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Kvalita Zivota ditéte se vzaicnym koZnim onemocnénim

Abstrakt

Diplomova prace se zabyva tématem Kvalita zivota ditéte se vzacnym koznim onemocnénim.
Ptiblizuje problematiku narocné cesty k zavérecné vzacné diagndze, obtize souvisejici s 1éCbou,
terapiemi a jedine¢nymi léky. Zmifnuje centra a organizace, které se tématem vice zajimaji
a poméhaji jedincim se vzacnym onemocnénim. Diplomova prace je blize zamétena na
vybrané vzacné kozni onemocnéni zvané ichty6za. Prace se vénuje prvnim historickym
zminkam o tomto onemocnéni, shrnuje prabéh diagnostiky a zabyva se také jednotlivymi typy
a rozdélenim konkrétnich typti tohoto onemocnéni. Podrobné popisuje konkrétni ptiznaky
a komplexni péci o jedince s ichtyézou. Pojednava o vlivu rodiny a dusledcich zdravotni
a specialn¢ pedagogické péce. Zabyva se predevsim specifiky vzdélavani a zalenénim jedince

s ichty6zou do spole¢nosti.

Praktickd cast je zaméfena na zmapovani kvality Zivota péti jedinct s diagnozou ichtydzy
a jejich rodin pomoci ptipadovych studii. Cilem této ¢asti bylo ziskat a analyzovat data, tykajici
se zdravotniho stavu, osobni i rodinné anamnézy. Byly zjiStovany informace o vzdélavacich
moznostech, dostupnosti 1ékarské péce, moznostech naplnéni volného ¢asu 1 o kvalité Zivota
jedince a jeho rodiny. Diplomova prace mize byt piinosna v roviné teoretické jako studijni
materidl pro studenty pomahajicich profesi. V roviné praktické mohou vystupy prace piinést
odborné podnéty pro systémové nastaveni koordinované podpory jedincti s uvedenym typem

vzacného onemocnéni.
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vzacné onemocnéni, kvalita zivota, kozni onemocnéni, ichtydza, komplexni péce, specifika

vzdélavani



The Quality of Life in Children Suffering from a Rare Skin Condition

Abstract

The diploma thesis deals with the topic of "The Quality of Life in Children Suffering from a
Rare Skin Condition’. It presents the issue of a complicated pathway towards the final rare
diagnosis, the difficulties related to treatment, therapy, and unique medication. It mentions the
centres and organizations focused closer on the given topic and that help individuals suffering
from this rare condition. The diploma thesis focuses closer on the chosen illness of Ichthyosis.
The thesis is devoted to the very first historical mentions about this illness, summarizes the
diagnostic process and deals with individual types and categorization of specific types of this
illness. It describes specific symptoms in detail as well as the complex care for an individual
suffering from Ichthyosis. It discusses the impact of family and the consequences of medical
and special pedagogical care. It mainly deals with the specifications of educating and including

an individual suffering from Ichthyosis into the society.

The practical part is focused on mapping out the quality of life in five individuals diagnosed
with Ichthyosis and their families via case studies. The aim of this part was to gain and analyse
data related to the health and both personal and family anamnesis. Information on educational
options, availability of medical care, possibilities of free time activities as well as the
individual’s and their family’s quality of life was being gathered. The diploma thesis may be
beneficial on a theoretical level as a study material for students of helping professions. On a
practical level the outputs of this thesis may bring professional stimuli for the purposes of a
system setting of a coordinated support of individuals diagnosed with the given type of a rare

condition.

Keywords:

Rare Condition, Quality of Life, Skin Disease, Ichthyosis, Complex Care, Specifications of
Education.
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Uvod

Tématem diplomové prace je kvalita zZivota déti s vzacnym koznim onemocnénim. Na toto
téma jsem narazila v rdmci kampané tydne rovnosti tvafi, jejichz osvétova ¢innost se zabyva
hajenim prav a zajmt vSech osob Zijicich se vzhledovymi odlisnostmi. Ve své praci se vice
zam¢fuji na jedno takové onemocnéni zvané ichtyoza. Vzhledem k tomu, Ze se jedna
0 vzacné onemocnéni, existuje jen malé mnozstvi dostupnych zdroji, obzvlasté pak
Vv ¢eském jazyce. Pravé to bylo velkou motivaci pro vybér tohoto tématu. Diplomové prace
se snazi o pfiblizeni podstaty onemocnéni a piedani informaci studentim poméahajicich

profesi a pfedevsim také rodindm, které se s diagnozou ichty6zy nové potykaji.

Diky vzéacnosti a neznalosti tohoto onemocnéni $irsi vetejnosti se dostadvaji déti a dospéli
s ichty6zou do naro¢nych socidlnich situaci. Lidé ¢asto po posouzeni jejich vzhledu usoudi,
ze se jedna o nakazlivou nebo pfenositelnou nemoc a drzi si od nich odstup. Ve skutecnosti

se ale jedna o neinfekéni onemocnéni vzniklé mutaci DNA.

Ichty6za je vzacné genetické kozni onemocnéni, jejiz projevy jsou riznorodé. Projevuje
se od drobnych koznich odchylek, které jsou zaménitelné se zarudlou kizi po prudkém
opalovani az po velké ztvrdlé nanosy kize. Jedinci sichtydézou maji Casto obtize
s termoregulaci. Kvili nanostim ktize se jejich pot nedostane ven z téla a hrozi tak prehtati
a dehydratace organismu. Velmi dileZitd je proto spravnd péce o pokozku a vyhledavani

vhodnych podminek, ptedchazejicich zhorSeni stavu kiize i moznému piehiati.

Diplomova prace se déli na teoretickou a praktickou ¢ast. Teoretickd ¢ast se vénuje tématice
vzacnych onemocnéni, jejich diagnostickému procesu, 1é€be a specializovanym zatfizenim
zabyvajicich se komunikaci se svétovymi organizacemi, které jiZ maji predeslou zkuSenost
se vzacnymi nemocemi. Déle je predstavena nemoc ichtydza, jeji historie, diagnostika,

klasifikace a komplexni péce o jedince s timto onemocnénim.

Pro praktickou ¢ast diplomové prace je zvolen kvalitativni vyzkum v designu piipadové
studie se zaméfenim na popis komplexni péce a subjektivniho vnimani kvality Zivota jedince
s uvedenym onemocnénim. Pro sbér kvalitativnich dat budou vyuzity rozhovory a analyza

dokumentu.



TEORETICKA CAST

1. Uvedeni do problematiky vzacného onemocnéni

Vzacné onemocnéni je souhrnny ndzev pro jednotlivé ojedin€lé choroby, s nizkym vyskytem
V populaci. Jedna se pfevazné o vrozena onemocnéni, které maji vliv na kvalitu Zivota
jedince, jeho socializaci, ale také mohou ovliviiovat délku jeho Zivota (Ministerstvo

zdravotnictvi, 2010).

Do skupiny vzacnych onemocnéni patii Cetna geneticky podminénd onemocnéni,
metabolické choroby, vzacné zhoubné nadory a vSechny malignity détského veéku* (Macek
in Kubackova a kol., 2014 str. 13). Za vzacné onemocnéni se v Evropské unii povazuje
onemocnéni, které postihuje méné nez 5 osob z 10 000 obyvatel. Celkovy pocet osob
se vzacnym onemocnénim je pouze odhadovan, neexistuje pfesnd mezindrodni klasifikace.
Pocet pripadl se u riznych chorob velmi lisi. VétSina vzacnych onemocnéni se vyskytuje
u nckolika tisic obyvatel, nékteré choroby postihuji osoby v iadu stovek a najdou
se i onemocnéni, které maji jen desitky osob v nékterych piipadech jen par jedinct.
Dle soucasnych odhadt je v EU okolo 8 000 vzacnych chorob, ¢imz se ptedpoklada, ze
postihuji 6-8% obyvatel (Ehler, 2014). V Evropé tedy pfipada vzacné onemocnéni
na jednoho z 2 000 ob&antl. V Ceské republice s timto onemocnénim Zije pies 20 tisic
obcanil a dle odbornikli tento pocet kazdym rokem roste. Je to ovSem diky védeckému

pokroku a lepsi diagnostice (Krsek, 2019).

Vzacnd onemocnéni se nejCastéji objevuji v postnatdlnim obdobi, kdy postihuji 4-5 %
novorozencl a kojencii, ale mohou se projevit i pozdéji. Pfi¢inou vzacnych onemocnéni je
v 80 % genetickd mutace. V dalSich pfipadech jde o kombinace genetickych a vnéjSich
faktort, infekce, autoimunity a alergie. U nékterych vzacnych chorob je vSak pficina dosud

neobjasnéna (Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010-2020).

Primérnd délka Zivota osob se vzacnym onemocnénim je podstatné nizs$i nez u vétSiny
populace, neni to vSak pravidlem. Primér snizuji vzacnd onemocnéni, které jsou pfi¢inou
umrti po porodu nebo dalsi degenerativni nebo Zivot ohrozujici nemoci. Dalsim ovliviiujicim
aspektem je vhodna péce, kterd mize zvySovat kvalitu a délku Zivota (Ehler, 2013). Protoze
vzacna onemocnéni jsou chronickd, progresivni a soucCasné zasahuji rizné organové
soustavy, je vétSina téchto onemocnéni obtizné€ 1é¢itelné az nevylécitelna (Kubackova a kol.,
2014). Vzacna onemocnéni vedou také k odlouceni jedinct a jejich rodin od spolecnosti

kvali pocitim zranitelnosti a nedostatku informaci o daném onemocnéni (Ehler, 2013).



Odborna vetejnost se snazi ifit povédomi o vzacnych onemocnéni. Kazdy rok je ozna¢ovan
posledni den v mésici tnoru za Den vzacnych onemocnéni. Cilem tohoto vyznamného dne
je sifit povédomi v Siroké vetfejnosti o tom co jsou vzacna onemocnéni a jak ovliviiuji zivot
pacientim. Poprvé se Den vzacnych onemocnéni konal jiz v roce 2008 (Den vzacnych

onemocnénich, 2020).

Mezi znama vzacnd onemocnéni patii napf. Angelmantiv syndrom, Charge syndrom,
Spinalni svalova atrofie, Epidermolysis bullosa congenita (EB) neboli tzv. nemoc motylich
kiidel, Tuberdzni skler6za, Syndrom dravetové, Duchennova svalova dystrofie, Cysticka

fibroza a mnoho dal$ich.

Seznam vSech registrovanych vzacnych onemocnéni lze nalézt v mezindrodni internetové

databazi www.orpha.net. Orpha.net, ktery je nové také v ¢eském jazyce, krom¢ seznamu

vzacnych onemocnéni shromazd’uje také ucelené informace jak ze strany odborniki, tak
samotnych osob se vzacnym onemocnénim (Némcova, Kral, 2021). Orpaha.net vznikl
ve Francii v roce 1997 a jeho cilem je diky dostupnym informacim zlepSovat diagnostiku,
péci a lécbu pacientli. Kazdé nemoci je pfifazen jedineény kod, ktery vyuzivaji
ve zdravotnictvi 1 ve vyzkumnych systémech. Orpha.net ma také svou encyklopedii
vzacnych onemocnéni, ktera je preloZzena do nékolika jazykd. Kromé toho také poskytuje
adresat odbornych sluzeb podle konkrétnich nemoci. Spojuje tak jedince s odborniky,

organizacemi pacientil, vyzkumnymi projekty apod (Kremp, O. 2012).

1.1.Cesta k diagnéze
Ke stanoveni vhodné péce a 1é€by pro kvalitni vyvoj jedince je nutné dojit vcas ke spravné
diagnoze. Urceni diagndzy u vzacnych onemocnéni neni ovSem jednoduché diky omezenym
zkuSenostem a nizké prevalenci. Pfiznaky jsou také Casto nespecifické, a tak mize dochazet
k opozdénému stanoveni kone¢né diagnozy. Kubackova a kolektiv (2014) povazuje jako
hlavni pfi¢inu pozdni diagnostiky ojedinélost pfipadti u praktickych Iékait, kteti se dle
statistik setkdvaji s vzdcnym onemocnénim jednou za deset aZ patnact let. Rozvoj

novorozeneckého screeningu je cesta k zamezeni pozdni diagnosticky (Novorozenecky

screening, 2013 [online]).

Novorozenecky screening vyhledava vrozené nebo dédicné onemocnéni ¢i poruchy dfive,
nez nenavratn¢ ovlivni zdravi jedince. Screening probiha na celém tGzemi statu tak, aby byli
vySetieni vSichni novorozenci. Novorozencim je odebrana kapka krve z paticky, v Case

48. a 72. hodiny po porodu. Kapky krve se po zaschnuti zasilaji do laboratofi k analyze
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(Lab Tests Online, 2021 [online]). MUDr. Milena Dokoupilova (2021) uvadi, ze u déti
s nizkou porodni hmotnosti (pod 1500g) se s odstupem ¢asu screening opakuje, kvili riziku
faleSné negativnich vysledkii. Jenz mohly pfi prvnim odbéru ovlivnit infuzni terapie nebo
jina 16¢ba, ktera je indikaci pro rescreening. Od roku 2016 se v Ceské republice vyhledava
novorozeneckym screeningem 18 onemocnéni. Od 1. 1. 2022 ma nové kazda matka moznost
otestovat novorozence i na spinalni muskularni atrofii (SMA) a tézkou kombinovanou
imunodeficienci (SCID) v celé Ceské republice. Pro obé tato onemocnéni jiZ existuje 1é¢ba,
ktera musi byt nasazena pted projevenim prvnich ptiznakti. Odhaleni onemocnéni a zahajeni

véasné 1é¢by je pro jedince zasadni (NSC, 2021 [online]).

Pfi¢ina vétSiny vzacnych onemocnéni spociva v lidském genomu, jejich diagnostika
zahrnuje nejcastéji metody molekuldrni genetiky a genetického testovani jako
je cytogenetika. Diagnostika vzacnych chorob vyznamné ovliviiuje také preimplantacni
diagnostiku, kde ma velkou roli predevSim pifi vySetfeni v ramci umélého oplodnéni

(Medicina po promoci, 2011).

Profesor Milan Macek (2021) problémy vzacnych onemocnéni shrnul do tzv. 4/5P:
pomyslet, poznat, poslat, pomoci a profinancovat. Pokud se vyskytne dité s vrozenym
onemocnénim v ¢ekarné 1ékate je pravdépodobné, ze ambulantni Iékat na takové dité nebude
pfipraven, protoze v pruméru na néj narazi jednou za 4 az 5 let. Dulezité je, aby lékar
rozpoznal, Ze se miize jednat o takové onemocnéni a odeslal ho do specializovanych center,
kde se mu dostane pomoci. Profinancovani je problematika predevsim legislativné pravni

a socialné ekonomicka.

1.2. Lécba a péce o jedince se vzacnym onemocnénim
Diagnostika vSak neni jedinym ¢lankem v péci o jedince se vzacnym onemocnénim. Pro
vétSinu vzacnych onemocnéni neexistuje kauzalni 1é€ba. Pozornost vyzkumu pfitahuji
nemoci s vétsim vyskytem. Vzacna onemocnéni ovSem potiebuji individualni piistup a jsou
pro né vyvijeny zvlastni 1é€ebné postupy. Vznik 1€kt je velmi nékladny a pro distributory

je maly odbyt 1éki spise neatraktivni (Medicina po promoci, 2011).

Na vzacna onemocnéni se pouZzivaji 1é¢iveé piipravky, kterym se fiké orphan drugs nebo také
orfany, reagujici na potieby vetejného zdravi. Proto je v zajmu vlady, aby podnécovali zajem
farmaceutickych firem pro rozvoj takovych 1éciv. Motivujicim faktorem K vyvoji 1é¢iv bylo
pfijeti nafizeni Evropského parlamentu a Rady ¢. 141/2000, o 1é€ivych ptipravcich pro

vzacna onemocnéni, jehoz cilem je stimulace vyvoje 1€kt pro vzacné choroby. Od té doby
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bylo registrovano rocné 6 a vice novych 1é¢ivych ptipravki ur¢enych pro osoby se vzacnym
onemocnénim (Kubackova a kol., 2014). V roce 2020 bylo v klinickém hodnoceni, které

se tykalo orphan drugs vytizeno 38 Zadosti (Ustav pro kontrolu 16¢iv, 2020).

Snémovnou Ceské republiky prosla novela zakona 48/1997 Sb., o vefejném zdravotnim
pojisténi, kterd ma zésadné zlepSit pfistup k inovativnim I1ékliim a 1ékiim na vzacna
onemocnéni. Podle této novely ustav vypracuje hodnotici zpravu. O thrad¢ za léky rozhodne
poradni komise na ministerstvu, ve které kromé pojistoven maji slovo i samotni pacienti
a odborna spolec¢nost (Zdravotnicky denik, 2021). Krom¢ zmény vstupu 1€kt na trh novela
pfinasi dalsi vyznamné inovace napf. jiz zmiflovany novorozenecky screening na spinélni
muskulérni atrofii (SMA) a tézkou kombinovanou imunodeficienci (SCID). Déle se rozviji
program na vcasny zachyt karcinomu plic, pozitivni zmény jsou také v lazenské péci
aVvindikovani domaci péce. Noveé =ziskaly kompetence k ptfedepisovani vybranych
zdravotnickych prostfedkd vSeobecné a détské sestry se specializovanou zpisobilosti nebo
zvlastni odbornou zptisobilosti. Do této doby k tomu byl opravnén pouze lékai (Simtinkova,
2021). Pokrok je také v technologiich od roku 2022 jsou nové funkce v systému eRecept

a vznikla také elektronicka evidence eO&kovani (Cavonoviny, prosinec 2021).

Pti 1€¢bé vzacnych onemocnéni zdravotnimu persondlu €asto chybi jednozna¢na 1é€ebna
doporuceni, tidi se studiemi a 1é€bu nemaji podloZenou odbornym postupem. Situaci také
zté¢zuje nedostatek odbornikli, ktefi maji zkuSenosti s diagnostikou a 1é€bou vzacnych
onemocnéni. Nezbytna jsou proto centra pro vzacnd onemocnéni, ve kterych pracuje
odborny tym s multidisciplinarnim pfistupem, ¢imz je zajisténa komplexng;si péce (Vzacna
onemocnéni v Cechach [online], 2006).

Z definice vzacnosti vyplyva nutnost mezindrodni spoluprace. Proto Narodni koordina¢ni
centrum pro vzacnd onemocnéni koordinuje sit’ Evropskych refrakénich siti pro jednotlivé
diagnozy. Jedna se o virtudlni sit’ specializované zdravotni péce, kterd je navdzana mezi
poskytovateli zdravotni péce. Ta usnadiiuje komunikaci odbornikti pii feSeni 1éCby a péce
u vzacnych onemocnéni. V této platformé se radi specialisté z riznych disciplin a pfedavaji
si své diagnostické i terapeutické zkusenosti s jednotlivymi vzacnymi chorobami (European

Reference Networks, 2017 [online]).

1.3.Specializované organizace pro vzacna onemocnéni
Zajmy osob se zdravotnim postizenim zastupuje od roku 2000 Nérodni rada pro osoby

se zdravotnim postizenim, ktera je hlavni poradni orgdnem vladniho vyboru pro zdravotné
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postizené. Déle je Clenem Ctyf mezinarodnich organizaci (European Disability Forum,
Rehabilitation International, International Federation of Person with Physical Disability
a Disabled Peoples’International), které realizuji osvétové a vzdélavaci kampang.
Informovanost spolecnosti napomaha ke zlepSeni kvality zivota lidi se zdravotnim
postizenim. Podporuji napt. tvorbu komplexnich opatfeni a soubora sluzeb, rozviji nové
metody prace s komunitou, vytvari strategie, které ovliviluji kvalitu zivota a podporuji

integraci znevyhodnénych skupin ob¢anti (Kocova H., 2021).

Rodinam s détskymi pacienty na jejich cesté nabizi podporu také Centrum provazeni, které
se kromé vzacnému onemocnéni vénuje také klientim s tézkym zdravotnim postizenim,
pred¢asné€ narozenym détem ¢i détem s nizkou porodni hmotnosti. Provazeji rodiny v obdobi
¢ekéani na diagndézu, pii zmeénach zdravotniho stavu ditéte, pfi komunikaci se specialisty
i naslednymi sluzbami napf. ranou pééi. Center provazeni je v Ceské republice aktualng
5 pobodek, a to v Praze pod Vieobecnou fakultni nemocnici, pod Ustavem pro matku a dité

v Podoli, dale v Brn¢, Hradci Kralové a Ostravé (Michalik et. al., 2015).

Kvalitu Zivota osob se vzacnym onemocnénim se snazi pozitivné ovliviiovat Ceské asociace
pro vzacna onemocnéni. Jedna se o spolek, ktery vznikl vroce 2012. Jeho poslanim
je sdruzovat organizace pacienti se vzacnym onemocnénim a Sifit povédomi této
problematiky mezi odborniky 1 Sir§i vefejnost. Tato asociace sdruzuje 43 pacientskych
organizaci a 60 individualnich ¢lent s ultra-vzacnou diagnézou. Evropa povaZzuje za ultra
vzacné onemocnéni to, které postihuje jednu osobu z 50 000 nebo jejich nemoc dosud nebyla
popsana. Ceskd asociace pro vzacna onemocnéni pomaha hajit jejich zajmy a fesit spole¢né
problémy s nedostatkem informaci a odbornikil, nedokonalou multidisciplinarni péci, pozdni
diagnostikou, absenci 1éki, propadavanim v siti socidlnich davek i nepochopenim okoli

(Arellanesova A., 2021).

Vznik tohoto spolku motivovalo prijeti Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta
20102020, ktera shrnovala tuto problematiku z hlediska Evropské unie a Ceské republiky
a navrhovala opatfeni, ktera vedla ke zlepSeni situace. Dalsi navazujici strategie od roku
2021 dosud nebyla ptijata, ale pracuje se na ni. Jeji vyvoj ovlivnila pandemie koronaviru,
kvtli které byl potfeba napt. novy vyzkum kontraindikaci k o¢kovani osob se vzacnym
onemocnénim a dal§i problematiky souvisejici s danou situaci (Ministerstvo

zdravotnictvi [online]).
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1.4.Specializovana sit’ pro vzacna koZni onemocnéni
Tato prace se dale bude zabyvat pfedevsim jednim ze vzacnych koznich onemocnéni, proto
je zde blizsi ptiblizeni toho, jak funguje specializovana sit’ zaméfend na kozni onemocnéni.
Pro ziskani diagnozy u vzacnych koznich onemocnéni je nutné komplexni posouzeni kiize,
sliznic a dalSich systémii biopsie ktize. Takova vySetfeni provadi pouze specializovani

dermatologové.

K béznym dermatologim se vzacné piipady dostavaji velmi ziidka, proto pro dosazeni
kvality péce byla zalozena Sit' ERN pro kozni onemocnéni (ERN Skin), aby bylo zaji§téno
pfedavani zkuSenosti a vymeéna informaci mezi odborniky. Koordindtorem této sité

je prof. Christine Bodemer z Francie.

Sit” ERN slouZi jak ke zlepSeni profesni pfipravy, tak i pro nabyti poznatkii pacientd. V této
platform¢ je mozné pracovat s multidisciplindrnim tymem slozenym kromé dermatologti
také ze zdravotnich sester, psychologti, genetikt, dietetikt, patologti a dalSich specialistii dle
potfeby konkrétnich pifipadi. Diky této siti jsou také provadény vyzkumné Setfeni
napt. K stimulaci vyzkumu 1é¢by a také komplexni studie o konkrétnich onemocnénich

(European Reference Networks, 2017).

2. Ichtyoza

Nasledujici kapitoly pojednévaji o vybraném vzacném koznim onemocnéni zvaném
Ichtyoza. Ichtyozy jsou souborem autosomalné dominantnich genetickych poruch
rohovaténi klzZe, které jsou zplsobeny nadmérnym hromadénim keratinu ve vnéjSich
vrstvach kiize neboli hyperkeratinozou (Capkova, 2009). Oznadeni ichtyéza pochazi
z latinského ichtyosis vulgaris, ichtys = fecky ryba, protoze ktize miize pfipominat vzhled

rybich Supin (Janikova, 2017).

Ichtyoza spadé do jedné ze zakladnich skupin genodermat6z. Jedna se o dédicné vrozené
vady kize, které patii do skupiny vzadcnych onemocnénich. Lze je definovat také jako
vrozenou poruchu s ptevahou koznich nalezt. Jsou to pestré kozni projevy, jejichz pfic¢inou
jsou anatomické i funk¢éni odchylky v pokoZce, Skafe i na vlasech, zubech a nehtech.
Pozorovanim koznich ndlezi dochédzelo k ur€ovéani fady chorob a onemocnéni. Pozdéji

se rozvijela molekuldrni geneticka analyza, diky které dochéazelo k pfesnéjsi diagnostice

I stanoveni prognozy (Rocken et al., 2018; Kubackova a kol., 2014).

Pokrok molekularni diagnostiky vyznamné pfispé€l prenatalni diagnostice 1 genetickému

poradenstvi. Genodermatozy je ovSem stale obtizné spravné diagnostikovat. Ptiinou
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je pravé vzacnost, neustaly vyvoj a nejednozna¢né uzivani klasifika¢nich systémd.
Nejcastéji se uzivaji popisnd oznaceni genodermatéz s fadou synonym, coz vede
k nedorozuménim napiiklad v mezioborové komunikaci s pediatry a genetiky.
S genodermatozy se dermatologové 1 détsti dermatologové setkdvaji nejCastéji pii
konziliarnich ¢innostech na novorozeneckych i kojeneckych oddélenich. Kdyz jsou ptizvani

k diagnostice, 16¢bé nebo stanoveni progndzy u vzacnych onemocnénich (Capkova, 2009).

2.1.Historie
Traupe (1989) ve své knize uvadi, ze prvni zdznam o ichty6ze pochéazi z 16. bfezna 1731.
Tento den anglicky astronom John Machin piedstavil Kralovské spole¢nosti v Londyné
14letého chlapce, ktery trpél zvlastni ,kutikularni psinkou®. Jednalo se o chlapce jménem
Edward Lambert, ktery se narodil zdravym rodi¢iim a trpél velmi téZkym typem ichty6zy.
| pres svou chorobu si dokazal najit manzelku a stal se zakladatelem slavné rodiny Lambertti
se Sesti postizenymi détmi. Dozil se vysokého veéku 90 let a zemtel v roce 1806 pii nehodé,
coz dokazuje, Ze nemoc neohrozila jeho délku Zivota. On 1 jeho déti si po mnoho let
vydélavali tim, Ze se vefejné vystavovali na veletrzich a byli povazovani za ,,novy druh

Cloveka* (obr.1).

Obradzek 1Edward Lambert

Ostatni autofi (Migova et al., 2010; Oji et al., 2013; Akiyama et al., 2005) uvadi, ze mezi

je dle nich zndma od roku 1750, kdy byla popsana v deniku duchovniho Olivera Harta. Déle
k rozpoznani jednotlivych typt ichtyoz piispélo také rozdéleni buldéznich (puchyinatych)
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a non-buldznich (nepuchyinatych) forem Brocquem na pocatku 20. stoleti (Krasova, 2019).
V knihach byl prvni popis ichtydzy zvefejnén v knize Ceskd pediatrie od autorti Hanak
a Raska v roce 1959. V odbornych publikaci tykajici se dermatologie se objevila az Ctyfi
roky poté v roce 1964. Jednalo se 0 Ceskoslovenskou dermatologii autorti Kadlece a Jordy
(Prazsky, 2014).

Terminologie a klasifikace ichtydz byla pfedmétem diskusi. Nebyla celosvétove jednotna,
lisila se jak evropska, severoamericka i asijska klasifikace. Az v roce 2009 se odbornici
na mezinarodni konferenci (Ichthyosis Consensus Conference) poradané ve francouzském
Soreze shodli na klasifikaci ichtydz, ktera ichtydzy déli na nonsyndromické a syndromické.
Nonsyndromické ichty6zy se projevuji pouze koznim postizenim oproti syndromickym,
které se kromé ptiznakli na kizi projevuji se 1 v dalSich organech podle konkrétniho
syndromu. Objevuji se rizné piiznaky od neurologickych obtiZi, zmén krevnich obrazi,

lomivost vlasu, katarakta atd (Oji et. al., 2013).

Jedna se o vzacné onemocnéni kize, které je charakteristické suchou, zrohovatélou kuzi
s tvorbou odlupujicich se Supin. Lidskou pokozku tvofi tfi zakladni vrstvy kize: pokozka
(epidermis), Skdra (dermis) a podkozni tukové vazivo (hypodermis). Hlavnimi slozkami
pokozky jsou keratinocyty, které v téle zajiStuji obnovu pokozky. U zdravého ditéte
se pokozka obnovi za 21 dni, u mladych lidi za 28 dni a u starSich az za 40 dni. Jedna
se 0 plynuly proces, pfi kterém se jemné Supinky kize odlupuji téméf nepftetrzité (Dylevsky,
2009). U pacientii sichty6zou je tento proces obnovy, ale mnohem rychlejsi. Kize
je charakteristickd vyvySenim kozniho reliéfu, dochazi k hyperkeratéze (nadmérnému
ztlusténi a rohovaténi klize) a xerdze (popraskani a extrémni suchosti). Na kiizi se také Castéji
tvofi ekzémy, pyodermie a ragddy neboli praskliny v pokozce (Kosnarova, 2020;

Capkova,2009).

Nemoc se objevuje jiz v détském veéku a zplisobuje fadu obtizi. Nejvice byvaji zasazeny
extenzorové ¢asti koncetin. PostiZzend byva oblast bérce a bficha, ale i dal$i namahana mista
napf. dlang, plosky nohou, lokty, holené a ¢elo. Kvili jinému vzhledu se postiZzenych jedincii
jejich okoli Casto strani, kvili obavam z pfenosu nemoci. Ichty6za ovSem neni nakazliva.

Vzniké na zékladé genetické mutace (Pinkova a kol., 2016; Kosnarova, 2020).

Na toto onemocnéni zatim neexistuje Zadny 1€k. Cilem péce je pfedevsim hydratovat kizi
a zmirnit tim pfiznaky onemocnéni. Klinické projevy jednotlivych typi ichty6z jsou ovsem

velmi riznorodé. Dermatologové uvadi vice nez dvacet druhli ichtyozy s velkou skalou
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zavaznosti a souvisejicich symptomi. Ty se mohou s vékem ménit. Nékteré typy se daji
detekovat jiz kratce po porodu, jiné se vSak odhali az mnohem pozdéji (Kubackova a kol.,

2014; Janikova, 2017).

