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ANOTACE

Prace je zaméfena na zivot détskych pacienti s onemocnénim epidermolysis bullosa
ajejich rodie. Zabyva se také obecné kizi a jejimi funkcemi, poznatky o epidermolysis
bullosa a informacemi o organizacich pomahajicich pacientim s timto onemocnénim.

Prostfednictvim rozhovori byly ziskany informace o nazorech, pocitech
a zkusenostech rodi¢ti nemocnych déti a jejich kazdodennich aktivitach, zptisobu oSetfovani

poranéni a uskalich, jez nemoc rodinam pfinasi.

KLICOVA SLOVA

Epidermolysis bullosa, nemoc motylich kiidel, kiize, oSetfovatelska péce

TITLE

Butterfly Children

ANNOTATION

This work is focused on lives of child patients with epidermolysis bullosa and their
parents. It deals with general skin and its functions, knowledges about epidermolysis bullosa
and information about organizations helping patients with this illness.

Through interviews were obtained information about opinions, feelings
and experiences of parents of ill children and their daily activities, methods of treating injuries

and problems that the illness brings to families.
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JEDNOU SE KAMENY ODVALI

,,Jednou mi bude krasné

Jednou se samy budou psat basné
Jednou se kameny odvali

Jednou se prameny provali
Jednou si zatleskam rukama s prstynky
Jednou si upiju ze sklinky

Jednou se zemé zachveje

A novy Zivot ve mné se zasméje
Nebudu se bat vam ruku dat
Nebudu se bat si sanci dat
Motylci budou svobodni

Uleti kazdé povodni

Jednou si sviij kvét najdeme

A na zem uz nikdy nespadneme “

Napsala Olga Joklova s nemoci epidermolysis bullosa dystrophica (72015)



UvVoD

Bakalaiska prace s ndzvem Nemoc motylich kiidel se zabyvd problematikou
onemocnéni postihujici kizi pacientil. Jejich kiize je jemna jako motyli kiidla a je velmi
nachylna k vzniku ran. Epidermolysis bullosa je vzacné onemocnéni, v Ceské republice je
pouze okolo 200 pacientu, proto je nutné vzit v uvahu, Ze informace o této chorobé nejsou
zatim tolik roz$itené. V navaznosti na tuto skutec¢nost byla v praktické casti prace na zakladé
vysledkl rozhovort vytvorena informacni brozura.
zavaznym nedostatkem, ktery je potfeba sledovat, je vyziva pacienta, kdy velmi ¢asto dochazi
k malnutrici. VSem témto tématiim se prace vénuje.

Prace je zamétfena na détské pacienty S touto diagnézou a jejich rodice, jelikoz se
jednd o geneticky podminéné onemocnéni, které se vétSinou projevuje jiz od narozeni.
Jako porodni asistentky se s touto nemoci mizeme setkat, a proto by mél kazdy zdravotnik
mit o této nemoci alesponl zakladni informace.

Vybér tématu mé bakalarské prace se odvijel od faktu, ze se v mém okoli vV nedavné
dobé narodily dvé déti s touto chorobou. Druhym divodem byla skute¢nost, Ze se nejedna
o0 pfili§ znamé onemocnéni a je tedy zapotiebi Sifit osvétu a informace mezi nemocnymi,

pecujicimi a odbornou 1 laickou vefejnosti.
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CILE PRACE

Cile teoretické Casti

1.
2.

Poskytnout zakladni informace o onemocnéni epidermolysis bullosa.
Pisemné zpracovat odbornou literaturu zabyvajici se onemocnénim epidermolysis

bullosa.

Cile praktické casti

1.

Zjistit, jaké komplikace jsou spojené s onemocnénim epidermolysis bullosa
Vv roding.

Zjistit, jak rodiCe déti s onemocnénim epidermolysis bullosa postupuji
pfi oSetfovani poranéni zptsobenych touto nemoci.

Zjistit, jaké jsou moznosti ziskavani informaci o nemoci epidermolysis bullosa.

Zjistit, jaky je denni harmonogram ditéte s diagn6zou epidermolysis bullosa.

12



TEORETICKA CAST

1 Struktura kiize a jeji funkce

Kozni soustava je tvofena kizi a pfidatnymi utvary, mezi které patii vlasy, chlupy,
nehty, receptory, nervy, potni a mazové zlazy. Kiize kryje povrch téla a ma tedy obrannou
funkci. Kize je velmi slozity organ, ktery se sklada z mnoha ¢asti, ma ¢lenity povrch a jeji

¢asti dohromady tvoii kozni reliéf (Merkunova, 2008, s. 26; Brychta, 2014, s. 15).

1.1 Anatomie kuze

Jednim z nejvétSich organt lidského téla je kiize, zaujima plochu, jejiz velikost je
v priméru 1,5 az 2 m?, a jeji hmotnost odpovida asi 10 % télesné hmotnosti. Nejmensi
tloustka kize je na ocnich vickach — 0,1 mm a nejsilngjsi na dlanich a ploskach nohou —
cca3,6 mm. Kize ma ochrannou funkci a tvofi pomyslnou bariéru mezi organismem
a zevnim prostiedim (Trojan, 2007, s. 65).

Barva kize je podminéna mnoha vnitinimi i1 zevnimi faktory, mezi které patii
napf. mnozstvi melaninu, prokrveni kuze, ale také mnozstvi hemoglobinu v krvi a jeho
saturace kyslikem. Zalezi také na hydrataci téla, tedy na obsahu vody v organismu
a na prokrveni koznich kapilar (Soucek, 2005, s. 32; Brychta, 2014, s. 15).

KulZe (cutis, derma) se sklada ze tfi zdkladnich ¢asti, jimiZ jsou epidermis (pokozka),
dermis (korium, $kara) a tela subcutanea (subcutis, podkoZi, podkozni tukova tkan) (Cihak,
2004, s. 559).

Epidermis se sklada z vrstevnatého dlazdicového epitelu. Jedna se o nejtenci slozku
ktze, ktera neobsahuje cévy. Jeji nejsvrchnéjsi ¢ast neustdle odumira a odlucuje se. Buiilky
Vv hlubSich vrstvach se naopak neustile obnovuji a vznika tak nova kize. Tento proces se
nazyva keratinizace (Jelinek, 2007, s. 274; Brychta, 2014, s. 15).

Korium tvofi spodni vrstvu kuze, kterd je tvofena pevnymi vazivovymi vlakny,
ktera kazi slouzi k mechanické pevnosti a pruznosti. Mezi vldkny je uloZen tuk, cévy, nervova
zakonceni a hladka svalovina. Ve Skafe se také nachézeji Stérbiny, ve kterych jsou ulozeny
kofeny chlupt a vlast, dale potni a mazové zlazy (Trojan, 2007, s. 65, Rokyta, 2015, s. 628).

Tela subcutanea se nachazi pod skarou a obsahuje velké mnozstvi tuku, ktery slouzi
k ochrané hluboko uloZenych organti. Nachazeji se zde receptory pro tlak a tah (Vater-

Paciniho téliska). Podkozni vazivo umoznuje pohyblivost kiize (Jordi Vigué, 2013, s 18).
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1.2 Fyziologie kiize

Fyziologickd funkce kize vyznamné souvisi s Jeji anatomickou stavbou
a také s faktem, zZe kiize je orgdnem oddélujicim vnitini prostiedi organismu od zevniho. Kiize

ma mnoho funkci, bez nichZ by organismus nemohl fungovat (Stork, 2013, s. 9).

1.2.1 Ochranna funkce

Ochrannd nebo také bariérova funkce je rozdélena na fyzikdlni, chemickou
a biologickou bariéru.

Fyzikalni bariéra je jednou z funkci kiuze, do které patii mechanicka ochrana
(pevnost, pruznost, soudrznost), ktera je zajiStovana dobrou hydrataci. Dale funkce
fotoprotektivni (ochrana pied ultrafialovym zafenim), elektricka bariéra (ta zabrafiuje pfistupu
mikrobl a odpuzuje necistoty). Kize také chrani organismus pied teplem a chladem a je
regulatorem vodniho prostiedi lidského téla (Brychta, 2014, s. 23, Rokyta, 2015, s. 629).

Pti funkci chemické bariéry se uplatiuji mechanické vlastnosti klize nebo také jeji
samocistici schopnost. Ta je zplisobena tvorbou kozniho mazu, ktery napomahé odstranéni
necistot z téla.

Kize dale funguje jako biologicka bariéra, kdy je neporusena kize piekazkou
pro bakterie, slouzi k samocisténi kiize a vyuziva kyselého pH v ochranném koznim filmu,

ktery ptisobi antimikrobialné (gtork, 2013, s. 9, Rokyta, 2015, s. 629).

1.2.2 Sekrecni funkce

Kuze produkuje fadu latek, mezi které patii keratin, melanin, pot a maz.

Keratin je vlaknita bilkovina, nejpevnéjsi struktura lidského organismu. Je odolny
viéi mnoha chemickym a fyzikdlnim vliviim. Keratin zabrafiuje mnoha latkdm proniknout
pres pokozku (Cihak, 2004, s. 564).

Melanin je tmavohnédé kozni barvivo (pigment), které slouzi k ochrané
pred $kodlivym zatenim. Cim vice je v buiikich melaninu, tim tmavsi je barva kiize a tim je
lepsi ochrana pted ptilisSnym opalenim (Trojan, 2007, s. 65).

