, strava a spanek.
Matka si prozatim mysli, Ze je to zbytecné, jelikoz se s malym dorozumi
a véfi, ze neni divod k tomu, aby postupem ¢asu se nenaucil i mluvit. Chce
to vSak jen Cas a trpélivost.

Matka si velmi stézuje na negativni reakce okoli. Vadi ji a velmi ji to i
ponizuje, pokud jde s chlapcem nakoupit nebo do mésta a tam se
nevychované déti malému posmivaji za to, jak vypada. Cekala by omluvu
nebo alespont napomenuti vlastniho ditéte matkou. Rodic¢e zdravych déti se
vSak k tomuto problému neuméji postavit a neuméji vlastnim détem
vysvétlit, ze posmivat se a jakkoliv urdzet postizené, je velmi $patné. Byla

by rada, kdyby vychova =zdravych déti vedla k acté a respektu

42



postizenych déti.

Vyzndni vlastni viry

Rodina nevyznava zadné ndabozenstvi. V jejich zebiicku hodnot je
na prvnim misté chlapciv zdravotni stav a déale zdravotni stav zatim
nenarozené¢ho bratiicka. Jelikoz nenarozeny sourozenec piibral za mésic
kilo, ma maminka i oSetfujici Iékar strach, zda se nejednd opét o stejny
syndrom. To vSak vétSina 1ékaft vylucuje. Maminka se uklidiiuje tim,
ze nebude mit nikdy malé miminko. U chlapecka s MCAP syndromem
rodina véfi, Ze jeho zdravotni stav se bude zlepSovat a nefesi, zda se vyléci,

ale fesi, co v budoucnu nastane a jak jeho vyvoj pijde dal.

Smysluplna prdace

Chlapec pravidelné chodi na psychologickd a neurologicka vySetfeni.
Podle téchto vySetfeni mé téZkou mentalni retardaci. Pokud dostane velkou
kopu novych hracek, nedokaze si hrat jen s jednou a musi prozkoumat
vSechny. Doma mé vSak oblibeny autobus, kterému utrhl kolec¢ka. Autobus
dostal k Vanocim a stal se jeho nejoblibenéjsi hrackou. V domacnosti
s domacimi pracemi nepomaha. Pokud vSak sedi na své tifikolce, snazi se

pomoci napiiklad odvezenim nékterych véci.

Hry nebo ucast na ruznych formdach odpoclinku a relaxace

Chlapec navstévuje Skolku, ktera je zaroven i rehabilitacnim centrem.
Chodi do tfidy s dalSimi tfemi détmi, které jsou lezici. Na starost je ma pani
ucitelka, asistentka a zdravotni sestra. Chlapec navstévuje pravidelné skolku
kazdy vSedni den dopoledne. Jeho tydenni program je tfikrat tydné cviceni
a jednou tydné vodni lazen. Kvili ¢tvrtému stupni pfispévku na péci
a zdravotni pojisStovné mé& maminka s chlapcem néarok dvakrat rocéné
na lazné, jak jiz bylo vySe zminéno a popsano. Kviili mat¢inu téhotenstvi
a chlapcové velké vaze je nyni problém se samostatné vydat ven. Vzdy musi
tedy pockat na pfichod ptitele domt, aby pomohl snést matce kocarek
prochazkach. Diky ni nemuze byt chlapec v kKlasickém kocarku, ale musi mit

specialni zdravotnicky kocarek, ktery je vSak o nékolik desitek kil tézsi.
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To samoziejmé s chlapcovou vahou je nesmirné tézké vyvézt napiiklad
do kopce, jak uvadi matka. Rodina doposud na velké dovolené nebyla, jezdi
jen k babickam na navs§tévu. Chlapec miluje vodu. Rad se koupe ve vanicce
kazdy den doma, ale také rdd chodi do bazénu. Jelikoz méa velky obvod
hlavicky, pfi poslednim méfeni naméfeno 65 cm, nemiize sdm plavat. Sam
muze byt pouze v brouzdalisti pod dohledem matky, anebo mize byt
V bazénu pouze v naruc¢i své matky. Velka hlava by ho pfevazila a on by se
mohl utopit. Je-li v bazénu velké mnozstvi chléru, chlapec reaguje osypanim
a zCervenanim pokozky. Chlapec rad relaxuje doma na gauci, kdy mu
maminka pusti televizi s pisnickami. Sledovani pohadek moc v oblibé pry

nema.

Uéeni, objevovani nového, zvidavost vede k normdlnimu vyvoji a zdravi a
vyuZivani dostupnych zdravotnickych zarizeni

Chlapec méa téZkou mentdlni retardaci a nachdzi se tedy na urovni
vyvoje jednoletého ditéte. Zatim nemluvi fec¢i, ale s matkou se dorozumi
pomoci posunkl a skieklti. Dle matky mu zména prostiedi velmi pomaha
k dalsimu rozvoji. Za posledni doby, kdy nastoupil do Skolky a byl
v laznich, udélal velky pokrok.

Naucil se sedét a pohybovat pomoci tfikolky. Chlapec je velmi zvidavy,
nebojacny a spoleCensky v malém kolektivu. Cizich lidi se neboji a usmiva
se. Kazdé nové véci vzdy prozkoumd. Diive chlapci k prozkoumavani
novych véci vadil problém s pohyblivosti, ktery se vyfesSil tfikolkou.
Chlapec nepouziva zadné kompenzaéni pomicky, rodina ma pouze specialni

zdravotnicky kocarek.

5.1.2 Rozhovor s pani ucitelkou postizeného chlapce
Jakou pozici zaujimate v péci o dité s MCAP syndromem?
,Jsem tridni ucitelka ve specidlni tridé materské skoly, kterou chlapec

¢

navstévuje.

Jak jste se dozvédél/a o rodiné?
, V budové nasi Skoly je Détské centrum zabyvajici se rehabilitaci déti,

kam chlapec se svou maminkou dochdzel. Maminka projevila zdjem
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o umisténi chlapce do nasi Skolky. O rodinée jsem se dozvédéla

od rehabilitacnich sester. “

Kontaktovali Vas sami?
. Myslim si, zZe reditelku nasi Skoly kontaktovala maminka sama,

ale na zakladeé doporuceni jiz zminénych rehabilitacnich sester. *

Jak jste reagovali, kdyZ za Vami poprvé prisli?
,Reagovala jsem zcela normdlnée, prirozené jako na kterékoli jiné
dite. "

Védéli jste néco o tomto onemocnéni?

,, Ne. “

Kde jste ziskal/a informace o tomto onemocnéni?

¢

,,Na internetu, ale je toho velmi madlo. "

Jsou néjaka specifika prace/péce o dité s timto onemocnéni? Jaka?
, Chlapce mam v péci jen kratce (od 9/2016), prozatim jsem na Zddna
specifika neprisla. Ma jako sekunddrni onemocnéni zrakovou vadu. Pri jeho

vzdélavani je nutné k tomu prihlizet.

Jak probiha péce o dité/ prace s ditétem?
, Chlapec je velmi maly, jeho pozornost je krdatkodobad, je nutné rychlé
stridani ukolii. Pocet ukoliu je limitovan aktudlnim stavem. Prdce netrvd

déle jak 10 - 15 min. nékolikrat za den. “

Znate jiny pripad tohoto onemocnéni?