2.2.Diagnostika
Diagnostika dédi¢nych typt ichtyozy vychazi zklinického obrazu, histologickych
a histochemickych nélezii. Klinické projevy jednotlivych typt se v prubéhu Zzivota
U pacientll meéni a vliv na kozni projevy ma kromé veku také ro¢ni obdobi. Nekteti autofi
napt. Oji (2013) déli typy ichtydz podle manifestace onemocnéni na ichtydzy s pozdéjsim
diagnostika vyzaduje zkuSeného dermatologa, ale ani ten v dneS$ni dobé€ neni vzdy schopen
na zaklad¢ klinického obrazu typ ichtyozy urcit. NejpiinosnéjSi metodou k presnému
stanoveni typu ichtyozy je molekularni diagnostika. Molekularni analyza probiha
v laboratofich. V Ceské republice se na to specializuje Centrum molekularni biologie
a genetiky ve Fakultni nemocnici Brno. Cilem je odhalit patogenni varianty v genech

a zjisténi jejich prenasecstvi (Kmoch, Zeman, 2018).

Molekularni diagnostika dava prostor novym moznostem v ramci genetického poradenstvi,
prenatdlni a reimplantacni diagnostiky 1 genové terapie. Metody molekularni biologie
dokézaly zptesnit diagnostiku, umoZznily komplexni genetické poradenstvi v rodinéch,
ve kterych se ichtyoza vyskytla a také umoziuji genetickou prevenci. Dédi¢né typy ichtyozy
maji prevazné autosomalné dominantni, ¢i X recesivné vdzanou dédic¢nost. U vzacnéjSich

typll pak prevazuje autosomalné recesivni typ dédi¢nosti (Pinkova a kol.,2016).

Zatim neexistuje z4dna ovéfena stupnice pro méfeni zavaznosti ichtydzy po celém téle.
Pouzivaji se dvé vizudlni stupnice ichtyozy, které proSly pfisnym hodnocenim. Jedna
se vizudlni index zavaZnosti ichtydzy (VIIS) a index zavaznosti ichtyozy (IASI). Tyto
nastroje se vSak nezaméfuji na ¢asti téla, ktera maji pro pacienty funkéni a psychosocialni
vyznam. V soucasné dobé se odbornici snazi o vytvofeni nového systému pro hodnoceni
zavaznosti ichty6zy. Rozdélili té€lo do 10 oblasti a pomoci fotografii vyuZzivaji k hodnoceni
Likertovy Skaly. Po provedeném vyzkumu se jejich Ichthyosis Scoring System (ISS) ovéfil
jako komplexni nastroj pro hodnoceni zdvaznosti ichty6zy u dospélych a déti. V soucasnosti
se snazi o vySkoleni hodnotitell a pracuji na zlepSeni spolehlivosti a viceCetném provéeieni

metody (Sun et al., 2022).
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2.3.Klasifikace ichtyoz
Ichty6ozu mizeme rozdélit podle svého piivodu na dva typy, a to ichty6ézu ziskanou

a vrozenou.

Ziskana ichtyo6za (Ichtyosis acquisita) se objevuje velmi vzacné. Nejcastéji se objevuje
Vv dospélosti a je obtizné ji odlisit od jinych koznich nemoci. V nékterych ptipadech vznikla
pii uzivani latek jako jsou kyseliny nikotinové, vemurafenibenu, hydroxymocoviny nebo
v kombinaci s jinymi chorobami. U lidi s timto typem, zejména u nahle vzniklé ichtyozy,
muze jit o pfitomnost maligniho nédoru nebo systémové onemocnéni, jako jsou
napf. Hodgkinliv lymfom, Sarkoidéza, rakovina a HIV. V takovych piipadech byva
diagnéza znama, jiz v rozvinuté fazi a ichtyoza se projevuje jako kozni symptom téchto

zminénych onemocnéni (Cetkovska et al., 2010).

Ziskana ichtyoza se projevuje vyrazné suchou a drsnou kizi s olupovanim Supin kize,
vyskytujicich se hlavné na wvnéjsi stran¢ kloubl koncetin, na loktech, kolenech apod.
Az Vv 70 % se vyskytuje ve spojitosti s Hodgkinovym lymfomem a dal§imi nehodgkinskymi
lymfomy. Lécba je ptfedev§im symptomatickd. Nutnd je hydratace kiize s odstranénim Supin
preparaty se salicylovou kyselinou, ureou atd. Pokud jsou kozni projevy spojeny
se systétmovym onemocnénim, mohou se projevit bud pfed, nebo po identifikaci
pfidruZzeného onemocnéni. Zavaznost ziskané ichtyézy milZe zaviset na zavaZnosti
a akutnosti interntho onemocnéni. Po odstranéni pfi¢in kozni manifestace ziskana ichtyoza

spontanné ustupuje (Svarcova a Machovcova, 2016; Patel et al., 2006).

Druhym typem jsou dédi¢né (hereditarni) ichtyézy, které patii do skupiny vzacnych
onemocnéni keratodermii a spadd sem vétSina druhil ichtydzy. Jedna se o onemocnéni
s vrozenou poruchou rohovéni, jejiz pfiznaky se zacinaji objevovat jiz od raného détstvi.
Keratodermie mohou byt zaptic¢inény poruchami lipidového metabolismu nebo strukturou
epidermalnich proteinii. VSechny dédi¢né formy ichty6zy maji naruSenou kozni bariéru,
dochazi tak vice k vysuSovani, protoze télo neni schopné zadrzet dostate¢né mnozstvi vody
v pokozce (Pinkova a kol., 2016). ,Jednotlivé typy ichtyoz se 1isi koznimi zménami

I histologickym obrazem.* (Kubackova,2014 str. 63).

Pti¢inou vzniku hereditarnich ichty6z jsou rtizné poruchy v diferenciaci pokozky. Jedna
se 0 defekty proteinli jako jsou keratin, filagrin, lokrin nebo transmembranové proteiny,
které vedou k poruse kozni bariéry, ubytku vody a poté k zdnétim, které se snazi obnovit

kozni strukturu (Krasova, 2019).
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Konkrétni ptiklady hereditarni ichtydzy jsou dale rozdéleny dle uznavané klasifikace z roku

2009 na nonsyndromické a syndromické ichtyozy (Oji et. al., 2010).

2.3.1. Nonsyndromické formy
Do skupiny nonsyndromickych forem ichty6z spadaji bézné ichty6zy, autosomalné recesivni

kongenitalni ichty6zy, keratinopatické ichtydzy a dalsi méné Casté typy.

2.3.1.1. Béiné ichtyozy
Za nejcastéjsi a nejmirngjsi typ ichtyozy je oznacovana ichthyosis vulgaris. Ktera se tadi
do skupiny b&znych nonsyndromickych forem ichtyézy. Udajné tvoii okolo 95 % viech
ptipadli ichtydzy. Postihuje pfiblizné jednu osobu z 250 aZ 300 zdravych jedinct. U pacientli
se tato forma projevuje tvorbou suchych Supin kiize od druhého mésice nebo v pribéhu
prvniho roku zivota (Rocken a kol., 2018). Dédi¢nost této formy je autozomalné dominantni
a vznikd poruchou ve filagrinu (typ proteinu). Projevuje se jemnymi a svétlej§imi Supinami.
Nejvice se objevuji na bércich, bfiSe, dlanich a chodidlech. Suchost kiiZze je vyraznéjsi
v zimnim obdobi. Tato forma progreduje az do puberty, poté¢ dochazi ke zlepSovani. Byva
Casto sdruzena s atopickou dermatitidou, a to az ve 25 % piipadech. (Krasova,2019; Pinkova

a kol., 2016).

Obrazek 2 Ichthyosis vulgaris
Druhou nejcastéjsi formou, kterd také spada do kategorie béznych ichty6z je X-vazana
ichtyodza s prevalenci 1-5 na 10 000. Poprvé byla popsana jako odlisny typ ichty6zy v roce
1965. Dédicnost tohoto typu je recesivni, vazana na chromozom X, vaze se tedy vyhradné
na muze. Zeny mohou byt pouze pfenasecky. Onemocnéni je zptisobené mutaci v genu pro
steroidsulfazu v enzymu steroidni sulfatdzy (STS). Gen kodujici STS byl mapovan
na distalni ¢asti X chromozomu. 90 % pacienti s X-vazanou ichty6zou ma Uplnou deleci

tohoto genu (Takeichi a Akiyama, 2016).

Tento typ se mize projevit jiz po porodu, nejcastéji do dvou mésicii jemnym olupovanim

wewr
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jsou pevné a tmavé Sedohnédé barvy (Capkova, 2009). Nejnapadngjsi jsou Supiny na iji
a zauSima, nékdy zasahuje také oblicej. Na rozdil od ichthyosis vulgaris se tento typ
neprojevuje na dlanich ani na chodidlech. Kize se zlepSuje s v€kem a béhem léta.
V nékterych ptipadech bylo dité narozené opozdéné ¢i protrahovanym porodem, casto kviili
nedostate¢né dilataci délozniho hrdla, coz byva indikaci k provedeni cisafského fezu.
V nékterych piipadech byva tento typ spojovan se ztluSténim rohovky piipadné jejim
zdkalem, a to 1 u Zen, které dlouho piendsi plod. Dale je onemocnéni spojovano
s kryptorchismem, poruchou pozornosti s hyperaktivitou a autismem (Prazsky, 2014;
Panthagani, 2015). Diagnéza X-vazané ichtydzy se obvykle provadi klinicky, protoze
histopatologie je nespecificka, ale potvrzeni lze ziskat bud’ biochemickou nebo genetickou

analyzou (Fernandes et al., 2010).

Obrazek 3 X — vazana ichtyoza

2.3.1.2.  Autosomdlné recesivni kongenitdalni ichtyozy

Na prvni konferenci o konsenzu o ichty6ze v Soreze 2009 byl navrZen pojem ,,Autozomalné
recesivni kongenitalni ichtyoza“ jako zastfeSujici termin pro harlequinovou ichtyézu,
lamelarni ichtydzu a vrozenou ichtyosiformni erytrodermii. Jedna se o dalsi velkou skupinu
typd ichtyoz. K jejich oznaeni se Casto vyuziva zkratka ARCI- (autosomal recesive
congenital ichthyoses). Jejich prevalence je odhadovana na 1:100 000 az 300 000. Nejvyssi
vyskyt v populaci hlasi Spanélsko a to 1:33 000 (Oji et. al., 2010).
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ARCI zahrnuje 3 hlavni podtypy:

A) Lamelarni ichtyoza (ichthyosis lamellosa — L1)

Lamelarni ichty6za je typem ichtyozy s autosomalné recesivni dédicnosti, ale v nékterych
pfipadech se objevuje jako autosomélné dominantni. U tohoto typu dédinosti se prenasi
zpravidla z generace na generaci. Pfic¢inou u vétSiny pacientl je zdvaznd mutace genu TGM 1
(v genu pro transglutamindzu 1). Obecné se uvadi, Ze se tento typ vyskytuje pfiblizn€ u jedné
osoby z 600 000 narozenych. Ve spojenych statech postihuje 1 ze 100 000 jedinct.
Nejcastéjsi incidenci uvadi Norsko, kde je timto onemocnénim zasazeno odhadem

1z 91 000 jedinct (MedlinePlus Genetics, 2020 [online])

Primérna délka zivota osob s timto typem byva zachovéana. Dochézi vSak k ovlivnéni rastu
kvuli defektni kozni bariéte a jeji propustnosti. Dale vznika porucha v produkci vitaminu D

a zvySené mnozstvi ztraty vody a kalorii (Oji et. al., 2013).

Kojenci s timto onemocnénim se obvykle rodi s tésnym, prihlednym obalem pokryvajicim
jejich kuizi, ktery se nazyva kolodiova membrana. U kojenct s lamelarni ichtydzou se mohou
vyvinout infekce, nadmérnd ztrata tekutin (dehydratace) a dychaci potize. Postizeni jedinci
mohou také trpét vypadavanim vlasii (alopecie), abnormalné tvarovanymi nehty na rukou
a nohou (dystrofie nehtti), snizenou schopnosti poceni (hypohidroza), zvySenou citlivosti
na teplo. Méné Casto maji jedinci s timto postizenim zarudlou kiizi (erytém) a kloubni

deformity (kontraktury).

Na kiizi se tento typ projevuje Supinami, které jsou vetsi, hrubsi, vétSinou hnédé barvy
objevujici se predevsim na trupu a koncetinach. Zasazen miize byt i oblicej a ztlustela ktize
byva na dlanich i chodidlech (keratoderma). Ptidruzené abnormality jsou ektropium
(odstavani, pfip. aZ vyvraceni okraje vi¢ka od povrchu bulbu), napjaty oblicej, snizend

potivost (Cohen, 2013; Capkova,2009).

Obrazek 4 a,b,c Lamelarni ichtyoza na koncetindach a obliceji
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B) Kongenitalni ichtyosiformni erytrodermii
(congenital ichthyosiform erythroderma — CIE)
CIE je pfevazn¢ autosomalné recesivné dédicné onemocnéni. Projevuje na rozdil od
Lameléarni ichty6zy jemnymi Supinami zpoc¢atku spise bélavé barvy. Pozdéji se vSak stavaji
hrubsi a tmavsi. CIE se vyskytuje 1 jako soucast zavaznych multisystémovych onemocnéni.
Naptiklad u pacienttl, ktefi maji mutaci na genu TGM1 hrozi defekt transglutaminazy, coz

ohroZuje bariérovou funkci ktize (Capkova, 2009).

Déle se na kazi u obou jiz zminénych typt vyskytuji ragaddy (bolestivé rany), ektropia
(ochablost dolnich oc¢nich vicek), eclabia (deformace rtu), palmoplantarni hyperkeratozy,
deformity nehti a alopecie. V raném véku se v nékterych piipadech objevuje také opozdéna
rustova kiivka, kterd se ale pozd€ji srovni. Pacienti nemaji systémové onemocnéni

ani nejsou mentalné opozdéni (Pinkova a kol., 2016; Cohen, 2013).

Ob¢ tyto varianty mohou byt zptisobeny mutaci ve stejnych genech. Urceni pficiny této
skupiny ichtydz je velmi naro¢né. Geneticky jsou zachyceny na vice nez 7 mutacich genu.
Tato skupina ichty6z je velmi riznoroda, nejcastéj$Simi mutacemi jsou mutace v ALOXE3,

ALOX 12, TGM 1 a NIPAL 4 (Krasova, 2019; Pinkova a kol., 2020a).

Az 90 % déti slamelarni nebo kongenitalni ichtyosiformni erytrodermii se rodi jako
collodion baby. Termin collodion baby (CB) jako prvni popsal v roce 1841 Seligman jako
genotyp novorozence S pergamenovou membranou, ktera se objevuje u jednoho ditcte
z 50 000 az 100 000 porodd. Collodion baby je vrozenym fenotypem, kterym se projevuji
pii porodu poruchy rohovaténi. VétSina déti s typem LI nebo CIE se rodi predcasné
¢i s nizkou porodni hmotnosti v kolodiovém vaku. Jejich télo je obalené rosolovitou
prihlednou vrstvou, kterd muze pfipominat celofan (Anker, P. et al., 2021; Pinkova

a kol.2020b; Krasova 2019).

Obrazek 5 Novorozenec s CB
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K hodnoceni zavaznosti zdravotniho stavu téchto novorozenct vznikla klasifika¢ni stupnice
od Gustava a kol. (2014), ktera je podlozena 29 ptipadovymi studiemi. Do ¢eského jazyka
tuto $kalu upravila Pipekova a kolektiv autorek (2020b). Skalu tvoii celkem 15 polozek.

Za kazdou, ktera se u ditéte objevuje se piicte jeden bod.

. generalizované postiZeni

. ektropia

. eklabia

. atypické usi/nos

. kontraktury prstii rukou

. kontraktury prstti nohou

. kontraktury hornich koncetin

. kontraktury dolnich koncetin

O 00 3 N LN B~ W N =

. dychaci potize zptisobené restrikei klize
10. erytrodermie
11. edém rukou

12. edém nohou

13. edém hornich koncetin _
14. edém dolnich koné&etin Obrazek 6 CIE na ploskdach nohou
15. hypernatrémie

(Pinkova et al., 2020b, s.161)

Po narozeni jsou jedinci umistovani do inkubatori na jednotky intenzivni péce, ve kterych
je upravovana vlhkost vzduchu pro zlepSeni stavu ktuze. Nemocnice spolupracuji
se specializovanymi stfedisky, které maji s timto onemocnénim vétsi zkuSenosti. Do téchto
stiedisek je vhodné ptelozit novorozence, ktery na hodnotici Skéle ziské vice nez 4 body.
U té€chto novorozencl dochézi snadnéji k dehydrataci, piehiati, bakteridlnim i kvasinkovym
infekcim, porucham p¥jmu potravy a komplikace nastavaji i v oblasti o¢i a ugi. Umrtnost
novorozencu s collodion baby klesa pod 5 % diky lep§im podminkam v novorozenecké péci.
Ta je velmi narocnd a musi se dodrzovat piedev§im sterilni opatfeni, aby nedochazelo
k zaneseni necistot do kize. Dité se oSetfuje v inkubatoru za pouziti rukavic (Simalti

and Sethi, 2017; Pinkova et. al.,2020; Van Gysel, D.,2002 in Pinkova et. al.,2020b).

V pribéhu prvniho mésice zivota se koloidni membrana vysuSuje. Diky pohybuim ditéte

se postupné olupuje, az se zcela uvolni a nahradi ji Supiny rizného vzhledu dle ptisluSného
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typu ichtydz, které se méni s vyvojem jedince. U 5-6 % novorozencti dochézi k vzacnému
jevu. Po sloupnuti koloidni membrany se u nich neprojevuje zadny typ charakteristickych
ichty6z. Dochazi ke spontannimu zlepSeni stavu kiize nebo Gplnému vymizeni ptiznaka.
Pro tyto odchylky je vyuzivano oznaceni Self improving congenital ichtyosis (SICI), u které
se mutace vaze na gen ALOX12b a ALOXE 3 a poté¢ varianta Self healing collodion baby,
jenz byva vazana na mutaci genu TGM1. Ta se d¢€li dale na generalizovanou, ktera pokryva
predeviim oblasti trupu a poté akralni u niZ je zasaZena kiize na zapésti a kotnicich (Capkova,

2009; Pinkov4 et. al. 2020b).

C) Harlequin ichtyéza (Harlequin ichthyosis — HI)

collodion baby tzv. Harlequin ichty6za. Harlequin ichtydza je zavazna dédi¢na forma
ichtyozy, které se pii narozeni projevuje tvrdymi a silnymi platy kize, které pokryvaji celé
télo. Jedna se o vzacné onemocnéni, které se objevuje u obou pohlavi. Postihuje ptiblizné

jednoho z 300 000 novorozenct.

A4

vvvvvv

enzym ABCA 12, ktery slouzi k transportu tukli. Tato mutace vede ke snizeni bariérové
funkce ktize (Pinkova et al., 2020).

Novorozenci se Casto rodi pfed¢asné a ve vazném stavu. Dé&ti jsou ohroZeni predevSim
vznikem infekei, hypertermii (nefyziologické zvySeni teploty organismu) a sekundarnimi
poruchami elektrolytové rovnovahy (abnormalni koncentrace elektrolytti v téle v disledku
nedostate¢ného nebo naopak nadmérného piijmu ¢i vydeje n¢kterych elektrolytli) (Narodni

zdravotnicky informacni portal [online]).

Jejich ktize je tvrda, hrubd, s hlubokymi ranami v mistech ohybt. Mezi trhlinami je kiize
Sedavé nebo zlutave barvy. Diky koZznim naleziim je omezen pohyb koncetin 1 celého zbytku
téla. Vznikaji deformace tvare. USi jsou Casto deformované, Spatné vyvinuté, zplostéle,
boltce pfirtistaji k hlavé pripadné tipIné chybéji. Zvukovod byva ucpany supinami. Usta jsou
naspulena do tvaru O, coz vede k obtizim pfi dychani a pfijmu potravy. Na o¢nich vickach
nachazime ektropium (odstavani, pfip. az vyvraceni okraje vicka od povrchu bulbu). Pacient
vykazuje nosni hypoplazii (neuplny vyvin tkdn€) a ucpané nosni dirky. Prsty rukou a nohou
splyvaji pod nanosem Supin. Vlasy a nehty jsou Casto pokryty Supinami kiize nebo nerostou

viibec. Supiny se v pritbéhu prvnich tydnti odloudi a poté se vyviji té7ka forma lamelarni
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ichtyozy. Stejné jako u jinych typl ichtyézy i u tohoto typu je pfidruzena porucha
termoregulace a ventilace. Dit¢ v prvnich mésicich ¢asto neprospiva a v n¢kterych piipadech
dochazi k psychomotorickému opozdéni vyvoje (Pinkova et al., 2020; Neonatologicke listy,

2017).

Diagnoza harlequin ichtyozy se opira o fyzikalni vySetfeni pacienta (odhaleni typického
vzhledu pokozky) a genetickd laboratorni vysetfeni, kterd dokazou detekovat abnormalni
geny a potvrdit je pfi prenatalni diagnostice. Genetické testovani na ztratu funk¢éni mutace
(Honigman, 2018). B¢hem tehotenstvi lze zachytit podezieni na tento typ pomoci
ultrazvuku, amniocentézou a biopsii choriovych klkt. Napiiklad prenatalni ultrasonografie
muze umoznit detekcei ptiznakl pfipominajici Harlequin ichtyézu. 3D ultrazvuk teoreticky
nabizi velmi vylepSenou analyzu morfologie obli¢eje a mize pomoci pii prenatdlni
diagnostice pro detekci neobvyklych rysi. Jsou vSak zjistitelné az ve druhém trimestru.
Charakteristickymi rysy, které 1ze zachytit jsou eclabia (otoceni rtu smérem ven), ektropium
oka (odstavani okraje vicka od povrchu bulbu), rudimentarni usi, kontraktury a husté

plovouci castice v plodové vodé (Kaur a Shokeen, 2019).

2.3.1.3. Keratinopatické ichtyozy

Keratinopaticka ichty6za je navrzena jako zastieSujici termin pro nemoci zpisobené mutaci
keratinu. Tyto mutace zapfti¢inuji tvorbu intraepidermalnich puchyit. Nekteti autofi proto
Kk oznaceni této skupiny pouzivaji oznaceni buldzni (puchyinaté) ichtydzy. U téchto typtd
dochdzi také k poruse uvoliiovani lipidi z lamelarnich télisek, které se pak nemohou
uvolnovat do mezibunéénych prostori. Stejné jako u autosomalné recesivnich
kongenitéalnich ichty6z vykazuje klize vyraznou orthohyperkeratozu (ztlusténi kaze), ktera
Vv pribéhu prvniho roku Zivota jesté dale sili s postupnym ztlusténim kiiZze se pak snizuje
tvorba puchyii. Do této skupiny spadaji epidermolytickd ichtyoza (EI), Superficidlni
epidermolytickd ichtyoza, ichty6éza Curth-Macklin (ICM) a dal§i méné zndmé typy
(Pinkova, 2016; Takeichi a Akiyama, 2016).

a) Epidermolyticka ichty6za
Nejrozsifenéjsi keratinopatickou ichtyézou je Epidermolyticka ichtyoza (EI), diive
oznaCovana také jako kongenitalni buldzni ichtyosiformni erytrodermie (BCIE) nebo
morbus Brocqg. Je charakterizovand generalizovanou tvorbou puchyiti a mnohocetnymi

erozemi s erytrodermii (zanéty kiize). Pro tento typ existuji rozsahlé fenotypové variace,
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a proto miize byt u kojencti klinicky naro¢na diferencialni diagnostika od jiné poruchy kiize.
Nejcastéji se setkavame s mutaci KRT1 (keratinu 1) nebo KRT10 (keratinu 10). Vyskytuje
se u 1 osoby ze 100 000 s dédi¢nosti autozomaln¢ dominantni. Prvnimi pfiznaky pacientii
jsou puchyfe a erytém (zCervenani ¢i vyrazka) pfi narozeni, ktery se s vékem zmensSuje
a generalizuje epidermolytickd hyperkeratéza v dospé€losti. Onemocnéni doprovazi
charakteristicky zapach kuze, ktery zpusobuje bakterie. Kazi pokryvaji silné, tmavé,
uspotadané Supiny, které se casem meéni, az ve vyrustky pfipominajici trnovité vybézky.
Tvofti se pfedevSim na flexurach koncetin a nad velkymi klouby. Méné Casto je zasazen
oblicej. Plosky nohou a dlani pokryvaji silné hyperkeratozy a nehty byvaji poSkozené
(Capkova, 2009).

b) Superficialni epidermolyticka ichtyéza (SEI)

Zvlastnim typem epidermolytické hyperkeratdzy je Superficidlni epidermolytickd ichtyoza
diive oznaCovana jako Ichthyosis bullosa of Siemens (IBS) podle autora prvniho popsaného
pfipadu v roce 1937. Jedna se o unikdtni vrozeny autosomalné recesivni typ ichtyozy
(Krasova, 2019). Onemocnéni je charakteristické tvorbou puchyi, kterych ptibyva v letnich
mesicich, kdy se clovék vice poti. Klinicky je charakterizovano mirnou epiderméalni
hyperkeratdza nad ohybovymi oblastmi. Tvorba puchyti se snizuje s piibyvajicim vékem.
Na rozdil od epidermolytické ichty6zy se u tohoto typu neobjevuje zarudnuti kiize. Jinak
je klinicky a histologicky obraz SEI a EI podobny, proto je dilezité pii diagnostice vyuziti
genetického vysetieni (Capkova, 2009; Akiyama et al., 2005).

Ptic¢inou SEI je mutace v KRT2e, genu kodujicim keratin 2, ktery se objevuje predevsim na
ktzi zapésti, loktl, kolen, stehen, tfisel a kotnikli. Dle Pinkové a kol. (2016) se jedna
0 nejleh¢i typ z buldznich ichtydz, protoze hyperkeratdozy (ztlusténi svrchni vrstvy kize)
se vyskytuji pouze v mirné formé a dlan¢ a plosky nohou nejsou viibec zasazeny. Kozni
Stépeni a puchyfe jsou povrchové, takze pii prasknuti se slupuji a vznikaji drobné povrchové

eroze.

c) Ichtyoza Curth-Macklin (d¥ive ichtyoza hystrix)
Ichty6za Curth-Macklin je dédi¢nd, vzacna autozomalné dominantni porucha projevujici
se jiz od raného détstvi se zhorSujicim pribchem. Postihuje jak Zeny, tak muze. Tento typ
je podminén mutaci CKI1. Pfi¢inou onemocnéni je mutace v genu, ktery produkuje
strukturalni proteiny kiize (tonofilamenty). Chybny gen byl mapovan na chromozom 12q13.
Ichtyoza Curth-Macklinova typu je charakterizovdna skvrnami abnormalné silné a tvrdé

kiize, které se mohou objevit témét kdekoliv na téle. Supinaténi kize se vyskytuje
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od mirného po tézky rozsah. Projevuje se také difuzni ¢i pruhovita keratdza zasahujici dlané
a plosky nohou. Dochazi k obtizim v zdhybech téla. Zlutohn&dé Supiny $pi¢atého a trnitého
tvaru se objevuji pfedevsim na rukou, nohou, trupu a nad klouby (Takeichi a Akiyama, 2016;

Pinkova, 2016).

Pro vétsi piehlednost a orientaci mezi jednotlivymi typy ichty6z a jejich projevy slouzi

nasledujici tabulka 1.

Tabulka 1 Zakladni typy ichtyo6z s jejich hlavnimi znaky

o e P o ARCI (kong.
Ichthyosis vulgaris :\;lu?ana ?Tl:"t,l n(')p e ARCI (lamelarni)  ichtyosiformni
chityoza 1oy erytrodermie)
Incidence 1:250 lln:uZiiOOO—G 000 1:300 000 1:300 000 1:300 000
Dédiénost AD semidominant i(él;céf;vne AD (vétsinou) AD (vétsinou) AR (vétsinou)

. o oy 17 % pfi porodu, pri narozent, pri porodu, jako pri porodu, jako
VAL Zmesicea starsi 83 % v 1 roce puchyre collodion baby collodion baby
Charakter Supin ~ 1m0% bilé velké, hnédé verrukéni Supiny,  velk plitovite LRI

P zejména nohou d povrchové puchyfe  Supiny e
spodiné
li 3 ;
generalizované, nejvice na krku generalizované, gz;irai;zovane generalizované,
Lokalizace vynechava flexury, a za usima, nejvice nad ohbimi okcipli) . ;lopetia ectropia, okcipit.
hyperlinearita dlani ~ vynechava flexury  velkych kloubt bnychodystrophia alopetia
Histologle chybéni stratum sadné epidermolyticka masivni Ao
& granulosum hyperkerat6za ortokerat6za,
<t mutace ALOX 3,
DNA molekuldrni o Flr‘lanEt‘; ' delecevARSCL/  mutace KRT 1,10, gf;:cffihfg)’( ALOX 12B, NIPAL
analyza e e[l)) arylsulfatizaC/  superficialni KRT2 4,ABCA 12,
CYP4F22. TGM1
superficidlni forma
akumulace vykazuje vice - "
T cholesterol e aktivita TGM 1 mohou byt
Znaky cyysencriiiosh sulfatu v rohovce Demupuchyi muze byt mérena  neurologické
a keratosis pillaris > & nez ztlusténi kiize, > 7
abnormality e ve vzorcich abnormality
genitilu sekundarni, infekce

St. aureus

Zdroj: (Pinkova a kol.,2016)

2.3.2. Syndromické formy

Kromé koznich zmén postihuji syndromické ichtydzy alespon jeden dal§i organ nebo
systém. Pro syndromické ichty6zy bylo identifikovano mnoho pfi¢innych genid naptiklad
NSDHL (CHILD syndrom), EBP (Conradiho-Hiinermanntiv-Happletv syndrom, CHILD
syndrom) a ALDH3AZ2 (Sjogren-Larssontiv syndrom). V zavislosti na konkrétnim
mutovaném genu muize byt zapojena Siroka Skala orgdnovych systémi, véetné kosterniho,
nervového, endokrinniho a kardiovaskularniho systému. Mnoho syndromickych ichty6z

se miize pfi narozeni projevit izolovanymi koznimi nalezy, coz zdiraznuje dilezitost
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klinického podezieni a uziteCnost genetick¢é analyzy pii vCasné diagnostice téchto

syndromickych ptipadi (Marukian a Choate, 2016).
Jednotlivé syndromy, u kterych se ichtyoza vyskytuje:
a) Sjogren-Larssontv syndrom

Ichty6za se objevuje ve spojitosti se Sjogrenovym-Larssonovym syndromem (SLS),
u kterého se onemocnéni projevuje triddou ichtydzy, spasticity a mentdlni retardace.
Syndrom maé vysokou prevalenci ve Svédsku, kde byl identifikovan nejvétsi pocet pacientii
(1 z 250 000). Ve Svédsku byl také poprvé popsan, ale nyni je znamo, Ze se vyskytuje
po celém svété. Deédi¢nost tohoto syndromu je autozomalné recesivni. Vznikd diky
nedostatku aldehyddehydrogenazy mastnych kyselin (FALDH), ktery zptisobuje hromadéni
mastnych alkoholii a mastnych aldehydd. To vede ke zmén¢ integrity bunécné membrany,
kterd primarné postihuje kiiZi, o¢i a centralni nervovy systém. Sjogren-Larssoniv syndrom
je charakterizovan kromé& vrozené ichtyozy také spastickou tetraplegii a postizenim

mozku (Vural et al., 2018).