Pot (sudor) neboli kozni sekret je nezbytny pro termoregulaci, hydrataci rohové
vrstvy a vylucovani toxickych latek. Pot diky svému kyselému charakteru brani ristu

mikroorganismi a ma tedy slaby dezinfekéni Gcinek (Jelinek, 2007, s. 274).
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Maz (sebum) je sekret mazlavé konzistence, ktery je produkovan mazovymi zlazami.
Jeho zakladni funkci je tvorba ochranného tukového filmu na povrchu kiize (Stork, 2013,
s. 10).

1.2.3 Metabolicka funkce

Kuze je diky rozsahu svého povrchu soucasti metabolismu celého organismu. Probiha
zde metabolismus sacharidd, tukt, bilkovin a mnoha dalSich latek potfebnych pro zivot

(Jelinek, 2007, s. 273; Brychta, 2014, s. 24).

1.2.4 Regulaéni funkce

Kulze je membranou, jejiz propustnost je ovlivnéna stavem ktize a jeji hydrataci. Kiaze
se vyrazn¢ podili na termoregulaci prostfednictvim potnich Zlaz a koznich cév. V horku
dochazi k jejich rozSifovani, zvySeni prutoku krve a urychleni vydeje télesné¢ho tepla.

V chladném prostiedi se tento proces d&je naopak (Jelinek, 2007, s. 273).

1.2.5 Senzoricka funkce

Kize je jednim ze smyslovych organt, jelikoz jejim prostfednictvim ziskava
organismus informace o zevnim 1 vnitinim prostiedi a to diky pfitomnosti receptord,
které registruji mechanické, tepelné a bolestivé pocitky (teplo, chlad, dotyk, bolest, tlak,
svédéni apod.) (Brychta, 2014, s. 27).

1.2.6 Imunologicka funkce

Klze je nejvétsim imunologickym organem lidského téla diky kontaktu se zevnim
prostiedim. Kiize na podnéty reaguje imunitnimi reakcemi (zanét, poceni atd.) (Stork, 2013,
s. 12).

1.2.7 Depotni funkce

KlzZe obsahuje obrovské mnozstvi vody a pfi jejim poruseni hrozi velka vodni ztrata,

ktera zpusobi dehydrataci pacienta a komplikace s ni spojené. Kuze je také zasobarnou
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podkozni tukové tkan€. Depotni funkce se vyuziva pfi terapii koznich chorob, kdy se z vrstev

ktze pomalu uvoliuji uc¢inné latky (Brychta, 2014, s. 27).

1.2.8 Psychosocialni funkce

Kiize ma vyznam v oblasti estetické a podili se na vzhledu jedince. Psychosocialni
funkce zavisi zejména na stavu kiize a jejich fyziologickych i patologickych zménach. Kize
je prostfedkem neverbalni komunikace mezi lidmi a vyrazné ovliviiuje chovani i postaveni

jedince ve spole¢nosti (Stork, 2013, s. 12).

1.3 KozZni imunitni systém a imunopatologicka reakce kiize

Imunitni systém ve své pravé podstaté zajistuje ochranu pted infekei, odstranovani
vlastnich odumielych a poskozenych bunék. Imunologické reakce se déli na nespecifické

a specifické (ziskané) (Vokurka, 2014, s. 65).

1.3.1 Imunita

Imunitni reakce probihd na urovni bunétné a humorélni — latkové (tykajici se latek
rozpusténych v té€lni tekutin€). Bunéénd imunita umoziuje obranu proti virim, ptivodciim
mykoz, intracelularnim bakteriim. Humoralni imunita zajiSt'uje obranu proti extracelularnim
(mimobunécnym) bakteriim, viriim a toxinlm. VSechny sloZky imunity spolu spolupracuyji,

vzajemné se ovliviuji, reguluji a dopliuji (Vokurka, 2014, s. 65).

1.3.2 Fyziologicka imunitni reakce

Fyziologickd imunitni reakce slouzi zejména k odstranéni cizorodych 1 vlastnich
poskozenych struktur z organismu. Jak jiz bylo zminéno, imunitni reakce se déli
na nespecifickou a specifickou (Stork, 2013, s. 13).

Pii nespecifické imunitni reakci dochazi k akutnimu zanétu a ke zniceni vétSiny
Skodlivin ze zevniho prostiedi.

Specifickd imunitni reakce neboli imunitni reakce ziskana, adaptacni, je reakce

wrwe
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1.3.3 Patologicka imunitni reakce

Reakce organismu mize byt nedostateCnd (imunodeficit) nebo nepfiméiené
vystupnovana (alergie). Pii alergii organismus nedokaZe ur€it rozdil mezi nebezpecnymi
a skodlivymi podnéty a probiha reakce proti vlastnim antigentim (Stork, 2013, s. 14; Rokyta,
2015, s. 63).
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2 Epidermolysis bullosa a jeji typy

Lidé trpici timto onemocnénim maji kuzi kiehkou a jemnou jako motyli kiidla,
proto se onemocnéni laicky fikd nemoc motylich kiidel.

Epidermolysis bullosa (dale EB) je vzacné geneticky podminéné puchyinaté
onemocnéni kiize, které se fadi mezi névové choroby, tzv. genodermatdzy. Toto onemocnéni
je charakteristické tendenci ktiZe a sliznic vytvaiet lokalizované nebo generalizované puchyfte,
které vznikaji spontann€ nebo po vystaveni i minimélnimu traumatu. Onemocnéni mtize vést
az k predcasné smrti pacienta (Capkova, 2009, s. 60).

Epidermolyza se fadi mezi tzv. monogenné dédi¢né choroby, coz znamend, ze jsou
zpiisobeny poSkozenim (mutaci) jednoho genu. Onemocnéni miZe byt autozomalné
dominantni nebo autozomaln¢ recesivni, nikdy vSak neptechazi jedna forma nemoci do druhé.
Genetickd mutace (porucha), ktera toto onemocnéni zpusobuje, se prokazuje metodami
molekularni biologie (Gaillyova, 2010, s. 2).

Nékteré zdroje uvadéji, Ze se epidermolyzy podle lokalizace puchyitt v pokozce
rozd€luji na tii typy, které se dale déli na vice nez 30 podtypti. Mezi tfi formy tohoto
onemocnéni fadime epidermolysis bullosa simplex, epidermolysis bullosa junctionalis
a epidermolysis bullosa dystrophica. Mizeme se vSak setkat i s délenim na 4 typy, kdy je
ke tiem zakladnim pfifazen jesté syndrom Kindlerové, ktery je velmi vzacny (Stork, 2013,
s. 362; Buckova, 2013, s. 1).

Projevy epidermolyzy jsou puchyie, které se hoji jizvami, u t€zsich forem mize dojit
az ke srustani prsti. U nékterych zacinaji potize jiz v détstvi. Pokud pacient neni pod vedenim
zkuseného odbornika a poranéni nejsou spravné oSetfovana, muze dojit az k sepsi
¢i onemocnéni ledvin. Velmi zasadni je také kontrola nutri¢niho stavu nemocného, jelikoz
jeho zanedbani vede k podvyzivé. Je dulezité, aby pacienti trpici epidermolyzou byli
co nejvice informovani 0 prubéhu onemocnéni, komplikacich a potiebné péci a mohli vyuzit
veskeré dostupné prostfedky ke své lécbé. U tohoto onemocnéni nebyl prokazan vyskyt
poruch intelektu. Lidé s touto diagnézou, pokud jim to zdravotni stav dovoli, mohou

navstévovat zakladni, stfedni a vysoké Skoly (Cetkovska, 2010, s. 61).

2.1 Epidermolysis bullosa simplex

Do této skupiny se fadi 11 rGznych forem onemocnéni. VétSina z téchto forem je

podminéna mutaci genti pro keratiny 5 a 14, pfenos tohoto typu byva autozomalné
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dominantni. Tento typ je nejbéznéjsi formou epidermolyz a je asto velmi mirny (Ditrichova,
2002, s. 237).

Epidermolysis bullosa simplex (dale EBS) je typ charakterizovany tvorbou puchyit
nad urovni bazalni vrstvy pokozky (intraepidermalni v bazalnich nebo suprabazalnich
buiikach). Puchyfe jsou zplisobovany mechanickymi i tepelnymi faktory. Tyto puchyie
nezanechavaji jizvy, hoji se hyperpigmentacemi a Vv misté¢ zhojenych puchyit se
Zasto objevuji milia (Capkova, 2009, s. 60).

Jednou z forem simplexni epidermolyzy je lokalizovana epidermolysis bullosa
simplex, projevujici se obvykle az v ¢asné dospélosti a to na rukou a nohou. Puchyfe jsou
silnosténné a vznikaji po mechanické zatézi a to velmi Casto v 1éte.

Dalsi formou tohoto typu nemoci je generalizovana epidermolysis bullosa simplex.
U této formy vznikaji puchyte jiz po narozeni a to na koncetindch, v¢etné velkych kloubt,
poskozena je pouze kiize. Nehty a sliznice nejsou postizeny. V horku muze dojit ke zhorSeni
projevil (Stork, 2013, s. 364).

2.2 Epidermolysis bullosa junctionalis

Jednd se o zavaznou formu epidermolyzy, u nizZ je dédi€nost autozomalné recesivni.
Toto onemocnéni je podminéno mutaci genu pro laminin 5 (Stork, 2013, s. 363).