,, Ne.

Setkavate se ¢asto v ordinaci/ve Skole s netypickymi onemocnénimi?
., Co je pro jednoho netypické, pro druhého je to denni rutina. Pracuji
ve specialnim Skolstvi, bézine se setkavam s détmi autistickymi, DMO

(kombinované vady), hyperaktivnimi, télesné, zrakové ¢i sluchové
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postizenymi, apod. “

Jak se dité s timto syndromem ué¢i?
,Nevim, zda syndrom ovliviuje jeho wuceni. Chlapec mad dobrou

‘

ndapodobu, kterou vyuzivame pri uceni hrou. *

VyruSuje pri hodinach?

1) Ne' “

Jak se zacleniuje do kolektivu? Jak vychazi s ostatnimi?

, Chlapec si s ostatnimi détmi nehraje, je velmi maly. O spoluzdky
nejevi zdjem, jeho spoluzaci jsou déti s tézkym kombinovanym postizenim,
kazdy si hraje sam (tzv. paralelni hra). Pokud se néktery ze spoluzakii zacne
hlasité projevovat (smich, brek, krik), znejisti a podle intenzity zvuku si
prikryje rukama usi, nebo zacne pobrekavat. V posledni dobé na tyto zvuky
prestdava reagovat (uz si na né zacind zvykat). Je to také ovlivnéno aktudlni

«

naladou. *

Jaké pomucky pFi praci pouzivate?
,Je jich mnoho napr. hracky, pomiicky pro rozvoj smyslii, rehabilitacni
pomiicky, pomiicky k polohovani, k bazalni stimulaci, hudebni nastroje,

vozik (zidle ,, Ariska“) aj. “

Jak vypada jeho Skolni den?

,Do tridy ho privede maminka kolem osmé hodiny rano. Nasleduje
ranni vitani, vysazeni na nocnik, uceni hrou, svacina, odpocinek, vysazeni
na nocnik, pitny rezim, rehabilitace, relaxace, vysazeni na nocnik, pitny
rezim, uceni hrou, volna hra, podle aktudlniho dne v tydnu (pracovni nebo
vytvarnd cinnost, hudebni vychova, smyslova vychova, komunikace,
pohybova vychova, pobyt venku, bazadlni a jiné stimulace aj.), dale pak
sebeobsluha, obéd, vysazeni na nocnik a ndsleduje odchod domii kolem

dvandcté hodiny. "
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Dodal/a byste jeSté néjaké informace?

,, Ne. “

5.2 Kazuistika 2

Za Vv pofadi druhou navstivenou rodinou v Ceské republice, které
se narodilo détatko s MCAP syndromem, jsem jela na Vysoc¢inu. Rozhovor
opét probihal s matkou ditéte, informace jsou tedy ziskdny od ni. Mamince
se narodila hol¢icka s timto syndromem, ktera se momentalné nachézi
ve vigilnim kématu. Nekomunikuje, sama se nenaji ani nepohne.

Matka otéhotnéla ve 30 letech. T¢&hotenstvi ze zacatku probihalo
v pofadku. VSe se zménilo az v Sestnactém tydnu téhotenstvi, kdy matka §la
na vySetfeni, tzv. Triple testy. Jedna se o vySetfeni choriogonadotropinu,
estriolu a alfa-fetoproteinu z krevniho séra. Matce vys$la zvySenda hodnota
alfa-proteinu, zkracené¢ AFP. Nasledné¢ byla poslana na vySetieni
do nemocnice na ultrazvuk. Zde Iékat zjistil otok v podkozi a zvySenou
tekutinu nad pravou plici. Dalsi den matka absolvovala odbér plodové vody.
VSechny vysledky vysSly v pofadku. Leékat wuvazoval, zda rodi¢im
nedoporucit ukonceni téhotenstvi. Nakonec si rodinu pozval za ¢trnact dni
na kontrolu. Otok 1 tekutina se zmenSily.

Matka pokracovala v tehotenstvi. Lékat pouze upozornil, ze holcicka se
muze narodit naprosto zdrava nebo s nékterymi komplikacemi.
Mezi né zatadil diabetes mellitus, neboli cukrovku, metabolické vady nebo
problémy s ledvinami. Néasledovalo objednani se do rizikové poradny a jeji
navstéva kazdy tyden byla spojena S ultrazvukovym vySetfenim.

Ve tficatém tfetim tydnu téhotenstvi se matka dostavila na pravidelnou
prohlidku. Lékai vSak zde zjistil, Ze matka je jiZ na tfi prsty oteviena
a ze bude brzy rodit. Byla nutna hospitalizace v nemocnici. Jesté ten den
vV noci byla matka prest€éhovana na porodni box a zacala rodit. Porod
probihal rychle.

Narodila se nedonoSena holc¢icka o hmotnosti 3,9 kg a vySce 47cm.
Po porodu holé¢i¢ku odnesli a resuscitovali. Poté ji 1ékati pfipojili na kyslik.

Jako prvni ji vidél manzel, ktery se na ni mohl jit podivat. Hol¢icka byla
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celda flekatd, rudd a otekld. Na pravé ruciCce méla Sest prstikli a pravou
polovinu téla meéla vétSi. Holcicka lezela vice jak tyden v inkubatoru,
na jednotce intenzivni péce. Nasledoval tfitydenni pobyt hol¢icky s matkou
VvV nemocnici. Matka se snazila rozkojit, ale hol¢i¢ka byla velmi slaba.
VSsichni si mysleli, ze ptfi¢inou je nedonoSenost. Pravou ptfi¢inou zde vSak
byl MCAP syndrom. Jeho jeden z ptiznakt postihujici hol¢i¢ku je hypotonie
neboli nizky svalovy tonus. Po tfech tydnech byla matka s holc¢i¢kou
propusténa domu. Holc¢icka stdle nebyla schopna vypit veSkeré mateiské
mléko, proto matka odstfikovala a dokrmovala.

Rodina prozivala velmi tézké obdobi. Holc¢i¢ka navic zacala stacet
pravou noZzi¢ku dovnitf, proto nozi¢ku lékafi zasddrovalo na tfi tydny.
Manipulace s hol¢ickou byla slozita. Matka navic musela zacit s hol¢i¢kou
cvicit Vojtovu metodu a cviky na protazeni nozi¢ek. Na noc vyvazovali
nozi¢ky flanelovym obinadlem, aby byly ve spravné poloze a nedochazelo
K jejich vytaceni. HolCi¢ka méla pii vypiti matefského mléka =z lahve
problém s dychanim. Nakonec se zafala dusit a byla nutnd hospitalizace
v nemocnici. Bylo nutné provést spoustu vySetieni. Zjistilo se, ze ma
vysoky pocet tepd, tzv. tachykardii. Hledal se spravny 1ék na srdicko.
Nasledovalo CT vySetfeni, kde se zjistilo, Ze mé& nizké okysli¢eni mozku,
tzv. saturaci. Byla pfelozena na anesteziologicko-resuscitacni oddéleni,
zaintubovana a nechana v umélém spanku. Za dva dny byl proveden
chirurgicky zakrok, kdy byla vytvofena tracheostomie. Dychani se
nezlepsilo.