Ichty6za je obvykle zjevna pii narozeni nebo se rozviji v kojeneckém véku. Kize je pii
narozeni zacervenald a zrohovatéla. Kolodiovd membrana neni vidét. Béhem prvnich dnil
se vzhled méni na suchou Supinatou kizi. Patologické postizeni kiize bylo popséano jiz ve 23.
tydnu téhotenstvi. Casto je postizeno celé télo, aviak oblidej ziistava bez koznich zmén.
Ty jsou nejcastéji znatelné na krku, ohybech a podbitiSku, kde jsou Supiny klize Casto tmavé
a také miva rusiveé svédivy charakter. Vzhledem k ptevladajicim ptiznakim plegie se i ptes
velkou zatéz ptiznaky ichtydzy dostdvaji do pozadi. Lécba SLS zlstava v soucCasnosti
pfevazné symptomatickd. Vyviji se vSak n€kolik potencidlnich terapeutickych mozZnosti

s ohledem na zakladni metabolické defekty nebo korekci genetického defektu (Bindu, 2020).
b) Nethertoniv syndrom

Nethertoniiv syndrom (NS), také zndmy jako Comel-Nethertontiv syndrom, byl poprvé
popsan Comelem v roce 1949 a Nethertonem v roce 1958. NS je vzacny a zavazny
autozomalné recesivni stav charakterizovany diagnostickou triddou ichtyosiformni
erytrodermie (IE), specifickym defektem vlasového stvolu zndmého jako trichorrhexis
invaginata (TI) a atopickymi projevy. Dale se Nethertonliv syndrom projevuje zménou
krevniho obrazu a velkou lamavosti vlast. Prevalence NS se odhaduje na 1 narozené dit¢

z 200 000 (Ng et al., 2015).
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Obrazek TNethertoniiv syndrom (Boull a Hook, 2017)

Novorozenci postizeni NS maji klasicky vrozenou IE (generalizované zarudnuti a Supinaténi
ktze), s rGznou intenzitou a roz§ifenim. Vlasy, obo¢i a fasy mohou pii narozeni chybét
a rostou pomalu nebo jsou pritomny a nasledné se stanou abnormalnimi. Novorozenecké
obdobi je ohrozeno hypernatremickou dehydrataci v disledku tézkého defektu kozni bariéry,
hypotermii, recidivujicimi infekcemi klZe, dychacich cest a systémovymi infekcemi
a gastrointestindlnimi symptomy vcetné bolesti bficha, zvraceni a prijmu. Déti s t€zkym
Nethertonovym syndromem casto také vykazuji nedostatky imunitniho systému, zavazné
infekce, horecku, neprospivani, zpomaleni rustu a alergie. V dusledku toho je také ovlivnén
rust. Kozni projevy cCasto ziistavaji zavazné béhem détstvi, ale maji tendenci se zlepSovat

u dospivajicich a dospélych (Petrova a Hovnanian, 2020).
c) Syndrom KID

Syndrom keratitis-ichthyosis-deafness (KID) je vzacnym autozomalné dominantné
dédicnym onemocnénim, zplsobenym mutacemi konexinu 26, proteinu dilezitého pro
mezibunéénou komunikaci. V roce 1981 Skinner a kol. nazvali syndrom charakterizovany
keratitidou s neovaskularizaci rohovky, nadmérnou rohovitosti klize, a poruchou sluchu
souvisejici se senzorickymi nervy jako syndrom KID. Kromé charakteristické klinické triady
vrozené oboustranné senzorineuralni nedoslychavosti, keratitidy a erytrokeratodermie trpi
postizeni jedinci také chronickymi bakteridlnimi a plisnovymi infekcemi a maji zvySené
riziko benignich a malignich koZnich nddord. O¢ni a kostni toxicita z dlouhodobé expozice

systémovym retinoidiim je hlavnim problémem zejména u déti. Je zaznamenana progresivni
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alopecie pokozky hlavy. Kiize zmény jsou vyrazné na dlanich a ploskach nohou. Casto jsou
pozorovany deformace nehtl (Patel et al., 2015; Yoneda, 2016).
Dalsi syndromy spojené S ichtyozou:

e Syndrom CMR

e Neulv Laxové syndrom

e Srythrokeratodermia variabilis

e Progresivni symetricka erytrokeratodermie

e Refsumova nemoc

e Gaucheriv syndrom

e Syndrom CHILD

e Peeling skin syndrome
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3. Komplexni péce o jedince s ichtyézou

embryonalniho  vyvoje ze dvou zarode¢nych vrstev embrya: ektodermu
a mezodermu. Ma komplexni stavbu a plni rizné funkce. Funguje jako zasobni organ,
tepelny regulétor, vyluCovaci a pfijimaci organ latkové vymeény, je hlavnim organem pro
hmatovou interakci tedy slouzi ke smyslovému vniméni. a krom¢ toho se podili také

na tvorbé reakci imunitniho systému (Plzakova, 2021).

Témeét u vSech typa ichtydzy je postizena témeét celd kiize. Vzhled klize se muze lisit,
od jemnych a bilych Supin, az po tvrdé, tmavé a hnédé (Oji et al., 2010 ). Kuize se u nékterych
typll ichtydzy muze stat extrémné kiehkou a mlze byt poSkozena i menSim tfenim nebo
muze ztrata vlhkosti kiize vést k tomu, Ze se stane extrémné suchou, neelastickou a napnutou,
coz znepiijemiiuje pohyb téla. U jedincl s ichtyézou dochazi snadngji k dehydrataci
a prehfati. Kromé toho mohou praskliny a poskozeni kiize vést ke Skodlivym koznim

infekcim (Vahlquist et al., 2008).

3.1. Vliv rodiny
Kontakt kliZze na kliZi bezprostfedné po narozeni je diileZity pro dité i matku a jeho pozitivni
ucinky jsou dobie zdokumentovany. Kdyz se vSak dité¢ narodi s onemocnénim kuize, jako
je ichty6za tento zakladni kontakt, kazdodenni Zivot a pé¢e rodict o dité¢ mohou byt vyzvou

jiz od narozeni (Daae et al., 2022).

Dle provedenych vyzkumdi, které uvadi Feldman (2011) ve své publikaci rodi¢e déti
s tézkymi formami ichtydzy vyjadiili znepokojeni a uzkost, po prvnim dotknuti pokozky
sveého ditéte. Studie ukézala, Ze rodice déti s ichty6zou méli méné Casty nebo naruseny
kontakt klize na kizi se svymi détmi, kviili odliSnému vzhledu nebo strachu z potencialniho
zpusobeni bolesti. To do zna¢né miry ovlivituje nasledujici chovani rodici, ktefi se mohou
doteku vyhybat. Ten je vSak pro novorozence nejzasadnéj$i pro podnétny socialné
emocionalni vyvoj.

Reakce rodici na kozni onemocnéni svych déti byvaji odlisné. Ne&kteti se zachovaji
odmitavé a n€kdy svij Gsudek casem zméni, jini jsou odhodlani okamzité¢ podiidit sviy

dosavadni Zivot potiebam ditéte (Capkova, 2009).

Casto se pravé rodice stavaji klicovymi Cleny zdravotniho tymu, protoze pravé oni jsou pro

dit¢ primarnimi pecovateli. Déti s ichtydzou jsou zavisli na péci svych rodic¢h. Odbornici
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by se proto méli zaméfit na to, jak rodi¢e vnimaji pozadavky souvisejici s onemocnénim,
aby bylo mozné objasnit faktory, které ovliviiuji rodi€ovsky stres a napéti. Dikazy poukazuji
na to, Ze pomoc rodicim zvladat stres muze vést k lepSim zdravotnim vysledkim u déti
s onemocnénim jako je ichtyoza, a potencialné zlepsit kvalitu jejich zivota (Senger et al.,
2016). Rodice se po narozeni ditéte vyrovnavaji s jeho zdravotnim stavem. Je dilezité
co nejdiive zahdjit odbornou komplexni péci, kterd mize ovlivnit somaticky i1 psychicky

vyvoj ditéte. Nasledujici kapitoly se vénuji jednotlivym oblastem péce o jedince s ichty6zou.

3.2.Zdravotni péce
Lécbu vzacnych onemocnéni kiize vystizn€é shrnul profesor MUDr. Milan Macek, DrSc
(2021), ktery péci o pacienty se vzacnymi chorobami nazval jako .4 P“. Cimz shrnuje
zakladni naleZzitosti pfi péci o jedince se vzacnymi vady kiize:

1. Pomyslet na onemocnéni (védét o jeho existenci)

2. Poznat onemocnéni (spravné diagnostikovat)

3. Pomoci (spravné vysettit a 1€Cit)

4. Penize (zajistit finance na 1écbu).

Pacienti sichtyozou jsou sméfovani do specializovanych center kvuli komplexni péci
specializovanych odbornik. Kromé zdravotni péce odbornikil je nezbytnou soucasti
zajisténi psychické pohody rodicu ditéte a kvalitni komunikace s nimi. Je nutné je podpofit
béhem nacviku péce 0 kojence a jejich postizenou kiazi (Ditrichova a Viktorinova, 2005;
Capkova, 2009).

Déti s koZznim onemocnéni jako je ichtyoza v Ceské republice vyuZivaji odbornou péci

Vv téchto zatizenich (Détska dermatologie [online]):
o Détské kozni oddéleni PEK ve FN Brno
e Détska kozni ambulance v Centru détskych odbornych zdravotnickych sluzeb, Brno
e Détska kozni ambulance — Poliklinika VFN, Praha
e Dermatologické oddé€leni pro déti FN v Motole, Praha
e Deétska kozni ambulance DV kliniky Nemocnice na Bulovce, Praha
e Détska kozni ambulance DV kliniky v Hradci Kralové
e Détska kozni ambulance DV kliniky v Plzni

e Ambulance détské dermatologie — Nemocnice Ceské Budgjovice
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Prestoze diagnostika ichty6z se neustale zlepSuje, terapie je stale symptomaticka.

V soucasné dob¢ neexistuje zadny 1€k, ktery by ichtyozu zcela vylécil. Daji se v§ak zmirnit
jeji priznaky, abychom omezili praskani, vysychani pokozky a nasledny vznik infekci. Péce
o kiizi se lisi dle stupné€ zavaznosti klinickych projevi. U té€zSich forem je nutnd mezioborova
spoluprace. Potiebné jsou pravidelné kontroly, pti kterych se délaji stéry z kaze, tesi
se spravna vyziva a rehydratace téla. Poruseni kozni bariéry vyzaduje velké naroky
novorozenecké péce. Diky pokroku doslo k vyraznému snizeni procenta umrtnosti. Oproti

tomu, ale zGstavaji velmi omezené moznosti v lokalni 1 systémové terapii (Daae et al., 2022,

Pinkova a kol., 2016).

Naro¢nym obdobim je pro rodi¢e pravé péce o novorozence. Kdy se oni sami seznamuji
S nalezitostmi, které nemoc pfinasi a prochazeji si také jednotlivymi fazemi Soku, popfteni,
smlouvani, deprese a smifeni se s postizenim ditéte, které popsala autorka Kiibler-Rossova

(Vymétal, 2003).

., Pacienti jsou po narozeni presunuti na neonatologické JIP, optimalné do nemocnic
S détskym dermatologickym centrem. Péce se koncentruje na stabilizovani télesné teploty,
elektrolytové rovnovahy a na hydrataci.” (Dostalova a kol.,2020, s. 96). Novorozenec
je v prvnich tydnech svého zivota v inkubatoru, k péc¢i o jeho kizi se vyuzivaji hydrofilni
zaklady, které Iépe udrzuji vodu. Délka pobytu v inkubatoru se neda pfesné stanovit,
ovlivituje ji klinicky stav novorozence a jeho narGst hmotnosti. Nekteré typy ichtydzy
vyzaduji intenzivni novorozeneckou péci s prevenci a lécbou sekundéarnich komplikaci jako
jsou infekce. Primdrnim cilem je vtomto obdobi hydratace kiize, aby nedochazelo
k piehfivani organismu. Postupné se vlhkost v prostiedi ditéte snizuje a vyuZzivaji se kromé

hydrofilnich také krémové zéklady.

Na pécéi o déti s ichtydzou se kromé neonatologli, détskych dermatologli, genetikd,

histopatologli a neurologti podileji také dalsi specialisti podle konkrétnich ptiznakd:

e Oc¢ni lékari, ktefi provadé€ji pravideln€ kontroly rohovky. Nej€astéjSi ocni
abnormalitou u vrozené ichtydzy je zjizvené ektropium. Progresivni zjizveni
a abnormalni keratinizace kiiZze o¢nich vi¢ek ma za nasledek progresivni ektropium
obou vicek, coz nasledné¢ vede k odstdvani, piip. aZ vyvraceni okraje vicek
od povrchu bulbu a obnazeni rohovky. V pééi o zrak je zasadni lubrikacni terapie

mastmi nebo umélymi slzami, ¢imz piedchazime poskozeni. V soucasné dobé
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se aktivné rozviji terapie pomoci transplantace $t€épu do postizenych oblasti

(Chulpanova et al., 2022).

e Otorinolaryngologové (I¢kaii ORL) pomahaji pacientim s odstranénim shlukt
Supin ze zvukovodil. Obstrukcni shluky mohou vést k prevodni ztraté sluchu, ale také
pfispét k zanétu bubinku a zjizveni, coz vede k trvalé hluchoté. Existuje vyznamna
prevalence anomalii usi, nosu a krku. Vyzkumy popisuji, Zze se u jedincl casto
objevuje dysfonie a jedinci se projevuji také nizkym hrubym hlasem. Vc¢asné
hodnoceni a pravidelné sledovani uSnim, nosnim a krénim specialistou musi byt
soudasti péce, aby se zabranilo nevratnému otoakustickému poskozeni. Cetnost
¢isténi usi a naslednych navstév musi byt u tézce postizenych jedinct individudlni,
ale peclivé sledovéana. Pro domadci oSetfeni se doporucuje zevni zvukovod prokapavat

parafinovym olejem a vytirat je §tétiCkou namocenou v krému. (Hamie et al., 2021).

e Specialisté ortopedie a rehabilitace se snazi docilit co nejvetsi mobilizace, ktera

je ohrozena v disledku rohovaténi kuze.

e Nutriéni terapeuti, ktefi dbaji na zvySeny metabolicky piijem v disledku zvysené

metabolické vymeny. Sleduji hladinu bilkovin, iontl i zeleza (Pinkova a kol., 2016).

® Détsky psycholog, ktery se stard o psychicky stav jedincti. Psychologicky dopad
ichty6zy je dle vyzkumu hluboky. 30,2 % déti ma pozitivni screening na depresi

a 37,7 % na tzkost (Sun et al., 2020).

Na stav pokozky maji vliv 1 prostfedi a zivotni styl jedince. Proto je vhodné vyvarovat

se n€kterym ¢innostem a mistiim, které neprospivaji stavu pokozky.

Doporucuje se:
e vyhybat se prostiedi se studenym nebo suchym vzduchem (solariim), chranit ktzi

pted vétrem a chladem

e upiednostnit rychlou sprchu ¢i kratké koupani, vyhnout se kosmetickym
prostiedklim s obsahem drazdivych ¢i vysusujicich latek, pii osuSovani kiizi netfit,
ale jemné piikladat osuSku, thned po koupeli pokozku nattit hydrata¢nim piipravkem
vyvarovat se tvrdé kohoutkové vod¢ jak pti sprchovani, tak prani obleceni, omezovat
koupani v bazénech, kde je voda oSetiena ptipravky, které vysusuji kizi (naptiklad

chlor) (Vilimovsky, 2019).
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Piipravky, které se vyuzivaji kpééi o kizi jsou finanéné velmi naroéné. Ustav
zdravotnickych informaci a statistiky (UZIS) na otazky kolik lidi v Cesku trpi ichty6zou
a kolik pro jednotlivce primérné stoji rocni terapie nedokazal odpovédét. Stejn€ na tom bylo
1 ministerstvo zdravotnictvi, které nereagovalo na dotaz ohledn¢ zmény financovani terapii
z vefejného zdravotniho pojisténi. Dosud rodiny s ichty6zou dosdhnou pouze na podporu
statu, ktera ¢ini 3000 — 6 000 korun mési¢né, ale neni zohlednén realny stav pacientl

a spousta rodin dle stanovisek na podporu vitbec nemé narok (Smutna, 2018).

Rada rodi¢t uvadi, Ze jsou finanéné zatizeni kviili zvy$enym nakladtim na péci o télo. Kromé
nakladnych krémil, masti a dalsich pripravki daji vice penéz také za oblecent, které vyhovuje
stavu kiize nemocného. Obleceni je tieba peclivé vybirat tak, aby zvoleny material kuzi
neobarvil a nezapfiCinil Spatnou termoregulaci. Vhodné jsou napi. bezeSvé kousky, které
nedrazdi Supiny kiize. Kvili ¢astému prani pii znecisténi krémy se obleceni také rychleji
opotfebovava a je nutné jej Castéji obmeénovat. Potiebny ¢as k péc¢i ovliviiuji také Cetné
domaci prace napt. ¢astéjsi vysavani odpadlych Supin klize, vyména lozniho pradla a prani
pradla. V né€kterych pfipadech rodice uvadéji, ze kazdodenni péce o pokozku a domacnost
jedince s ichty6zou je neslucitelnd s praci na plny tivazek. Rodiny se dostavaji do finan¢ni
tisné, protoze jeden z rodici vétSinou zlistava bez zaméstnani a pecuje o nemocného jedince.

(Daae et al., 2022).

3.2.1. Lokalni terapie

V péci o kiizi jedincl s ichtydzou se vyuziva lokalni a systémova terapie. K Setrnému
odstraniovani Supin piebytecné kiiZe se vyuziva exfoliace neboli peeling, ktery kromé lepsiho
vzhledu zmirnuje také pocit suché ktize. Pokozka po oSetieni 1épe zadrzuje vodu a udrzuje
vlhkost. Exfoliace patii mezi nejéastéji doporu¢ované zpusoby, jak zmirnit tvorbu Supin
a odstranit odumfelé kozni buiiky z pokoZky. OSetieni zahrnuje kazdodenni mazani pokozky
celou fadou krémt, masti a télovych mlék k rehydrataci pokozky, a také peeling nadmérnych
Supinek klZe. Vyuzivaji se také rtizné brusné kameny, pemzy, pilniky, houby a jemné
hiebeny k vyC€esani Supin kize z vlasaté casti hlavy. Péce o kizi je Casové ndrocna
a nejcastéji je provadéna prave rodici ditéte. Péce o kiizi u pacientli miize denné trvat vice
nez 120 minut (Pinkova a kol. 2016; Pinkova a kol., 2020; Daae et al., 2022).

J S A

Kromé pouzivani zvlhcujicich a zvlacnujicich krémi se vyuZzivaji také koupele. Pravidelné
koupele jsou vSak stiedem diskusi. N&kteii odbornici si mysli, Ze by mohli pacientim spise
uskodit naruSenim lipidového plasté, naopak druha strana tvrdi, Ze diky kazdodennimu
namoceni a zvlh¢eni ve slané/mastné vodég, se prebytecna kiize Iépe odstranuje (Pinkova
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a kol. 2016). Do koupele se nejcastéji pridavaji 1é¢ebné oleje a soli, které zvysuji rehydrataci
pokozky. Je vSak nutné pied uzitim vyhodnotit aktualni stav klize, aby se stl nebo oleje

nedostaly do prasklin, zanicenych ran apod. (Krasova, 2019).

Déle je nutné pouzivat ocni masti nebo kapky, které zabrani vysychani, podpofi hojeni
a zvihcuji oci. Také se pouziva usni sprej, ktery napomaha vycistit zevni zvukovod. Zv1asté
V letnich mésicich nesmime opomenout ochranu pied sluncem a kiizi mazat kvalitnimi

opalovacimi krémy, které¢ se dobfe vstfebavaji (Pinkova a kol. 2016).

3.2.2. Systémové terapie

Krom¢ lokalniho oSetfeni kiize se zkouma tada systémovych terapii. Naptiklad 1écba
retinoidy, ktera se nasazuje u tézkych forem lamelarni ichtyozy a kongenitalni
ichtyosiformni erytrodermie. ,,Retinoidy maji keratolytické ucinky, které usnadiiuji
odlupovani Supin z povrchu a zabraiiuji nadmérné hyperkeratdze, coz vede k normdlni

tloust’ce a lepsi funkci rohové vrstvy.* (Pinkova a kol. 2016, s. 7).

Retinoidni terapie ma vsak vedlejsi ucinky souvisejici se zvySenym zanétlivym procesem
v kuzi, ktery vede ke svédéni a ma negativni vliv na epitel. Dlouhodobé uzivani téchto 1€kt
udéti a dospivajicich muze vést k odliSnostem v organovych systémech. Dochazi
ke zvySenym kostnim abnormalitdm, objevuji se také uvahy o vlivu na pohlavni zralost,
zrak, jaterni funkce, kardiovaskuldrni systém a také psychickou pohodu jedince (Krasova,

2019; Zaenglein et al., 2022).

Soucasna 1é¢ba zahrnuje zvlhCovace, keratolytika, retinoidy, analogy vitaminu D,
kortikosteroidy a inhibitory kalcineurinu. Cilem téchto pfistupt je zlepsit kvalitu Zivota
pacienta bez 1€¢by zakladni pfi€iny, neobnovuji ztracenou funkci proteinu ani neposkytuji
dlouhodobé kozni zlepSeni. Dosud neexistuje ovérena kauzalni terapie. Aktualné probiha
nékolik vyzkumi, pfi kterych byla zjisténa podobnost mezi genetickymi mutacemi ichty6z
a psoriazy (lupénky). Diky tomu se zkousi systémova terapie biologiky, ktera je u psoridzy
uspesnd. Genové a bunécné terapie se vyvijeji jako slibné terapie, které mohou korigovat
funk¢ni aktivitu zménénych proteind. Tyto pfistupy jsou vSak stdle v rané fazi vyvoje

(Chulpanova et al., 2022; Pinkova a kol., 2016).

3.3.Specialné pedagogicka péce
Ceské gkolstvi nedefinuje skupinu vzacnych onemocnéni jako samostatnou kategorii.
Zpravidla jsou tyto déti posouzeny jako déti se ,,zdravotnim postizenim* nebo ,,zdravotnim
znevyhodnénim®. Zaclenovani déti a zakl se vzacnym onemocnénim do béznych tiid
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matetskych, zdkladnich ¢i stfednich Skol se stava stile vice vyuzivanym zpiisobem.
Vzdélavaci institut by mél spliiovat urcité minimalni pozadavky pro uspéSnou integrace
ditéte s postizenim a jeho naplnéni vzdélavacich potfeb. Dulezité je celkové klima Skoly,
které ovliviuji jak zaci, pedagogové tak i vedeni. StéZejni je také motivace a piiprava ditéte
k nastupu do skoly. Dité se snazime oprostit od obav a nerealnych ocekavani dospélych. Dité
by m¢lo byt ptipravené na Skolni dochazku s ipravami danymi jeho vzécnym onemocnénim

(Michalik, 2012).

Pedagogicky personal by pfi navazovani vztahu s ditétem a jeho rodinou nemél opomenout
nasledujici charakteristiky, které jedince se vzacnym onemocnénim mohou spojovat. Rodiny
maji vétsi obavy o osud a zdravi jedince a dbaji daleko vétsi opatrnosti. Od détstvi se rodina
setkava s fadou instituci, které musely spliovat jejich predstavy o kvalitni pomoci, coz muze
ovlivnit 1 jejich ocekdvani od Skolniho prostfedi. Onemocnéni ditéte znamend pro rodinu
finan¢ni zatéz. Velké mnozstvi rodin si kvili péci o dit¢ museji vystacit jen s jednim
pfijmem, protoze jeden zrodict zlstava s ditétem v domacnosti. Nutné je dbat také na
zvySenou psychickou a fyzickou zatéz, kterou si rodiny prochdzeji (Michalik, 2012; PeSova

a Samalik, 2006).

Pro pedagogické pracovniky je tak dilezité, aby se snazili rodinu dostate¢né poznat a k ditéti
pristupovali s individualnim ptistupem, podpofili jeho doméci ptipravu, diky které nahrazuje
nepiitomnost ve vyuce kvili svému zdravotnimu stavu. SnaZit se zabezpecit obsluzné
¢innosti a podporu (Spole¢nost pro mukopolysacharidosu, 2012). U Zakl s ichty6zou
se muze jednat o poskytnuti ¢asu pro péci o pokozku, prevléknuti, dostateCny pitny rezim,

pritomnost asistenta pedagoga apod.

Dostate¢nou podporu zaktim pii vzdélavani pomahaji zajistit specidlné pedagogicka centra
(SPC). Jejich innost se fidi zejména podle MSMT &. 72/2005 Sb., o poskytovani
poradenskych sluzeb ve $kolach a $kolskych poradenskych zafizenich (SPZ) v platném
znéni. Zajistuji specidlne pedagogickou a psychologickou péci détem, zakim ¢i studentim
se zdravotnim postizenim €1 znevyhodnénim. Zabyvaji se pfipravenosti na povinnou $kolni
dochdzku, specidlnimi vzdélavacimi potieby, integraci i specidlné pedagogickou péci.
Provadi depistaz, specidlné¢ pedagogickou i1 psychologickou diagnostiku a zajistuji
poradenské, terapeutické a metodické ¢innosti pro déti, zaky, studenty se zdravotnim
postizenim, piipadné jejich rodic¢e 1 pedagogické pracovniky (Vyhlaska ¢. 197/2016 Sb.,

ve znéni pozdéjsich predpist).
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4. Kvalita Zivota

Navzdory 1é¢bé maji kozni piiznaky velky vliv na kvalitu zivota pacientii. Dle Gurkové,
(2011) se definice a pfistup v oznaceni kvality zivota v jednotlivych védnich disciplindch
odlisuje. V lékatskych oborech se setkdvame s konstatovanim, ze kvalita Zivota je tézko
uchopitelny pojem pravé diky komplexnosti a multidisciplinarnosti. V odborném jazyce
se tento termin vyuziva pii popisu pozitivnich a negativnich aspektti zivota. Kvalita Zivota
oznacuje parametry lidského zivota, zpisobu a stylu Zzivota, zivotni urovné, zZivotnich
podminek spole¢nosti. Koncept kvality zivota izce souvisi s dal$imi pojmy napt. lidskymi
potfebami, zdravim, sebepéci, pohodou, dennimi aktivitami i existencialnim rozmérem

lidského Zivota.

Pro hodnoceni kvality zivota existuje fada dotaznik, které se d€li na generické a specifické.
Generické dotazniky zjistuji celkovy stav jedince bez zaméfeni na konkrétni onemocnéni.
Lze jimi porovnavat kvalitu zivota mezi jedinci s onemocnénim a intaktni zdravou
spole¢nosti nebo kvalitou Zivota ovlivnénou riiznymi nemocemi. VéEtSina dotaznik slouzi k
sebeposouzeni kvality zivota jedince. Pravé jeho postoj je to nejpodstatnéjsi, to jak vnima

vlastni situaci, zda se citi byt uplatnény v pracovnim, rodinném ¢i socialnim prostiredi.

Jednim ze znamych generickych dotaznikl je povazovat dotaznik kvality Zivota Svétové
zdravotnické organizace (WHOQOL — WHO Quality of Life assessment), ktery zahrnuje
24 aspektli Zivota. Celkem se posuzuje 6 hlavnich domén, kterymi jsou fyzické zdravi,
prozivani, uroven nezavislosti, socidlni vztahy, prostiedi, spiritualita a celkova kvalita zivota

(Vanaskova, Bednat, 2013).

Za dalsi generické dotazniky kvality Zivota lze povazovat Dermatology Life Quality Index
(DLQI), Short-Form Health Survey, Nottingham Health Profile, McGillav dotaznik bolesti,
a dalsi. V oblasti dermatologie je Casto vyuzivany Dermatologicky index kvality Zivota
a jeho modifikace pro déti — Détsky dermatologicky index kvality zivota. K posouzeni zivota

rodiny slouzi Family Dermatology Life Quality Index (FDLQI).

Oproti tomu se vyuzivaji specifické dotazniky, které jsou urceny pro konkrétni cilovou
skupinu osob se stejnym onemocnénim. Jejich pomoci se meii vliv postizeni nebo nemoci
na zdravi pacienta. N&ktefi autofi studovali vliv ichty6zy na kvalitu zivota a vysledky
prokdzaly, Ze vrozena ichtydza negativné ovliviiuje n€kolik aspektl Zivota a je odpovédna

za niZ8i skore v dotaznicich kvality zivota (Ganemo, 2003).
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Dotazniky kvality zivota jsou prospésné diky lep§imu porozuméni pocitlim pacienta a jeho
rodiny. Maji zdsadni vyznam pro ziskani jeho divéry a zajisténi komplexni péce

(Prazsky,2012).