Epidermolysis bullosa junctionalis (dale EBJ) je forma onemocnéni projevujici se
Jiz po narozeni. Charakteristické jsou Spatné se hojici eroze na velké plose a velmi tézky
(az smrtelny) prabéh. Puchyte vznikaji v hlub$ich vrstvach klize. Dochézi k jizveni, postizené
jsou sliznice 1 vnitini organy, klze perioralni i periandlni. Pro tuto formu onemocnéni
dosud nebyla objevena uginna lé¢ba (Capkova, 2009, s. 60).
(Herlitzav typ), kdy jsou postizeny sliznice dychaciho, traviciho a mocového tustroji, zuby
anehty. Novorozenci trpici touto formou umiraji v prvnich letech zivota a to nejcastéji

na sepsi (Stork, 2013, s. 363).

2.3 Epidermolysis bullosa dystrophica

wvewr

vrstvé Skary (koria), zanechavajici mutilujici (znetvofujici) jizvy s milii. Onemocnéni
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je zpisobeno poskozenim genu pro kolagen VII s autozomalné dominantni i recesivni
dédi¢nosti (Stork, 2013, s. 363).

Forma autozomaln¢ dominantné¢ dédi¢nd je mirnéjsi a puchyie se vyskytuji hlavné
na kolenou, loktech a prstech. Nehty jsou zdeformované, k postizeni dutiny tstni nedochazi.

K epidermolysis bullosa dystrophica (ddle EBD) se fadi velmi zavazna forma
s autozomaln¢ recesivni dédi¢nosti. Dochdzi k sristim prstd, ztrat¢ nehtd a v nejhorSim
ptipad¢ dochazi k Uplné ztraté prsta rukou a nohou, coz vede k invalidizaci pacienta
(Ditrichova, 2002, s. 238).

Epidermolysis bullosa dystrophica generalisata mutilans (Hallopeativ-Siemensav typ)
a zanechavaji rozsahlé jizvy. Klize je na nékterych mistech tenké jako papir. U této formy je
veliké riziko spinocelularnich karcinomti v defektech a jizvach (Capkova, 2009, s. 60).

Generalizovana forma je charakterizovana puchyii, které¢ se tvoii jiz pfi narozeni,
erozemi, atrofiemi (zmenSeni), miliemi a v posledni fazi jizvami. Vznikaji synechie
na prstech rukou a nohou s deformitami. Dochazi k postiZzeni sliznic, dystrofiim nehtt
a anomaliim zubi. U této formy jsou Casté vyvojové a rustové poruchy a dalsi komplikace

(sepse, infekce, anémie) (Stork, 2013, s. 363).
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3 Geneticka problematika a dédi¢nost onemocnéni

Jadro kazdé lidské bunky obsahuje genetickou informaci uloZzenou v genech v DNA.
Podle této informace se tvoii bilkoviny. Lidska ktize je tvofena n€kolika riznymi bilkovinami
a je dulezité, kde v genetické informaci doSlo ke zméné, ktera mize zpisobit Spatnou tvorbu
urCité Casti ktize pacienta. Lidé s diagndézou epidermolysis bullosa maji velmi jemnou
a citlivou kuzi, na které se vytvareji puchyie jiz pfi velmi malém mechanickém podrazdéni.
U pacientd s timto onemocnénim nemusi byt postizena pouze klize, ale puchyfe se mohou
objevit i na sliznicich a piidatnych organech kiize (napt. nehtech) (Sipek, 2010-2014).

Pro piesné stanoveni typu onemocnéni je nejprve nutné urcit bilkovinu, kterd se tvofi
S chybou. Vysetieni se v prvni fad¢ provadi z Cerstvého puchyie na kiizi pomoci modernich
histologickych metod. Diky této metodé lze urcit bilkovinu, ktera v kazi pacienta nema
pozadovanou funkci nebo zcela chybi. Podle této informace lze zah4jit vySetfeni DNA —
vySetfeni molekularné genetické. Lékar pozd¢€ji analyzuje ten gen, ktery muize za tvorbu
bilkoviny se Spatnou funkci a zjiStuje zménu v genetické informaci. Diky tomuto vySetfeni
Ize ziskat informaci o dédi¢nosti onemocnéni ve zcela konkrétni roding, ale také slouzi

K prenatalnimu vySetieni v t€hotenstvi (Gaillyova, 2010, s. 2 — 3).

3.1 Genetika

Genetika je véda, kterd se zabyva dédi¢nosti a proménlivosti organismi.

DNA neboli deoxyribonukleova kyselina je nositelkou genetické informace,
jejiz molekula je tvofena dvéma polynukleotidovymi fetézci, které jsou navzdjem spojené
vodikovymi vazbami. Vytvaii se pravoto€ivd dvousroubovice. Vyznamnou vlastnosti
molekuly DNA je jeji schopnost replikace (samozdvojeni), coz je proces tvorby kopii DNA.
To vede k prenaseni genetické informace z jedné molekuly DNA do jiné molekuly.
DvousSroubovice DNA se nachazi v jadfe kazdé bunky ve strukturdch nazyvajicich
se chromosomy (Jelinek, 2007, s. 298).

Chromosomy jsou tenka vlakna nachazejici se v bunééném jadru, ktera obsahuji
geny. Kazdy ¢lovék ma 46 chromozomi spojenych do 23 pard. 22 part je shodnych pro muze
i Zeny (autozomy) a 1 par chromozomu udava pohlavi (pohlavni chromozomy — gonozomy)
(Vigué, 2013, s. 15).

Gen (vloha) je cast molekuly DNA, ktera urcuje poradi aminokyselin v urcité
bilkoviné. Je to tedy informace pro utvoieni urcité vlastnosti organismu. Geny jsou pfenaSeny

z rodi¢t na potomky (Jelinek, 2007, s. 300).
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3.2 Dédi¢nost autozomalné dominantni — EBS

U formy epidermolysis bullosa simplex se jedna pfevazné o autozomalné dominantni
dédic¢nost. Choroby s timto typem dédi¢nosti jsou ve vEtSing pripadii méné zavazné.

Znak je pfenasen z generace na generaci, aniz by nékterou generaci vynechal. Clenové
rodiny se tedy s onemocnénim jiz nékdy setkali. Nemoc se projevuje ve stejné mife u obou
pohlavi. Zdravy jedinec ma vzdy pouze zdravé potomky — nemuize byt ani prenaseem — nema
zadné projevy onemocnéni. Rodina s jednim nemocnym rodi¢em ma 50% Sanci, Ze Se narodi
dit¢ se stejnou diagnézou. Rodina, kde jsou postiZzeni oba rodice, md 75% Sanci. Projev
nemoci se muze u kazdého ¢lena rodiny v urcité podobé lisit, nemusi byt zcela totozny
(Matikova, 2013, s. 11).

U typu onemocnéni s autozomalné¢ dominantni dédicnosti staci pouze jedna zména
DNA, ktera vede k onemocnéni, zatimco druha polovina dvousroubovice je bez poskozeni.

U tohoto typu dédi¢nosti miize onemocnéni vzniknout jako tzv. novd mutace
v pohlavni bunice zdravého rodi¢e. Nemoc se tedy objevi u jinak zcela zdravych rodici.

Potomci tohoto pacienta jiz maji 50% Sanci, Ze epidermolyzu zdédi (Gaillyova, 2010, s. 5).

3.3 Dédi¢nost autozomalné recesivni — EBJ, EBD

Autozomalné recesivni typ dédi¢nosti je prokdzan u vétSiny ptipadd epidermolysis
bullosa junctionalis a epidermolysis bullosa dystrophica.

Touto formou onemocni stejny pomér muzi i zen, nezalezi tedy na pohlavi jedince.
Riziko, Ze se zdravym rodi¢im narodi postizené dité, je 25 %, v piipadé jednoho postizeného
rodice je riziko 50 %, v ptipad¢ obou nemocnych rodict je 100 %.

Aby se toto onemocnéni v rodin€ objevilo, je zapotiebi dvou mutaci DNA.
Epidermolyza se u pacienta projevi pouze v piipade, ziska-li dispozici od obou rodicu.
Ve vétsSiné piipadll se jednd o zcela nové vzniklé onemocnéni, které se v rodiné diive

nevyskytovalo, tedy zdravym rodi¢iim se miiZze narodit nemocné dité (Otova, 2013, s. 21).

3.4 Genetické vySetieni

Genetické vySetieni se sklada z rozhovoru s pacientem, dukladné odebrané anamnézy,
konzultace s genetikem a klinického a laboratorniho vySetfeni, které zahrnuje analyzu DNA.
U jednotlivych pacientii se li§i patologické zmény v genech zplsobujicich epidermolyzu.

Diky castéjSimu genetickému vySetfeni pacientll lze zjistit, Ze se zmény u nékterych
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nemocnych projevuji ve stejné oblasti genu, diky tomu se prvotni vySetfeni zamétuje
na Castéji postizené oblasti s vét§i pravdépodobnosti mutace. Vysetfeni jednoho pacienta
zabere necely rok a je finan¢né velmi nakladné. Nastésti je celé hrazeno ze zdravotniho
pojisténi. Pfi zaznamenani zmény v genu lze provést preventivni genetické vySetieni ostatnich

¢lent rodiny (Gaillyova, 2010, str. 9).