Hol¢icku pfipojili na umélou plicni ventilaci. Po dvou tydnech se
hol¢i¢ky stav zlepSil, a proto byla odpojena od umélé plicni ventilace.
Stav se nezhorSoval a mohla tak byt propusténa domu.

Stav se vSak po néjaké dob& opét zhorSil, proto znovu nasledovala
hospitalizace v nemocnici. Hol¢icka nemohla dychat. Lékatfi holc¢icce
diagnostikovali bronchitidu. To vSak nebyla spravna diagnoza. Nasledoval
pobyt na jednotce intenzivni péce, anesteziologicko-resuscitatnim oddéleni
a opctovné piipojeni na umélou plicni ventilaci. Pfi vySetieni 1ékati zjistili
hydrocefalus neboli velké mnozstvi mozkomisniho moku v lebecnich
dutinach. Hol¢icka musela podstoupit operaci, kdy byl zaveden shunt

na odvod mozkomisniho moku do dutiny bfiSni. DalSim problémem bylo
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zjisténi, ze prudusnici svird omotany cévni prstenec. Nasledovala tedy dalsi
operace, kdy cévy lékar odtahl a ptichytil dal od pridusnice, aby mohla
hol¢i¢ka 1épe dychat. Bohuzel se to neobeslo bez komplikaci. Po operaci
maléd upadla do vysokych horecek. Organy zacaly selhdvat a nebyla schopna
dychat. Duvodem byla sepse, reakce organismu na infekci. V umélém
spanku, pfipojena na oscildtor lezela mald v nemocnici. Lékati ptipravovali
rodinu na nejhorsi. Na EEG vySetieni byly zjiSténé epi zachvaty. Lékari
nasadili 1éky na epilepsii. Nejspise diky 1ékim se hol¢icka po probuzeni
nesmala, ale jen lezela a koukala. Po vysazeni 1ékti se vSak holcic¢ky stav
zleps$il. Zacala se usmivat a délat hlouposti. Rodina byla rada, ze nedoslo
k obavanému poskozeni mozku. Dal§im dobrym znamenim bylo, Ze hol¢ic¢ku
se podafilo odpojit od ventildtoru, a sama dokdzala dychat
pfes tracheostomickou kanylu. Néasledoval odchod domd.

Kvali zjisténému flutteru sini na srdicku podstoupila dal$i operaci,
elektrickou kardioverzi. Této srdeéni arytmii pomuze elektricky vyboj
pii narkdéze. Nasledoval koneéné pobyt doma. Rodice si potidili domaéci
ventilator 1 ambuvak, pro pfipad potieby. Nasledovala spousta vySetfeni.
Zacalo se léc¢it nemocné srdicko. Hol¢icka absolvovala ptedopera¢ni CT
vySetfeni, kdy byla zavedend kontrastni latka. Alergickéd reakce nebo tézka
hypoglykemie, nizkd hladina cukru, zplsobila zdchvat a ndsledné upadnuti
do koématu. Na magnetické rezonanci byl zjistén edém (otok) mozku.
Ten mozek posSkodil. Mésic si hol¢i¢ka polezela na anesteziologicko-
resuscitaénim oddéleni a poté byla propusténa do domaciho 1é¢eni. Bohuzel
vSak ve vigilnim komatu. Jedna se o hlubokou poruchu védomi, kdy jen leZi,
nereaguje a kouka.

Stav se nezlepSil, naopak se zhor$il. Holc¢i¢ka nezvlddala ptijimat
potravu usty, proto bylo nezbytné zavést perkutianni endoskopickou
gastrostomii, zkrdcené¢ PEG. Jednd se o hadic¢ku, pies kterou je mozné
podavat stravu do zaludku.

A kdy byl rodiné¢ diagnostikovan MCAP syndrom? Velmi dlouho.
Holgi¢ka se v Ceské republice s timto syndromem narodila jako prvni, takze
ho nikdo u nds neznal a nemél s nim zkuSenosti. Zhruba po pul roce,
kdyz lezela v nemocnici, si jedna lékatka zadala ptiznaky na internet

a pomoci fotografii jinych déti z ostatnich zemi ptifadila nazev.
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Pro spravné fungovani holc¢inna téla bylo zapotiebi spousta pomtcek.
Jak jiz bylo vySe zminéno, hol¢icka mé tracheostomickou kanylu, aby mohla
dychat. Ze zacatku musela rodina dojizdét kazdy desaty den
na anesteziologicko-resuscitaéni oddé¢leni, kde hol¢i¢ce kanylu vymeénili.
Cestovani bylo velmi naro¢né. Holcicka brecela, zvracela a dusila se.
Rodina se naucila kanylu vyménovat doma. Kazdy vikend pfi koupani si ji
méni sami. Dfive se kanyly odvazely na sterilizaci do nemocnice. Podle
nového natfizeni, musi byt jednorazové a tak ma rodina o starost mén¢.
Dalsi pomiuckou, kterou ma hol¢icka je port. Jednd se o cévni pristup.
Kvili S$patnému napichnuti zily a zavedeni kanyl pfi hospitalizaci
vV nemocnici bylo nutné k tomuto zakroku pfistoupit. Nyni jezdi rodina
kazdy mésic a pil na proplach a vytvoieni heparinové zatky. Pokud mé nyni
hol¢icka jakékoliv problémy a je tfeba napichnout zilu, slouzi k tomu port.
K odvodu pfebyte¢ného mozkomisniho moku slouzi shunt. Ten je prozatim
bez problémt. Pravideln¢ dojizd¢ji na magnetickou rezonanci.

Dalsi nepfijemnou komplikaci je epilepsie. S ni zacala mit holcicka
problémy az po edému. Rodina navstivila jiz plno 1ékait. Dtive byl podavan
1¢k Keppra. Ten nepoméhal a bylo nutné zvySeni jeji davky. Zachvat se
projevoval vytocenim hlavy na pravou stranu. Celd se propnula. O¢i zacaly
létat ze strany na stranu pul minuty aZ minutu a poté zacala plakat.
Zachvaty probihaly stale i po zvySeni davky. Neurolog tedy nasadil novy 1ék
Frisium. Dnes hol¢icka bere novy Iék a je mnohem klidnéjSi. Zachvaty
probihaji stdle, ale uz po nich nepldc¢e. Jako prvni pomoc matka podava
¢ipek Diazepamu. Diive podavala 5 mg a nyni davaji 10 mg.

Hol¢i¢ka neprodélala prozatim zadna détska onemocnéni. Casto trpi
na bronchitidy, chfipky a anginy. Jeden c¢as meéla problém i s koznim
onemocnénim tzv. ruzi. Ockovani probcéhla dle ockovaciho kalendafte,
ale s vétsimi rozestupy. Pfed edémem mozku byla holcicka usmévava,
zaCinala sedét, byly naznaky stoje s oporou. Po edému je holcicka nyni
upoutdna na l0Zzko a véazana na nepfetrzitou péci. Kviali malym ndrokim
na kyslik se problémy s dychdnim zmirnily. Pfed edémem méla holcicka
dvakrat vétsi jednu polovinu srdce nez druhou. Lékatfi anomélii nechépali.
Dnes uz mé srdicko v pofadku. Pfed edémem rodina cvicila Vojtovu

a Bobath metodu. Dnes jsou wuz takovato cviceni velmi obtizna.
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Pied edémem dokazala valet sudy i s pfipojenim na ventilator. Edém mozku
zménil celou rodinu.