Jen minimum studii zkoumalo kvalitu Zivota souvisejici se zdravim konkrétné u jedinct
s ichtyozou. Vyzkumnici Svédské studie tvrdi, Ze kvalita Zivota je naruena jak u déti
vyzkumu praveé détstvi, které¢ ovlivnil stav klize jako silné Supiny, praskliny, rany a bolest.
Osoby se zavaznymi koznimi poruchami jako je ichty6za, mohou vykazovat také urcité

psychologické ptiznaky, jako je deprese a izkost (Daae et al., 2022).

V Ceské republice se zlepsovanim kvality Zivota u téchto pacientt zabyva pievazné Spolek
Ichtyéza. Jedna se o pacientskou organizaci mezi jejiz hlavni aktivity spadd materidlni
podpora détskych i dospélych pacientl, pofddani sbirek krémii a dalSich potiebnych
prostiedkd, predavani informaci, rad a zkuSenosti mezi sebou i §irsi vefejnosti. Také zajist'uji
setkavani pacientll a jejich rodin a poradaji prednasky a besedy na Skolach (Kadlecova,

Kadlec, 2021).

V ramci vyzkumu je na kvalitu Zivota pohlizeno jako na subjektivni hodnoceni osob
S vzacnym koznim onemocnénim a ptipadné posuzujici pohled jejich rodin. Diplomova
prace se snazi zachytit jednotlivé aspekty, které vstupuji do zivota oslovenych participantl
diky jejich onemocnéni. Zabyva se tématy sebehodnoceni své situace, svého rodinného
Zivota, zaClenénim se do kolektivu v ramci vzdélavani i pfi volnocasovych aktivitach,
dostupnosti 1ékarské péce, rizikim vyplyvajici ze zdravotniho stavu, postojum Sirsi

spolecnosti a naplnénim kazdodenniho zivota.
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PRAKTICKA CAST

5. Uvedeni do problematiky praktické ¢asti diplomové prace
Prakticka cast diplomové prace bude zamétena na déti s riznym typem ichtyozy a jejich
rodiny. Z divodu vzacnosti onemocnéni byl zvolen kvalitativni vyzkum, ktery umoznil

detailni analyzu jednotlivych ptipadu.

5.1.Cil vyzkumu
I kdyz existuje velka skala typt ichtydz a u jedincli se projevuji pfiznaky v rlizné mife
vSechny spojuji obdobné obtiZe napt. nepochopeni spolecnosti kvili specifickému vzhledu
pokozky, finan¢ni a Casova zatéz pii péci o klizi nebo Casté navstévy Iékarskych stredisek
jiz od raného détstvi. Cilem vyzkumu diplomové prace je zmapovani kvality zivota jedinct
s diagnozou ichty6za a jejich rodin.
V souvislosti se stanovenym vyzkumnym cilem byly stanoveny nésledujici
vyzkumné otazky:

VOI: Jaky vliv ma ichty6za na kaZzdodenni zivot jedince?
VO2: Jaké jsou specifika vzdelavani déti s ichtyozou?
VO3: Jak se vi¢i détem s ichty6zou a jejich rodindm chova spole¢nost?

5.2.Charakteristika vyzkumné casti
Pro naplnéni cili praktické ¢asti diplomové prace byl zvolen kvalitativni vyzkum v designu
ptipadové studie. Pfednosti kvalitativniho vyzkumu je podrobny popis a vhled pti zkoumani
jedince v jeho ptirozeném prostiedi. Dokaze dobfe reagovat na situace a podminky. Neda
se vSak zobecnit na S$irS§i populaci. KliCovymi charakteristiky kvalitativniho vyzkumu
je jedine¢nost, neopakovatelnost a reflexivita, protoze vyzkumnik se ptimo ¢i neptimo podili

na procesech které zkouma. (Miovsky, 2006).

Vyzkum byl realizovan od listopadu 2020 do biezna 2023. Na zéklad¢ ziskanych informaci
odborné literatury byla zvolena metoda kvalitativniho vyzkumu. Na zéklad¢ stanovenych
vyzkumnych otdzek byly vytvotfeny otdzky pro rozhovory. K ziskéni dostatecného mnozstvi
udaju byla vyuzita metoda hloubkovych rozhovord. Velmi naro¢nou soucasti vyzkumu byl

sbér dat a jejich nasledné zpracovani, pfi kterém byla vyuzita ptipadova studie.

Design ptipadové studie se zabyva podrobnym popisem jednoho nebo mensiho poctu
ptipadd. Hendl, (2005) oznacuje Setfeni u vice nez dvou ptipadl jako mnohondsobné

piipadové studie nebo také mnohopiipadové studie. Pfipadem je oznaCovan objekt zajmu,
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kterym muize byt osoba, skupina, organizace a dalsi. Tato strategie zdlraziuje komplexnost
celého piipadu se vSemi souvislosti zivota ucastnikii vyzkumu. Jejim cilem je ziskani
celistvych informaci a kontinuit o pfipadu, ze kterych se zpracovava studie, jenz zachycuje

problematiku v kontextu realného Zivota (Svaficek a Sedova, 2010; Miovsky, 2006).

5.3.Metody sbéru dat
Dle Svaii¢ka a Sedové (2010) se u piipadové studie pracuje s mensim poétem jedincd, ale
svelkym mnozstvim dat. Pfipadova studie pracuje scelym spektrem materiala
od lékatskych dokumentaci, Zivotopisl, rodokment, historickych dokumentt, $kolnich
doporucenich a dal$ich dokumentt aZ k rozhovortiim a pozorovani piipadu. Pro sbér dat byla
vyuzita analyza dostupnych dokumentt (Iékatskych zprav, doporuceni a zprav ze specialné
pedagogického centra a pedagogicko-psychologické poradny). Dalsi data byly ziskana

pomoci hloubkovych rozhovort s rodici a jejich détmi s diagnézou ichtyoza.

5.4.Charakteristika vyzkumného souboru
Ptipadovéa studie je zaméfena na zvoleny vzorek s konkrétnimi vlastnostmi, kterymi
se vyzkumnik zabyva. Vybér vzorku je ovlivnén zdjmem a ochotou spoluprace na vyzkumu.
Empiricka &ast je zaméfena na 5 jedincti s onemocnénim ichty6za z Ceské republiky od 3 do
19 let a jejich rodiny. Pozornost je v€novana jejich zdravotnimu stavu, osobni, rodinné
I Skolni anamnéze s cilem popsat vyhody a rizika, které jejich onemocnéni do bézného zivota
ptinasi a ovliviyji jejich kvalitu zivota. Jedinci byli kvuli vzacnosti tématu osloveni skrz
zakladatelé spolku Ichtydza, kteti zvetejnili pfispévek s oslovenim o spolupraci. Na néj
zareagovaly Ctyfi rodiny. Patou rodinou jsou samotni zakladatelé spolku spolu se svym

synem.

5.5.Etika vyzkumného Setreni

V pribéhu realizace vyzkumného Setfeni byla zajisténa ochrana soukromi a osobnich udaj
respondentti. Vyzkum byl proveden v souladu se zakonem o ochrané osobnich tdaji a jejich
uchovavani v informacnich systémech (zdkon ¢. 101/2000 Sb.). Empirickd ¢ast misto celych
jmen vyzkumného vzorku vyuziva jen pocatecni pismeno kiestniho jména a prozrazena
nebyla ani jména rodi¢t. Spoluprace srodinami probihala na zakladé informovaného
souhlasu, jehoz formulaf je soucasti prilohové Casti prace viz ptiloha €. 1. Respondentim
byly popsany cile vyzkumu, pribéh sbéru dat a jejich nasledné zpracovani.

Vzhledem K ochran¢ citlivych tudaji nejsou v diplomové praci prilozeny fotografie
ani dokumenty obsahujici osobni udaje, ze kterych byly ¢erpany informace.
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6. Pripadové studie

V nasledujici kapitole budou popsany piibéhy péti déti s onemocnénim ichtyoza a jejich
rodin. Pfipadové studie byly vypracovany na zdkladé¢ hloubkovych rozhovort s rodici
a détmi starSich 10 let. Dale pfisp€la také analyza dokumentti z rané péce, 1ékatskych zprav
a doporuceni ze specialné pedagogickych center. Studie jsou zaméfeny na jednotlivé oblasti
zivota ditéte. Zahrnuji rodinnou, osobni, zdravotni a Skolni anamnézu. Dale popisuji také
traveni volného Casu, specifickou péci o télo a postoje spolecnosti vii¢i onemocnéni. Pro
zachovani autenticity jsou v pripadovych studiich doklddany doslovné piepisy odpovéedi

respondentl. Citace z rozhovorii budou oznaceny kurzivou.

6.1.Respondent V., 4 roky
Prvnim objektem zkoumani je 4lety chlapec, ktery pfisel na svét v roce 2018. Narodil se
s vrozenou koZni chorobou ichty6zou s genem TGMI v heterozygotnim stavu jako
Collodion baby. Chlapec se narodil pfed¢asné a ihned po porodu byl dan do inkubatoru kviili
vzacnému stavu kize. Kratce na to byl pifevezen na Détské kozni oddé€leni Pediatrické

kliniky FN Brno, kde mu byla poskytnuta specializovana péce.

6.1.1. Zdravotni anamnéza

Rodice dostavali rozporuplné informace ohledné mozného vyvoje synova stavu. Lékati sami
nevedéli, jak se chlapciiv zdravotni stav bude vyvijet. V nékterych piipadech se totiz setkali
S tim, Ze po sloupani kiize u Collodion baby se kiize natolik zlepsila, Ze nebyla nutna zadna
nasledna péce. Doted’ je velmi obtizné doptedu urcit, jak se jednotliva vzacna onemocnéni
budou projevovat pifi vyvoji ditéte. I pfes to byla zdravotnickd péce rodin¢ v zacétcich
napomocna. Diky informovanosti 1ékait byl rodi¢im okamzité predan kontakt na Spolek
Ichtyo6za, kam se rodi¢e mohli obratit na rodiny déti se stejnou diagnézou. ,,4 to je do tedka
velka pomoc. Uz jen to, zZe clovek vi, Ze v tom neni sam, Ze nekdo resi to samé. Predavame
Si zkusenosti, a pro zacatek tam dostanete tipy, jak zacit s péci o kizi. Postupem casu jsme
Z toho, co nam poradili v nemocnici uplné upustili a nasli jsme si svoji vlastni cestu. Opravdu
malokdo pouziva to, co mu v nemocnici doporucili. “ sdéluje matka.

Chlapec dochézi jednou ro¢né na kontroly, jak na specializované kozni oddéleni Brnénské
s pacientem s ichty6zou. Pravidelné je rodina v kontaktu kromé kozniho 1ékafe také
s odborniky z ORL. Diky usazovani koznich Supinek v usich a jejich mechanickému ¢isténi

snadno dochazi k zaniceni, které je tfeba 1&Cit napt. antibiotiky. Dale dochédzi na oc¢ni kvili
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astigmatismu, jednd se o ocni vadu zptisobenou chybnym nebo zdeformovanym zakiivenim
rohovky. ,,Pani doktorka si mysli, Ze to je zpiisobeny prave ichtyozou. Trosicku se mu vytaci
oko. Nejspis jak tlaci ta kiize na bulbu oka, tak se deformuje. “dodava matka. Posledni dobou
pravideln¢ konzultuji zdravotni stav syna také s nutricnim terapeutem, protoze chlapci byla
zjisténa kratkodoba proteinova malnutrice. ,, Prebytecna kiize nejspis bere hodné bilkovin
Z téla, a tak ted musi byt sledovany a pripadné dopliiovat proteiny napr. nutricnimi drinky

a tucnym jidlem. ““ vysvétluje matka.

6.1.2. Rodinnda anamnéza

Rodina se sklada ze ctyf ¢lend. Otec je ucitel a matka fyzioterapeutka. Oba jsou zdravy.
Rodina spolecné bydli v jednom z krajskych velkych mést ve star§im rodinném domé.
Kromé syna maji rodice také osmndcti mesicni dceru. Chlapec svou sestru zboziuje.
Zpocatku vice bojoval o matky pozornost, ale nevybijel si to na malé sestie. Také si v§ima
a upozoriiuje na to, jak hebkou kiizi jeho sestra ma. Neni v tom ale Zadnd zavist, bere sestru

takovou, jaka je.

V rodinné anamnéze maji zatim potvrzeny nalez ichtyézy jen v jedné linii, proto je syn
veden jako heterozygot. Odbornici se ale domnivaji, ze aby vznikla ichty6za, musi
ke zménénému genu mit piedpoklad oba rodice. Proto stale zkoumaji matéinu linii, ve které
se geneticky zatim nic neobjevilo. Oba rodi¢e podstoupili genetické testy z krve a chlapci

délali genetické vySetieni z kozniho §tépu.

Mladi rodi€e se postupné vyrovnavali se synovou diagnozou, kterou znali hned po narozeni
po prvotnim sdé€leni 1ékait. Matka k tomu dodava ,, Myslim, Ze my jsme se s tim jako docela
dobre smirili. Smirili ne, ale sZili. Vim, Ze hodné lidi to probrecelo, ale mné to nikdy neprisio
Jjako ditvod k breceni. Ja to méla postaveny, tak jak to ma byt. Prosté, co se stalo, stalo se.

A ted’ se budeme snazit v tom néjak jet.

Matka diky svému povolani trochu nahlizi do zdravotnictvi, a tak si vZdy fikala, Ze zdravotni
stav ditéte mtiZze byt jesté mnohonasobné horsi. Ichtyodza je prevazné kosmeticka vada, ktera
nezasahuje inteligenci. ,, Md jenom jinou kuzi. Kdyz détem funguje hlava, tak je to strasné
velky plus. A ta synova hlava funguje az moc, je dost bystry. TakzZe za nas jsme to prijali

V pohode. ““ sdé€luje matka.

Rodice se museli smifit s tim, Ze syn nebude moci délat vSechno a v Zivoté narazi na néjaka
omezeni kviali svému zdravotnimu stavu. Nejvetsi limity vidi v poruSe termoregulace

a v casoveé narocné péci o kizi ditete, ale to naopak piindsi velkou vyhodu v tom, ze rodi¢
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stravi s ditétem daleko vice Casu. V péci o ob¢ déti jsou oba rodice stejn¢ angazovani. Matka

se ted’ pfevazné stara o dceru a otec zajist'uje nezbytnou péci o syna a jeho kizi.

6.1.3. Skolni anamnéza

Chlapec dochazi do bézné matetské Skoly jiz jeden rok bez asistentky pedagoga. Péci o kizi
zvlada spolu s pani ucitelkou. Pfed nastupem se matka setkala s pani feditelkou a ucitelkami
matetské skoly a vysvétlila jim, co péce o chlapce obnasi, na co je zapotiebi si davat pozor
apod. Pani feditelka byla k rodi¢im od zac¢atku upfimna a piijala chlapce na uréitou dobu

S tim, ze béhem dvou mésict zhodnoti, zda se o chlapce zvladnou postarat.

Postupné se pani ucitelky naucily ptizptisobovat chlapci podminky napt. dobu stravenou
venku na slunci, vyhledavat stinna mista, regulovat pohybové aktivity, odhadovat rizika na
Skolnich vyletech a exkurzich apod. V mateiské Skole se snazi chlapci pfipominat
promazavani pokozky. Kdyz byl mensi pomahaly S mazanim krémem, ale ted’ jiz péci o kiizi
chlapec zvlada samostatn€é. Do matetské Skoly rodice pofidili specialni 1ékaiské pomucky
jako jsou napt. détskou dezinfekci, chladici ru¢nik a naplasti. V ptipadé poranéni je nutné
pouzit konkrétni druh, protoze obycejné naplasti nejsou ucinné. Kvili mastnoté okamzité
sjizdi a nedrzi na misté.

Pied nastupem do mateiské Skoly neprobéhla Zadné informacni schiizka s rodici ostatnich
deéti. Matka ma ale pocit, Ze chlapce v matetské Skole vSichni dobfe znaji a jsou k nému mily.
Do kolektivu déti dle slov matky chlapec zapadl bez obtizi. Déti byly a pribézné jsou
informovani o tom, Ze chlapci néco je a podle vyvojové Grovné postupné informuji déti
0 podstaté nemoci. Ptistup pedagogického personalu si matka pochvaluje. Chlapce pani
ucitelky berou bez zavahani 1 na Skolni vylety a plné ho tak zapojuji do celého programu,
ackoliv to pro né znamena vice planovani a zvySené pozornosti kvuli Spatné fungujici

termoregulaci chlapcova téla.

O budoucim vzdélavani na zékladni Skole rodice jiz dopfedu uvazuji. Pfipravuji se na to,
Ze pii1 vybéru zékladni Skoly kromé vzdalenosti Skoly od bydlisté, ptistupu pedagogickych
pracovnikii, programu a moznostech Skol budou muset pfihlédnout také na podminky
samotné budovy Skoly. Zda je napft. skola na stinném mist¢, jestli do tfid nesviti slunce cely
den, zda jsou tfidy vybaveny ventilaci apod. ,,Chtéla bych, aby tam byl ze strany Skoly néjaky
ten vstricny krok. Aby to nebrali jako jejich povinnost...prosté védet, ze tam je chtény. Chci

toho asi hodné, ale pro mé hraje roli, jestli budou ochotni pro néj néco udélat, anebo
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to budou muset mit napsany v doporuceni apod. ,, fika matka. Planuji se o vhodnosti zakladni

Skoly poradit také se Skolskym poradenskym zatfizenim.

Chlapec 1 ptes svij nizky veék uz vnima, ze ma jinou kzi nez ostatni. ,,On nepoznal Zivot
bez toho. Pro néj to neni diskomfort. Ma radost a divi se, kdyz vidi nékoho, kdo to ma
podobné napr. na srazech se spolkem Ichtyoza. “tika matka. Povazuje svou kiizi za specialni
a diky své détské fantazii si hraje na to, ze ma krunyt nebo brnéni a miize néco, co druzi ne
— tfeba, ze jeho to hned nepali. Vidi v tom néjaké vyhody a samoziejmé nechéape, kdyz ho
rodice omezuji napt. kdyz ostatni mizou b¢hat a on uz ne. Rodi¢e museji chlapce
v pohybovych aktivitach hlidat kvili Spatné termoregulaci a ptehfivani. ,,Nekdy nas to Stve,
kdyz vidime, Ze jeho néco boli nebo nemiize to, co ostatni déti. Rikate si, Ze nékdo to ma

zadarmo a nevdzi si toho, ale o tom ten zZivot je. “ dodava matka.

6.1.4. Péce o télo

Denné rodin¢ zabere péce o chlapcovo télo az 3 hodiny. Pé¢i o kiizi maji rodi¢e rozdélenou.
Aktudlné vétsi Cast péce, do které spada brouseni kiize zastdva predevSim otec, protoze
matka se vénuje dcefi. Bézny den rodiny za¢ina mazanim. Hned jak chlapec vstane a umyje
si obliej, je potieba ho celého namazat. Zvlastni péci vénuji také ocim, které promazavaji
vice. Ranni procedura trva okolo 45 minut az jedné hodiny. Béhem dne rlizn¢ promazévaji
oblicej, ruce a nohy podle stavu ktize. Kdyz je teplo, tak je nutné promazavat ¢astéji nebo
kdyZ hodné fouka, je potfeba kizi taky domazavat. Kdyz chlapec chodi v 1ét€ doma naboso,
rodice vice hlidaji, aby mu nepopraskaly nohy. Po kazdém umyti si chlapec musi diikladné
namazat ruce, idealné to samé i u myti obliceje. Péce pies den spociva predevs§im v mazani,

diky kterému je kize v lepSim stavu.

Pii vecerni hygiené¢ maji dvé moznosti, obé jsou ovSem casové narocné. Zaberou jednu
az dv€ hodiny péce. Vénuji se bud’ mechanickému odstraiiovani klize nasucho. K tomu
vyuzivaji brusku neboli elektricky pilnik, kterym ktizi brousi. Druhou moznosti je zmékceni
kiize behem koupele. Pti pobytu ve vané brousi piebyte¢nou kiizi sklenénymi ¢ockami.
,,Je to podobné, jak kdyz se nékdo stara o ztvrdlou kuzi na patach, akorat syna musime
obrousit uplné celého. ,ifika matka. Kpéci o kUzi rodiny vyuZivaji rtzné brusky
s vyménnymi hlavicemi, které stiidaji podle potieby. Pro bliz8i vizualni pfedstavu pfilozen

obrazek .
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Obrazek 8 Profesiondlni sada na brouseni kiize (Zdroj: Beurer)

Po vecerni koupeli je potfeba chlapce dikladné promazat. To samé napf. v letni sezoné, kdy
se hodné koupe v bazénu. Matka popisuje ,,Jakmile se jde vykoupat do bazénu, musime
ho pak taky namazat. Kdyz se nenamaze, tak ho to pekelné svédi a byl by schopny si nékterd
mista rozskrabat uplné do krve anebo by mu to mohlo popraskat na téch exponovanych
k tomu, Ze se snadné&ji obrousi nebo pii dlouhém koupani se kiize zacne rychleji odstrafiovat
I sama. Po koupani v chlorované vodé¢ dochazi k rychlejsimu vysusovani pokozky.
V ptipadé, Ze dit¢ ma zrovna dobry stav kiize a rodic¢e ho nechtéji brousit je dobré ho ihned
po koupani oplachnout a rychle namazat. ,.Ja to moc nevidim jako omezeni. Miizete to vyuzit
k tomu, Ze se pak ta kiize lip odstrani. Kdyz to nevyjde, tak se prosté vysusi a bude hruby
a miizou se mu pak délat zaderky je tam néjaky riziko infekce. My ho koupeme v morské soli,
aby prave ta kiize jako lip nabobtnala a udélalo mu to dobre. Kdyz jsme byli u more bylo

to super. Stejné tak ty sirné lazné, kam jezdime. ,,doddva matka.

0 w*wv

K péci patii také vyndavani kiizicky z vlast. To je bohuZel Casto bolestivé. Diky tahani vlast
se strhavaji malé Supinky ktze, nékdy az do krve. Na kiizi ve vlasech se neda snadno dostat.
Pokud rodi¢e nechtéji, aby dité bylo tplné¢ dohola a kiize se tak mohla zbrousit, je nutné
je vyCesavat. Pouziva se k tomu maly hiebinek — ,,vSivacek®, kterym se jede po délce vlasi

a stahuje se kaze po celé ploSe hlavy.

Nékteré krémy rodina dostava od spolku ichty6za, ale na své naklady hradi krémy s ureou
na ruce a nohy, ktery 1épe zmék¢i kiizi. Stejné tak vyuzivaji specidlni krémy na oblast oci,

rany na kizi a péci o vlasy. ,,Vydaje tam jsou, pokud ale mame krémy od spolku tak je
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to velika pomoc. Bez toho bychom si nemohli nic uzivat a jenom bychom kupovali krémy.
Kdybych méla spocitat vydaje za krémy a zapocitala tam i ty pilniky a dalsi co obsahuje
tu péci tak to by bylo priumernée 2 500 K¢ mesicne. Kdyby nam spolek krémy nedaval tak
K tomu musim pricist jesté 3 kila krému za mésic, s tim Ze piil kila stoji 500 K¢. Tedy dalsi

cca 3000 K¢ * sdeluje matka.

Na nohach se chlapci nékdy tvoii ragady. Matce se zd4, Ze jejich tvorba zavisi na roénim
obdobi. V zim¢ ma chlapec vétsi nanosy ktize, ktera neni tak pruzna a vice se sklebi. V 1été
obdobi, kdy pocasi prechazi ze zimy do tepla a naopak. Nékdy je 3 tydny uplné bez problémii
a n¢kdy mé az 7 prasklin na jedné noze. Kdyz ma néjakou prasklinu, tak ho to boli, kulha
a musi se vice hlidat. Matka shrnuje situaci: ,,Zdlezi, jestli se chcete nécim omezovat, nebo
ne. Mohli bychom to omezit a jako radsi nikam nechodit nebo nic nedélat, ale kdyz on chce
a souhlasi s tim anebo vime, Ze si s tim dokdzeme poradit, tak toho jdeme. Pokud to neni

riziko extrémni bolesti nebo néjakého zdravotniho problému. ,,

6.1.5. KaZdodenni ¢innosti a traveni volného casu

Celoroc¢né se rodina ptizpisobuje $patné termoregulaci. Chlapec je aktivni dité, které chce
vSude béhat a snadno se piehfeje i v zimnim obdobi, protoZe ze svého téla neodplavi pot.
,, Kolikrat mu musim sundat cepici a strcit mu hlavu jako pstrosovi do snehu, aby se trosku
zchladil. Rychlym ochlazenim mu nékdy zadélame na rymu, protoZe ho ofoukne.

Ta termoregulace funguje jinak. Neni to jenom prehrati, ale naopak, zZe se i tézce zahriva."

informuje matka.

Stav klize ovliviiuje také doméaci prace. V domécnosti je potteba kazdy den vysat chlapcovu
postel a idealné 1 vSude kudy prosel. ,, Mam doma vysavacu, co jsem ani nevédéla, Ze existuji.
Mame ruzny: normalni, robotické, na koberce, na gauce, potom s UV lampou, aby ty bakterie
to trosku znicilo. * fika matka. Za povinnou vybavu matka povazuje i vanu, aby se chlapec
mél kde odmocit a daly se tak 1épe odstranit Supinky kiize. Pfi vybavovani détského
pokojicku také zvazovali, jak ho vice pfizptusobit. Kromé toho, Ze do n¢j nepofizovali
koberec, aby se podlaha dala hygienicky vycistit, pofidili také omyvatelny nabytek,

ze kterého mohou mastnotu z krému snadno setfit.

Doma maji k dispozici také mobilni klimatizaci, kterou dostali od Spolku Ichtyéza. Museli
si poridit také pfimotop, protoze béhem mazani by chlapec snadno prochladnul a diky

nastavené teploté tomu takto pfedchdzeji. To samé musi fesit v auté. Vyhovujici auto pro
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jejich cestovani by mélo mit vykonnou klimatizaci, idealné i na zadnich sedadlech, aby

foukala i na chlapce. Na 1éto si potidili bazén, aby se syn mohl ve vodé rychle zchladit.

V détském pokoji je potfeba mit také vice ulozného mista jednak na krémy a pak také na
obleceni. Matka dodava ,, Ma strasné moc obleceni. Neustale mu ho musime menit, jelikoz
se umasti. I kdyz ho stridame, tak ho casto vyhazujeme, protoze je znicené. Nejhorsi jsou
pyvzama a trenky. Kdykoliv mu dam novy trenky, tak ta mastnota povoli vsechny gumy a pak
mu padaji. To samé povleceni je hned mastné a tézko se to vypere®. S Castym pranim

i odpady, protoze témi mastnota projizdi a jsou opakované ucpané.

Ichty6za mé dopad na traveni volného ¢asu. Kromé neustalého hlidani Spatné termoregulace
a prehfivani s ni souvisejici do volného €asu zasahuje také potiebny cas na péci o kizi.
»Kolikrat mu v 16 hodin konci den. Jde domii a tam zacina péce az do vecera. Je to vénovany
cas jemu, ale neda se s tim nic délat. Nekdy mu tu zabavu prodlouzZime a ziistaneme nékde

dyl, ale pak neni zbyti a od té zabavy ho musime odtrhnout a jde se na péci. “ sdili matka.

Také vylety a dovolené musi rodina do detailu planovat dopfedu a piemyslet nad rliznym
ptizpisobenim. T7eba v lété jsou pro nds dovoleny tabu. Manzel je ucitel, takze ma volno
predevsim v lété, ale nemiizeme nikam na dovolenou. Nemiizeme nikam k mori, protoze

to jsou ty désny vedra. “oznamuje matka.

Léto rodina travi doma u bazénu nebo vylety po Ceské republice. ,, KdyZ mdte néjakou
klasickou rodinu, rekne si jedeme do Chorvatska nebo Recka, pojedeme autem. Tam to néjak
zvladneme, dojdeme. To vedro prezZijeme. Tak to my ne! Musime hledat, jestli tam bude
klimatizace, jestli to bude v blizké vzddlenosti, aby se nejelo od letisté autobusem pres den,
kdo vi kam. Navic ty autobusy nemuseji mit klimatizaci a co ja tam s tim pak budu délat?
Najednou vam jde na mysli, na co vSechno je potieba zvazit a za kazdou malickost pripldcite

a pak na to nemdte. ,,tika matka.

Matka se synem zacala jezdit i ve vetfejné dopraveé. Hrozi mu tam, ale riziko piehiati. Navic
je tam n¢kdy nedychatelno. Doptedu planuji, kdy mohou jet. V zimé Casto nastupuji ze zimy
do tepla a k tomu jsou hodn¢ obleceni. V piipade¢ chlapce jde o rychly teplotni skok, na ktery
musi rychle reagovat, aby nedochazelo k prehrati. V 1ét€, kdyz uz je teplo tak malokdy
najdou venku néco, ¢im by syna mohli ochladit, takze sebou vozi chladici spreje, chladici

Satky na hlavu nebo mu namoci hlavu do vody.
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Co se tyka spolecnych aktivit, tak rodina se snazi hledat cesty, aby mohli se synem zvladat
vSechno. ,, Trochu s omezenim, ale chodime lézt na sténu, jezdime na kole, jezdime do téch
ruznych zabavnych center — fun parkit a détskych center, akorat tam vsichni béhaji
V tepldakach a mikinach, ale nas kluk je v kratasech a tricku, a i tak je rudy jako rak.* tika
matka. Chlapec je pohybov¢ zdatny, Casto ale pti pohybu selhdva kvili stavu své ktize. Bud’
ma namazané mastné ruce, nebo Uplné suché ruce a neudrzi se skoro na zddném nécini.
»Kdyz se chytneme my treba hrazdy, tak se nam od potu trosku vIhci ruce a vic nas to tam

drzi, ale jemu ne on to musi udrzet silou. ,,vysvétluje matka.

Jsou pro néj obtizn&jsi veskeré prolézacky, lezecka sténa a dalsi nacini na détskych hiistich.
,, Normalné déti vybehnou klouzacku nahoru naboso, a on to neni schopny vybéhnout, prosté
bézi na misté a furt mu to prokluzuje. Rukama se taky nechyti, a tak je pro néj takovy
Sfrustrujici. Mé to taky frustruje, protoze mu musim stdt za zadkem, aby to zvladl a trosku
ostatnim stacil. Jinak se snazime mu doprat, co jde. Samoziejmé, Ze nikdy nebude délat
néjaky vrcholovy sport. Ted Fesime, co bude délat, jestli viibec néco pujde, aby mél aspon
krouzek, néjaky vseobecny rozhybani, jestli ho tam viibec budou chtit a tak. VSichni konci

nekde na zpévu ““ fika matka.