3.5 DNA analyza

Jedna se o pfimou metodu, ktera ur¢i pfitomnost konkrétni mutace genu. DNA
nemocného pacienta se ve vétSin€ piipadu ziskava z bilych krvinek. Vysetfeni tedy probiha
ve form¢ odbéru krve ze zily do zkumavky s roztokem EDTA, ktery zabranuje srazeni krve.
Dale se jedna o vySetieni na molekularni Grovni, které provadi molekularni biologové. Z krve
se vyselektuje potiebny gen, ktery je urcen jako poSkozeny a srovnava se s tzv. standardni
sekvenci stejného tUseku DNA od zdravého cloveéka. Vzorek je zkouman tak dlouho,
dokud se neobjevi urcity rozdil mezi geny nemocného a zdravého jedince. Poté 1ze potvrdit

zvazovanou diagnézu (Teplan, 2006, s. 296; Gaillyova, 2010, s. 11).
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4 Diagnostika onemocnéni a piipadna 1é¢ba

Kiize je velmi snadno piehlednym orgédnem. Klinické vySetieni a peclivé odebrana
anamnéza cCasto vedou ke spravné diagndéze a 1é€bé mnoha koznich onemocnéni.
Do anamnézy musi Iékat zahrnout i vlivy vnéjsiho prostfedi, zaméstnani a uzivané 1éky.

Jednotlivé typy epidermolyz neni mozné od sebe klinicky rozlisit. ,,Diagnoza
se provadi pomoci elektronmikroskopického urceni lokalizace puchyii pri kozni biopsii,
imunohistochemicky se stanovuji protilatky proti mutacemi ovlivnénym antigeniim

a molekuldrné-geneticky identifikact mutaci (Stork, 2013, s. 363).

4.1 Dermatologicka vySetiteni

Klinické vysetieni se sklad4 z disledné odebrané anamnézy pacienta a objektivniho
nalezu u specialisty na koznim oddéleni.

Anamnéza se skladd z rodinné a osobni anamnézy, diilezitou roli hraji prodélana
onemocnéni, kterd mohla zptsobit nebo podpofit vznik nynéjSiho onemocnéni. Anamnéza
dale zahrnuje farmakologické poznatky, coz znamena vSechny léky, které pacient uziva,
abusus (zavislost), informace o pracovnim poméru a prostiedi, ve kterém se pacient prevazné
vyskytuje. Déle je zde zahrnuta gynekologicka a socidlni anamnéza a v neposledni fad¢ udaje
0 ptipadnych alergiich.

Objektivni nalez zahrnuje vySetfeni celého povrchu téla. Hodnotime celkovy vzhled
i jednotlivé projevy nemoci, ur¢ime lokalizaci, pocet, tvar, velikost, zabarveni, rozsiteni,
povrch a ohrani¢eni koznich zmén. Jejich vzhled je pro diagnostiku velmi zéasadni
(Arenberger, 2014, s. 317).

4.2 Histopatologické vySetieni kiiZe

Velky vyznam pro diagnostiku onemocnéni ma biopsie kiize. Histologické vySetieni
se provadi pomoci excize (vyfiznuti) a vybéru materidlu s potfebnymi projevy v urcité fazi,
které je typicka pravé pro epidermolyzu (puchyt v prvnich 24 hodinach). VysSetfeni provadi
klinicky 1ékat a dermatohistopatolog ¢i patolog. Velice dilezita je spravné odebrana
anamnéza, diferencidlni diagnéza a klinické idaje o pacientovi. Pro spradvnou orientaci
ve zménach na kiizi jsou pouzivany specidlni dermatohistopatologické pojmy. Napt.:

»Puchyit — dutinka v kiizi s riznym obsahem. “ (Stork, 2013, s. 30).
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4.3 Prenatalni diagnostika epidermolysis bullosa

Prenatalni diagnostika poméha odhalit dédicna onemocnéni, u nichz je riziko vyskytu.
Provadi se tedy pouze u rodin, ve kterych se onemocnéni jiz vyskytlo a u nichz se vi piesny
podtyp epidermolyzy. Potiebnd je informovanost rodi¢ti a jejich souhlas s provedenim
vySetfeni. Touto metodou lze epidermolyzu diagnostikovat jiz v raném tchotenstvi. Lékar
vySetfeni nabizi v pfipadé, ze se nemoc v rodin¢ jiz vyskytla nebo jsou u nékterého ¢lena
nepiiznivé vysledky vyplyvajici z DNA analyzy (Bartankova, 2007, s. 100).

DNA plodu lze ziskat pomoci amniocentézy (odbéru plodové vody) nebo odbéru

choriovych klki, tkan¢ placenty. Jedna se o vySetfeni se znaénymi riziky (Gaillyova, 2010,
s. 14).

4.3.1 Amniocentéza

Amniocentézu neboli odbér plodové vody je mozné provadét od 15. tydne gravidity,
jehlou, pted¢asné odlouceni placenty, spusténi déloznich kontrakci, spontidnni potrat,
prechodny odtok vody plodové nebo piedCasny porod. Riziko komplikaci je vSak v dne$ni
dobé velmi nizké.

VySetfeni se provadi transabdominalné (pfes bfiSni sténu), kdy se pomoci jehly
odebere vzorek plodové vody o mnozstvi 15 — 20 ml. Je tfeba zajistit pfisné sterilni
podminky, odbér se provadi bez predchozi anestezie. Ze vzorku zajistime odloupané epitelie

plodu — amniocyty, které slouzi pro DNA analyzu (Hajek, 2014, s. 105).

4.3.2 Odbér choriovych klki

Jednd se o invazivni metodu vyuZivanou ke genetickému vySetfeni v prubéhu
téhotenstvi. Biopsie se provadi mezi 10. a 13. tydnem gravidity transcervikalnim
nebo transabdominalnim pfistupem za kontroly ultrazvukem. Matce je asi hodinu
pted planovym vySetfenim podan Diazepam. Dale Hajek doporucuje podat t€hotné antibiotika
a piipadné tokolytika k zabranéni pted¢asného porodu. Stejné jako u amniocentézy se v Ceské
republice vyuZziva odbér transabdomindlni. Odbérem se ziskdva vzorek tkané placenty,
kterd ma stejné geny jako plod. Tento vzorek je dale pouzit pro DNA analyzu (Hajek, 2000,
s. 172; Hajek, 2014, s. 104).
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Po dokonceni DNA analyzy mohou nastat dvé moznosti. Vysetfeni u plodu neprokaze
riziko vyskytu epidermolyzy a téhotenstvi mulze probihat dal. Na druhou stranu muze
laboratof potvrdit diagndzu a pak dostava rodicka ¢as na rozhodnuti, zda si dit€ ponecha ¢i ne.
Dle zékona ¢. 66/1986 Sb. lze téhotenstvi z vitalnich diivodi ukoncit do 24. tydne gravidity
(Zakon ¢. 66/1986 Sh.).

4.4 Lécba

Utinna 1é¢ba nemoci epidermolysis bullosa dosud bohuZel nebyla objevena. Prozatim
je nejvetsi nadéji genova terapie, kterd vyuziva geny od zdravého darce a pienasSi je
nemocnému. Stile jde pouze o vyzkum a v nékterych pfipadech se jednd pouze
0 experimentalni 1écbu. Noveé se hovofi o moznosti opravy genu, ktery nemoc zapficinil

(Butkové, 2004; Sipek 2013).

4.4.1 Lécba kmenovymi buiikami

V piipad¢ 1é€by kmenovymi buitkami se jedna o zcela ojedinély zptsob. Kmenové
bunky ziskané od zdravého ¢lov€ka, mohou byt vyuzity Kk nahradé kolagenu typu VII
u pacienta s epidermolyzou. Mohou u n¢ho zahojit poranéni klize a vést k regeneraci poranéné

tkané (Buckova, 2004).
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5 Obecna pravidla terapie a oSetfovani poranéni

Terapie je ve vétSiné piipadi tohoto onemocnéni pouze symptomaticka a zavisi
na ne¢kolika faktorech, jako je typ epidermolyzy a vék nemocného. Kromé toho existuji i jiné
faktory, jako je pravidelna péce o kiizi (zejména fadné promazavani), prevence vzniku infekce
a zabranéni posSkozeni ktize. V nékterych zavaznych ptipadech pomahaji vysoké davky
kortikoidu aplikované celkové a lze podat lokalni nebo celkova antibiotika. U stenozujicich
a mutilujicich zmén na koncetinach, jako jsou sristy, je nutné chirurgické oSetfeni. Velky
vyznam ma seznameni nemocného a jeho rodiny se zavaznosti onemocnéni, rodinné
poradenstvi a také moznost prenatalni diagnostiky. Zasadni pro oSetfovani ran je i znalost
rodi¢t o materialech, postupech oSetfovani, prevenci vzniku infekce a trvalych nasledku
(Stork, 2013, s. 364; Buckova, 2004).

U novorozencli a kojenci je velmi dulezité, aby byli rodi¢e zpocatku vedeni
odborniky, ktefi jim postupy oSetfovani vysvétli a pfedvedou. Existuji rizné zpuasoby,
jak lze rany ptevazovat a jaké materialy k ptfevazu pouzit. Kazdy obvaz neni vhodny
pro kazdé dité, proto je zpocatku dulezity kontakt rodiny s odborniky. V tomto véku je
také dulezité, aby oSetfovani provadeli dva. Déti jsou Casto neklidné a oSetfujicimu se brani
(Diem, 2013, s. 5).