Zdravotni pojiStovna hradi rodin¢ narok na tii hodiny navstévy sestry z
pecovatelské sluzby. Diky této moznosti, ma matka Sanci se dostat z domu.
Je to jedine¢nd moznost, jak vyzvednout syna ze Skoly, zafidit si veSkeré
potieby, projit se venku na Cerstvém vzduchu nebo obstarat ndkupy. Sestra
se mezitim postara o hol¢icku a vykona u ni veskeré potieby jako je vyména
plenkovych kalhotek, podani 1éki, nakrmeni, odsati nebo napolohovani.

Dale pojistovna rodiné pomohla s pofizenim ventildtoru a kyslikového
koncentratoru. Urcitou finan¢ni c¢astku pfispéla i na odsavacku a kocarek.
Zbytek si rodina musela zaplatit sama nebo oslovit nadace. Velmi jim
pomohla nadace Agrofert, Zivot détem a Vybor dobré vile-Nadace Olgy
Havlové. Velkou pomoci je i Dech zivota, ktery pomaha poftidit rodiné filtry
do tracheostomické kanyly, hadice k odsavacce, filtry do odsavacky
a jednorazové kanyly k odsdvacce. Jednordzové plenkové kalhotky hradi
pojistovna. Dillezité je u oslovovani nadaci zkouSet, zda maji néjaké fondy
a mohou ptispét. Obcas se stane, ze maji vyCerpané penize. To vSak nesmi
rodinu odradit.

Holc¢icka nevydrzi sedét v autosedacce a nedokaze udrzet hlavicku,
proto mé rodina upravené auto. Do kufrové ¢asti vloZi specidlné upraveny
kocarek, ve kterém holc¢icka lezi pfipoutdna. S pofizenim specialné
upraveného vozidla finanéné pomohla také pojistovna.

Zeptala jsem se matky i na reakce okoli. Zatim se nesetkala s Zddnou
negativni reakci. Co vSak matku mrzi, je, Ze se jim vytfibili pratelé.
Nejspise je jim navstéva rodiny nepfijemna, nechtéji pridélavat starosti nebo
je jim hol¢i¢ky lito. OvSem par pravych piatel rodiné zbylo. Ti pravidelné
chodi na navstévy. Mysli si, Ze pokud vyjdou ven a potkaji nékoho, zZe maji
respekt k rodiné, ze se dokazi zvladat starat o postizené dité anebo se strani.
V rodin¢ pfibuzni pfivitali postizenou hol¢icku dobfe. VSichni ji maji velmi

radi a stale se ptaji, jak se ji dafi.

5.2.1 Model Virginie Henderson — Teorie zdkladni oSetiovatelské péce
Nyni holc¢icce bude pét let. Je uvéznénd na posteli. Vazi 37 kilogramu

a manipulace s ni je velmi obtizna. Velkou pomoc pro matku je otec, ktery
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S péci o hol¢i¢ku musi hodn€ pomahat.
Hol¢icka ma dalsi dva sourozence. StarSiho brasku a mlads$i sestfi¢ku.

Oba dva sourozenci jsou zdravi.

Normalni dychdni

Nyni hol¢i¢ka problémy s dechem nema. Casto ji trapi kasel
a bronchitidy. Pfi poslechu jsou slySitelné piskoty a vrzoty, ale dle uvedeni
matky je to bézné. Jako miminku byla provedena tracheostomie, diky které
nyni dychda, jak bylo zminéno vySe. Pii problémech s dechem mé rodina
doma ventiladtor, na ktery hol¢icku ptipoji. Pravidelné domi dojizdi technik
na kalibraci pfistroje. Pfi nedostateéné ventilaci je mozné holc¢i¢ku pfipojit
na kyslikovy koncentrator, ktery pomuze roztdhnout vice plice a zlepsit tak
dychéani. Dulezité je udrzovat dychaci cesty cCisté. K tomu slouzi rodiné
odsavacka. Odsavaji dle potieby. Ptfi nachlazeni odsavaji zhruba dvacetkrat
az tiicetkrat denné. Odsavani hlent je vSak dulezité kazdy den alesponl
dvakrat az pétkrat denné. Rodiné k tomu slouzi odsavacka a jednordzové
kanyly. Ze zacatku pfi problémech byla holc¢icka hospitalizovana
vV nemocnici. Nyni se matka snaZi leh¢i nemoci zvladdnout sama doma. Diky
minimalni aktivité, télo hol¢icky nepotiebuje tolik kysliku. Neni potfeba

tedy podavat jakékoliv Iéky na zlepSeni dychani.

Dostateény piijem potravy a tekutin

Matka ze =zacatku kojila. Holcicka vSak nebyla schopna veskeré
matetfské mléko vypit, proto matka odstifikovala a dokrmovala pomoci lahve.
Po Sestnacti mésicich matka prestala kojit a davala holci¢ce kaSovitou
stravu. Postupné byla holc¢icka schopna snist i na drobné kousky pokrajené
jidlo. Stav se zhorSoval a problémy s jidlem se zacaly zvétSovat. Jidlo
spolkla, jen kdyz bylo zasunuto hluboko. To vSak mohlo vést k aspiraci
a ke vzniku zapalu plic. Nezbylo nic jiného, nez pfistoupit k zavedeni PEG.
Matka se ze zacatku zdkroku branila. Vétila, Ze se holc¢icka rozji. Nyni ma
PEG zaveden uz skoro tfi roky a vSichni jsou spokojeni. Mala se uz s jidlem
nemusi trapit. Rano rodi¢e podaji 1éky a 250 mililitri, dale jen ml, vody.

To je zhruba v pul osmé. V deset je podano 200 ml Nutrison, v jednu

52



odpoledne 250 ml vody, ve tii odpoledne 200 ml Nutrison, v Sest vecer
250 ml vody, v pul osmé vecer 1éky s trochou vody a posledni je v devét
veCer 200 ml Nutrison. Nutrison je tekuta vyziva, kterd obsahuje veSkeré
potfebné Ziviny.

Holc¢icka méla prvni zuby jesté pfed edémem mozku. K syndromu
MCAP vsak patti Spatna sklovina a zuby se tedy drolily. Matka si mysli,
ze pricinou Spatné skloviny by zde mohly byt 1éky na srdce. Zubni 1ékaika
usoudila, ze takto znicené zuby by mohly byt zdrojem infekce a doporucila
vytrhani. Zéakrok holc¢icka podstoupila v narkéze. Méely byt pouzity
vstiebatelné stehy, ale bohuzel nebyly anebo se nevstiebaly. Rodice se je
pokusili tedy vyndat sami a pti té ptilezitosti zjistili, Zze uz zacinaji ruast
zuby nové. Ty jsou zdravé a nekazi se.

Hol¢icka nemé zadné alergie. VeSkery pfijem stravy a tekutin je pfes

PEG.

Vylucéovani

Pted edémem mozku se matka pokouSela naucit hol¢i¢ku na nocnik.
Nyni veSkerou potiebu vykonava do plenkovych kalhotek. Kvili vétsi
poloving téla je nutné pofizovat jednorazové plenkové kalhotky pro dospélé
velikosti M. Stolice je pravidelna kazdé rano kaSovitého charakteru.