6.1.6. Postoje spolecnosti k problematice ichtyozy

Matka si v§ima, Ze ve spoleCnosti je ichty6za ¢im dal tim zndméjsi. Setkava se s vice
odborniky, ktefi o ichtyoze védi, sdileji s rodinou, Ze o nemoci slyseli nebo sledovali néjaky
pofad ¢i rozhovor. Stale se ale také setkavaji s nevhodnymi komentafi kvili odlisné kizi
z fad vetejnosti. ,, Rikaji, Ze je spaleny, Ze mad ekzém nebo seboreu. Obcas se s tim setkame.
Kdyz jsme v néjakym velkym prostranstvi plnych deéti napr. v herndach nebo détskych
koutcich, tak si tam miizu v§imnout, Ze uplné cizi deti od néj jdou dal. Neznaji ho a v§imaji

si, Ze ma néco na rukdch, ale neplati to o kazdem.

Chlapec nad poznamkami druhych mavne rukou. Matce tikal “Jedna pani si myslela,
Ze mdm néjakou virozu. Ja mam, ale ichtyézu.” Matka na reakce ostatnich odvéti, ze se jedna
0 ichtyozu, vrozenou vadu a ned¢la ji obtiz problematiku druhym vysvétlit v piipadé, Ze
0 to jevi zajem. Jediné, co ji vadi je, Zze chlapce lituji, coz matce piijde zbyteéné a nékdy
I zcestné. ,, Ichtyoza nam do zivota prinesla starosti i radosti. Dalo nam to velkou pokoru,
Ze neni vSechno jasné a hned, Ze si musi clovek veci vazit. A Skolu nam to prineslo velkou,

hodné trpelivosti a planovani dopredu. “shrnuje matka.
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Rodina si velmi ceni vzniklého Spolku Ichtyéza, ktery povazuje za svou druhou rodinu.
Spojilo je to s lidmi, ktefi prozivaji to samé a zjistili tak, ze nejsou jedini, kdo se potyka
S obtizemi, které ichtydza do jejich zivota piinesla. Rodictm, ktefi pravé zjistili, ze maji
dité s ichtydzou by matka poradila, at’ z toho nejsou smutni, Ze se s tim déa poprat, a ze se
mohou obratit na Spolek Ichtyéza, ktery hodné pomize. Matka diky své praci
fyzioterapeutky vidi velkou vyhodu déti s ichty6zou v mnozstvi kontaktu s rodi¢em pii péci
o t€lo a neustalém stimulovani mozku. ,,Mdm takovou teorii o tom, zZe jakykoliv stimul
a dotek na kuzi aktivuje i mozek. Déti s ichtyozou jsou hodné vnimavy, chytry, a i takovy jako
empaticky pravée diky péci, kterou obndsi, tedy minimalné dvakrat denné je rodice uplné celé

prohladi, vmasiruji krémy a neustale jim davaji kontakt. “objasiiuje matka.

6.2.Respondentka A., 19 let
Druha ptipadova studie se zabyva dospivajici divkou ve v&ku 19let, kterd se narodila
s vrozenou vadou kiize zvanou lamelarni ichty6za typu TGMI1. Postupné se svou rodinou
ptichazela na to, co jeji kiizi vyhovuje a jak o ni spravné pecovat. Diky kaZzdodenni intenzivni

péci dosahuje velkych pokroki a odliSnosti na pokoZce jiz nejsou tak vyrazné.

6.2.1. Zdravotni anamnéza

Zacatky po narozeni byly obtizné nejen pro ni, ale 1 pro jeji rodie. Pfed porodem rodice
neméli zddné informace o tom, Ze néco neni v potadku. Kratce po porodu primatka okresni
nemocnice rozeznava, ze se jedna o vzacné kozni onemocnéni. Lékati nechavaji hol¢icku
prevést do Motolské nemocnice v Praze. Po kratké chvili ji presunuji také do Brnénské

nemocnice, kam za ni oba rodi¢e cely mésic dojizdéli.

Rodice se postupné seznamovali s informacemi, jak o dité s ichtydzou pecovat. V roce 2003,
kdy se divka narodila, vSak nebylo moc ucelenych informaci. Neexistoval Zadny spolek
a nemoc nebyla znama ani mezi zdravotniky. Od 1ékait se dozveédéli, Ze je kuze potieba
mazat, ale na dal$i postupy v péci si museli pfijit sami.

Lamelérni ichtydza se vaZe s narocnou péci o klizi, oci a usi, je spojovana také s nefungujici
termoregulaci. Jedinci s timto typem ichty6zy se vyhybaji ptimému slunci, protoZe se neumi
potit, zCervenaji, piehiivaji se, coz miize vyvolat i zvraceni a dalsi obtize.

Od narozeni se u ni objevovali zdravotni komplikace, které souviseli s jeji jinou kazi.
,Ale jina kuze, to uz byl probléem sam o sobé‘ sd€luje divka. Déti maji po narozeni kizi

V hor§im stavu nez v dalSich etapach zivota. To plati i u respondentky A. ,,Kdyz jsem byla
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mala, tak jsem méla takovy malinkaty cerny Supinky, bylo to na mée urcite vyraznéjsi. Méla

Jjsem i takovy cervenéjsi oblicej a bylo to do oci bijici* vysvétluje divka.

Zprvu mazali kazi krémy zlékarny, které nebyly tak uc¢inné. Pokozku promazaly
nedostatecné, ale byly proplaceny pojistovnou. Od 2 let, kdy se u divky objevil zanét
sttedniho ucha dochazi k uSnimu I€kati, kde ji pravidelné Cisti zvukovody od koznich

usedlin. Dale dochazi také k ocnimu 1ékafi, kvili Castému vysychéani oci a astigmatismu.

Divka dochazi na détské kozni odd€leni Fakultni nemocnice Brno, coz je jedno z mala mist
v CR, kde se zabyvaji ichty6zou a dokazou pacientiim poradit. Okolo 3—4. t¥idy byla divce
nasazena vnitini 1écba retinoidy, coz jsou léky vyuzivané ke zmirnéni projevt Ichtyozy,
a byly znat jejich Gcinky a stav jeji klize se zacal zlepSovat. Velky priulom v péci o pokozku

nastal na zacatku 9. tfidy, kdyz divka jela na mésic do termalnich lazni ve Velkych Losinach.

V téchto laznich divka dostala kontakt a informace o Spolku Ichtyodza. ,,Prisel za mnou
doktor s listeckem, abych se podivala na stranky, ze mam Ichtyozu, a abych se s nekym
zkontaktovala. A tak se stalo a hned v to zari jsem jela na setkani clenu Ichtyozy. Kde jsem
uplné poprvé videla lidi jako ja. To bylo hrozny pirekvapeni. Nevédéla jsem, Ze je ndas tolik,
a jesté k tomu bydli par kilometrii ode mé.“. Spolek je ji dodnes velkou oporou, a to jak
psychickou, tak i materidlni. Diky sbirkam, které spolek potada, svym ¢lenim zajistuje
kvalitni krémy v dostateném mnozstvi. Od spolku A. také zjistila, jak lze vice peCovat

0 svou pokozku a od té doby si s ostatnimi ¢leny spolku vyménuji své rady a zkuSenosti.

6.2.2. Rodinnd anamnéza

Divka pochézi z velké rodiny. MladSimu bratrovi je 8let a star§imu je 23let, ten si jiz zalozil
svou vlastni rodinu. Oba bratfi pfijali sestfino onemocnéni dobie, pomdhali ji s mazdnim
mist, na které si sama nedosahla. Zapojovali se do loupani kuize i tklidu s ni spojenou a byli
ji psychickou oporou. Star§iho bratra ve Skolnich letech divka povaZovala za takového
ochrance. ,,Nebyla jsem sice nikdy Sikanovand, ale zazila jsem takovy narazky a pak
to jednou vyvrcholilo v to, Ze jsem stdala proti klukovi a on mi dal pésti do nosu. Tak toho
Si teda brdacha pékné podal. Vickrdt se nic takového nestalo. . Podpora rodiny i pratel
jevelka. ,,Vsichni se zajimaji, vétsina z nich pravidelné posila penize kazdy mésic

na transparentni ucet Spolku Ichtyoza, jsem za to vdécna. * dodava divka.

6.2.3. Skolni anamnéza

Divka Sla do bézné mateiské Skoly v péti letech. Jednalo se o malou matetskou Skolu

na vesnici, kde divku pani feditelka i u¢itelky znaly je$té predtim, nez do MS nastoupila.
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Dle slov matky pro nikoho nebyl problém divku béhem dne nékolikrat namazat. I na zdkladni
Skole ji s mazdnim pomdhala pani ucitelka. Kdyz byla divka starsi, tak uz se dokazala
namazat sama. Divka v matei'ské ani zakladni Skole neméla asistenta pedagoga ani osobniho
asistenta. I béhem posuzovani socidlni pracovnici na ruzné piispévky nikdy nedosahli,
protoze divka nespliiovala stanovena kritéria. ,,Byla jsem schopnd se o sebe postarat, a to je

cely, vic je nezajimalo. ““ shrnuje divka.

Divka chodila na prvni stupeii ZS do $koly v jejich vesnici. Ve tfidé bylo maximalné 15 déti.
Vsichni se dobfe znali a dle jejich slov nebyl nikdo, kdo by si na ni ukazoval nebo
ji odsuzoval. Do 6. tiidy prestupovala do vedlejsi vesnice, kde byla vétsi Skola. Zde
si v§imala, Ze se na ni mladsi déti Sasto divaji, ndkdy i ukazuji. ,,Rikala jsem si, jsou to maly
décka, kdyby jel okolo vozickar, tak se taky divaji, to je bézny a ja to chdapu. “ vypréavi divka.
Do tfidniho kolektivu zapadla bez problémi, z pedchozi Skoly s ni piestoupili dalsi 3 déti,
takze uz méla kamarady. I na stiedni $kole ji bez problému pfijali spoluzaci mezi sebe.
S dotazy ohledné jeji nemoci se na ni obratili az po tom, co se dobie poznali. ,, Ziistala jsem
uplné koukat, pockali piil roku, nez se mé na to nekdo zeptal. To bylo neuvéritelny. ,, sdéluje

divka.

Dle respondentky vypovédi s ni ulitelé vzdy jednali rovnym pfistupem, jako s ostatnimi
zaky. A kromé jedné situace se vzdy setkala s pochopenim. Jednalo se o hodinu télesné
vychovy, pii které meli Zaci zabéhnout 1000 metrti v horkém letnim dnu. ,,Ucitelka me
to nutila béhat. Takze jsem dobehla a pak jsem omdlela, viibec jsem o sobé nevedéla.
Od té doby jsem na télocviku nebyla.” vzpomina divka. Po této zkuSenosti se domluvila

s détskou Iékarkou a ta ji z t€lesné vychovy, kvili §patné termoregulaci uvolnila.

Ichtyodza trochu ovlivnila jeji vybér stfedni Skoly a profesni sméfovani. Nakonec si vybrala
préci laboratorniho asistenta. BEhem praxi v nemocnici si praci vyzkousela a vyhovovala ji,
zpracovala vysledky, pfijala Zadanky a mezitim méla moznost si kdykoliv kratce odbéhnout

kvuli namazani. Aktualné si ptivydélava v cestovni kancelafi.

6.2.4. Péce o télo

Péce o klizi je narocnd jak Casové, tak finanéné. ,,Kdybych platila ty krémy, co dostavam od
spolku, tak bych se pohybovala v Fadu nekolika stotisic za rok. “odhaduje divka. Do rozpoctu
rodiny zasahuji také lazné€, které pojistovna plné nehradi, pokud je chce dospéli jedinec
vyuzit vicekrat, nez jednou na zZivot. U détskych klientt je to o néco lepsi a na pobyt v laznich

pojistovna prispiva. Také hradi napf. antibiotické masti na pukliny na kuzi.
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Péce o télo zabere spoustu ¢asu, v respondentky piipade je nutné dvakrat az trikrat denné
namazat celé télo, coz zabere piiblizné¢ hodinu ¢asu a poté behem dne nékolikrat maze ¢asti
téla, které jsou vidét (oblicej, ruce, krk a nékdy 1 nohy napt. ve dnech, kdy si na sebe vezme
kratasy). Frekvenci mazani ovliviiuje fada okolnosti. ,,Samoziejme zalezi na pocasi,
na stavu kiize, na hrozné moc faktorech. Treba i jestli jsem ve stresu. ““ zminuje divka. Jednou
az dvakrat do tydne si promazava pokozku na hlavé a vycesava uvolnéné Supiny z vlast.

Dvakrat az ttikrat do tydne si brousi kizi na rukéch, dlanich a chodidlech.

K lepsimu stavu kize ji ptispivaji také lazeniské pobyty a koupele. ,.Jsou dny kdy si udelam
takovy beauty day, jsem ve vané tieba 3 az 5 hodin, k tomu si pustim néjaky serial, aby
mi to uteklo. Behem toho se beru bruskami a poté se musim hned namazat, a to hodné rychle,
protoze kuze rychle vysychad.“ popisuje divka svou péci o pokozku. Je nutné pokozku
namazat maximalné do péti minut po koupani, jinak se kiize za¢ne pnout a omezuje se jeji
hybnost. ,, Takze je potieba se o kizi dobre starat. Ichtyoza neboli, ale tato scvrknuti jsou
neprijemny.” Casové je péte o kizi velmi naro¢na. ,, Vitbec neodvazuji tipnout kolik tim

celkem travim casu, protoze kazdy den je to jinak. “.

6.2.5. KaZdodenni ¢innosti a traveni volného casu

Divka by ve volném Case rada jezdila na kole, §la béhat nebo délat jiné sporty. Diky ichtyoze
se vSak musi vyhybat pfimému slunci a teplému pocasi, ve kterém se snadno piehiiva.
,V tomhle pocasi bych ubéhla tak kilometr a uz bych byla na zemi, chladila se a nemohla
pomalu dychat. ““ sdéluje divka. Sportu se rada vénuje, ale musi k tomu byt vhodné podminky
a piijemna teplota. V parnych letnich dnech chodi ven az vecer, kdyz uz slunicko nema
takovou silu nebo travi dny ve stinu, u vody nebo u bazénu. Divka mé rada dést’ a bourky.

Nejradéji ma, kdyz si mize vzit knizku do postele a uzivat si chvilku ¢teni.

Zivot s ichtydzou piinasi také vice nepofadku v podobé odloupané kiize, ktera se usazuje
na obledeni, ve vang, podlaze i v posteli. Uklid sice zabira spoustu ¢asu, ale divka uz ho bere
jako rutinu a nevadi ji. Jako velkou vyhodu Zivota s timto onemocnénim kromé toho,
ze ve Spolku Ichty6za poznala skvélé lidi povazuje to, ze se rychleji hoji rany. ,, Kdyz jsem
byla mensi, tak jsem se hodné vybourala na kole a méla jsem odrené ruce od dlani az po

lokty. Bylo to hodne bolestivy, ale zahojilo se to rychleji nez normalnimu cloveku.*

vzpomind divka.
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6.2.6. Postoje spolecnosti k problematice ichtyozy

Rodina vidi velky pokrok v Sifeni informaci. V roce 2003 kdy se divka narodila nemé¢li
takové moznosti si vyhledat informace na internetu, tak jako je to v dnesni dob¢ a také jim
trvalo, nez nasli cestu k osobdm se stejnym onemocnénim. V tu dobu neexistoval zadny
spolek. Informace o nemoci byly spiSe v zahrani¢nich zdrojich a nemoc nebyla v ani
V povédomi vétsiny lékait.

Na péci o divku si rodice museli prichdzet sami. Stejné tak zkouseli rtizné metody vnitini
1é¢by a lazenské pobyty. Nejcastéji nabizeli 1é¢ebné pobyty pacientim s lupénkou nebo
ekzémem. S ichtydzou diive neméli moc zkuSenosti a az po absolvovani né€kolika procedur
pacienty s ichtyozou se touto problematikou zacali v lazenskych stfediscich vice zajimat.
K 1é¢bé v laznich vyuzivaji u€inky termalni sirné vody a dalsich jejich sloucenin.

Divka se musela postavit nepfijemnym situacim od ostatnich zakl. Détem s ichty6zou, které
¢eké nastup do skoly, by divka poradila, at’ se niceho neboji. I ona se dfiv pii setkani s cizimi
lidmi, ktefi nemaji ponéti o tomto onemocnéni setkavala s nazory, ze je nemoc nécim
nakazliva, nékteti lidé se toho bali, mysleli si, ze se popalila, zirali a ukazovali na ni. Kdyz
vSak chtéli védét skutecny ditvod piisli se zeptat a divka bez problémil vysvétlila, Ze se jedna
o poruchu rohovaténi kiiZe, ale Ze se neni ¢eho bat. Détem divka vzkazuje ,, A¢ jsou hlavné
sami sebou a at’ maji sebevédomi o Ichtyoze mluvit. A i kdyby si na né nékdo néco zkousel,
tak at se prosté nedaji a vysvetli jim to, zZe to neni nakazlivy, Ze se ho nemusi bat. Ostatni t0

vetsinou potom uz prijmou a pochopi. “

6.3.Respondent V., 5 let
Dalsi piipadova studie se zabyva Sletym chlapcem, ktery se narodil s vrozenou autosomalné
recesivni kongenitalni ichtyozou (ARCI), coZ je jeden z typu kongenitalni ichtyoformni
erytrodermie (CIE). Tento typ se od ostatnich odliSuje tim, Ze se na pokozce nevytvari

nanosy ktize, ale loupe se vrchni tenkd vrstva.

6.3.1. Zdravotni anamnéza

O tom, Ze se tyka o ichtydzu se rodi¢e dozveédeli kratce po narozeni, protoze jejich syn se
narodil jako collodion baby. Z ptedporodnich vysetieni rodice nebyli informovani o tom,
ze by dit¢ mélo mit ichtyézu. Porod ditéte byl ptfekotny. Sotva se matka dostavila do
porodnice tym lékait rozhodl pro cisafsky fez a velmi rychle matku vydéSenou uspali a

zacali operovat. ,, Po prvnim probuzeni jsem vitbec netusila o ichtyoze, ptala jsem se, jestli
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‘

Jje zivy a velmi mé prekvapilo, Ze mi sestra rekla, Ze mi nemiize podavat zZdadné informace.
V. se narodil vroce 2017. Po porodu byl pokryty blanou, mél ptfevracena o¢ni vicka,
srolované usni boltce, oteklé ruce 1 nohy. Lékati piiznali, Ze se s takovymi projevy jesté

nesetkali a nebyli schopni stanovit diagnézu.

Po piil hodiné od mat€iny probuzeni za ni dorazila 1ékarka a oznamila rodi¢tim, ze dité neni
v poradku a ma néco s kizi, proto ho budou pievazet do Olomouce. ,, Prijeli nam ho ukdzat
na chvilku — tak na 2 minuty. To byl uz zabaleny v inkubdtoru. Byl v takové stiibrné folii
a odvazeli ho do Olomouce. Tam uz poznali, Ze je to Ichtyoza, a tak ho prevezli do Brna na
specializované pracoviste.” Odtud jim po 4 hodindch po narozeni volali a obeznamili
je 0 jakou diagnoézu se jedna a uklidnili oba rodic¢e. Dali jim né&jaké informace, ale nebyly
dostatecné. Rodice si po sdéleni diagnoézy prochdzeli narocnym obdobim. Nenaplnilo
se jejich ocekavani o narozeni zdravého a hezkého miminka. Matka dodava: ,, Dodnes
se smejeme tomu, jak mél prevracené usi a vypadal jak priserka. Nebyl hezky a my jsme
Si lamali hlavu, jestli mu budou délat plastiku usi nebo co udélaji s témi ocnimi vicky. Nikdo

mi nerekl, co bude.

Nejhor$i na celé situaci bylo vyhlaseni chiipkové epidemie v obdobi, kdy byl chlapec
v nemocnici. Kvili tomu nemohli rodie pfijit za synem. Trvalo 2 tydny, nez matku
do novorozenecké JIP za synem pustili. Informovali je pouze telefonicky. Nestastné bylo
také umisténi matky po cisafském fezu. Oddélili ji od svého syna a dali ji na pokoj s nékolika
novopecenymi matkami a jejich novorozenymi détmi, coz bylo pro matku velmi psychicky
narocné.

Matka na internetu brzy po porodu nasla Spolek Ichtyo6za, ktery ji na po¢atku velmi pomohl.
Seznamila se s tim, co nemoc obnasi a zjiStovala si dalsi potfebné informace k péci o syna,
které ji uklidnili.

Kromé ichtyozy mad V. diagnostikovanou jesSté¢ atopickou dermatitidu, histaminovou
intoleranci a DMO - spastickou diparézu. Ziejm¢ zapti¢inénou porodni asfyxii. Matka
dodava ,,Syn ma lehkou formu, je normalné chodici, ale ma Spatny chiizovy stereotyp. Chodi

‘

po Spickach, nohy ma stocené dovniti — takovy klasicky obraz.*

Typ ichtydzy, kterou chlapec mé neni potieba brousit, ale kiize mé sklony k riznym koZnim
defekttim, které je potteba 1éCit. Ze slov matky ,,Kdyz byl maly, tak jsme s tim stdle bojovali.

V podstate nebyl den, kdyby nemél néco, co jsme museli dolécit nebo se mu néco udélalo
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znova. Ted uz to neni tak dramatické. Obcas se mu zapari trisla nebo pod krkem, ale uz to

¢

neni tak, jako kdyz byl maly to se mu sloupali i celé zada do krve.

Matka se v misté jejich bydlisté setkavala s odmitnutim 1ékaid. ,, Kdyz mel v detstvi néjaky
kozni defekt, ktery bylo nutné akutné resit, tak nam nikdo nepomohl. Kdyz jsem rekla, Ze syn
md ichtyozu, tak se vzdycky doktori zdesili a rekli, Ze s tim nechtéji mit nic spolecného a at
jedeme do Brna. TakzZe jezdime jenom tam.* Se synem rodice pravideln¢ dvakrat do roka
jezdi na kontroly na Détské kozni Fakultni nemocnice v Brné€. Spoluprace dobie funguje
i na dalku. Pfi obtizich si vyménuji fotografie s nafocenymi defekty a spoustu rad dostavaji
pfes email nebo telefonicky. Pravideln¢ dochazi také na usni, kvili ¢isténi nahromadéné
kaze ptiblizné jednou za 3 az 4 mésice.

Mimo odborniky zabyvajici se koznimi obtizemi chlapec dochazi na endokrinologii, protoze
ma poruchu ristu a navstévuje také neurologa, ktery mu diagnostikoval ve dvou letech jiz

zminovanou DMO.

6.3.2. Rodinna anamnéza

Rodina zije v mensi obci, ve které Zije pifiblizn¢ 3500 obyvatel. Matka (44 let) je
podnikatelka zabyvajici se poradenstvim v architektonické Cinnosti. Otec (47 let) se vénuje
stavebnictvi. Chlapec je z velké rodiny. Celkem rodi¢e maji 4 déti. Dva sourozenci (bratr
a sestra) jsou z prvniho manzelstvi otce a jednu sestru ma chlapec z prvniho manzelstvi
matky. VSichni ¢lenové rodiny chlapce 1 pfes jeho nemoc pfijali a maji ho radi.
Po absolvovanych genetickych testech, které¢ rodi¢tim udélali v Brn¢€ desaty den po narozeni
chlapce zjistili, Ze oba rodice jsou prenasei ichtydzy. Testy proSly pozdéji i ostatni

sourozenci a zjistilo se, Ze starSi bratr je také potencionalni pfenaSe¢ stejné poruchy genu.

Ichtyoza vSak ovliviiuje zivot celé rodiny. Musi peclivé planovat s ohledem na pocasi
arizika prehfati. Pfi svych cestich mimo domov zvazuji moZnosti a mista ke zchlazeni

chlapce kvili $patné termoregulaci téla, ta je pro rodinu nejvice limitujici.

6.3.3. Skolni anamnéza

Chlapec pted nastupem do matetské Skoly ve 3 letech absolvoval specidln¢ pedagogické
a psychologické vysetfeni pod SPC, ze kterych vyslo, ze vSechny zkoumané oblasti
inteligence ma v pasmu nadpriméru. Rodice se diky tomu ohradili proti nazortm, ze chlapec
by m¢l dochézet do matetské Skoly pro déti s postizenim. Pfihlasili syna tedy do bézné
matefské Skoly. Zde je mu k dispozici asistent pedagoga, kterého doporucilo specialné

pedagogické centrum na zakladé vySetfeni chlapce. Asistent pedagoga pomaha chlapci pii
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integraci do Skolniho prostfedi a zabyva se specialnimi vzdélavacimi potiebami chlapce
vzniklymi na zakladé¢ kombinace atopické dermatitidy, histaminové intoleranci, DMO

aichtyodzy.

Pied samotnym nastupem se byl chlapec do MS nékolikrat podivat spolu s matkou. Postupné
byl pfipravovan na nové prostiedi. Nejprve byli informovani rodice ostatnich déti. Matka
na prvni spole¢né schiizce ostatnim rodi¢im vysvétlila, s jakym onemocnénim se jeji syn
potyka a setkala se s pochopenim ostatnich. Poté byla situace vysvétlena i détem. Co ma
chlapec za nemoc, co ma za problémy, pro€ je tak Cerveny, pro¢ se musi mazat apod. Déti
chlapce pfijaly mezi sebe. DEti nemaji problém vzit chlapce za ruku nebo dotknout se jeho
jiné kuze.

Chlapec do Skolky chodi rad a je tam spokojeny. Matka nema pocit, ze by vnimal svou
jinakost. “Snazime se knému pristupovat jako ke zdravému ditéti. Samozrejmé néjaké
omezeni tam jsou, ale téch si je vedomy.« Chlapec se diky Spatné termoregulaci prehieje i pii
velmi nizkych teplotdch nékolikrat za den. Proto je omezen ve vétSing fyzickych aktivit.
S détmi z matetské Skoly nemiize chodit na Skolni vylety. V horkych dnech ani ven
na vychazku nebo hfisté. VSechny aktivity musi pani ucitelky s rodi¢i dopiedu pecliveé
planovat s ohledem na pocasi, rizika prehiati a moznosti ochlazeni. Kromé toho ptes den
pomahaji chlapci udrzet pokoZzku v dobrém stavu a neustdle tak pomdhaji s mazdnim

pokozky.

6.3.4. Péce o télo
Chlapci se diky odliSnému typu ichtydzy ARCI kromé vlasaté ¢asti hlavy a chodidel netvoti

nanosy kuze. I ptes to potiebuje jeho pokozka pravideln¢ cela namazat. Hned rano ho matka
celého natfe krémem. Na nohy pouzivaji mastnéjsi krém, protoze v téchto mistech se mu
Casto tvori praskliny a ragady, které jsou potieba osetfit krémy typu Hemagel nebo
Bepanthen. Poté odchazi do matetské skoly, kde ho po obédé maze asistent pedagoga.
Béhem dne se mu domazava oblicej a ruce, které rychle vysychaji. Matka dale sdéluje ,,Jd ho
namazu, kdyz prijdeme ze Skolky kolem pul 4 a pak ho mazu vecer. To ho vykoupeme
a nedrzici kiize se odmoci nebo se pak stahne froté rucnikem. Potom je zapotiebi ho dvakrat
za sebou namazat masti nebo néjakym klidnym gelem, aby se krém dobre vstrebal a miiZe jit

spat. Takto to délame kazdy den a potom se tolik neloupe.”
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Také se snazi pravideln¢ Cistit pinzetou usi od koznich usedlin. Kdyz je v 1été teplo a ktize
se hodné vysusi, chlapci se stava, ze mu odstavaji o¢ni vicka. Staci je vSak namazat a zase

se vrati zpét. Jinak ma zrak v potradku.

Péce o pokozku zabere dle matcina odhadu hodinu az 3 hodiny denn¢, podle stavu kize.
O vikendu vénuji ¢as vycesavani Supin z vlasti. Matka synovi déla zabal na hlavu, po kterém
1ze Supiny vycesat. To je pro chlapce nejnaro¢néjsi z celé péce. Pti vyCesavani vlasi snadno
dochazi ke strhavani Supin kiize do krve a tato mista jsou pak bolestiva. Jinak péci dle matky
zvlada, ale mazani nema rad, je to pro n¢j kazdodenni boj, kterému musi vénovat spoustu

¢asu.

Chlapec za mésic spotiebuje ptiblizné 4 kg hydratac¢nich krémi na promazavani a také velké
mnozstvi hojivych masti a geld, kterymi 1€¢i Casté defekty klize. PéCe je tedy i finanéné
narocna. Jen za hydratacni krémy by mési¢né zaplatili okolo 4500 K¢. VEtsi vydaje potiebuji
také na zminované hojivé krémy Bepanthen a Hemagel. Dale kupuji potfebné vitaminy,
za kterd dé rodina okolo 1500 K¢ mési¢né. Se zajisténim dostatku krému rodiné pomaha
Spolek Ichtydza. ,Rekla bych, Ze tak 80% potieby nam pokryji dary od nich, takze
je to velika pomoc. Na krémy, které pouzZivame my nam pojistovna neprispiva ani korunu.
Mame ndrok na krémy, které predepise lékar, ale ty nefunguji zdaleka tak, jak ty, které
pouziviame z lékdrny. “ Kromé prispévku na péci rodina také pravidelné zada o pomoc nadaci
Dobrého andéla. Tato nadace kazdy mésic rovnomérné rozdéli obdrZzené finanéni prostredky

mezi rodi¢e déti s onemocnénim.