Velkou roli hraje také vyZiva pacienta, kterd napomahd k rychlejSimu hojeni ran.
VétSina pacientll diky onemocnéni ztraci velké mnoZstvi energie. Je potfeba dopliovat
bilkoviny, vitaminy a mineraly. Jidelnicek musi byt vyvazeny a musi obsahovat Ziviny,
které nemocni ztraceji diky otevienym ranam. U nékterych pacientl 1ze podévat normalni
stravu, u jinych kvili postizenym sliznicim pouze kaSovitou ¢i tekutou formu potravy, jelikoz
potieba podéavat vyzivu pomoci sippingu (popijeni) nebo dokonce nitrozilné. Ve vyzivé
u ditéte s epidermolysis bullosa a zdravého ditéte ve stejném veéku jsou rozdily
(viz. Tabulka 1) (Buckova, 2013, s. 4).

DalSim faktorem, ktery ovliviluje hojeni ran, je dostupnost obvazovych materiald,
moznost o$etfovani a pobytu v domacim prostiedi (Diem, 2013, s. 2).

Pii oSetfovani je vhodné pouzit rizné prosttedky Kk rozptyleni pozornosti, jako je
napiiklad hudba nebo vypravéni pohadky. Na druhou stranu je dobré upustit od pfilis
rozptylujicich prostfedkli zejména proto, Ze by s rodici dit€¢ mélo spolupracovat a ¢astecné se
na pievazovani soustfedit. Postupem ¢asu by déti mély oSetfovani zvladat samy nebo s malou

dopomoci. Je potieba je ucit odpovédnosti za péci o svou kuzi (Diem, 2013, s. 3).
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5.1 Osetirovani epidermolysis bullosa simplex

U této formy onemocnéni ¢asto staci jen osvédéené doméci zpisoby 1écby a rodinné
zkuSenosti. Mezi tyto zpusoby patii naptiklad specidlni naplasti na puchyte, gel s aloe vera,
listu jitrocele, namoceni puchyie do zeleného ¢aje &i jeho samotné propichnuti jehlou. Casto
se muzeme setkat s pripady, kdy pacienti ani nevyhledaji Iékafskou pomoc, protoze projevy
v podob¢ puchyii jsou u nich jen neparné (Buckova, 2000, s. 32).

Odborné¢ osetfeni poranéni spociva v propichnuti ¢erstvych puchyit sterilni jehlou tak,
aby kize na puchyfti zistala, jelikoz se tak rychleji hoji. Doporucuje se také dezinfekéni
koupel v teplé vodé nafedéné S manganistanem draselnym, na infikované rany je vhodné
antiseptikum Betadine. Do rany lze také pouzit Framykoinovy zasyp. Vzdy je potieba
udrzovat poranéni v Cistot€ a V co nejvetsi mozné sterilit¢ a to pouzivdnim modernich,
atraumatickych obvazovych materiald. Optimalni oetfovaci technika se u tohoto onemocnéni
stale vyviji a zdokonaluje (Kittlerova, 2009).

Obvaz ranu sice chrani pfed zavlecenim infekce, ale zaroveit mize diky nému dojit
k piehrati, které zvysuje sklon k tvorbé puchyit, jelikoz dochazi k poceni, které zvysuje tieni
(Denyer, 2012, s. 8).

Hlavni zdsadou pro vSechny typy onemocnéni je pohodlnd obuv a obleceni,
které nedrazdi pokozku, je prodysné, volné, bezesvé a z pfirodnich materiali. Lze také vyuzit
obvazy a polstrovani navrzené specialné pro pacienty s epidermolyzou, které lze nosit
v botach ¢i pod obvazy na rukou. Ty mohou vSak castecné ztizit pacientovu zruénost

(Buckova, 2000, s. 32; Denyer, 2012, s. 8).

5.2 Péce u epidermolysis bullosa junctionalis

Také u junkéni formy pfipadd v Givahu pouze symptomaticka 1écba. Obleceni, obuv
onemocnéni jsou Spatné se hojici rany, které se Casto vyskytuji i v ustech (Buckova, 2000,
s. 38).

Z tohoto divodu je osetfovani této formy onemocnéni zaméfeno na hojeni
chronickych ran a nadmérnou tvorbu granulacni tkané. Zvlastni problém u déti predstavuji
oteviena nehtova luzka, pupek a kuze, kterd je ptekryta plenkou. Zde dochazi k zvySené
vlhkosti a rany se hiife hoji. Za téchto situaci je mozné pouzit lokalni steroidni masti, které
vyrazn¢ snizuji granulaci tkané a podporuji hojeni (Denyer, 2012, s. 9, 32).
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5.3 Pravidla terapie u epidermolysis bullosa dystrophica

U této formy nemoci jde pfedevSim o zabranéni traumatu, podporu hojeni puchyit
aporanéni a prevenci vzniku epidermalnich nadort a jinych komplikaci, jako jsou srusty
prsti, poranéni sliznice traviciho traktu nebo vznik infekce (Buckova, 2000, s. 33).

Osetfovani poranéni u EBD je komplikované zejména pro rozséhlé plochy ran. Maze
dochdzet k vyraznému svédéni a zdpachu, ktery je pro pacienty ze socialniho hlediska
velmi neptijemny. Svédéni vede velmi ¢asto k vlastnimu poranéni ktize diky $krabani. Kromé
rozpadu kize zptusobuje také zvySenou bolest a Casto az nespavost a deprese. Pii svédéni je
dalezité zajistit hydrataci pokozky pomoci zmékcovadel, hydrataénich masti a oleji
do koupele (Denyer, 2012, s. 10).

U srastd prsti se nejvice uplatiiuje plasticka chirurgie, kterd umoznuje operativné
prsty oddélit. Jesteé pied jejich sristem lze preventivné prstiky vyvazovat nebo pouzivat
specialni rukavicky (JaroSova, 2007, s. 9).

Puchyt se také propichne stejnym zptisobem jako u EBS, vzdy sterilni jehlou na jedno
pouziti, a strop puchyie zlstdva zachovan. Postupy oSetfeni poranéni se nijak nelisi
od osetfovani ran zpusobenych EBS. Hlavni snahou terapie u EBD je urychlit hojeni ran

(Buckova, 2000, s. 33).
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6 Socialni problematika pacienti s epidermolysis bullosa

Socialni zaclenéni je u pacientl s onemocnénim epidermolysis bullosa velmi Casty
problém. Nejvétsi piekdzkou u této nemoci je socidlni izolace nemocnych, nepochopeni
okolim z divodu neznalosti a také omezeni v bézné kazdodenni cCinnosti. Snem témét
kazdého pacienta je zit ,,normalni* Zivot jako ptatelé a znami v jeho okoli. Velikou hnaci
silou je pevna viile nemocného a snaha zaclenit se do bézného chodu.

Toto onemocnéni zasahuje celou pacientovu rodinu a jeho okoli. Jelikoz se jedna
0 vzacnou chorobu a nemocnych s touto diagnézou neni po svété mnoho, zné ji pouze mala
¢ast odbornik a jesté¢ méné laikda.

Lidé s epidermolyzou byvaji ¢asto socidln€ i finanéné znevyhodnéni a téméf vylouceni
ze spolecnosti (Buckova, 2013, s. 1).

Naklady na lé¢bu jsou u kazdého pacienta velmi odlisné. Pacienti s epidermolysis
bullosa ¢erpaji obecné vétsinou piispévek na péci, zde ale zalezi na stupni postizeni. Nékteti
pacienti nepotiebuji piispévek zadny. Dale lze vyuzit piispévek na mobilitu. Jeho podminkou
je, aby osoba se zdravotnim postizenim méla na tizemi Ceské republiky trvaly pobyt
a bydlisté. Narok na davky a prikaz osoby se zdravotnim postizenim maji osoby, které maji
na uzemi Ceské republiky také trvalé bydlists. Nékteti z dospélych pacientii Eerpaji invalidni
diichod, vétsinou ale mnozi pracuji a nékteti se uplatituji alespoil na chranéném trhu prace
(Gaillyova, 2015).

Prispévek na péc€i poskytuje stdt osobam, které se neobejdou bez pomoci druhych.
Slouzi k hrazeni pomoci od osoby blizké nebo naptiklad asistenta socialni péce. Podminkou
k ziskani tohoto piispévku je osoba star$i 1 roku, ktera k zvladani zakladnich Zivotnich potieb
potfebuje pomoc od jiné osoby. Zavisi také na stupni zdvislosti, ktery se hodnoti
podle pfedem stanovenych pravidel Ministerstva prace a socialnich véci Ceské republiky.
Podle téchto pravidel se stanovuje také vySe piispévku (Zakon ¢. 108/2006 Sb.).

Piispévky pojistoven na zdravotnické pomiicky jsou castecné nebo kompletni.
Zdravotni pojiStovny pfispivaji na oSetfovatelsky materidl, pfi¢emz caste€né¢ hradi
Nutridrinky, Peha crepp - superelastické obinadlo z mékké tkaniny, elastické hadicové obvazy
Coverflex, gazy se zalozenymi okraji Sterilux, naplasti Omnifilm nebo napiiklad Prontosan
gel, ktery slouzi k ¢isténi a zvlhéovani hlubokych ran. Pacienti mohou vyuzit kompletniho
proplaceni pénového kryti Mepilex, které tvoii nejdraz$i polozku na seznamu vSech

oSetrovatelskych materialti (Zakon ¢. 66/1986 Sb.).
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Nékteré pojistovny poskytuji prispévky na dopravu K lékafi, ¢i ozdravny pobyt
souvisejici s 1écbou tohoto onemocnéni. Jejich vySe ale zavisi na poc¢tu najetych kilometrti.
Vykon se vykazuje pouze na zéklad¢ piikazu k prevozu, ktery vydal registrujici prakticky

nebo o3etfujici I¢kai (VZP CR, 2015).