Zadné léky na vyprazdiovani nebere. S mocenim problémy nejsou.

Pohyb a udriovdani vhodné polohy

Pied edémem mozku hol¢icka dokézala sedét a stat s oporou. I pftes
pfipojeni na umélou plicni ventilaci dokdzala kutdlet sudy pies vice
mistnosti. Po edému mozku je zcela lezici bez jakéhokoli pohybu. Je zavisla
na polohovani. Dle matky hol¢icce vSak nejvice vyhovuje poloha na zadech.
Pii poloze na boku za¢ne béhem chvilku plakat a vyZzadovat natoceni
na zada. Polohu na bfiSe nemohou praktikovat kvili tracheostomické kanyle.
Sama polohu nedokéaze udrzZet. Je nutnd fixace polStari.

Diive rodina cvic¢ila Bobath a Vojtovu metodu k protahovani svalt.
Nyni kvuali epileptickym zachvatim je jakékoli cviceni velmi narocné.
Matka uvadi, ze pokud se holci¢ce vénuje, cvici s ni, tak pfi skonceni

hol¢icka dostane epilepticky zéachvat. Holcicka je prozatim stidle doma.
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Matka je na matefské dovolené s tfetim ditétem. Zatim rodina nefeSila zadné
Skoly ani stacionafe. V okoli pry nic neni, a pokud je, neberou dé&ti
s tracheostomickou kanylou a PEG. Stacionafe se nachazeji daleko, proto by
pobyt musel byt dlouhodob¢jsi. O téchto variantach zatim rodina
neuvazovala.

Pokozka holc¢icky je v pofadku. Nema zadné prolezeniny.

Spanek a odpocinek

Holc¢i¢ka prfed edémem neméla problémy se spanim. Nyni chodi spat
zhruba kolem devaté hodiny vecer a to diky 1éku na spani, ktery ji rodice
davaji. Bere pulku tablety Dithiadenu. Tato ordinace byla nutna nasadit
kvuli problémim se spankem. V noci nespala, brecela a nezabirala ani
ptfitomnost matky nebo chovani. Ziejmé diky poSkozeni mozku mé holcicka
tyto problémy. VétSina déti spi i odpoledne, hol¢icka ne. Dle matky pokud
je hol¢i¢ka zdrava, probouzi se kolem sedmé hodiny ranni. Pfi nemoci je
nutné odsavani z tracheostomické kanyly a to holéicku probudi.
Poté uz neusne, ale nebreci a jen lezi v postylce. Hol¢icka ma vlastni pokoj

a vlastni postel. Nema zadné spankové ritudly.

Vhodné obleceni, oblékdani a svlékani

Hol¢i¢ka diky MCAP syndromu ma vétsi polovinu téla neZz druhou.
Ve svych ¢tyfech letech vazi necelych ¢tyficet kilo. Do krku ji vede
tracheostomickd kanyla. Kvuli témto vSem vécem je dulezité, aby holcicka
nosila volnéj$i obleceni. Matka nakupuje damské obleceni s tfitvrte¢nim
rukdvem a nohavicemi. Nutny je 1 vétsi vystiih u  krku, kvuli
tracheostomické kanyle. Aby netdhlo na krk, pouzivd matka k sepnuti
dle potfeby sponky. Rodina nechodi ¢asto venku, proto neni nutné teplé
obleceni. Pokud vSak jdou na prochézku, obleceni matka voli podle pocasi.

Holc¢icka kvali vigilnimu kématu nedokdZe nijak pomoci s oblékdnim

ani projevit zdjem.

Udriovani fyziologické TT
Holc¢i¢ka byva velmi Casto nachlazend. S tim souvisi vyskyt zvySené

télesné teploty. Dfive matka podavala rozdrcené tablety Nurofenu do PEGu.

54



Po nich holc¢i¢ka zvracela. Nejvétsi uspéch maji c¢ipky do zadecku,
které holc¢i¢ce pomahaji. Pii vysokych télesnych teplotdch matka pouziva
studené zabaly a v posledni fadé¢ je volena hospitalizace v nemocnici.

Holcicka neprodélala nikdy zapal plic.

UdrZovani upravenosti a Cistoty téla

Jak jiz bylo vysSe zminéno, hol¢ic¢ka potiebu vykonava do jednorazovych
plenkovych kalhotek, které rodina pravidelné méni. Kvuli velké vaze
a Spatné manipulaci s holCi¢kou je dilezita pfi koupani pomoc hlavné
tatinka. Velké koupani ve vané probihd pravidelné kazdy vikend.
Malé koupani, které zahrnuje otfeni holCi¢ky zinkou, zvlddéd matka sama
kazdy den rdno. Holci¢ce nedélaji problémy zadné hygienické prostiedky,
proto rodina pouzivd k myti klasické mydlo.

Hol¢icka 1 pfes dlouhodobé pouzivani jednordzovych plenkovych
kalhotek a nesnesitelnosti ¢astého polohovani, nemd zadné proleZeniny
ani opruzeniny. Pokud se obcas vytvofi lehké zarudnuti pokozky, matka
pouziva Bepanthen krém nebo Imazol. Ekzémy hol¢i¢ka nemé. Hol¢i¢ka ma
mramorové zbarveni pokozky. Tento pfiznak se vSak nijak neprojevuyje,
proto neni nutna zvySend péce o pokozku.

Hol¢icka méla pfed edémem problémy se zuby, kdy dochazelo
k poskozeni zubni skloviny a naslednému droleni zubu. Ty byly operativné
pod narko6zou vytrzené. Nyni holc¢i¢ce rostou zuby nové a matka o n€ pecuje
pravidelnym ¢isténim.

U holéicky nebyly zjiSténé Zadné alergie ani vyrazky. Kvili syndromu
ma po télicku malé krevni nadory, tzv. hemangiomy. Jeden ma u pravého
prsa. Pravidelné rodina jezdi na UZ vySetifeni, jelikoZ je u nich zvySené

riziko rakoviny. Veskeré vysledky doposud byly v potadku.

Odstrainiovani rizik Zivotniho prostiedi, zabranéni vzniku poSkozeni

V rodiné€ nikdo nekoufi. Hol¢i¢ka neni vystavovana zZddnym nezadoucim
rizikim. Kvali Spatnému zdravotnimu stavu jsou prochazky velmi narocné,
proto nejsou tak cCasté.

Hol¢icka vétSinu dne travi ve své posteli, ktera byla truhldfem vyrobena
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pfimo na zakéazku, aby vyhovovala vSem jejim potfebam. Je polohovatelna,
v ¢asti u hlavy jsou schované pristroje (odsavacka, ventilator), postel je
zvysena, aby rodina méla k hol¢ic¢ce lepsi pfistup a pod posteli je spousta
uloznych Supliki, kde ma matka potfebné pomilcky k péfi o holcicku.
Pro zvySené bezpeéni holCicky se daji k posteli ptidat i postranice,

aby nespadla dold. Doposud hol¢icka neméla zadny zadvazny uraz.