Ichty6za ma vliv 1 na domécnost rodiny. Je potifeba dohlédnout naptiklad na volbu praciho
prostfedku, mydel i Samponti. Kvili slupovani Supinek kiize a castému mazani je nutné
Castéji meénit obleceni. ,,Obleceni je takové mastnéjsi a vic se na to chytd Spina. Proto ma
syn kazdy den nové obleceni a rekla bych, zZe vétsinu dni vystiida i vic tricek na den. Kazdy
den ma nové pyzamo, nechci ho oblékat do toho mastného pyzama a castéji urcité pereme
povleceni. Denné mame 7 kilo pradla. Ji vSechno, vim, Ze trosku to jidlo musime hlidat, taky
ho nemuzu v cemkoli vykoupat. Musime davat bacha na praci prasky.” Chlapci sedi vice
obleceni, které nema $vy a nedrazdi ho na pokozce. Vyhovuje mu funkéni obleceni. Doma
také denné vysavaji, a to jak podlahy, tak postel a dalsi povrchy, na kterych se Supinky kiize
usazuji. ,,Vsude kde chodi, tak mame takové ty mastné tapky od téch rucicek a nozicek.
Samozirejmé krémy maji prioritu, protozZe kdyz ho nenatieme, tak mu to vyschne, praskne
alecime to tyden az dva. To mi nestoji za to. Pak az resim, jestli mam uklizeno nebo

ne. “ dodava matka.
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6.3.5. KaZdodenni ¢innosti a traveni volného casu
Chlapec se piehtiva i pfi teplotach pod 20 °C, a to n¢kolikrat za den. To nesmirn¢ omezuje
vSechny fyzické aktivity. Béhem pobytu v mateiské Skole napiiklad s détmi nemtize

na skolni vylety, pii vyssich teplotach ani na prochazky.

Domi na zahradu kvili tomu pofidili venkovni sprchu a bazén, aby se mohl rychle zchladit
a pfevazné na zahrad¢ pobyva na stinnych mistech. ,,Kdyz je nejhiir, tak se vracime do domu,
kde mame klimatizaci, protoze v letni mésicich to driv vitbec nedaval. Po ochlazeni odchazi

prehrati behem 3 minut.

Na cestach rodina vyuziva klimatizaci v auté, ovSem diky tomu uz se chlapec nékolikrat
nachladil. Také pii cestovani vefejnym dopravnim prostiedkem doptedu zjist'uji, jestli
je vybaven klimatizaci. Chlapec se jednou ve vlaku piehial tak, ze matka méla strach o jeho
zivot. Od té doby s nim nerada jezdi vefejnou dopravou a radé¢ji vyuzivaji klimatizovany
automobil. ,, Byl zrovna unor, jeli jsme vlakem a on se nejak rozbil. Stali jsme nékde na trase
v poli a ve vlaku bylo vsechno zablokované. Pralo slunko a do toho ten vlak topil a nedalo
se to vypnout. Syn byl uplné rudy, jak rak a hir se mu dychalo. Nastesti jsme tam nasli

mezeru, kterou profukovalo. To nds zachranilo.

Idedlni chvile pro rodinné vylety jsou dny, kdy je pod mrakem pod 20 °C. Rodi¢e musi
nekolikrat denné zvazit rizika prehfati pii planovanych aktivitach a hledat ptipadné moznosti
zchlazeni. Kvili horku je planovani pro rodinu trochu stresovou zalezitosti, protoZze
do posledni chvile neni jisté, zda vse vyjde tak jak by chtély. Kdykoliv nékam jdou vymysli
moznosti ochlazeni a snaZi se pfedchézet piehiati organismu naptiklad tim, Ze sebou neustéle

nosi ldhev s vodou, chladici Satky a spreje.

Kdyz byl syn maly zkouseli dovolenou u mote, ale kviili neustalému horku nemohli nikam
jit. VEtSinu Casu stravili na hotelovém pokoji. KdyZ se odhodlali na odpoledne u mote zjistili,
Ze syna slana voda na kazi pali a zhorSila mu stav kiize. Popraskala mu kiiZze na prstech a
na n¢kterych mistech se mu kiize sloupla do krve. Od t¢ doby dovolené¢ u moie viibec
neplanuji. KGzZi neprospivaji ani pfili§ velké mrazy. Teplotam pod -5 °C se rodi€e se synem
také rad¢ji vyhybaji, protoze ma okamzit¢ rudé tvare, vypadajici jako omrzliny. ,, Kdyz
prizpiisobime pocasi, tak se ve volném case da délat vSechno. Nastésti bydlime v takovém
podnebném pasmu, kde jsou velka horka maximalné tak 2 mésice v roce. Nejhorsi je léto.
To se snazime zabavit doma. Divame se na TV, hrajeme spolecenské hry, rizné tvorime,

3

vystrihavame z papiru, prosté v ramci moznosti. *
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Rodictim s détmi se stejnou diagndzou, ktefi jsou na zacatku své cesty, by matka vzkazala:
»Nepodléhejte panice, da se s tim Zit docela hezky Zivot.* Matka na zivoté s ichtydzou
spatiuje par vyhod. Kdyz se syn fizne nebo si odie kolena, za dva dny je zranéni pryc¢. Kaze
rychle roste, po urazu se rana rychle zaceli strupem, ktery se nasledujici den sloupne a rana
je zahojena. ,,Jinak je ichtyoza dobra v tom, Ze ma clovek takovy jiny pohled na svét ...mozna
pokornéjsi, neresi zbytecnosti. A jesté mi to prineslo do Zivota férovy fajn lidi, kteri maji
uplné jiny Zebricek hodnot. Raduji se z malickosti. Neni ten Zivot takovy jako pokriveny,
0 tom, kdo bude mit lepsi auto a kdo pojede na lepsi dovolenou. To tady u téch lidi

neuvidite. “ dodava matka.

6.3.6. Postoje spoleCnosti

U svych blizkych se rodina nesetkala s tim, ze by pro n¢koho byla chlapcova jina kiize
problém, Ze by nékomu vadila ¢i vzhled jakkoli negativné komentoval. Ke stfetim dochazi
na vefejnosti, kde cizi lidé diky nevédomosti ¢asto poznamenaji néjakou urdzku na odlisny
vzhled. ,, Pokazdé kdyz jdeme na ndkup se najde néjaky dobrdk, ktery mé slovné napadne.
Vojta totiz vypada jako spaleny, ma rudy oblicej. A jesté z toho odstavaji ty Supinky. Nékteri
se zeptaji, co mu_je nebo proc je rudej a nékdo je naprosto neomaleny. Rvou na mé, co jsem
to za matku, kdyz necham décko takhle spalit nebo se ptaji ¢im jsem ho oparila a podobné.
V zimé, kdyz je cerveny, tak mé zase napadaji, ze je omrzly. Vzdy to nécemu prisoudi. “ Matka
se i v takovych situacich snazi zachovat klidnou hlavu a ostatnim vysvétluje, ze jde o kozni

onemocnéni.

V dne$nim pftistupu spolecnosti oproti dobé€, kdy se syn narodil vidi velky pokrok. Diky
osveéte Spolku Ichty6za maji 1€kati vétsi prehled, téma je dostupnéjsi, mohou si 0 ném precist
nékolik ¢lankt v odbornych Casopisech, dostupné jsou také rozhovory s lidmi s touto
diagnozou. ,,Po synovo narozeni jsem lékarim oznamovala, Ze ma ichtyozu, ale oni vitbec
nevedeli, co to je. Dneska, kdyz jdeme k néjakemu novému specialistovi, tak uz aspon tusi.
Informovanost je daleko vétsi nez predtim. Lidé uz rozlisuji ichtyozu a nemoc motylich kridel.
Drive to hodné zameérnovali. “ Matka tento Gspéch pfisuzuje predevsim praci Spolku Ichty6za
ajejich spolupraci se znamymi herci a zpévaky, jako jsou napiiklad Marek Lambora a Patrik
Dérgel, ktefi zastupovali Spolek Ichtyéza v potadu Tvoje tvaf ma znamy hlas a vefejné tak

Sitili povédomi o této nemoci.
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6.4.Respondent O., 14 let
Dalsi vyzkumné Setfeni se tyka 14letého chlapce s lamelarni ichtyozou. V dobé jeho
narozeni v roce 2009 si jeho rodic¢e prosli narocnym obdobim. Nikdo v okoli o ichtyoze
nikdy neslysel, a tak viibec nevéd¢li, co maji délat. Jak se o pokozku starat, aby péce nebyla
bolestiva, ale zaroven byla dostacujici. Postupem casu rostla kvalita 1é¢ebnych ptipravki,

zdokonalovala se i jejich péce a stav chlapcovi klize se zacal rapidné zlepSovat.

6.4.1. Zdravotni anamnéza

Chlapec se narodil z bezproblémového planovaného téhotenstvi. To se zménilo po porodu,
ktery probihal cisafskym fezem. Ihned bylo zifejmé, Ze je néco v neporadku. Porodnikovi
seuz v prvnich vtefinach nezdal chlapcovo stav kiize, protoze chlapec se narodil

ve voskovém vaku, se kterym se v porodnici setkali poprvé. Jednalo se o Collodion baby.

Kratce po porodu byl proto pievezen do krajské nemocnice, kde se mu snazili zajistit
dostate¢nou vlhkost v inkubatoru, aby se zlepsil stav ktize. V prvnich dnech zivota se kromé
Spatné pokozky potykal také s né€kolika Zivot ohrozujicimi infekcemi. Kiize ze vzduchu
snadno piebirala Sifené bakterie a viry, takze cCasto trpél také zéancty. Preventivné
mu doporucili hypoalergenni véci a potraviny. S onemocnénim souvisely rtzné
nedokonalosti téla napt. nesestoupld varlata a nador na srdci takzvany rabdomyom, ktery
se nasteésti vstiebal. Dusledkem napnuté seschlé kiize se objevovali také pohybové

problémy.

V prubéhu prvniho mésice 1ékati zminili, Ze by se mohlo jednat o ichty6zu. Diky vzéacnosti
onemocnéni museli porovnat vysledky s piipady ve svété, protoze v Ceské republice
onemocnéni jesté nebylo viibec zndmé. Rodina patrala po informacich vztahujici se k péci
0 pokoZzku. ,, Informace jsme ziskdavali na americkych webech. Tam to bylo nejlépe popsané,

ale ty prognozy byly silené. Nastésti se to u nas projevovalo jinak. “ dodava matka.

Nejprve se doma snazili vytvofit sterilni prostiedi, kterym by pfedchédzeli riznym zanétim
a nemocim. Kromé neustalého udrzovani ¢istoty rodina chodila v respiratorech a rouskéch,
a to i v domacim prostredi, protoze se bali, aby chlapce diky snadnému ptenosu skrz kizi
nenakazili néjakou infekci. Chlapec prosel nékolika testy, které mapovaly rizné projevy

ichtyozy. Ty zahrnovaly jak vySetfeni kiize, imunity tak i smyslového vnimani.

Z pocatku byla péce o chlapce velmi ndro¢né a vysilujici. Postupné si matka ptrichazela na
to, jaké piipravky pomahaji a diky intenzivni kazdodenni péc¢i se stav kuze zlepSoval.

Ichtyo6za ale neni vylécitelna nemoc, a tak se nadale chlapec potyka s obtizemi, které ptinasi
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zhorSena termoregulace a také Castym mazanim, diky kterému udrzuje svou pokozku

Vv dobrém stavu.

6.4.2. Rodinnd anamnéza
,, Prvni setkani se synem bylo velmi zvlastni a ja to ani spravné neumim popsat, ale védéla

Jjsem, ze ho miluju a Ze to spolu zvladneme. “popisuje matka prvni chvile po porodu.

Do deseti let byla ichty6za velkym omezenim pro celou rodinu. Dny po propusténi
Z nemocnice probihaly stale stejné. Rodina byla v izolaci a chlapcovu pokozku mazali kazdé
dvé hodiny v¢etn€ no¢nich hodin, coz bylo velmi narocné. Postupné zkouseli a stale hledali

vyhovujici krémy, oleje, ptipravky do koupele a dalsi véci, které by stav kiize mohli zlepsit.

Vztah mezi matkou a synem byl dle slov matky i trochu diky ichty6ze uz od détstvi pevnéjsi.
Kazdé dvé hodiny od raného détstvi chlapci matka promazéavala celou pokozku a dotek je
velmi sblizil. ,, To pouto je jiny. A pokud i ta rodina je kvalitni, tak se semkne a ukdzou se

kvality vsech lidi. “ sdili matka.

Rodina podstoupila genetické testy a zkoumali celkem 4 generace a u nikoho z nich
geneticky podklad pro ichtyozu nenasli. ,, Tak dlouho jsme se s tatinkem hledali, az jsme
kazdy prinesli jednu Spatnou alelu a bylo to.* vysvétluje matka synovi, jak k onemocnéni
doslo. Rodice chtéli mit dvé déti. Potom co absolvovali genetické testy zjistili ze na 69 %
by se jim mohlo narodit dité s ichty6zou, ale nevédéli, jestli s lehkou nebo tézkou formou.
Po ptedchozi zkuSenosti s naro¢nou péci o syna, se vzajemne domluvili na tom, ze nebudou
riskovat. Pfipadnd intenzivni péfe o miminko by byla na tkor spole¢ného ¢asu se synem,

a to rodina nechtéla dopustit.

Rodina Zije v panelovym domé na severovychodu Cech v mésté s populaci ptiblizné 17 000
obyvatel. V letnich mésicich se chlapci rodi¢e snazili pfizpusobit vice podminky a hodné
Casu stravili v rodinném domé prarodicii, ve kterém byla piivétivejsi teplota a chlapec

se tolik neptehiival.

Pted nastupem do matetské Skoly rodiné hodné pomohly babicky, které se u chlapce stidaly
a podle podrobného postupu, ktery jim matka sestavila, se o chlapcovu pokozku staraly.
., Rodinu mdame milujici. Musim 7vict, Ze ho maji vsichni moc radi i vzhledem ktomu

CO vSechno si prosel. ** shrnuje matka.
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6.4.3. Skolni anamnéza

Chlapec zacal chodit do matetské Skoly az v predskolnim véku. Do péti let nechodil do
Skolniho kolektivu, protoze to pro néj znamenalo zvySené riziko nemoci a pienosu. ,,Jeho
vyCerpala i ryma. Po uzdraveni jsme kuzi lécili jeste mésic po prodélani nemoci. “ uvadi
matka. V roce 2015 se chlapcuv stav stabilizoval a rodina narazila na vstficnou matetskou
Skolu, ktera chlapce pfijala. Pani ulitelky byly ochotné dbat zvysené opatrnosti a staraly
se i o chlapcovu pokozku a termoregulaci. Diky $patné fungujici termoregulaci se snadno

piehtival, protoze t¢lo neumélo vyluCovat pot. Dodnes se chlapec poti jen na nose.

Do prvni tiidy chlapec nastoupil po absolvovaném vysetteni v SPC, které doporucilo pfi
vzdélavani pfitomnost asistenta pedagoga. Ve skole, kterou pro zakladni vzdélavani vybrali,
byla do prvni tfidy prihlasena dalsi zacka se specialné€ vzd€lavacimi potiebami, a tak mohli
mit s chlapcem sdileného asistenta pedagoga. Skola se snaZila Zakovi piizpisobit také
prostfedim tfidy a podminkami vzdélavani: ,, Méli jsme tridu v prizemi, kde byla vétsi zima
a hodné stinu. Byla to nejchladnéjsi tiida z cely skoly. sd€luje chlapec. Matka popisuje
vstiicnost pedagogického personalu. ,,Jednou se skolou vyrazili na skolni vylet a pani
ucitelka mi dala mapu kudy piijdou a vybirala mista, kde jsou stiny. Mysleli na néj, aby mohl
Jit s nimi.

Pani ucitelka se hned na pocatku prvni tfidy snazila ostatnim détem vysvétlit, Ze chlapec ma
jinou kizi a kazdému, kdo mél otazky se to snazila vysvétlit. ,, Kdyz byly deéti maly, byly
starostlivi. Cim byly starsi, tak starostlivost upadala a pribyvalo vic pozndmek a naddvek.
popisuje matka. ,, Ted uz jsem s nimi 7 let a jsme na sebe zvykly. VétsSina ucitelii na druhém
Stupni ani nevi, ze mam néjaky omezeni. Uz to zvladam v pohodé sam. Nic od nich neni

potreba.  shrnuje chlapec.

Do 5. tfidy mu poméhala pani asistentka. Na druhém stupni uz péci o pokozku a chlazeni pfti
prehfivani zvladal sdm. Chlapec se mohl Gcastnit celého programu vcetné télesné vychovy,

ale reguloval si dobu sportovani podle svych mozZnosti.

Chlapec je ve Skole velmi Gspé$ny, prochazi s vybornym primérem. “Je pravda, zZe kdyz
je nékde ubrano tak jinde je pridano. Syn je nesmirné inteligentni, chytry a chdapavy. Coz
se ted’ ukazuje jako vyhoda. Kdyz byl mensi tak to moc vyhoda nebyla. Byl o hodné napred.
Jeho vrstevnici se nechtéli bavit o vesmiru, chtéli si hrat s klackem. “ dodavéa matka. Podobny
nazor na to ma i chlapec ,, Diiiv mi prisla zbytecna hra ostatnich déti, nechdapal jsem proc to

délaji a oni zase nechdpali mé. Vic jsem si rozumél s pani ucitelkou. *“ dodava.
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6.4.4. Péce o pokoZku

., Do 5.t7idy byl stav kiize probléemem, byla zdevastovand. Od 6. tridy je pokozka daleko lepsi,
ackoliv prognézy byly opacné. Rikali ndm, Ze ¢im bude starsi, tim to bude horsi. Od 6. tiidy
resime vic prehrivani nez stav kuze.“ sdé€luje matka. Kdyz se chlapec potyka s néjakou
nemoci, stav kize se horSi. Diive také nemohl chodit plavat do bazénu. Po pobytu
ve chlorované vodé skoncil vzdy v nemocnici na jednotce intenzivni péce. Ted uz
se s takovymi obtizemi nepotykd. Muze vice sportovat a chodit na zajmové krouzky jako
jeho wvrstevnici. I péfe o pokozku se wusnadnila. Sta¢i mu celé télo promazat

dermatologickymi krémy jednou az dvakrat denné.

., Drive jsme mazali az 5x denné‘ vzpomina matka. V té dob¢ se zajisténim krémt rodiné
pomahal Spolek Ichty6éza. Také se namacel do odvaru z vlocek, aby kiize byla vlacna. Poté
bylo potfeba kiizi pilovat sklenénymi pilniky — sakury. Nepfijemna byla chlapci péce
0 vlasovou pokozku. ,, Kdyz jsem si daval zabaly na hlavu, tak to hodné studilo, palilo a pak
se to muselo vycesat ven. To bylo zlo. “ hodnoti chlapec. Krom¢& michanych masti, které pro
péci o pokozku nebyli ptili§ vhodné, zdravotni pojistovna rodin€ nic neproplacela a museli

si v§e uhradit na vlastni ndklady.

Chlapec diive také musel dochéazet na pravidelné vyplachovani a ¢isténi usi, protoZe se mu
tam n¢kdy nastiadalo tolik usedlin, Ze ani neslySel. ,, Jinak usi cistime kazdy tyden pinzetou.
Snazime se tu péci zvladnout sami doma. K lékariim vyrazime, az kdyz na to sami nestacime
a zacind se z toho tvorit néjaky problém. “ vysvétluje matka. ZvySenou péci vyzadoval také
chlapctv zrak. Diky nedomykavosti o¢nich viéek mu rychleji o¢i vysychaly a praskala
mu rohovka. ,, Rdno jsem nemohl otevrit oci, mél jsem slepené vicka. To uz ted nemam. Jen

si musim castéji Cistit bryle, protoze mi tam padaji Supiny z oboci“. sdé€luje chlapec.

Od détstvi az do 6. tiidy byla narocnéjsi i péce o domécnost. IThned po vstavani bylo potieba
vyklepat pyzamo, vysat postel a daleko Castéji ménit obleceni kvili mastnoté. Také hojné
vyuzival UV oblek. ,,UV oblek je naprosto genialni zalezZitost, bez které jsme nevylezli ven.
Je to oblek od krku az po kolena z podobné latky jako plavky. Pozdéji jsme zjistili, Ze se délaji
i zvlast tricko a kratasy.” tika matka. Diky zlepSeni stavu kize uz UV oblek neni tolik
potieba. Chlapec se vyhyba ¢ernému obleCeni, na kterém jsou Supiny hodné vidét. ,, Nosi
spise bavinéné a bio bavinéné veci, které jsou mu na téle prijemné a neprehriva se v nich. *“.

sdili matka.
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6.4.5. KaZdodenni ¢innosti a traveni volného casu

Diive rodina musela davat daleko vétsi zietel na podminky prostiedi. Matka vzpomina,
co pro né€ bylo naro¢né: ,, Museli jsme ddvat pozor na to, kterym smérem fouka vitr, kde
je slunce, jestli jsou po cesté néjakd stinna mista.* VSechno se tomu muselo pfizpisobit.
Kdyz nékam jeli museli sebou mit UV obleky, stit na krk, krémy a vSechny prostiedky, které
péce o kizi zahrnovala napt. michané masti, kozni emulze do vlast, specialni hiebinek
na vy¢esavani, antibiotické masti na rany, balzaimy s ureou, vitaminové masti¢ky, krémy
na obliceje, krémy na opalovani, kapicky do oci a usi, pinzetu na vyndavani necistot a dalsi
zvlh¢ujici ptipravky. ,, Diiv nemohl chodit v léte ven, takze prdazdniny stravil u prarodicii
V rodinném domeé, v chladném sklepé nebo garazi. ,, objasnuje matka. Rodina se snazila i pies
tyto podminky zajistit chlapci pestry program. Hrali spoustu deskovych her jako je Clovéce
nezlob se, karty, Cerného Petra, pexeso a vymysleli dali aktivity napf. zabavné bojovky
a hlavolamy. Také pofidili pingpongovy stll a snazili se o to, aby chlapec ani v 1ét¢ kdy
nemohl chodit kvili horku ven, nestradal a byl vesely. Chlapec mé na toto obdobi hezké

vzpominky.

Od détstvi chlapce provazi zajem o vlaky, kterymi nejen rad cestuje, ale také si je foti a nataci
a ze svych zabérl si déla sbirku. Ve svém volném case rad sportuje. Je utocnikem ve
florbalovém klubu. Pfi sportu ptfedchazi piehfivani organismu pouzivanim raznych
ochlazujicich prostiedkl napft. chladici sprej, ruénik, dostatek vody apod. ,,Prehrivani se mi
nestava casto, jen kdyz sportuju. Ted' jsem prisel z tréninku, kde pouzivam chladici rucnik.
Ve skole pouzivam piti a hodné nosim ksiltovku, aby na mé moc nesvitilo. Vzdy sebou mam

néco na zchlazeni* vysvétluje chlapec.

6.4.6. Postoje spolecnosti

V détstvi se rodina setkavala s nepochopenim spolecnosti daleko castéji. Aktudlné
uz onemocnéni neni tak viditelné a spousta lidi si ho na prvni pohled nevS§imne. Rodina se
hojné setkavala s narazkami na chlapctv odlisny vzhled. , Drive jsem se snaZila to vSem
vysvétlovat a pak jsem si rekla, Ze to nema cenu. Jen reknu, Ze ma nemoc, ze je jiny, Ze jinak
vypada a vic to nekomentuju. Nekdy to byly osklivé poznamky a nékdy dobre minéné rady

typu — musite ho vic mazat, spalila jste ho apod. “* fika matka.

Ke Spolku Ichty6za se rodina dostala ndhodou pies pacientku cekajici ve stejné cekarné.
Ta rodiné doporucila si zalozit socialni sit€, na kterych byly v kontaktu s dal§imi rodi¢i déti
s ichty6zou. Pokud 1ékaf, ktery zachyti u ditéte diagndzu ichtyozy a nasméruje rodinu
na spolek, tak maji k dispozici spoustu rad a uSetii si spoustu ¢asu a penéz. ,, U nas to byl
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pokus omyl, stile jsme zkouseli néjaké noveé krémy. Samoziejmé na zacatku nevi rodice
0 té péci nic, tim jsme si také museli projit, ale maji to uz daleko usnadnéni tou spoustou
informaci. Mohou rovnou navazat spolupraci s orientovanymi dermatology. Prenatalni
diagnostika je daleko na lepsi urovni, takze si myslim, Ze ted’ se jim ty zacatky musi sndset
lip nez nam tenkrat. “ objasiiuje matka. Spolu se spolkem se rodic¢e snazi pomahat rodinam,

kterym do zivota vstoupila ichty6za a predavaji jim své zkusenosti.

6.5.Respondent M., 10 let
Posledni ptipadova studie je o 10letém chlapci, kterého si rodice osvojili z détského domova.
Spole&né zalozili Spolek Ichtyéza, ktery sdruzuje fadu osob s timto onemocnénim z Ceské,
ale také Slovenské republiky. Snazi se Sifit povédomost o ichty6ze ve spolecnosti a co
nejvice pomoci dal$im rodindm, kterym se ichty6za dostala do zivota. Spolecné ptipravuji
srazy a setkani pro pacienty s ichtyézou a jejich rodiny. Také pro né pofadaji sbirky krémd,

které jim pomahaji.

6.5.1. Zdravotni anamnéza

Chlapec ma stfedné téZkou formu lamelarni ichty6zy. Geneticky mé potvrzenou mutaci
na genu TGMI1. Diky odliSnému vzhledu a typickym pfiznakim bylo onemocnéni
diagnostikovano kratce po porodu. Biologi¢ti rodic¢e neunesli naro¢nou situaci a Martinek
byl umistén do détského domova. Po osvojeni se jeho adoptivni rodi¢e pousti do hledani
informaci, odborniki a pacientt, ktefi by méli s ichtydzou zkuSenosti. Zpocatku mél chlapec
po celém téle velké lamely vysuSené kiize. Nemél témét zadné vlasy, protoze byly porostlé
nanosy ktze. Také nemohl dat ruku v pést, protoze na dlanich a prstech m¢l piebyte¢nou
ktzi. Vlibec nebylo k rozeznani, kde mu zacinaji rast nehty. Chlapec mél také vyvracena
krvava oc¢ni vicka, a proto je nedokézal zavtit. Trpél na Casté zanéty oci i1 usi, Spatné slysel,

kvtli zanesenym zvukovodim koznimi usedlinami.

Rodic¢e se nejprve informace o ichtyoze dozvidali od jedné matky, kterd méla syna
se stejnym onemocnénim. Dale spolupracovali také s tehdejsi pani primarkou v nemocnici
V Motole, ktera chlapce znala od détstvi. Diky tomu se o ichtyéze dozvédé€li obecné
informace. Poté pouzivali 1 zahrani¢ni zdroje, ale stale jim chybéli praktické rady o tom, jaké
ptipravky pouZivat a jak o kiizi pecovat. Zpocatku si rodice s odborniky zrovna nerozuméli.

Tvrdili jim, Ze je na ichty6zu doporucena odzkousena péce, ale matka zvolila svou cestu.
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Vyhledavala hydratacni ptipravky. Kdyz se stav klize syna zlepSoval, odbornici s ni zacali

souhlasit a vyptavat se na jeji postupy péce, aby je mohli doporucovat dal$im pacientim.

Casto se rodi¢e ve zdravotnictvi setkdvali s obavami zdravotnického personalu. Diky
neinformovanosti a nezkuSenosti se 1ékafi bali, aby synovi osetfenim neublizili. Do takovych
situacich se dostali jak na ORL, tak i na o¢nim oddéleni. Maminka vzpomind na situace:
“Spis nevedeli jak, nez zZe by mu nechtéli pomoci. Hodné jsem se setkavala s tim, Ze oni sami
Z toho, Ze nevedi, byli rozhozeni. Hrozné dlouho trvalo, nez jsme vzdycky nasli nékde nekoho,

koho to onemocnéni fascinovalo a kdo se v tom chtel vic hloubat.

Postupné si rodina vytvorila sit’ zapalenych lékatt, které doporucuje i dalSim rodindm
ve spolku. Rodina spolupracuje s o¢nim lékafem z nemocnice Motol, ktery si pacienty foti,
zkousi rizné ptipravky, které zabranuji ucpavani slznych kanalkli a sém zkouma vyvoj zraku
u 0sob s ichtyozou. Stejné tak spolupracuji s lékatkou ORL, ktera se zabyva deformacemi
ucha a jeho samotnym vyvojem a porovnava jednotlivé pacienty s ichtyozou. V Prazské
Motole a Brnénské nemocnici také spolupracuji se dvéma koznimi lékatkami, které
si zjist'uji pokroky ve zptuisobech 1é¢by, jezdi na rizné kongresy. Povedlo se jim také spojit
s genetickou, kterd rodiny nabadad k dal§imu hloubkovému testovani a zkoumd vznik
samotnych genetickych odchylek. ,, Byt nemame zadny specializovany centrum, tak mame
V kazdém oboru vytypovaného néjakého odbornika, na kterého se miizeme obratit a miizeme

ho doporucit dalsim rodindm. “ shrnuje matka.

6.5.2. Rodinnd anamnéza

Jeho rodice touZili po pfirlistku do rodiny. KdyZ se jim to nedafilo pfirozenou cestou,
rozhodli se pro adopci. Sdm otec byl také osvojeny z détského domova, a tak jim adopce
byla velmi blizk4. Béhem osvojitelského tfizeni se byly manzelé podivat v détském domove,
kde se poprvé setkali s dvouletym chlapcem, ktery byl na prvni pohled jiny. Ze sluSnosti
ho manzelé pozdravili a zeptali se, jak se jmenuje. “On rekl slovo auto, coz je pro mnohé
obycejné slovo, ale nas to s manzelem hned dostalo. V tu chvili jsem zacala plakat, protoze
kdyz si manzela tehdy osvojovali jeho rodice, tak rikal pouze slovo auto a neumél Zadné jiné
slovo. Od té chvile jsme vedeéli, Ze na tom néco je, Ze je to znameni. * vzpomind matka. Hned

druhy den rodice kontaktovali détsky domov se zajmem o osvojeni tohoto ditéte.

Kvili naroc¢nosti péce o chlapce, uz byl n€kolikrat od ptedchozich uchézejicich rodica
do détského domova vracen, a tak si manzelé museli projit vyzkousenim si péce na zkousku

ptimo v détském domove.
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Proces osvojeni ditéte probehl i po dlouhém legislativnim feSeni Gspé$né. Chlapec tak
jednoho dne mohl odjet do svého nového domova se svymi adoptivnimi rodi¢i. Chlapec
nebyl smutny z odchodu z détského domova, naopak se moc tésil na novy domov a se vSemi
se loucil s usmévem. ,, Byly mi dva roky, kdyz jsem dostal plysaka Opi. Dala mi ho jedna teta
Z deétskeho domova na pamatku a mam ho moc rad. “ dopliuje chlapec. Rodina z toho, ze je

chlapec z détského domova nedéla zadné tabu.