31



7/ Zahrani¢ni a tuzemské organizace pomahajici pacientim
s epidermolysis bullosa

V Ceské republice Zije asi 200 pacienti s diagndzou epidermolysis bullosa.
Pro zajisténi komplexni péce o tyto pacienty vznikla EB centra nejen u nds, ale témeér
po celém svété. Soustfed’uji tymy odbornikt a zajistuji specializovanou péci ve vsech
oborech. V EB centrech pecuji o pacienty, ktefi se s touto nemoci narodi, ale 1 0 pacienty,

ktefi jsou jiz v dospélém veku (Salamonova, 2013, s. 11).

7.1 DEBRA CR

V roce 2004 vznikla organizace DEBRA CR pii Fakultni nemocnici Brno
jakozto 32. organizace DEBRA ve svété (Salamonova, 2013, s. 5).

., Poslanim o. s. DEBRA CR je zvySovat kvalitu Zivota lidi trpicich onemocnénim
Epidermolysis bullosa a jejich rodinam. ** (Buckova, 2013, s. 18).

Organizace DEBRA CR byla vytvofena pii Koznim oddéleni Pediatrické kliniky
Fakultni nemocnice Brno. Nyni je propojena s Klinickym EB Centrem. Tato kooperace je
velmi dulezita kvili mezioborové spolupraci lékaii, k nimz patii naptf. dermatolog,
gastroenterolog, nutriéni specialista, fyzioterapeut, klinicky a molekularni genetik, plasticky
Clenem oSetfovatelského tymu je klinicky psycholog (Salamonova, 2013, s. 6).

DEBRA CR je zaméfena nejen na pacienty samotné, ale i na jejich rodiny. Velky
vyznam Vv socialni oblasti ma komunikace s nemocnym a jeho okolim a snaha o zaclenéni,
které pomahaji ptedchazet psychickym problémim a pocitim ménécennosti. Organizace se
také snazi dostat informace 0 onemocnéni do povédomi laické i odborné vefejnosti,
a tak vydava razné informacni letaky, brozury, propaguje kampané na pomoc lidem s timto
onemocnénim, ¢imz se pacientiim snazi zkvalitiovat zivot (Buckova, 2013, s. 18).

K praci organizace DEBRA CR patii také charitativni projekt 12plus12, ve kterém se
zapojuje piedeviim patronka sdruzeni heretka Jitka Cvandarova. Projekt 12plusl2 vydava
od roku 2010 fotografie celebrit s tématikou, ktera se tyka onemocnéni epidermolysis bullosa,

tedy ,,nemoci motylich kiidel“ (Salamonova, 2013, s. 10).
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7.2 EB Centrum CR

Cilem EB center je soustfed’ovat tym specialisti z riznych obort, kteti zajistuji péci
pacientim s touto diagnézou.

EB Centrum CR je pracoviité, které bylo zalozeno v roce 2001 pii Détském koznim
odd¢leni Fakultni nemocnice Brno a jeho ucelem je zajistit komplexni péci 0 pacienty
s epidermolyzou 0d novorozeneckého obdobi po dospélost. V' EB Centru stanovuje tym
odbornikli diagndzu jiz po narozeni ditéte. Specialisté edukuji rodi¢e o spravném oSetfovani
poranéni, vyziveé, komplikacich a mozném pribéhu nemoci. Soucasti tymu jsou také socialni
pracovnice z organizace DEBRA CR, které maminkam piedavaji informace o dostupnych
ptispévcich na 1éCbu a osetfovatelsky material.

V EB Centru maji moderni diagnosticky pfistroj, ktery slouzi ke stanoveni ptfesné

diagnozy. Tento pfistroj je poskytovan pacientim v kazdém véku (Salamonova, 2013, s. 11).

7.3 EB Haus Austria

EB Haus v Rakousku byl otevien v roce 2005 a nachazi se v oblasti Salzburku. Stejné
jako centra u nés soustfed’'uje pacienty s diagnézou epidermolysis bullosa.

EB Haus je ¢lenén na 3 jednotky, mezi které patii EB Ambulance, kterda fesi
momentalni zranéni zplisobend onemocnénim. Lékati se zde zabyvaji oSetfovanim poranéni,
tlumenim bolesti, nutriénim poradenstvim a preventivnimi prohlidkami. Déle sem mutzeme
zatadit EB Vyzkumné centrum, ve kterém se snazi objevit U€innou 1écbu na toto geneticky
podminéné onemocnéni. Kromé& pokusit vyvinout kauzalni 1€k zde vyzkumnici pracuji
na vyvoji 1€kl na zmirnéni ptiznakd a komplikaci nemoci. Posledni jednotkou, ze které se
sklada EB Haus, je EB Academy. Ta se zabyva vzdélavanim a odbornou piipravou 0sob
podilejicich se na péci o nemocné. Jedna se o edukaci rodici, 1ekatt, vyzkumnych pracovniki

a dalSich lidi spojenych s touto nemoci (EB Haus Austria, 2015).
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VYZKUMNA CAST

8 Metodika vyzkumu

Tato bakaldiské prace je teoreticko-vyzkumnd. Vyzkumné Setfeni bylo provadéno
kvalitativni metodou.

V piipadé této zaveéreéné prace byl vyuzit polostandardizovany rozhovor (ptiloha B).
Jedna se 0 metodu, pfi které se tazatel drzi pfedem stanoveného schématu, ale mize pridavat
podotazky a doptavat se respondenta (Miovsky, 2006, s. 158).

V bakalaiské praci je uplatnéna metoda osobniho rozhovoru s rodi¢i déti s diagnézou
epidermolysis bullosa. Rozhovor je rozdélen do 9 ¢asti (onemocnéni epidermolysis bullosa,
pristup k nemoci, pristup okoli, denni harmonogram, oSetfovani ran, diagnostika,
informovanost, organizace v CR poméhajici pacientiim s epidermolysis bullosa, budoucnost).
Pied zahajenim rozhovoru byl rodi¢im piedlozen pisemny souhlas s danym rozhovorem,
ktery zajiStuje anonymitu respondentll a seznamuje rodiCe s tématem bakalafské prace,
divodem vybéru a ucelem, za kterym byl rozhovor vytvofen (Ptiloha C). Z kazdého
rozhovoru bylo zjisténo, jak probihaji kazdodenni aktivity, zda se rodice domnivaji,
Ze spravné oSetfuji rany zplisobené onemocnénim, jaké maji moznosti v ziskavani informaci
0 této nemoci a jaka tskali onemocnéni rodiné ptinasi. Data byla nahravana a pozdg&ji byly
zaznamy piepsany do textové podoby a pievedeny do spisovného jazyka. Rozhovory byly

vzajemné porovnany a nakonec byl proveden rozbor vysledku.

8.1 Vyzkumné otazky

1. Jaké komplikace jsou spojené s onemocnénim epidermolysis bullosa v roding,
V niz se nemoc vyskytuje?

2. Jak rodice déti s onemocnénim epidermolysis bullosa postupuji pfi oSetfovani
poranéni?

3. Jaké jsou moznosti ziskavani informaci o nemoci epidermolysis bullosa?

4. Jaky je denni harmonogram ditéte s diagndzou epidermolysis bullosa?
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8.2 Charakteristika vyzkumného souboru

Respondentkami jsou matky déti s diagnoézou epidermolysis bullosa. Zeny byly
vybrany z diivodu, Ze jsou prvni kontaktni osobou v piipadé nemoci jejich ditéte. Podle mého
nazoru zeny pecuji o své nemocné déti béhem celého dne, zatimco muzi se ve vétsin€ piipada
staraji o finan¢ni stabilitu rodiny. Pro vyzkum byla pouzita metoda zamérného vybéru —
rodiée byli kontaktovani pomoci charitativni organizace DEBRA CR, z. 1, ktera je nejprve
sama oslovila s otazkou, zda by byli ochotni se rozhovoru zacastnit a teprve poté mi byly
kontakty poskytnuty. Béhem vyzkumu byly osloveny <¢tyfi respondentky, vSechny
s rozhovorem souhlasily.

Rozhovory probihaly v misté bydlist¢ kazdé respondentky v Casovém rozmezi
odsrpna do prosince 2015. VSechny zeny mély pro rozhovor stejné podminky.
Pted zah4jenim rozhovort jim byl pfedlozen informovany souhlas o nahravéni rozhovoru
s moznosti kdykoli rozhovor na ptani respondentek ukonit.

Respondentky také pro bakaldiskou praci dobrovolné poskytly fotografie zachycujici
poranéni zpisobena onemocnénim a souhlasily s jejich zvefejnénim (Ptiloha D a E).

Respondentka A - v ptipadé prvniho rozhovoru se jednalo o matku dvou divek
ve véku 4 a 7 let, které trpi onemocnénim epidermolysis bullosa dystrophica. V pribéhu
rozhovoru mi bylo sd€leno, ze sama Zena také trpi nemoci, ale projevy u ni v puberté témeét
vymizely. Rozhovor probihal na misté, které si urcila respondentka, byla tedy vytvoiena
pfijemnd atmosféra a ani jedné ze zucastnénych nebylo setkdni nepfijemné. Na rozhovor byl
vymezen ¢as 2 hodiny, nakonec celkova doba rozhovoru ¢inila 1 hodinu a 38 minut.