Komunikace s lidmi, vyjadieni emoci, potieb, obav a ndzori

Pied edémem mozku hol¢i¢ka nemluvila kvili tracheostomické kanyle.
Mentalné¢ se nachazela zhruba na Grovni jednoho roku ditéte.
Byla usmévava, ale dokazala i plakat. Hréla si rdda s hrac¢kami, prohlizela si
knizky a dle matky ,d¢lala hlouposti®“. Po edému mozku hol¢icka
neprojevuje zadné emoce. Nema zaddnou oblibenou hracku a neni schopna
reagovat. Matka se domniva, ze pokud ji pohladi a hezky na ni promluvi,
ze to citi.

Na elektroencefalografii nejsou Zadné mozkové reakce. Nikdo nevi,
zda slyS$i a co vSechno dokdZe vnimat. Dle matky se usméje, kdyZ na ni

promluvi.

Vyznani vlastni viry

Rodina nevyznava zadné nabozenstvi. Prababi¢ka holCi¢ky je véfici
ktestanka. Pravidelné se modli kvili zdravotnimu stavu hol¢icky.

Rodina mé zebti¢ek hodnot zaloZeny na lasce a vzajemném dobrém
vztahu rodiny. VSichni pfeji holcic¢ce zlepSeni jejiho zdravotniho stavu

a uzivani si tak spole¢nych rodinnych chvil.

Smysluplna prdace

Hol¢icka ve vigilnim kématu neni schopnéd Zadné smysluplné prace a ani
hrani s hrackami. Hracky slouzi jako podpora rucicek a podpora smysli.
Matka ukazuje hracky holci€ce nad hlavou. Hol¢icka mé& problémy
se zrakem. Matka si mysli, Ze do stran nevidi a jeji vidéni je nejspiSe
obrazec kuzelu, kdy uprostifed je vidét reakce oc¢i hol¢icky a po stranach

pomyslného kuzelu neni Zadné reakce.
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Hry nebo ucast na ruznych formdach odpoclinku a relaxace

Holc¢i¢ka kvali syndromu nenavs$tévuje zaddnou Skolku ani krouzky.
V blizkosti domova se nenachazi zadné zdravotnické zatizeni, které by bylo
schopné se postarat o dité s takovymi to problémy. Zatim je matka
na matefské dovolené, proto rodina nema divod danou situaci fesSit. Zatim
nebyla rodina na zadné dovolené a ani na zadném relaxaénim pobytu.
Zdravotni stav holficky to bohuzel nedovoluje. Holc¢icka vétSinu dne
po prodélani vigilniho komatu travi v posteli.

Pfed vigilnim koématem byla hol¢ic¢ka hravd a veseld a snazila se

pohybovat po mistnostech pomoci valeni sudu.

Uéeni, objevovani nového, zvidavost vede k normdalnimu vyvoji a zdravi a
vyuZivani dostupnych zdravotnickych zarizeni

Kvuli vigilnimu koématu nelze posoudit psychomotoricky vyvoj ditéte.
Pfed edémem mozku se holc¢icka nachézela zhruba na Grovni mentalniho
vyvoje jednoro¢niho ditéte. Dtive to bylo zvidavé veselé dité, které bylo
lehce opozdéné. Nyni je hol¢i¢ka upoutana na lizko bez jakychkoliv zajmu.
Rodina nebyla v zadném lazenském centru. HolCicce nedéla problém
ptfitomnost cizich lidi. Nikdo nedokaze posoudit, do jaké miry holcic¢ka
vnimé. Hol¢icka nepouziva Zadné kompenzac¢ni pomicky. Rodina ma pouze

specialné upraveny kocarek, ktery slouzi k ptepravé za 1ékafi.
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6. DISKUZE

Problematika péce u déti s MCAP syndromem se odviji podle ptfiznakt
a komplikaci. V této praci je spolupracovdno se dvéma maminkami,
kterym se narodilo dité postizené timto syndromem. Za obéma
respondentkami jsem se vypravila osobné a rozhovor provedla u nich doma,
kde jsem méla piilezitost byt i s postizenymi détmi. S chlapcem jsem m¢éla
moznost si pohrat. U hol¢icky to bohuzel neslo, ale mohla jsem ptihliZet,
jak se matka o hol¢i¢ku krasné stara.

Podle autora Docker et al. (2015) prvni zminka o onemocnéni pochazi
z roku 1977. Podle mych zjisténi a provedenych rozhovori, se prvni dité
v Ceské Republice narodilo roku 2012. Je jim respondent 2. O rok pozdé&ji
se narodilo druhé dité, respondent 1. Do té doby u nas nemél nikdo ponéti
0 tomto syndromu.

U syndromu doposud nebyla zjiS§téna ptfevaha postiZzeni jednoho pohlavi,
jak popisuje M-CM: Network (2016). Tvrzeni potvrzuji i naSe vysledky.
V Ceské republice se doposud nachéazeji dvé déti, jeden chlapec
a jedna divka.

Bohuzel se MCAP syndrom nedd objevit ani pomoci prenatalni
diagnostiky, pfestoZze Nakos (2016) uvadi typické piiznaky, které jsou
viditelné v prenatalni diagnostice. Autofi zde zatadili makrocefalii
a nadmérné hromadéni plodové vody. Nadmérné hromadéni plodové vody
vS§ak muze byt pfiznakem 1 k jinému onemocnéni. Mezi nejcastéji uvadéné
nemoci polyhydramnionu (nadmérnému mnozstvi plodové vody) Héjek at al.
(2014) uvadi vrozené vyvojové vady, rozS§tépové vady centralni nervove
soustavy nebo srdecni vady. Nakos (2016) ptifadili k prenatalni diagnostice
zavaznou komplikaci, gestacni diabetes mellitus. VySe zminéné tvrzeni nam
naSe ziskané vysledky nepotvrzuji. Matka respondenta 1 otéhotnéla
ve 23 letech. Ve 30. tydnu na UZ vySetieni byli patrné abnormality, proto
matka byla posldna do nemocnice, kde zlstala az do porodu. V 36. tydnu
tehotenstvi prob&hl porod. Narodil se chlapec s vodou na plicich a v mozku.
Matka respondenta 2 otéhotnéla ve 30 letech. Te&hotenstvi probihalo
v pofadku, az na jednu zvySenou hodnotu v 16. tydnu téhotenstvi.

Ve 33. tydnu téhotenstvi pfi pravidelné kontrole se zjistilo, ze matka
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jiz rodi. Porod probihal velmi rychle, ale hol¢icka hned po porodu musela
byt resuscitovana a pfipojena na umélou plicni ventilaci. Ani jedna z matek
déti neméla gestacni diabetes mellitus. Kazdé dit¢ s MCAP syndromem ma
razné ptriznaky. To ukazuje, jak je toto onemocnéni variabilni.

Jak uvadi Mirzaa et al. (2011) vétSina déti se vzdy narodila
s megalencephalii. Obé déti v Ceské Republice se snim téz narodily.
Dale autor uvadi stfedovou ¢aru v obliceji, tzv. naevus flammeus a kapilarni
malformace jako jeden z hlavnich pfiznaka. Také uvadi, ze u péti
zkoumanych déti méli tento pfiznak tii déti na obliceji a dvé na téle.
U nads mélo jedno dité stfedovou caru v obliceji a obé déti kapilarni
malformace po téle.