Rodina se po osvojeni chlapce z velkého stiedoGeského mésta prest€éhovala zpét do rodné
vesnice rodic¢i. Dle slov matky, jednim z divodi piestéhovani bylo to, ze ve stejné vesnici
zije velkd cast celé jejich rodiny a také je ve vesnici hromada déti. Domt si poftidili dva
salasnického psa. Casto se spolu sluni, ale nékdy dojde na rvacku, takze je doma porad

psina. “sdéluje chlapec.

6.5.3. Skolni anamnéza

Na pocatku vzdélavani zkouseli rizné moznosti. Chlapec nejprve dochdzel do soukromé
lesni matetské Skoly, kde se mu diky mensimu poctu zaku dostavalo dostatecné péce.
Dle matky se tam chlapci moc libilo a bavilo ho to v kolektivu déti, ale nevydrzel to tam
kvili ichtyoze moc dlouho. Nemohl tam chodit v teplych mésicich a svou dochazku musel
prizptsobit pocasi. Také diky ¢astému pobytu venku mél vice zanétd na klizi, v ocich a dalsi
zdravotni komplikace. Poté si matka spolu se svymi kamaradkami zaloZila soukromou
Skolku, ve které mély 1 vlastni déti. Zde o néj pecovala pfevazné matka, kterd dohliZzela

na vhodné podminky pro stav kiize a zaroven byl chlapec stale v kontaktu s dalsimi détmi.

Poté chlapce zkousSeli ptihlésit na béznou zakladni Skolu s pfitomnosti asistenta pedagoga,
ktery by mu pomahal béhem dne domazéavat pokozku, pomahal by ho ochladit a dohlizel by
na vhodné podminky. Napf. na to, aby chlapec nesed¢l u okna, kviili svitu slunce, na vétrani
ve tfidé a moznosti zchlazeni. Asistent byl chlapci pfidé€len jen na ¢tvrt ivazku, a to bylo pro

rodinu nerealné. Povazovali za dtlezité, aby mél celodenni podporu.

Matka mé vystudovany obor ucetnictvi, ale prace s détmi ji vZzdy bavila. Kdyz vidéla, Ze jim
béZzné vzdélavani nevychazi, tak se zacala informovat o domécim vzdélavani. ,.Ja bych ucila
doma stejne, i kdybych méla uplné zdravy dité. Samoziejmé ta ichtyoza byla rozhodujici
faktor, Ze do toho pujdu, ale jinak se mi libi celkové myslenka domaciho vzdélavani. “ dodava
matka. Ve svém okoli méla n¢kolik kamaradek, které v domécim vzdelavani provedly své

déti a méla se tak na koho obratit.
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Rodice hledali skolu, ktera je celkové vstiicnd k domacim Skolakiim. Chlapec je tak
ptihlaSeny na zakladni Skole, kterd je od jejich bydlisté vzdalend 25 kilometra. Prvni a druhy
roénik byl pro matku v roli ugitelky i syna krasny. Ukoly se matka snaZila riizné prevadét
do praktickych cviceni, kterymi chlapce ucila. S kazdym dal$im ro¢nikem piichazelo vice
povinnosti, zodpovédnosti a u€iva a bylo tézké ukocirovat pfechod mezi jednotlivymi rolemi
matky, pani ucitelky a pecovatelky. ,, Mame domdaci skolu, protoze se casto musim mazat
a hodné dodrzovat pitny rezim, tak je pro mé jistéjsi to domaci uceni. Kdykoliv miizeme
zapnout v obyvaku klimatizaci a chladit. Muzu si dat kdykoliv prestavku, protoze je mi treba

horko, jak nad tim moc premyslim. Miizu se kdykoliv prehrat. “ dodava chlapec.

Aktudlné je chlapec v 6. ro¢niku. VétSinu predmétt ho uéi matka pripadné s nékterou latkou
pomaha otec. S matkou béhem vyuky vytvaii rizné projekty na probirand témata, ke kterym
si chlapec zjist'uje spoustu zajimavych informaci navic oproti skolnim osnovam. ,, U¢it ho je
hrozné jednoduchy. On je nadprimeérné inteligentni. Vyslo mu to i v testech. Nemdm sloZity

¢

ho ucit. Mnoho latek on vysvetll me nez ja jemu.“ vysvétluje matka. Anglicky jazyk
se chlapec uci s rodilym mluv¢im, se kterym si dvakrat v tydnu vola a diskutuji spolu nad
riznymi tématy. Anglictina chlapce provadi od détstvi. Rodi¢e mu poustéli pohadky, o které

mél zdjem a diky tréninku, dnes jiz umi mluvit plynule anglicky.

Noveé byl chlapci diagnostikovan Aspergeruv syndrom. Ikvili tomu se rozhodli,
ze S domacim vzdélavanim budou pokracovat i na druhém stupni. Chlapec je ptihlaSen do
Skoly, se kterou jsou rodice moc spokojeni. Kviilli svym omezenim, ale neni schopen
do skoly dochazet pravidelné, piesto ma ve tfidé své stalé misto. ,, Berou mé tak, zZe do té
Skoly fakt patrim. Je to skvéla skola. Mam tam i nékolik kamaradu, vzdy kdyz prijdu, vSichni

mé radi vidi. Znaji mé tam uplné vsichni, nejen ve tride, ale i v celé Skole. “ sdéluje chlapec.

Po letech péce uz s ichty6zou rodina umi pracovat, ale kombinace Ichty6zy a Aspergerova
syndromu ptinési daleko vice rizik. ,,Diky jeho rozsirenym zdajmuim a citlivému vnimani vSech
riuznych vjemii se vice prehriva, a to komplikuje stav kiize. Cekame, az vice dozraje, aby

Si termoregulaci téla dokdzal sam vice hlidat. * shrnuje matka.

Kvili Aspergerovo syndromu zacali dochézet do Nautisu, kde jim dokaZzi vysvétlit, pro¢
chlapec jinak reaguje, pro¢ nechce ustoupit ze svych nazorti apod. Oba rodice s nim
intenzivné pracuji tak, aby byl jednou chlapec schopny za sebe ptevzit odpovédnost a byl

samostatny.
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6.5.4. Péce o pokoZku

Ackoliv se matka s takovym onemocnénim setkala pfi osvojovani syna poprvé, viubec
se péce nebala. Kdyz ji pracovnice z détského domova ukazovaly, jak o chlapce pecovat
vidé€la, Ze intenzivnéj$i péci se stav pokozky lepsi. Poté co si ho odvezli domt nastudovala
spoustu materidli a hledala, jak chlapci co nejvice ulevit. Na zacatku uplné vytadili
dosavadni 1é¢bu, kterou do té¢ doby chlapec pouzival a postupné péci zlepsili natolik,
ze zacali byt vidét velké pokroky. Chlapec mé lamelarni ichtyozu s hyperkerat6zou.
Piebytek kiize ma predevsim na dlanich a chodidlech. Kiize je silna a roste rychleji, aby
se kize udrzela v dobrém stavu musi byt péce kazdodenni. Proto kazdy novy den chlapec
ihned po probuzeni zac¢ina s kompletni péci. Diive ji obstaravala piedevsim matka za pomoci

manzela. Ted’ uz spoustu ukonti chlapec zvlada i samostatné.

Velmi dulezitou je péce o oci. Chlapec mé syndrom suchého oka a také mé odchlipla o¢ni
vicka, proto je potieba ocCi neustdle zvlhcovat a Cistit. Do o¢i si chlapec kape umélé slzy
a aplikuje si tam také o¢ni gel. Poté pfichazi na fadu péce o oblicej a zbytek téla. Ten je tieba
namocit a pomoci sklenéného peelingového pilniku obrousit. Poté se namaze krémem, ktery
se nechda vstifebat a na to pfijde jest¢ jedna vrstva krému, aby byla pokozka dostate¢né
hydratovana. Na télo chlapec vyuZiva okolo 8 znacek krémi, podle toho, v jakém stavu
je kiize. Kozni usedliny se usazuji také v usich, do nich je vhodné pouzivat usni sprej
a pinzetou odstranit uvolnéné koZni usazeniny. Ranni péc¢i vSe jen zacina. Domazavat
je potieba i né€kolikrat béhem dne. V 1ét€ se musi ptidat také slune¢ni ochranné krémy.
Pokud je kize v dobrém stavu, tak staci pfes den mazat jen n€kterd mista, hlavné oblicej

a koncetiny.

Vecerni péce zahrnuje nékolikrat tydné také dlouhé koupele, pti kterych se kize odmoci
apak se muze obrousit. Brouseni je soucasti pravidelné péce. Piedchéazi tim plisnim,
zanétliim, popraskani a tvorbé hlubokych ran (ragad). Po odstranéni ptebytecné klze
je potieba pokozku hodné¢ hydratovat. Na noc je vhodné pouzivat mastnéjsi krémy, které se

do pokoZzky postupné vsaknou.

Jednou v tydnu se vénuji také péci o vlasy. To je z celé péce chlapci nejvic nepfijemné.
Pomoci dievéného pomerancového diivka manudlné odstranuji z vlaskli lamely. Vlastim
také prospivaji olejové zabaly na noc, které se vmasiruji do pokozky. Chlapec si je védom
také jedné vyhody, kterou ichty6za piinasi ,, Rychleji se nam ichtylkiim zahoji zranéni, kiiZe

nam rychle doroste. *“ tika chlapec.
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Rodina pobira prispévek na péci a velkou oporou jsou pro né sponzorské dary spolku, i tak
je pée o kuzi velmi nakladna. Kdyby neméli zaddnou podporu ¢astka za krémy a dalsi
prostiedky by se v nékterych mésicich vySplhala az na 25 000K¢ mésiéné. Diky Spolku
Ichty6za maji pro syna materialni podporu a nemuseji tak dokupovat tolik krémti. Pojistovna
bohuzel ptestala proplacet antibiotické masti, které pouzivali na ragady. 30 gramu takové
masti pfijde na 180 K¢. Obdobné jsou na tom i o¢ni krémy, které vyjdou na 205 K¢

za 5 grami a vypotiebuji je ptiblizné do dvou dnt.

Vice ¢asu rodina vénuje také pééi o jejich doméacnost. Vysavaji nékolikrat za den. Supiny
ktze odpadavaji béhem pohybu po mistnostech, ale zustavaji také v posteli a na povrchu
pohovky nebo zidli. VéEt§i nanosy jsou také v koupelné a na WC, kvuli manipulaci
napft. kliky, vypinace svétla, zachodové prkénko, povleceni a chlapcovo obleceni. Dle matky
chlapci predevsim v 1ét€ vyhovuje oblec¢eni z bambusu, které je lehké, ale zaroven jeho
velkou nevyhodou je ze nevydrzi dlouho kvili mastnoté. U obleceni si museji davat pozor
na pousténi barev, kterd se snadno uchyti na mastné pokozce. Chlapec se snazi ve svém
Satniku vyhybat ¢ernym mikinam a tri¢kiim, protoZe na nich jsou vidét Supinky klize nejvice.

Preferuje svétlejsi barvy jako je svétle zelend, svétle modré ¢1 krémova.

6.5.5. . KaZdodenni ¢innosti a traveni volného casu

Diky domacimu vzdélavani chlapec neni nckolik hodin denné v kontaktu se svymi
vrstevniky, oproti ostatnim détem. Snazi se to dohnat ve svém volném cCase. Po pfestechovani
na vesnici se seznamil s nékolika détmi, se kterymi rdd b&hé venku. Travi s nimi ¢as na hfisti
nebo spolecné vymysleji né¢jaké klukoviny. ,, Kdyz neni léto a nejsou mrazy tedy nejcastéji
na jare a na podzim, syn témér kazdy den behd S detmi venku. Je to extrovert,
je komunikativni, a tak nema problém navazovat kontakt a vlastné si ty vztahy udelat.*
sdéluje matka. Cas traveny venku s prateli je ovlivnény také po¢asim. V 1ét& je chlapec
smutny, protoze kvilli velkému horku musi €asto ziistdvat doma. V tu chvili je odkazany
na své kamarady a ceka, jestli ho ptijdou navstivit. ,,Nechodi za nim kazdy den, ale treba

2krat do tydne u nds jsou. Koupaji se s nim v nasem bazéné, nékdy u nas i prespavaji.

Diky osvétovym besedam, které chlapec spolu s matkou za Spolek Ichtyoza potadaji, ptijde
do kontaktu s mnoha détmi, ale i s dospélymi. Dle matky drtiva vétSina déti s ichtyozou je
ve Skolach Sikanovana. ,, Myslim si, Ze kdyby byl syn nékde v bézny zakladni skole i s tim

svym pristupem, tak by byl taky “ sdéluje matka. Proto se snazi uleh¢it situaci i dal§im détem
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s timto onemocnéni a jezdi do jejich skol, kde dé€laji besedy a diky predavani informaci

0 ichty6ze predchéazeji negativnimu chovani spole¢nosti.

Chlapec si ze sebe umi ud¢lat legraci, a tak na ptfednaskach zaujme ostatni svym vypravénim.
., Rikd jim o tom, Ze nékdy zrudne jako rajce, jak ho mama maze jako rohlik s maslem nebo
Ze ma kuzi suchou jako susenka. Svymi fory si ziska celé publikum a odboura vsechny

zabrany. ““ sdéluje matka.

K chlapcovo zalibam patii historie a dé€jepis. Rad studuje a dovida se informace 0 lidech
jako byl Tomas Garrigue Masaryk, zajima se o svétové valky a zbrané. ,, Chtél bych si
nasetrit na airsoftovou pusku s vojenskym drzenim. Mam moc rad zbrane, rad bych byl
policistou, ale kvuli té kiizi nevim, jestli to vyjde. Moznd bude lepsi treba vynalezce, védec,

moderdator, ucitel anglictiny nebo pocitacu. ““ sd€luje chlapec.

Chlapec si je védom nékolika omezeni, se kterymi musi s ichtyézou pocitat. Musi
se omezovat u aktivit, u kterych by se mohl zpotit a piehiat se. ,,Nemohu moc béhat, cvicit
a treba adrenalinové sporty, u kterych se miizeme prehrdt pro nds nejsou dobry. Nekdy se
ale miizeme prehrat i tim, jak myslime a tou psychikou. To teplo nds pordad ohrozuje.*
vysvétluje chlapec. KdyZ uz néjakou ze sportovnich aktivit déla, musi doptedu naplanovat,
jak se pak zchladi napt. dostatkem vody, chladicim ru¢nikem. Ptizplisobuje tomu i své
prostiedi. Venku se zdrzuje vice ve stinu, doma si teplotu reguluje pomoci klimatizace.
Nejlepsi rocni obdobi je pro chlapce zacatek jara a podzim. V zimé totiZ jeho klize vic praska
kviili mrazu a musi se hodn€ mazat. V 1ét€¢ kromé klimatizované domdcnosti stravi chlapec
hodn¢ Casu v bazénu. , Ten bazén je nejlepsi, co ichtylek v lété miize mit. Ja mam
potapécskou masku na Snorchlovani, co se ucpe, kdyz je pod vodou. To mé moc bavi. “ sdili

chlapec.

6.5.6. Postoje spolecnosti

Kdyz se chlapec setkd s n€kym, kdo se k nému chova odtazité nebo se boji, snazi se mu vzdy
vysvétlit, Ze se nejedna o infekéni onemocnéni. Dokonce u sebe rodic¢e nosi i 1ékatskou
zpravu, kterd to potvrzuje pro ptipad, Ze by se dostali do néjaké nepiijemné situace a nékdo
jim nevéfil.

Matce piijde, ze v jejich okoli a mistech kam pravidelné dochézeji je spole¢nost o nemoci
informovana, ale pokud vyrazi do novych mést, neni tam nikdo, kdo by mél o nemoci
povédomi. Ze své zkuSenosti vi, ze napf. ve Skole nestaci jedno vysvétleni na zacatku

Skolniho roku v prvni tfidé. Kolektiv se rizné¢ obménuje a je potfeba neustdle opakovat
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zakladni informace. Matka uvadi nckolik zminek, diky kterym se déti s ichtydézou citi
v kolektivu 1épe: ,.,I kdyby to melo byt jen par slov, ale neustdle to pripominat napr. véty:
je tady s nami nékdo, kdo ma tuto nemoc; rad by s nami jel, ale nemiize, protoze jeho kiize
se nepoti; je super, ze jsi tady dneska s nami, Ze jsi to dneska zvladnul, kdyby ti bylo horko,
rekni. *

Dle matky by se o tom par véty méli rodiny zminovat i ve svém SirSim okoli. Nékolika slovy
sdelit informace o onemocnéni napt. na hotelu béhem ubytovani, v plaveckém bazénu,
Vv restauraci apod. Pracovnici si to mezi sebou feknou a rodina tak pfedchazi neptijemnym
pohlediim nebo nedorozuménim. Matka sdéluje, jak onemocnéni predstavuje ona: ,,Ja treba
Feknu jenom: nemusite se bat, syn ma genetické onemocneni kiize — Ichtyoza, je to néco jako
nemoc motylich kiidel, ale viastné pravy opak. My mame kuzicky hodné.” Matka se jesté
nesetkala s tim, ze by nékdo nemoc motylich kiidel neznal. ,, Pacientskad organizace Debra,
ktera se onemocnénim zabyva v roce 2022 oslavila 18 let od zaloZeni. Tak jeste mame

se Spolkem Ichtyoza, co dohanet. “ s ismévem dodava matka.

6.5.7. Cinnost Spolku Ichtyéza

Matka po osvojeni chlapce v roce 2013 méla potiebu sdilet své starosti s dalSimi lidmi, které
zasahla stejnd nemoc a Cerpat zjejich zkuSenosti. Nasla fungujici skupinu, kterd
shromazd’ovala par rodict déti sichtyozou. Postupné zacala s jednotlivymi rodici
komunikovat a ptredavat si dostupné informace. JeSté€ v tom samém roce probéhl prvni sraz
nékolika malo rodin. Na to uspotfadali prvni sbirku krémt. V prabéhu prvnich tfi let byl
spolek zaméfen pfedev§im na sdruzovéni rodin mezi sebou. Po poznani nékolika rodin
se matka chlapce zacala zabyvat také osvétovou ¢innosti a predavanim informaci vetfejnosti.
,Vidéla jsem, jak ti pacienti maji trapeni. Na srazy jezdili rodice se zakriknutymi
a uplakanymi detmi. Déti se baly mit néjakou zabavu, nechtély si povidat, protoze mély
strach, Ze se jim nékdo bude smat. V tu chvili mé to Stvalo a chtéla jsem pro to néco udélat. **

vysvétluje zakladatelka spolku.

Prvni tfi roky se rodiny jen schazely. Poté je zacaly oslovovat firmy, které je chtély podpoftit
sponzorskym darem. Pro pfijiméni darti na darovaci smlouvu bylo nezbytné zalozit spolek,
diky némuZ mohly zacit poméhat vic, nez jen organizovanim srazl, povidanim a par kusy
krém?.

V poslednim roce s nimi zacalo spolupracovat spousta partnerti z dermatologického odvétvi,

které jim na potaddané srazy poskytuji nékteré krémy. ,, Rodiny si odvazeji materialni pomoc
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ne na dny, ale na tydny, nekdy i mésice. Coz je vlastné ohromna Cdstka z celé té spotreby.*
objasnuje zakladatelka spolku. Tento rok jim také jedna firma poskytla 5000 kusti o¢nich
krémi. Rodiny, které si o tento dar pozadaly, tak maji dostatek kréma minimaln¢ do konce
l1éta. Penize, které tim usetii, tak mohou investovat do néceho, co by si jinak nemohly dopfat.
Kdyz se spolku podaii rodinam pomocli, péce je mize vyjit ptiblizné na 7 az 8 tisic. Spousta
rodin nema finance na potiebnou péci. V takovych ptipadech pouzivaji jenom zakladni krém
na télo, ale nepouzivaji krémy na obli¢ej a dlan¢ s dalSimi benefity. Nebo si hydratacni
krémy nemohou dovolit viibec a mazou kizi michanymi krémy z 1ékarny. Tyto déti jsou
zarostly tézkymi hnédymi platy kGze a maji hodné zanéth. “Maji diky vzhledu velké
problémy s prijetim do spolecnosti a je to Skoda. Vidycky mé to hrozné trapi, protoze vim,
Ze by to mohlo byt jinak, ale ta financni situace to prosté neumoznuje.“ sdéluje zakladatelka

spolku.

Zakladatelé spolku se takovym rodindm snazi pomahat, ale nemohou pomoci natolik, aby
se jim finan¢ni situace vyiesila a stav kiize se tak radikalné zlepsil. Vysledkt se dostava

predevsim pii komplexni péci, na kterou nema kazda rodina.

Aktivni ¢innosti s osvétou pro vetejnost se spolek zabyva piiblizné 5 let. Pivodné nebylo
vibec Vv umyslu délat besedy na Skolach. Aktivity postupné ptibyvaly, na piani dalSich
rodici déti s ichtydzou.

V détstvi sdili pfedev§im typy ohledné péce, ptedavaji si rady ohledné udrzbé domécnosti,
financovani a piispévkil na péci. S piibyvajicim v€kem déti se objevuji rizné oblasti,
ve kterych je jedince potieba podpoftit. Aktualné spolek fesi naptiklad vydavani obCanskych
prikazi. Neékterym pacienttim nelze diky stavu ktize odebrat otisky prstti. Podle stavajicich
pravidel se ob&ansky pritkaz vydava jen po sejmuti otiskii prsti. Utady si se situaci nevi
rady, a tak se odvolavaji na ministerstvo, které se k véci zatim nevyjadiilo. K podobnym

situacim muze dochéazet napft. i pii oveéfovani obliceje béhem letistnich kontrol.

Onemocnéni ichty6za do zna¢né miry ovliviluje 1 vybér studijnich oborti a budoucich
povolani. Rodina se setkava s riznymi zkuSenostmi z fad spolku. Jeden chlapec ze spolku si
ptal byt kuchatem, ale nemé¢l narok na potravinaisky prikaz, a tak se svého snu musel vzdat,
a nakonec se stal truhlafem. Jedna z dospivajicich divek, se kterou se vidaji, studuje
na zdravotni sestru. Coz je oboje pomérné fyzicky naro¢na prace, ktera by pro nékteré

jedince s ichty6zou piedstavovala riziko pfehrati.

74



V roce 2023 spolek potada ozdravny pobyt v sirnych lazni pro 21 rodin nejvice nemocnych
pacienti s ichty6zou z Ceské a Slovenské republiky. Na kvéten planuji v Praze v kulturnim
domé Hostivice — Susi den (Susi kvili suché kuzi a prezdivce susenky). Programu se ucastni
1 1€kati, kteti chtéji predat nejnovéjsi informace z kongresti a poté zde budou prednasSet
nékteré rodiny, které sdili své piibéhy. Této akce se planuje ucastnit 51 rodin, kterym

do zivota vstoupilo onemocnéni ichtyoza.

6.6.Analyza dat
Analyza dat vede k odhaleni uzite¢nych informaci a k popisu tématu. Analyza zamétené na
ptipad detailné sleduje jednotlivé udalosti a hleda spojitosti, pfi¢iny a nasledky (Hendl,
2016). Pii analyze dat byl kladen duiraz na vytvareni vztahovych siti pfipadi. Behem analyzy
byla vyuzita tradi¢ni kvalitativni kategorizace. V tradi¢ni kategorizaci jsou data na zaklade

systematického a dlouhodobého pozorovani a hledani pravidelnosti zafazovana do systému

kategorii (Gulova a Sip, 2013).

V prubéhu analyzy dat byly doslovné piepsany rozhovory s respondenty, ve kterych byly
vyhledavany a oznaCovany vyznamové pojmy a véty. Z téchto vystiznych sdéleni byly
vytvofeny kody, které vystihovali vyznam oznacenych udajii. Déle byly kédy seskupovany
do subkategorii a kategorii uspofadanych na zdkladé urcitych jevi, které byly identifikovany

béhem koddovani.

Z analyzy dat vyplynulo, ze kvalitu Zivota jedince s ichtyézou ovliviiuje nejvice 5 faktort.
Prvnim faktorem je vliv socidlniho prostiedi. U vSech respondentl se objevuji pevné vazby
v rodinnych vztazich. Nejblizsi osoby jsou jim oporou. Velmi silné pouto ¢asto vznika mezi
matkou a ditétem, pfispiva tomu spolecné straveny ¢as a mnozstvi intenzivni péce. Matky
v rodinach Casto piebiraji roli peCovatelky, ktera zaopatii stav pokozky a reguluje také
zdravotni rizika. Rodina je pro osoby s ichty6zou dulezitd také pro budovéani jejich
sebepojeti a ziskavaji z ni jistotu pro vlastni jednani. Velkou mirou do jejich zivott zasahuji
také dalsi autority jako jsou ucitelé a dalsi pedagogicky personal. Se Skolnim prostfedim
souvisi také zaclenovani jedinct s ichtydzou do kolektivu a jejich piijeti ostatnimi détmi
béhem vzdélavani, ale i volnocasovych aktivit.

Vsechny oslovené rodiny spojuje Spolek Ichtyoza, diky kterému si rodice mohou predavat
zkusenosti s pééi o pokozku, i tipy ke zchlazovani béhem piehiivani. Spolek rodice spojil
s lidmi, ktefi prozivaji to samé, a tak v piipadé potieby se jeden na druhého mohou obratit

se svymi obavami i starostmi, které jim do Zivota ichtydza ptinesla. Déti a dospéli
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s ichty6zou diky spolecnému setkavani ptichazeji na to, Ze nejsou jedini, kdo se potyka
S ptiznaky této nemoci. Kromé psychické podpory je rodindm nabidnuta také materidlni
pomoc S obstaravanim financné nakladnych kréma a pomoc s adaptaci na Skolach diky

osvetovym besedam.

Nasledujici tabulka zaznamenava socialni prostfedi respondentl, které uvedli béhem
hloubkovych rozhovora. Jednd se o mezikrok v analyze dat, ktery mapuje socialni kontext

jednotlivych klientii, coz napomohlo k ziskani dalSich vysledka.

Tabulka 2 Socialni prostiedi respondenti

Respondent V., 4 roky Ctyi¢lenna rodina — rodi¢e a mladsi sestra
Pedagogicky persondl — pani feditelka, ucitelky
Kolektiv déti v MS

Vrstevnici na hiisti

Spolek Ichtyo6za

Respondentka A., 19 let Velka rodina — rodi¢e, mladsi a starsi bratr
Pratelé

MS na vesnici — pani feditelka, ucitelky, malo déti
ZS ve vesnici — pani uditelka, 15 déti

Od 6. tiidy ZS ve vedlejsi vesnici —vétsi $kola, spoluzéci,
ucitelé, ostatni zaci na Skole

Stfedni Skola — ucitelé, spoluzaci, dalsi Zaci Skoly
Personal béhem praxe v nemocnici
Spolupracovnici v cestovni kancelaii

Spolek Ichtyoza

Respondent V.,5 let Obyvatelé¢ mensi obce

Velka rodina — matka, otec, tii sourozenci z ptfedchozich
manzelstvi rodic¢a (dve starsi sestry a jeden bratr)
SPC

MS s asistentem pedagoga, déti

Spolek Ichty6za

Respondent O., 14 let Rodice

Prarodice

Spoluhraci a trenér na florbale

Spoluzaci v ZS

SPC

7S s asistentem pedagoga

MS pani ugitelky

Spolek Ichtyoza

Respondent M., 10 let Pracovnice détského domova — tety

Adoptivni rodice

Vrstevnici z vesnice

Sestienice, teta, prarodice a dalsi ptibuzni

Déti a dospéli z besed
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Spoluzaci v ZS, pani ucitelka
Spolek Ichtyoza

Zdroj: viastni Setieni

Socialniho prostiedi se dotyka i vzdélavani jedincit s ichtyozou. Diky velké saturaci dat byla
tato oblast oznaCena jako druhy zasadni faktor. Kazdé¢ dit€¢ ma pravo na to, aby plnilo
povinnou Skolni dochazku ve své spadové matetské ¢i zakladni Skole, pokud nezvoli jinou
formu vzdélavani. V Ceské republice vzdélavani zastiesuje $kolsky zakon, ¢. 561/2004 Sb.
v platném znéni, ktery pojednava o tom, Ze ve Skolach by méli klast diraz na rovnost
vzdélavacich pftilezitosti pro vSechny zaky a studenty a odstraniovat prekazky, které by jim
branily. Skola by méla respektovat specialné vzd&lavaci potieby a zajistit kvalitu
vzdélavaciho procesu. Kromé toho by skola méla byt prostfedim, kde panuje vzajemna ucta
a respekt ke vSem osobdm. Dostatecnou podporu zakiim pti vzdélavani pomahaji zajistit
specialné pedagogicka centra ¢i pedagogicko-psychologické poradny, na které se rodice

Casto obraci pfi hledani vhodné Skoly pro své potomky.

Rodice déti s ichty6zou kromé standartnich kritérii pti vybéru skoly hledi navic také na to,
zda je skola ochotn a vstticna k ptfizplisobeni podminek. Zajimaji se o materidlné technické
parametry Skoly (orientaci tfidy viici slunci, stinnd a chladna mista, klimatizace v prostorach
Skoly). Dale o to, jaky je pfistup pedagogickych pracovnikii k zatazeni ditéte se specifiky
do Skolni tfidy. Zda jsou ochotni dbat zvySené opatrnosti a starat se i o stav pokozKy
a termoregulaci ditéte, pokud neni schopno si to jiz ohlidat samostatné. DuileZité jsou také
otazky na téma, jak Skola mize podpofit zaclenéni Zdka do kolektivu. Kromé& zhodnoceni
rizik ze samostatného pobytu ve Skole je tteba také zvazit jakou cestu bude muset dité pii

cesté¢ do Skoly podstoupit a zda je denni dochdzka v moznostech ditéte.