Respondentka B - pii druhém rozhovoru jsem se setkala s matkou jednoro¢ni
holCicky, ktera trpi onemocnénim epidermolysis bullosa junctionalis. Respondentka byla
velice mil4 a oteviend, rozhovor probihal na misté, které si sama zvolila. Setkani se zi¢astnila
1 jeji dcera. Atmosféra byla piijemnd, hol¢icka se po celou dobu rozhovoru usmivala. Setkani
S obéma byl velmi pouény a silny zazitek. I na tento rozhovor byl vymezen ¢as 2 hodiny,
nakonec jsme ho dokoncily za 1 hodinu a 3 minuty.

Respondentka C - tfeti rozhovor probéhl s matkou ro¢niho chlapecka, u néhoz bylo
diagnostikovano onemocnéni epidermolysis bullosa dystrophica. Setkdni probéhlo na misté,
které si Zena sama zvolila tak, aby ji bylo pfijemné a citila se zde dobte. Byla velice mila,
laskava a ochotna mi cokoli sd€lit. Osobné jsem se setkala s malym chlapcem, ktery se
nejprve bal, ale po par minutach si na mou pfitomnost zvykl. Atmosféra byla i u tohoto

rozhovoru pfijemna. Jako na ptedeslé rozhovory byl i na tento vymezen ¢as dvé hodiny.
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Jelikoz respondentka odpovidala velmi kratce, stihla zodpovédét mé otazky za 46 minut,
ale i tak jsem se dozvédéla spoustu dulezitych informaci potfebnych k mé praci i poucnych
pro zivot.

Respondentka D - pii ¢tvrtém rozhovoru jsem se setkala s matkou desetileté divky,
které diagnostikovali dystrophickou formu onemocnéni epidermolysis bullosa. Rozhovor
probéhl v prostfedi, které si respondentka sama zvolila. Celé¢ setkani prob&hlo v pratelské
atmosfére, ob¢ jsme se citily piijemné. I na posledni rozhovor byl vymezen ¢as 2 hodiny.
Respondentka byla stru¢na a jasnd, nebylo tedy potfeba pokladat dopliujici otazky.

Cely rozhovor probéhl béhem 12 minut, pfesto jsem se dozvédela vse.

8.3 Zpracovani dat

Pro sbér dat byl vyuzit diktafon, pomoci néhoz byly rozhovory nahravany. Hlasové
zaznamy byly pozdé€ji pfepsany do textové podoby, pfevedeny do spisovného jazyka
a odpovedi z jednotlivych rozhovortu byly porovnany s odpovéd'mi ostatnich respondentek.

Ke zpracovani ziskanych dat byl také pouzit program Atlas.ti verze 7.5. Po vlozeni dat
do programu si lze vyznacovat malé uryvky nebo zajimavé casti vét, kterym se pozdéji
pfitazuji specialni kody. Ty Ize porovnavat mezi sebou. Je mozné provést analyzu textovych
soubort, ale 1 fotografii, zvukovych souborti a videi. Interpretaci dat musi tvlirce provést sam,

to bohuzel program neumi (Konopasek, 2005, s. 89 — 109).
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9 Interpretace vysledku

9.1 Rozhovory

V nasledujici c¢asti bakalafské prace jsou rozebrany odpovédi respondentek

na jednotlivé otazky z rozhovoru.

9.1.1 Odpovédi na otizky — Onemocnéni epidermolysis bullosa

Odpoveédi na otazky zaméfené na veék ditéte trpiciho epidermolyzou a formu
jeho nemoci jsou podrobné popsany v podkapitole Charakteristika vyzkumného souboru.
Kdy jste poprvé slySela o epidermolysis bullosa neboli nemoci motylich ki'idel?

Respondetka A udava, ze se o epidermolysis bullosa dozvédéla jiz v détstvi, jelikoz
sama touto nemoci od narozeni trpi. Respondentka B ziskala prvni informace o onemocnéni
dva mésice pied porodem diky jinému ptipadu v okoli. Tteti a ¢tvrta respondentka 0 nemoci
mély povédomi diky osvéts, kterou zajistuje organizace DEBRA CR. Blize se
0 epidermolyze dozvédély az po porodu svych déti, které touto nemoci trpi.
Je ve Vasi rodiné nékdo s touto diagnozou?

Jedind respondentka A na tuto otazku odpovédéla kladn€. Sama totiz onemocnénim
epidermolysis bullosa trpi jiz od détstvi. Ostatni respondentky nemaji v roding jiné pacienty

s epidermolyzou, nez své déti.

9.1.2 Odpovédi na otazky — Pristup k nemoci

Jaka byla VaSe a partnerova reakce, kdyZ jste se dozvédéli, Ze ma VaSe dité
tuto diagnézu?

Vsechny respondentky uvadéji, ze jejich prvni reakce po zjiSténi diagnozy byla
negativni. Respondentky A, C a D porodily dit¢ vaginaln¢. Respondentka B rodila cisaiskym
fezem, po porodu si tedy diky doznivani anestezie neuvédomovala zavaznost onemocnéni.
Udava, ze jeji manzel ithned po porodu navstivil vSechny internetové stranky a piecetl si
negativni. Celd skutenost pro n€ho byla narocnéd a velice tézka. Respondentka C udava,
ze V prvnich momentech uvazovala o odloZeni ditéte a to z divodu, Ze nezvladne péci

o takto nemocné dité.
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Jak se s touto situaci vyrovnavate dnes s odstupem ¢asu?
Respondentky A a C sdélily, ze i dnes s odstupem Casu se se skute¢nosti, ze jejich dité

trpi nevyléCitelnou nemoci, vyrovnavaji velmi tézko. Jejich déti trpi stejnou formou

v Vv

A4

4 a7 let trpi sice nejtézsi formou, ale zaroven u nich jde o podtyp, ktery se projevuje mirnymi
ptiznaky. Jejich stav tedy neni tak zdvazny a poranéni nejsou tak rozsahla. Oproti tomu dité
respondentky C trpi novym podtypem onemocnéni, u n€hoZ neni znama progrese
do budoucna. Respondentka C dokonce piiznala, Ze obc¢as kvili této zavazné diagnoze
U svého ditéte trpi depresemi. Od narozeni jejiho ditéte uplynul rok, doufa tedy, ze se
S postupem cCasu se situaci zcela vyrovna. Respondentka B naopak udava, Zze se s touto
skute¢nosti vyrovnala cela rodina pomérné rychle, piesto, ze je jeji deefi také pouze jeden rok.
Jeji dit€ trpi junkeni formou, kterd je uvadéna jako stfedné téZka forma, ale také u ni byl
zjistén novy podtyp onemocnéni, ktery se jesté u nikoho jiného neobjevil. Respondentka D si

na tuto situaci béhem 10 let od narozeni dcery zvykla, jeji dcera trpi také tou nejzavaznéjsi

formou — dystrophickou.

9.1.3 Odpovédi na otazky — Pristup okoli

Jak reagovali Clenové Vasi rodiny, kdyZ jste jim oznamili, Ze VaSe dité trpi
touto nemoci?

Vsechny respondentky v rozhovoru uvedly, ze jejich rodiny reagovaly na zpravu
0 tomto onemocnéni negativng. Clenové rodin respondentek byli zd&seni a smutni, Ze se jim
narodilo miminko s tak zavaznou nemoci. VSechny respondentky také zminuji, Ze je jejich
rodiny od zacatku podporovaly a byly jim velkou oporou.

Jaky byl pristup personalu v porodnici k Vam a k Vasemu ditéti?

Vsechny respondentky uvadéji, ze piistup persondlu v porodnici byl adekvatni k dané
situaci, 1 kdyz zminuji néktera negativa. Péce o jejich déti byla stejna, jako by se jednalo
0 zdravé novorozence, rozdil byl pouze v nasledném pievozu do specializovaného centra.
Respondentka A uvedla, ze musela personal porodnice edukovat o postupu oSetfovani
narozeného ditéte, jelikoz sama zpusob znala diky vlastni nemoci. Respondentka B uvedla,
ze nikdo z personalu porodnice nevéde€l, jak reagovat na tuto situaci a jak postupovat
pii prvnim oSetfeni. Jeji dcera méla po porodu na nohach strzenou kizi, lékafi se ji tedy
snazili ihned po porodu pievézt do specializovaného centra. Respondentka také uvedla,

ze behem pobytu v nemocnici lezela na oddéleni Sestinedéli a dokonce ji porodni asistentky
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ptivezly cizi dit€ ke kojeni. Respondentka C uvadi, ze jejiho syna ihned po porodu zdravotnici
prevezli do fakultni nemocnice kvuli puchyiim na hrudniku. Bohuzel ji nikdo neinformoval
0 situaci a davodu pfevozu. Jako pozitivni uvedla, Ze byla po porodu pielozena na oddéleni,
kde nebyli novorozenci, neméla tedy na oc¢ich zdravé déti. Respondentka D také uvadi, ze jeji
dceru ihned odvezli do specializovaného centra. Stejné jako respondentka B lezela na pokoji
se zdravymi novorozenci a bohuzel ji také nikdo nevysvétlil, pro¢ byla jeji dcera pievezena
na jiné pracoviste.

Nabidl Vam nékdo z okoli pomoc?