Genetics Home (2014) zatadil mezi hlavni pfiznaky nadmérny rist nejen
hlavy, ale i1 ostatnich casti téla, predev§im rukou a nohou. Popisuyje,
ze zvétseni muze byt do délky ale i do S$iftky. To se potvrdilo pouze
u jednoho ditéte u nds. Respondent 1 ma symetricky tvar téla.
Respondent 2 ma zvétSenou jednu polovinu téla oproti té druhé. Nadmérnym
rastem hlavy zpisobeny zvySenym mozkomiSnim mokem disponuji obé déti.

Se spojenim zvétSeného mozkomisniho moku souvisi 1 zavedeni
specidlni hadicky, tzv. shunt. Contact a Family (2012) u shuntu pisi, Ze rist
hlavy se u vétSiny déti stabilizuje. Z doposud ziskanych informaci maji
u nas obé¢ déti zavedeny shunt a podle informaci ziskanych od matek
se vV nejbliz§i dob¢ nechysta jeho vyndani.

Dal8i zajimavé srovnani ptinas$i ziskané vysledky ohledné vyskytu
hemangiom@ neboli nddort vzniklych v cévnim ftecisti déti. Autofi Docker
et al. (2015) uvade¢ji vyskyt hemangioml u zkoumaného chlapce na kofeni
nosu, na jazyku a na rtu. U ndmi zkoumaného respondenta 1 se na prvni
pohled viditelny zZilni nddor nachazi za pravym uchem. Dal§i hemangiomy
jsou patrné na zadech. Dle prozatim provedenych vySetfeni se jeden nachazi
také na jatrech. Respondent 2 ma hemangiom u pravého prsa a na zadech.

Nord (2011) popisuje dualezitost spoluprace tymu odbornikt. Zatradil
sem détského Ilékate, neurologa, ortopeda, oftalmologa, vyvojové
specialisty, neurochirurga, dermatologa aj. Z provedeného vyzkumného
Setieni vyplynulo, Ze rodi¢e nejvice spolupracuji s neurologem a détskym

l¢kafem. Déle pravidelné navstévuji dentistu a jedna rodina oftalmologa.
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Dilezité je i1 zjisténi, jak uvadi Contact a Family (2012), ze MCAP
syndrom se vyskytuje sporadicky a neni zadna souvislost se spojenim vice
¢lent rodiny. Vzdy syndrom postihne pouze jednoho <clena rodiny
bez predchozi rodinné anamnézy. To souhlasi s doposud ziskanymi
informacemi i od nas. Respondent 1 ma zdravé rodi¢e i SirSi okoli
pfibuznych. Nyni je matka znovu téhotna a nema zadné zdravotni problémy.
Plod se vyviji dobfe. Matka respondenta 2 je také zdrava. Ptibuzni ani otec
nemaji zadné zdravotni problémy, které by nasvécovali, ze se jednou narodi
postizené dité¢ S timto syndromem. Respondent 2 je druhé dité matky
a pochazi celkem ze tii déti. Matka jako prvni dité porodila zdravého
chlapce, poté holéi¢ku postizenou MCAP syndromem a tifeti dité zdravou
hol¢icku. Prvni i tfeti dité jsou zdravé.

Cilem této prace je zjistit specifika prace u déti s MCAP syndromem
a rozsifit informace o tomto syndromu. Byly stanoveny dvé vyzkumné
otazky. Jaka jsou specifika péce u déti s MCAP syndromem? Jak MCAP
syndrom ovliviiuje zivot ditéte a jeho rodiny?

Tento syndrom neni zcela prozkouman a zatim se kazdé dité narodi
jedine¢né. Kazdé dité ma jinou Skdlu piiznakdi a jinou intenzitu jejich
pusobeni na zivot jedince s MCAP syndromem.

Nasi hlavni otdzkou bylo, jakd jsou specifika péce u déti s MCAP
syndromem. Ze zahrani¢ni literatury jsme se dozvédéli pouze, co je to
za onemocnéni, jaké ma ptiznaky a jaky to postihuje gen. BohuZel nikde
nebyl popsén zivot déti a jejich rodin. Nejvétsi obrdzek jsem si udélala
az pifi navstévé prvniho respondenta. Maminka respondenta mé pozvala
k nim domu a tak jsem chlapce mohla vidét v jeho pfirozeném prostiedi
a hlavné s jeho hrackami. Nékteré informace jsem ziskala hlavné diky
pozorovani chlapce. Dal§i informace mi sdélila matka. Specifika péce u déti
s timto syndromem se bude v kazdé rodiné liSit. Vzdy bude zalezZet
na ptiznacich a na nasledujicich komplikacich.

U respondenta 1 je péée mnohem jednodus$$i nez u respondenta 2.
Respondent 1 ma tento syndrom v lehéi formé& Nema zadné specialni
pomicky, se kterymi by museli rodi¢e pracovat. Jeho denni rezim je
podobny détem =zhruba v jednom roce Zivota. Rano vstane, nasnida

se a hraje si nebo s maminkou cvici. Poté obédva a po obédé¢ si jde lehnout.
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Odpoledne si zase hraje. Po vecefi ho maminka vykoupe. Potfebu vykonava
do jednorazovych plenkovych kalhotek. Tu mu vyménuje maminka
nebo tatinek. Pfi nachlazeni maminka pouziva ventilator. Chlapec byl velmi
¢asto nemocny a byl Castéji v nemocnici nez zdravé déti. Mentalné je
opozdény a hufe se vSe uci. Chlapci je nyni tfi a pul roku a jeho mentalni
vyvoj se nachazi zhruba na jednom roce zivota ditéte. To se odréazi
na specificich péce u n¢j.

Respondent 2 je hol¢icka, kterd je na tom se zdravotnim stavem
mnohem hife nez respondent 1. Pfed prodélanim vigilniho koématu byl
zdravotni stav podobny respondentovi 1. Hol¢icka se bohuzel narodila
S hor§imi pfiznaky onemocnéni. Problémy s dychanim méla hned
po narozeni a byla nutna resuscitace. MCAP syndromem zplsobil problémy
s neustalym tutlakem trachey a holc¢i¢ce bylo nutné provést tracheostomii.
I ptfes pfipoutani na umélou plicni ventilaci byla hol¢i¢ka veseld a hrava.
Pfipojend na spoustu hadi¢ek dokézala kutélet sudy i pfes né€kolik mistnosti.
Potfebu vykondvala také do jednordzovych plenkovych kalhotek a mentdlni
vék byl zhruba podobny jako u respondenta 1.

Holc¢ic¢ka nejspise kvuli alergické reakci na kontrastni latku nebo kvili
nizké hladiné cukru v krvi upadla do bezvédomi a zlstala ve vigilnim
koématu. Zde se péce o holc¢icku mnohem ztizila. Holcdicka se stale
vyprazdiuje do jednordazovych plenkovych kalhotek, ale uz se sama
nepohybuje. Nedokaze se sama ani otoCit na bok. Navic hol¢i¢ce zistala
tracheostomickd kanyla a u ni je dulezitd péce kazdy den a to nékolikrat
b&hem dne. Matka musi pecovat o odsavani a pravidelné hol€i¢ce kanylu
vymeénovat. Holc¢i¢ka kvili nepohyblivosti a velké véaze je zavisla
na koupani predevs$im na tatinka, ktery ji jako jediny z rodiny dokaze donést
do vany. Hol¢i¢ce je 5 let a nyni vazi 37 kilogramu. Manipulace je také
velmi tézka a narocnda. Pravidelné vymeénovani jednordzovych plenkovych
kalhotek, polohovani na strany a oblékani se podepisuje hlavni na bolestech
zad matky, kterd se o hol¢icku stard vétSinu dne. Navic holc¢ic¢ka ve vigilnim
kématu neni schopna polknout potravu ani piti. Z tohoto divodu bylo nutné
zavést PEG. Pies néj matka pravideln¢ 7 krat denné podava holcicce jidlo,
piti a 1éky.