Tabulka 3 Vzdélavani déti s ichty6zou

Respondent V., 4 roky e 1rok v bézné MS bez asistentky

e Péci o kiizi s dopomoci pani ucitelek

e Pfinastupu informacni schiizka s pani feditelkou a
ucitelkami

e Pied ndstupem neprobéhla Zddna informacni schiizka s
rodiéi ostatnich déti Do MS rodice pofidili specialni
lékatské pomiicky

e Ucitelky ptizplisobuji podminky, reguluji pohybové
aktivity, odhaduyji rizika

e Do kolektivu zapadl bez obtizi

e D¢ti jsou prubézné informovani

e Vybér ZS budou rodice fesit s SPZ
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Respondentka A., 19
let

MS od 5 let na vesnici bez asistenta pedagoga — malo
déti, ucitelky i pani

feditelka divku uz pted nastupem znaly, pomahaly ji

S péci o pokozku

1. stupeii ZS v jejich vesnici — podpora pani ugitelky,
pomoc s mazanim

max 15 déti ve tiide

2. stupei prestup do ZS ve vedlejsi vesnici —vétsi
Skola, novy spoluzéci, ucitelé, horsi vztahy s ostatnimi
zaky na Skole

Stiedni Skola — laboratorni asistent, praxe v nemocnici
Do kolektivli zapadla bez problémut

Ucitelé vzdy jednali rovnym piistupem

Z télesné vychovy uvolnéna kviili Spatné termoregulaci

Respondent V.,5 let

Podpora ze strany SPC

Bézna MS s asistentem pedagoga

Adaptovan na nové prostfedi — navstévy s matkou
Pted nastupem informovani rodi¢e ostatnich déti —
matka sdé€lila na prvni spolecné schiizce, poté situace
vysvétlena i détem

Chlapec pfijat do kolektivu

Omezen ve vétsiné fyzickych aktivit —Skolni vylety,
vychézky, pobyt na hfisti

Ucitelky peclive planuji program s ohledem na pocasi,
pomahaji chlapci udrzet pokozku v dobrém stavu

Respondent O., 14 let

Dochazka zapocata v predskolnim roce

Vstiicna bézna MS

Ochotné pani ucitelky dbaly zvySené opatrnosti a
staraly se o chlapcovu pokozku

Vzdé&lavani v ZS s piitomnosti sdileného asistenta
pedagoga za podpory SPC

Skola ptizptisobila prostiedi tiidy a podminky
vzdélavani

Ttidni ucitelka aktivné poméhala s adaptaci a
zaclenénim zéka

Do 5. tfidy mu pomahala s péci pani asistentka
Na druhém stupni uz péci o pokozku a chlazeni pfi
prehfivani zvladal sdm

Chlapec se mohl ucastnit celého programu véetné
télesné vychovy.

Respondent M., 10 let

Soukromaé lesni MS — mensi pocet déti, dostateéna
péce, ale nemohl dochazet celorocné kvili astému
pobytu venku

Soukroma MS — v pé&i matky
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e Zapis na béznou zakladni Skolu, kvtli nedostate¢nému
uvazku pro asistenta pedagoga zvolili doméci
vzdélavani.

e Kazdy pul rok prezkouseni tiidni ucitelkou

e Adaptovan nejen ve tiid¢, ale 1 v celé Skole

e Kuviili zjisténi nové diagndzy Aspergerova syndromu
zustava v domacim vzdélavani i na druhém stupni

Zdroj: vlastni Setreni

Tietim faktorem jsou p#iznaky onemocnéni. Ctyfi oslovené rodiny se potykaji se stejnym
typem lamelédrni ichty6zy. Objevuje se u nich velmi podobny pribéh onemocnéni. Déti
se nejcastéji rodi jako collodion baby. Po sloupnuti membrany je kize hrubd, sucha
s velkymi Supinami ktze. Pacienti nemivaji systémové onemocnéni a nejsou mentalné
opozdéni. Jejich kiiZe je vyschla, vrstvi se, praska a loupe se. DalSim ze spole¢nych ptiznakii,
ktery se ukazuje i u oslovenych déti s lamelarni ichty6zou je potifeba dioptrickych bryli,
astigmatismus a ¢asté vysychani o¢i. Kiize na o¢nich vi¢kach neni tak elasticka a vicka se pii
nedostate¢né péci Spatné zaviraji. Mohou ziistdvat oteviend i béhem spanku. VSechny
oslovené jedince spojuji obtize s funkci termoregulace a také usazovéani koznich usedlin
ve zvukovodu, které mohou zptisobovat zanéty stfedniho ucha. Nasledujici tabulka 4 uvadi
konkrétni ptiznaky, které se v priibéhu zivota u oslovenych jedinci objevovali. Po porovnani
bylo zjisténo, ze kromé vyse uvedenych ptiznakl ichtyoza u jednotlivych jedinct ovlivnila
také pokles vahy znedostatecného mnozstvi bilkovin v téle, deformovala tvar usi,

omezovala pohyb koncetin a kiize byla nachylna k zivotu ohrozujicim infekcim.

Tabulka 4 Piiznaky onemocnéni u oslovenych respondenti

Respondent V., 4 roky e narozen jako collodion baby
Lamelarni ichtyoza s e suchd kiize, jeji praskani, loupani koznich
genem TGM1 v Supin, vrstveni kiize
heterozygotnim stavu e usazovani koznich Supinek v usich
astigmatismus — zdeformované zaktiveni
rohovky

e proteinova malnutrice
e problém s pfehiivanim

Respondentka A., 19 let eV détstvi Gerné Supiny kiize
Lamelarni ichtyoza e Nerostly ji vlasy
typu TGM1 e Suchd pokozka, ragady, praskliny

e Nefungujici termoregulace: neumi se potit,
z¢ervena, prehiiva se, coz vyvolava i zvraceni a
dalsi obtize
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Opakujici se zanéty stfedniho ucha, kozni
usedliny v usich
Vysychani o¢i a astigmatismus

Respondent V.,5 let
Autosomalné recesivni
kongenitalni ichty6za
(ARCI)

Narozen jako collodion baby

Po porodu byl pokryty blanou, m¢l pievracena
o¢ni vicka, srolované usni boltce a oteklé ruce i
nohy

Na pokozce se nevytvaii nanosy kiize, ale
loupe se vrchni tenkd vrstva

Klze ma sklony k riznym koznim defektim
Kdyz byl maly sloupali se mu cela zada do
krve

Ted’ obtize se zapafenim tfisel nebo krku
Nahromadéna kiize se mu usazuje v usnich
zvukovodech

Obtize s termoregulaci

Krom¢ ichty6zy ma diagnostikovanou
atopickou dermatitidu, histaminovou
intoleranci a DMO

Respondent O, 14 let
Lamelarni ichty6za

Narozen jako collodion baby

V prvnich dnech Zivota se potykal s nékolika
zivot ohroZujicimi infekcemi

Casto trpél také zandty

V détstvi nesestoupld varlata a nador na srdci
takzvany rabdomyom

Dusledkem napnuté seschlé klize se objevovaly
také pohybové problémy

ZhorSena termoregulace

Respondent M., 10 let
Stfedné tézka lameléarni
ichty6za s mutaci genu
TGM1

Po narozeni odlisny vzhled kiize — po celém
téle velké lamely vysuSené klize

Nemél téméf Zadné vlasy, protoze byly porostlé
nanosy kize

Omezena pohybova ¢innost — nemohl dat ruku
V pést, nebylo k rozeznani kde mu zacinaji rist
nehty kvili nanostim ktze

Vyvracend, krvava o¢ni vicka, ktera nedokazal
zaviit

Casté zandty oéi i usi, $patné slysel, mél
zanesen¢ zvukovody koznimi usedlinami
Zhorsena funkce termoregulace

Zdroj: viastni Setieni

Ichtyoza se dosud nedd zcela vylécit. Ke zmirnéni jejich ptiznakl slouzi intenzivni péce

0 knZi, ktera se stala Ctvrtym faktorem ovlivitujici kvalitu Zivota jedincli se zminénym

onemocnénim. Oslovené rodiny s détmi s ichty6zou se péci o telo ditéte vénuji nékolikrat
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denné v rozsahu 2-5 hodin. Pé¢e zahrnuje mazani celého téla minimalné 2x denné. K tomu
je potteba béhem dne jest¢ domazavani exponovanych casti téla, predevSim obliceje
a koncetin. V piipadé lamelarnich ichty6z jde také o asté odmocovani a obruSovani ztvrdlé
ktize napft. sklenénymi pilniky. Diky tomu dochazi ke ztenceni vrstvy kize, coz pokoZzce
prospiva. Péce o dité¢ s typem autosomalné recesivni kongenitalni ichty6zy se od ostatnich
odlisuje tim, ze se krom¢ vlasaté ¢asti hlavy a chodidel netvofi na pokozce nanosy kiize.
Naopak se loupe vrchni tenka vrstva pokozky. Nevyzaduje tedy brouSeni Supin kuze,
ale s pé¢i ostatnich rodin je spojuje pravidelné mazani, véetné pouzivani antibiotickych
masti na mista s prasklinami a ragadami. VSechny oslovené rodiny aplikuji détem
s ichty6zou hydratac¢ni krémy a kapky do vysychajicich o¢i a usi, které musi pravidelné Cistit
pinzetou od koznich usedlin. Péce vSech oslovenych se shoduje také na vlasovych zabalech
a vycesavani Supin z vlast. Kromé kazdodennich praktik rodiny rady navstévuji sirné 1azné,
které maji velmi ptiznivé Gc€inky na stav ktze.

Skrz tvrdou kuazi se z téla jedinct nedostava pot a hrozi jim piehtati organismu. Dal§im
spojujicim faktorem ovliviiujici kvalitu zivota s ichty6zou jsou nevhodné podminky, kvuli
kterym se jedinci dostavaji do rizikovych situaci. Z diivodu zhorsené funkce termoregulace
maji jedinci obtiZze se stabilizovanim télesné teploty. Netyka se to vSak jen piehifivani,
ale také snadného prochladnuti. Zvenci je na pokoZce patrné, Ze néco neni v poradku. Hodné
rudne, a to jak pfi pfehfati, tak omrznuti. Pro rodice na zacatku péce byva obtizné odhadnout
dobu ochlazovani, aby détem nepfivodili nachlazeni. Podle zavaznosti onemocnéni
se v nékterych ¢innostech jedinci s ichtydézou museji omezovat. Naro¢né jsou pro né obdobi
1éta a zimy. Jsou citlivi na vysoké teploty a parna horka. V zimé jim vadi rychlé teplotni

ptechody z venku do tepla.

Nevhodné jsou pro né fyzicky naro¢né aktivity. Déti se ¢asto museji vyhybat pohybovym
aktivitam, u kterych hrozi pfehtati. Rodice je uci svlij pohyb regulovat a v€as si uvédomovat,
kdy uz potfebuji s aktivitou skoncit, zchladit se a namazat pokozku. Neékteré déti
z oslovenych rodin uZ se mohou vénovat 1 sportovnim aktivitdm pravé diky tomu, Ze uz
si umi zajistit vhodné podminky a nosi stale u sebe chladici rucnik a dodrzuji Casty pitny
rezim.

Odlisné zkusenosti maji oslovené rodiny s pobytem v bazénu. Rodiny ho ¢asto vyuzivaji
jako jednu z moznosti ke zchlazeni, pfedevs§im v letnich mésicich. Na druhou stranu jsou

ve vodé Casto dalsi piipravky, které kizi vysusuji a kvili otevienym ranam na kizi se détem
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také snadnéji prenasi infekce. Po pobytu v bazénu je Casto potieba oplachnout se Cistou

vodou a poté pokozku hodn¢ promazat hydratacnimi krémy.

Po sbéru dat, hledani relevantnich prvki, jejich moznych vztahti a zvazeni uhli pohledu bylo

mozné piejit k zodpoveézeni vyzkumnych otazek a shrnuti vysledki Setfeni.
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/. Vyhodnoceni vysledkii Setfeni

Béhem vyzkumného Setieni byla navazana spoluprace s péti rodinami, které se potykaji
S touto nemoci. Podrobné byly analyzovany vypovidajici tidaje o jejich zdravotnimu stavu,
osobni, rodinné i $kolni anamnéze, volnocasovych aktivitach a situacich bézného Zzivota.
Vsechny osloveni respondenti byli ochotni zodpovédét otazky na pfipravena témata. Jejich
odpovédi jsou subjektivni reakci vychazejici prozivani jednotlivych situaci. Neni tedy
mozné vysledky generalizovat. Nicméné ur€ité nastinéni specifik zivota s ichty6zou vyzkum
umoznuje.

Z vysledk Setfeni vyplyva, ze vSichni osloveni jedinci s ichtydzou, maji velmi pevné vazby
se svou rodinou a jsou ¢leny Spolku Ichtyo6za, diky kterému si mohou mezi sebou sdilet své
starosti, ale 1 zkuSenosti s pé¢i o kizi a dalsi tipy ke zlepSeni kvality zivota. Détem srazy
se ¢leny spolku prospivaji zejména po psychické strance. Ziskavaji pocit, ze nejsou jedini
S timto onemocnénim. Spolecnym tématem, kterym se rodiny zabyvaji, je pfizptsobeni
podminek ke vzdélavani. Jedna zrodin zvolila formu individualniho vzdé€lavani. Dalsi
oslovené rodiny zvolily zépis do béznych matefskych ¢i zakladnich Skol. Rodice se snazi
détem vykomunikovat s vedenim Skoly a pedagogickym personalem takové podminky, které

détem budou vyhovovat a jsou mozné splnit.

Mezi oslovenymi rodinami se sesly ¢tyfi jedinci s formou lamelarni ichty6zy a jeden chlapec
s typem autosomalné recesivni kongenitdlni ichtyozy. U vSech jedinci se objevovali
obdobné ptiznaky onemocnéni, ale jejich prib¢ch se vyvojem lisil. Postupné se rodiny ucily
pecovat o kiizi jedinct a hledali vhodné podminky prostiedi, a naopak zjistovaly jaka rizika

onemocnéni piinasi.

V této kapitole kromé shrnuti nalezneme odpovedi na vyzkumné otazky. Odpovéedi jsou

subjektivni poznatky ze zivota oslovenych rodin.

VO1: Jaky vliv mé ichtydza na kazdodenni zivot jedince?

Kazdy den oslovenych jedinct za¢ina a kon¢i pé¢i o pokozku. Po probuzeni je nutné celé
télo promazat hydrata¢nimi krémy a aplikovat mast nebo kapky do oc¢i proti vysuSovani.
V ptipad¢ prasklin ¢i ragad je nutné vyuZit i antibiotické masti. Péce je ¢asov€ narocna.
Podle zavaznosti stavu kiize se celkova délka procedur pohybuje od 2 az do 5 hodin.
V détstvi péci o pokozku zastavaji predevSim rodiCe. Je vSak naroné béhem toho déti
zabavit, aby u mazani co nejdéle vydrzely. Postupné s piibyvajicim vékem se déti do péce,

¢im dal tim vice zapojuji, az se stavaji sob&stacni.
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Kvili moznému piehtati se déti s ichtyozou ¢asto museji v horkych letnich mésicich drzet
vice doma, kde tomu maji ptizpiisobené podminky. Ven chodi az k veceru, kdy uz neni
takové horko nebo se drzi vice na stinnych mistech. Ani zimni obdobi neni idealni, kvuli
mrazu, kiize vice praska a je potieba daleko vice mazat. Také je potfeba, aby jedinci
regulovali svou pohybovou aktivitu a méli u sebe piipravené prostiedky ke zchlazeni
napft. chladici spreje, Satky na hlavu, ruénik a dostatek vody. Ve vétSiné pohybovych aktivit
jsou nesmirn¢ omezeni napi. béhem pobytu v matetské Skole déti sichtydzou pfi
nepfiznivych podminkach nemohou spolecné s ostatnimi na prochézky, hiisté ani Skolni
vylety. I ptes pohybovou zdatnost mohou byt déti s ichtydzou pii nékterych sportovnich
¢innostech neuspesni. Kvili ichtyoze maji asto mastné nebo uplné vysuSené koncetiny

a neudrZzi se na zddném nacini jako jsou hrazdy, tyce, lezecké stény ani détské prolézacky.

VO2: Jaka jsou specifika vzdélavani déti s ichtydzou?

Prvni odli$nosti oproti zdravym détem vznikaji, uz pti samotném vybéru skoly. Rodice déti
s ichtyozou pted zapisem do Skol zvazuji zdravotni stav ditéte a hledaji Skoly, které jim
poskytnou vhodné podminky pro vzdélavani. Casto v tomto obdobi rodiny vyhledavaji
oporu ve Skolskych poradenskych zafizenich. Kromé piistupu Skol a uciteli hledi také
na technicky stav budovy Skoly (zejména na moznosti vétrani, klimatizace atd.) Pied
samotnym umisténim ditéte do Skolni tfidy, n€kteti rodice chtéli informovat o onemocnéni
nejen vedeni a tfidni ucitelky, ale i1 rodice ostatnich spoluzdkl. Rodice doptedu také
konzultovali ptichod zéka do kolektivu ostatnich déti. Snazili se jim problematiku vysvétlit
a odpovédét na zvidavé otazky. Pribéznym informovanim se snazi predchazet Sikané

a ostrakizaci.

Nékteré Skoly se také aktivné podileji na péci o pokozku déti. Ochotné pani ucitelky,
pfipadné pfid€leni asistenti pedagoga pomahaji détem také s mazanim krémi. KdyzZ jsou
uz déti v mazani samostatni, snazi se jim péci o pokozku pfipominat, aby se vyhnuli
zdravotnim komplikacim. Také dbaji zvySené opatrnosti vii¢i prehfivani. Dopiedu dikladné
planuji Skolni akce a vylety. Zvazuji rizika, které by i€ast déti s ichtydézou mohla ohrozit.

Vymysleji plan, jak se jim vyvarovat a jak pro déti zajistit bezpecné prostiedi.

VO3: Jak ichtydza ovliviuje chod rodiny?

Narozeni ditéte s ichtyézou je pro rodinu ndro¢nd Zivotni situace. Provazi ji velky Sok,
nejistota a spousta otazek. Diky vzacnosti onemocnéni se na zacatcich oslovené rodiny
setkavaly stim, ze ani odbornici jim nemohli dat odpovédi na jejich otazky, protoze

s ichty6zou neméli zadnou piedeslou zkusenost. Postupné se rodiny ucily, jak o pokozku
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déti pecovat a zjistovaly co vSe péce obnasi. Krome spousty ¢asu straveného intenzivni péci
0 pokozku cca 2 az 5 hodin denné ovliviiuje onemocnéni také finanéni stranku domécnosti.
Ptipravky, které¢ rodiny vyuzivaji k pé¢i o kizi jsou ndkladné a ptispévek na péci, coz
je jedina finanéni pomoc, ktera se od statu nékterym rodinam dostava, je ani z poloviny
nepokryje. Rodiny tak oslovuji o pomoc rizné nadaéni fondy, které by jim s pokrytim
nakladii na péci pomohly. Diky vzniku Spolku Ichty6za se jim nyni také dostava materidlni

pomoci skrze sbirky krémti.

Zivot s ichtydzou v rodinach piisobi také na traveni volného ¢asu. Kromé péée o pokozku,
rodi¢e neustale kontroluji teplotu déti kvili ¢astému prehfivani. Nespravna termoregulace
té¢la ma vliv na rodinné plany. Kvili ndhlym zménam pocasi jsou rodiny do poslednich chvil
V napéti, zda se vSe vydaii, jak by si praly. Kromé vyletd a dovolenych uvazuji nad
ptfizplisobenim 1 pii béznych ptesunech z domova naptiklad do obchodu, Skol nebo
k ptibuznym. Dopiedu premysleji nad moznostmi zchlazeni a zajistuji bezpecné podminky
jak béhem cest, tak pobytu v jiném prostiedi. Pro pési presuny voli cesty s vice stinnymi
misty. B&hem cestovani méstskou hromadnou dopravou nebo autem si vybiraji
klimatizované vozy. Rodiny se snazi hledat takova feSeni, aby mohly své déti zapojovat
do béznych ¢innosti veetné sportovnich aktivit. Kdykoliv nékam vyrazeji berou s sebou
kromé krémt a potfebnych masticek také prostfedky ke zchlazeni napt. vodu, chladici Satky

a chladici spreje.

Ichtydza ma vliv také na Cetnost domacich praci. Ve vétsin€ oslovenych rodin vysavaji
nekolikrat denn€, kvili neustale opadajicim Supinam kize. Kromé podlah se vysavani tyka
také sedacich souprav, zidli a posteli. Krom¢ ktize uklid ztézuje také mastnota z nékterych
pouzivanych krémii. Déti s ichtydzou si kviili Supindm kiiZe i mastnoté castéji méni obleceni,
odpady, ve kterych se mastnota usazuje. Nékteré rodiny se také rozhodly svou domacnost

vice ptizplisobit napt. instalaci klimatizace, potfizenim vykonnéjSich domacich spottebict

vvvvv
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8. Diskuze

Diplomova prace usiluje o zmapovani kvality zivota vybranych jedinci se vzacnym koznim
onemocnénim. V Ceské republice se podle Evropské pacientské organizace EURORDIS
nachazi pfiblizn€ ptl milionu obyvatel s nékterou z vice nez Sesti tisic vzacnych nemoci
(Arellanesova, A., 2023). Ke vzacnym koznim diagndézam patii i onemocnéni ichtyoza,

na kterou se diplomova prace zamétuje.

Diky vzacnosti tématu je v ¢eském jazyce jen malo dostupnych zdrojt, ze kterych Ize Cerpat
celistvé informace o vzacnych onemocnénich obecnég, tim méné i o vybraném onemocnéni
ichty6za. Mezi ¢eskymi odborniky se problematikou zabyva tym autorek MUDr. Blanka
Pinkova, Mgr. Romana Borsk4, doc. RNDr. Lenka Fajkusova, MUDr. Dana Dostalkova
a MUDr. Hana Buckova, Ph.D., které se ve svych publikacich zaméfuji na molekularni

analyzu, diagnostiku, genetické poradenstvi, vyvoj novorozencu a klasifikaci ichty6z.

Prestoze existuje nékolik forem tohoto onemocnéni, jedince spojuje obdobné narocna
Zivotni situace napii¢ jednotlivymi typy. Diplomova prace mapuje kazdodenni situace,
se kterymi se jedinci museji diky svému onemocnéni potykat. Piedstavuje rizika Spatné
termoregulace a seznamuje ¢tenafe 1 s tim, jak piehtati oslovené rodiny ptedchazi ¢i jak
se s nim potykaji. VSichni osloveni jedinci se do urcité miry museji omezovat ve sportovnich

aktivitach a pobytu na slunci v horkych dnech.

Z vysledkl prace vyplyva, ze jednim ze spojujicich faktort, které ovliviiuji kvalitu Zivota
jedinct je adaptace v jejich socidlnim prostifedi. Stézejni pro rodiny, které se potykaji
s diagnozou ichtydzy, je opora v celé roding. Casto je spojuji obavy z nepochopeni
spolecnosti kvili specifickému vzhledu pokozky. Ne&ktefi rodiCe se snazi své okoli
informovat a pfedchazet tak negativnim vlivlim z prvnich dojma. Dilezitou skupinou osob
jsou pro n¢ ¢lenové Spolku Ichty6za, ve kterém si mohou vyjadfovat sounalezitost. Téz
se zabyvaji osvétovou Cinnosti, kterou se snazi ptispivat k lepSimu zaclenéni jedinct do
spolecnosti. Tato skutecnost by mohla byt jednim z limitt diplomové préce, protoZe vSechny
oslovené rodiny jsou soucésti Spolku Ichtyéza, diky kterému jsou lépe informovani
0 podstaté onemocnéni, jsou lépe piipraveni na nastalou situaci a maji v sob¢ navzajem

velkou psychickou oporu.

Z vysledkl prace plyne, ze onemocnéni ichty6za pro rodiny piedstavuje casovou zatez.

Nékolikahodinova péfe kazdy den jedincim zajiStuje lepSi stav pokozky, snazsi

24
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stravi také spoustu ¢asu nad tklidem domacnosti, ktery zapfti¢inuji pfiznaky onemocnéni
I mastnota z pouzivanych piipravki. Lécebné ptipravky zejména tedy krémy a masti,
kterych déti s ichtydzou za mésic Spotiebuji n¢kolik desitek Kilo, zpisobuji rodinam také
finan¢ni ndklady, protoze nejsou hrazené zdravotnimi pojiStovnami. Spolek Ichty6za
se proto kromé& sdruzovani osob s timto onemocnénim, zaméfuje také na materialni sbirky

krémd, kterymi pak pomahé svym ¢lentim.

Diplomova prace muze byt pfinosna v roviné teoretické jako studijni material pro studenty
pomahajicich profesi. Dale miize slouzit jako souhrnny informacni material pro rodiny, které
se v nedavné dobé dozvédéli o pritomnosti diagndzy V jejich roding. V praktické roviné
vystupy prace mohou pfinést odborné¢ podnéty pro systémové nastaveni koordinované
podpory jedinch s uvedenym typem vzacného onemocnéni. Zejména pii zvazovani naroku
na pfispévek na péci, Upraveé hrazeni potiebnych lécebnych krémi a masti ze zdravotniho
pojisténi a nastavovani pravidel pro zac¢lenovani zakl s vybranym vzacnym onemocnénim

do béznych skol.

Diplomova prace piinasi zajimavé podnéty do pedagogické oblasti. DéEti, zaci a studenti
s onemocnénim ichty6za jsou skupinou, ktera potfebuje béhem svého vzdélavani zajistit
urcité podminky. Na pocatku je nutné si uvédomit skutecnost, kterou potvrzuje 1 Michalik
(2012), prijeti ditéte se vzacnym onemocnénim obnaSi pro Skoly splnéni urcitych
minimalnich pozadavkl. Jednd se o vyrovnani ptileZitosti odstranénim architektonickych
bariér a poskytnutim specialnich pomicek, ale i dalSich aspekt, které ovlivni Uispé$nost
adaptace ditéte. Ty zahrnuji ptipravenost Skoly, uroven odbornych i lidskych vlastnosti
pedagogu a také motivaci spoluzaki. Pro déti, zaky a studenty s ichtydzou by se Skola méla
stat takovym prostfedim, ve kterém citi dostate¢nou podporu pii vzdélavani i zaclenovani
do kolektivu. Ke svému vzdélavani potiebuji v prostorach Skolni t¥idy zajistit nizsi teplotu,
stinné misto a dostatek chladicich prostfedkd, kterymi jsou nejen umyvadla se studenou

vodou, ale také chladici spreje, ruéniky, klimatizace ¢i vétraky.

Data ziskana kvalitativni formou nemohou byt zobecnénim pro vSechny jedince s ichty6zou.
Jedna se o subjektivni poznatky ze Zivota oslovenych rodin, které sdili své zkusenosti mezi
sebou a vzajemné si pomahaji. Nicmén¢ se jedna o hloubkovy vhled do problematiky, ktery

7w

pfindsi podnéty pro dalsi vyzkum napf. 1 kvantitativni formou.

Navazujici vyzkum na tuto diplomovou praci by se mohl zabyvat Skolami, ve kterych

se vzdélavaji jedinci s ichtydzou. Mohl by se vice specializovat na pohledy jednotlivych
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aktéra, kterych se vzdélavani takovych déti tyka, at’ uz vedenim Skoly, pedagogy, asistenty
pedagoga ¢i skolskymi poradenskymi pracovisti. Zajimavé by bylo také navrhnout aktivity,
které¢ by pedagogové mohli vyuzivat pii zaClenovani zakl s takovym onemocnénim

do kolektivu.
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9. Zavér

Diplomova prace se zabyvala tématem vzacného onemocnéni a problematikou, ktera se k ni
vaze. Jedna se zejména o narocné cesty k zavéreCnym diagn6zam, tézce dosazitelné 1éCby,
zkousSeni riznych 1é¢ebnych terapii a také obtizemi se schvalovanim a ziskavanim vzacnych
1ékii. V praci je shrnuto, jak je s tématikou vzacnych onemocnénich nakladano v Ceské
republice a Evropské unii, ktera se snazi mezi sebou jedince propojovat skrze mezinarodni

sité a vymeénovat si ziskané zkuSenosti mezi odborniky.

Prace se specializovala zejména na vybrané kozni onemocnéni zvané ichty6za. Diplomova
prace mapuje pocatky tohoto onemocnéni a zminuje prvni historicky dolozené zminky.
Jednotlivé kapitoly se zabyvaji dale priibéhem diagnostiky 1 klasifikaci jednotlivych forem
a typu této nemoci. Prace mapuje komplexni péci o jedince s ichty6zou a pojednava o vlivu

onemocnéni na kvalitu Zivota.

V praktické casti diplomové prace byly zpracovany ptipadové studie péti jedincti. Rodiny
byly kvili vzacnosti tématu osloveni o spolupréci skrze Spolek Ichtyéza. K vyzkumu se
ptihlasilo celkem 5 rodin, se kterymi byly provedeny hloubkové rozhovory. V ramci
spoluprace s rodinami byly provedeny také 3 rozhovory s détmi starSich 10 let s lamelarnimi
ichty6zami. Béhem analyzy dat byly vyuZity také informace z dostupnych 1ékatskych zprav,
doporuceni a zprav ze specialné pedagogického centra a pedagogicko-psychologické

poradny.

Vsechny oslovené rodiny spojuje naro¢nd péce o pokozku, jejiz cilem je predevSim
hydratovat kiizi a zmirnit pfiznaky onemocnéni. Péce vyZaduje spoustu €asu a velké financni
vydaje. Spolecnym tématem je také volba Skoly a formy vzdélavani. Jedna z oslovenych
rodin preferuje domaci vzdélavani. Ostatni rodiny se snazi domluvit s béZnymi matefskymi
¢i zakladnimi Skolami vyhovujici podminky, které odpovidaji specifickym potiebam déti

s ichty6zou.

Jedince spojuji kozni ptiznaky, které se projevuji od drobnych koznich odchylek, zarudlé
ktze, az po velké ztvrdlé nanosy kiize. Krom¢ toho maji obtiZze s vysychanim o¢i,
usazovanim ktZze v uSich, s Castymi zanéty a s nespravnou funk¢nosti termoregulace, kvili
které¢ détem hrozi ptehfati organismu. Museji proto takovym situacim predchazet a vcas
regulovat svou pohybovou aktivitu a pobyt na slunci nebo vyhfatém misté. SnaZzi

se prizplsobit své prostiedi a nosi u sebe prostredky ke zchlazeni napt. chladici spreje, Satky
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na hlavu, ruénik a dostatek vody. Pro rodiny je velkou oporou piisobeni Spolku Ichtyéza,
ktery se kromé materialni pomoci zabyva osvétovou ¢innosti a poradanim spolecnych sraza.
Diplomova prace miize byt pfinosnym materidlem, jak pro studenty pomahajicich profesi,
tak pro rodiny, kterym do zivota vstoupilo vzacné kozni onemocnéni. Ptala bych si, aby
diplomova prace ptispéla k informovanosti laické i odborné vetejnosti a jedinci s timto

onemocnénim se nemuseli potykat s nepfijetim.
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