O opozdéném mentdlnim vyvoji piSe 1 Grosse et al. (2010). Zkoumali tfi
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déti v rozmezi véku 6 tydnl az 36 mésici. VSechny tii déti mély opozdény
mentdlni vyvoj. Tento MCAP ptiznak maji doposud vSechny déti stejny.

Ob¢ déti maji kvuli zvétSenému mozkomisnimu moku zavedeny shunt
do dutiny bfiSni. O néj se nemusi starat ani jedna maminka, pouze chodi
pravidelné na kontroly a UZ vySetfeni.

Bohuzel veskeré informace ziskané ze zahrani¢nich zdroji popisuji jen
nemoc. Nikde se neda dozvédét, jaka je péce o tyto déti. Péci jsem tedy
mohla porovnat pouze mezi jednotlivymi détmi. Tam jsem naSla velké
rozdily hlavné kvuli odliSnému zdravotnimu stavu respondentii. Respondent
1 je velmi Sikovny chlapec, ktery pouze na prvni pohled zaujme velkou
hlavou. P#i delSim pozorovani jsem zjistila, ze nemluvi kvili mentdlnimu
opozdéni. Je také méné zrucény s porovndnim ostatnich zdravych dé&ti.
V porovnani respondent 2 je na tom hufe a péce je zde daleko vice. Hol¢icka
vuli vigilnimu komatu je zcela zavisla na péci matky nebo jinych dospélych
osob. Respondent 1 se nyni dokdZe pochybovat po mistnosti pomoci tfikolky
a vydat 1 zvuk, zasmat se a podivat se na vds. To mi hodné chybélo
u respondenta 2.

Respondent 2 ma zavedenou tracheostomickou kanylu a je u n¢j dilezita
kazdodenni péce spojend s odsdvanim kanyly. Zde byla velmi dulezita
edukace rodiny. Pfedev§im matka, kterd s respondentem travi vétSinu dne,
se musela naucit manipulaci s kanylou, odsdvanim a pfedev§im s odsdvacim
pfistrojem. Dale doma maji ptistroj na umélou plicni ventilaci, pokud by
doslo ke zhorSeni dychani.

Obéma matkam u respondentli pomohly pojiStovny a nadace s pofizenim
pomicek pro déti a rodinného auta. Matka respondenta 2 vyuzila moznost
navstév zdravotni sestry u nich doma. Sestra se pomuze postarat o hol¢i¢ku
a matka ma diky tomu jedine¢nou Sanci, kdy dojit nakoupit, vyzvednout
dalsiho syna ze Skoly a podivat se ven. S holci¢kou to bohuzel s jejim
zdravotnim stavem nelze. Matka mé& narok na 3 hodiny navstévy sestry
kazdy den. Matka si tuto moznost velmi vychvaluje a je
za ni rada.

Dalsi pomoci se rodindm staly rizné nadace. Dnes je jich spousta
a jak mi sdé¢lila jedna maminka, je to vSechno o trpélivosti a zkouSeni,

zda nadace rodiné¢ pomulze nebo ne. Obcas se 1 pry stava, ze napisi,
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ze se omlouvaji, ale ze veSkeré financni prostfedky jiz vycerpali. Rodina
to vSak nesmi vzdat a musi zkouSet dal. Je to také velmi namahavé,
ale nebyt nadaci, spoustu véci by si rodiny nemohly dovolit pofidit.

Jak uvadi Contact a Family (2012), doposud neexistuji zadna sdruzeni
ani podpory pro rodiny s MCAP syndromem ve Velké Britanii a ani u nas
doposud neexistuje zadnd pomoc. Rodiny jsou odkédzany pouze na zahranicni
internetové ¢lanky a webové stranky. VétSina rodi¢t bohuzel anglickému
jazyku ptili§ nerozumi a informace tedy nemaji odkud ziskavat.

Diky moznosti straveni ¢asu u rodin jsem si uvédomila, Ze péce o tyto
déti je velmi tézka jak psychicky, tak i1 fyzicky. Kazdé dit¢ ma své kouzlo,
at je jakkoli postizené. Kazdodenni péce je tézkd a velmi se mi libilo
zjisténi, ze respondentka 2 ma moZnost vyuzivat alespont 3 hodiny navs§tévy
sestry doma. Byla jsem rada a velmi potéSena, Ze se najde mald pomoc,
aby se matka mohla postarat o jiné zalezitosti, ale na druhou stranu bylo

postarano o dité.
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7. ZAVER

O syndromu MCAP v Ceské Republice vét§ina zdravotnik@l nic nevi
a nema s nim zkuSenosti. Jednd se o negenetické onemocnéni, pii kterém
dochazi k poSkozeni genu. Prevalence doposud neni zcela znama, jelikoz
neexistuje zadné vysSetfeni, které by potvrdilo diagnoézu. Diagnéza
se stanovuje podle podobnych ptiznakl jako u ostatnich déti (nyni zejména
Vv zahrani¢i). Toto onemocnéni ma velmi Sirokou Skalu piiznaki. Kazdé dite
se narodi jedine¢né. N¢které priznaky maji déti spolecné, jiné vsak odlisné.
Zdroje tykajici se MCAP syndromu byly nalezené pomoci internetovych
zahrani¢nich &lanka a internetovych stranek. V Ceské republice doposud
neexistuje zadna &eska literatura. Informovanost v Ceské republice o tomto
onemocnéni je minimalni. Vychodiskem této prace je poskytnout vefejnosti
i zdravotnikim ucelené informace o MCAP syndromu. Byl proveden
kvalitativni vyzkum  pomoci polostrukturovanych individudlnich
hloubkovych rozhovort, kazuistik a pozorovani.

Této problematice by se do budoucna méla vénovat vétsi pozornost.
K rozsifeni informaci o tomto syndromu do podvédomi lidi by mohla
pomoct tato prace. Sepsani uceleného souboru o MCAP syndromu umozni
rodindm, kterym se narodi dité s timto syndromem, ziskat informace
a zkuSenosti od ostatnich rodin.

O déti postizené syndromem pecuje fada odbornikl. Zalezi vSak
na druhu probléml. Mezi nejcastéjSi odborniky patii neurolog,
fyzioterapeut, zubaf, pediatr a dalSi. Diulezitd je zde multioborova
spoluprace lékatl i ostatnich zdravotnickych pracovnikd.

Na zakladé vySe uvedenych informaci je piipravovan odborny clanek

o problematice péce u déti s MCAP syndromem.
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EKG
KPR
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Centralni nervovy systém
Elektrokardiograf

Kardiopulmonalni resuscitace
Perkutanni endoskopicka gastrostomie
Uméla plicni ventilace
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