Respondentka A z divodu znalosti onemocnéni nepotiebovala pomoc jako ostatni
respondentky. Respondentka B po porodu dcery fesila vSe v rodinném kruhu, pomoc okoli
pfijala az po delsi dobé&. Respondentky C a D uvadi, Zze se ihned po narozeni jejich déti
do pomoci zapojilo mnoho lidi z jejich okoli. VSechny respondentky uvadéji, ze se do péce
a pomoci s jejich détmi zapojily organizace DEBRA CR a EB Centrum.

Kdo z Vaseho okoli Vam nejvice pomohl?

Vsechny respondentky jako nejvétsi pomoc uvadégji blizké piibuzné - rodice, manzela.
Jak casto navStévujete détského lékare? Jaky byl jeho pristup k VaSemu ditéti
a jeho nemoci?

Respondentky B a C navstévuji détskou 1€karku, kterd si sama zjiStuje informace
0 novinkach tykajicich se epidermolyzy. V prvnich mésicich péfe navsStévovala lékarka
rodiny doma. Respondentky A a D uvadi, ze détskou lékaiku navstévuji Casto a jsou
spokojené s jeji péci. Respondentka A také udava, Ze i1 v pripad¢é stomatologa se jedna
0 kvalitni a specidlni pfistup. Zubni I¢kaika je ochotnd a bere ohledy na moznost poranéni

dasni a sliznice v dutin€ ustni, které hrozi pfi dentalni hygiené.

9.14 Odpovédi na otazky — Denni harmonogram

Jaky je Vas§ denni harmonogram?

Vsechny respondentky rdno kontroluji nova poranéni, ktera vznikla béhem noci.
Respondentky A a B kontroluji rany béhem celého dne, pii kazdém pievlékani Ci prebalovani,
respondentky C a D navic jest¢ musi podavat tekutou mixovanou stravu, jelikoz jejich déti
maji onemocnénim postiZzenou i sliznici zazivaciho traktu. Kazdd z respondentek provadi
obden velky pfevaz, a to vétSinou ve veCernich hodinach. Vsechny uvadéji, Ze Cas straveny
oSetfovanim se kazdy den lisi, vSe zalezi na rozsahu ran. I v ptipadé¢ malych poranéni jde

denné o nékolik hodin.
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Co vSe obnasi snaha o zajisténi ,béZného“ Zivota, ktery je pro zdravé lidi
samoziejmosti?

Kazdy pacient s timto vzacnym onemocnénim musi lidem ve svém okoli Casto
vysvétlovat, o jakou nemoc se jednd, jaké jsou pfiznaky a zda je nemoc infekéni. V piipadé
respondentek tomu neni jinak. VSechny uvadéji, ze je potieba neustale rozsifovat informace
0 epidermolysis bullosa, coz uleh¢i Zivot samotnym pacientim. Respondentka A uvedla, Ze se
jich obcas lidé zaleknou a boji se, Ze je nemoc nakazliva. Musi tedy vysvétlovat, ze tomu
tak neni, Ze se jedna o nemoc motylich kiidel. Kromé vysvétlovani respondentky také udavaji,
Ze musi neustale upravovat pomucky a také domaci prostiedi. Respondentka B v rozhovoru
uvedla: ,,Je neskutecné, jak si clovek v tomto okamziku uvédomi, jak je pro nas snadné bézet,
jak snadné pro nas je lézt po kolenou po zemi. I kdyz musim nékteré veci upravovat
nebo predeélat, aby je dcera mohla vyuzit, je dulezité, Ze to delam pro ni a je diky tomu
Stastnd.” Pacienti S timto onemocnénim nemohou aktivné sportovat. Pokud jim jejich
zdravotni stav dovoli sportovat, musi peclivé dbat na bezpecnost.

V pftipad€ déti respondentky A nejsou tak velké rozdily v dennich ¢innostech oproti
zdravym lidem, jelikoz maji mirné projevy. Jeji déti chodi do zakladni a matetské Skoly
S ostatnimi détmi. Déti respondentek B a C jsou ve veku, kdy do mateiské Skoly jesté
nechodi. U déti respondentek A a B mize byt podavana bézna strava, netvofi se jim puchyte
na sliznicich. Jak jiz bylo zminéno, déti respondentek C a D musi dostavat tekutou mixovanou
stravu. To je také velké omezeni do budouciho Zivota. Dcera respondentky D navstévuje
zékladni Skolu, odkud si nosi bézné obédy, které ji maminka musi doma rozmixovat a az poté
mize obédvat. Respondentka B uvedla, Ze se svou dcerou nemiize délat bézné ¢innosti jako se
svym star§im synem. Respondentky A, B a D musi détem zajistovat specialni obleCeni,
které ve vétsi mife zamezuje poSkozovani kiize tfenim, které by vytvarelo obleCeni s béZnymi
Svy. Respondentka C uvadi, Ze se zatim nevyskytly obtize po noSeni béZn€ dostupného
obleceni, nevyuZivaji tedy specidlni materidly. Pro ni je ze vSech probléml spojenych

s epidermolyzou nejhorsi oSetfovani poranéni, a také zajiStovani tekuté stravy.

9.1.5 Odpovédi na otazky — OSetfovani ran

Kdo Vas udil oSetfovat rany zptisobené onemocnénim?
Vsechny respondentky uvadéji, ze se spravny zplsob a postup oSetfovani naucily
ve specializovaném centru v Brn€, kam byly pievezeny po porodu. Zde je vySkoleny tym

zdravotnich sester a I¢kart, ktery se timto onemocnénim zabyva jiz fadu let. Respondentka A
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navic uvadi, ze postup oSetfovani ran zna od détského véku, jelikoz si sama rany oSetfuje.
Vsechny respondentky navic udavaji, ze ve specializovaném centru ziskaly zaklady
oSetfovani a individualné se pak naucily oSetfovat rany béhem pobytu v domacim prostiedi,
kde jiz zadny specialista piitomen nebyl.

Jak Casto oSetiujete rany zpisobené onemocnénim?

Vsechny Ctyfi respondentky na tuto otazku odpovédély stejné — oSetfovani je velice
individualni. Zalezi na okolnostech a na rozsahu poranéni zptisobenych nemoci. VSechny
uvadi, ze velky prevaz provadi obden, po koupani, které pomahd odmoceni obvazii. Malé
rany oSetfuji béhem dne dle potieby.

Jakym zpiisobem probiha oSetfovani?

Vsechny respondentky uvadéji, Ze v pripadé hlavniho pfevazu nejdiive dité¢ vykoupou,
jelikoz se diky odmoceni 1épe odstranuji obvazy a naplasti. Pokud se objevi puchyt, vSechny
ho propichuji nebo prostiihavaji. V piipad€, ze by se nepropichl, mohl by se zvétSovat,
coz zpusobuje veétsi bolest nez samotné prostiihnuti. V tomto se oSetfovani puchyit
zpusobenych epidermolysis bullosa lisi od oSetfovani puchyit po popéleni, kde se puchyie
nechdvaji splasknout. Kazdd réana se oSetfuje individudlné¢ podle rozsahu. VsSechny
respondentky pouZzivaji Mepitel a Mepilex. Nejprve rdny vycisti dezinfekci, kterou musi
po mésici stiidat, aby nevznikla rezistence infekénich agens viué¢i dané dezinfekci. Potom se
odstrani staré vrstvy kiaze. Pokud kize nejde odstranit samovolné, respondentky ji
odstiihavaji, aby ji nezatrhly a nezpusobily dals$i poranéni. Pokud by se kize ponechala,
vytvoftil by se strup a pod nim novy puchyt. Kazda z respondentek uvedla, ze také musi détem
denné prevazovat rucky, aby nedochazelo ke srustim prstiki. U respondentek A, C a D k nim
dochdzi diky dystrophické formé onemocnéni, u niZ jsou srlsty jednim z piiznaki.
U respondentky B je to hlavné kvuli hloubce ran, pifi jejichz hojeni k sristim muze
také dochdzet. Pro tento ucel pouzivaji specidlni rukavicky. VSechny respondentky
také uvadgji, ze v soucasné dobé jiz nemusi pii pfevazech vyuzivat analgetika, jelikoz je stav
poranéni vyrazné lepSi nez po narozeni déti. Také se pii prevazech ran snazi déti rozptylit
pohadkami nebo jinymi ¢innostmi.

Pomaha Vam nékdo oSetiovat poranéni u Vaseho ditéte?

Respondentce A vypomaha vétSinou nékdo z rodiny, at uz manzel, maminka
nebo jedna z dcer. Respondentce B pomaha vyhradné jen maminka, syn pomaha
s oSetfovanim leh¢ich poranéni a manzel zafizuje finance, technické potieby a zajiStuje
psychickou podporu. Jedind respondentka C vyuzivda pomoc c¢loveka, ktery nepatii

mezi rodinné piislusniky. S pfevazem velkych ran, které musi provadét vétSinou obden, ji
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vypomaha zdravotni sestra z oblastni charity. Pouze respondentka D uvadi, ze zvlada
oSetfovat poranéni sama.
Jaké materialy pouzivate na oSetfovani?

Vsechny respondentky pouzivaji materidly, jako jsou Mepilex, Mepitel, coz jsou
specialni pénové obvazy, dale specidlni naplasti, Pruban, dezinfekce. Klasické naplasti
vétSinou nepouzivaji, jelikoz se Spatné odlepuji a strhava se jimi jemnd kiize. Zalezi
také na tom, jaké novinky v oSetfovani respondentkam doporuci ve specializovaném centru.
Vsechny uvadéji, ze 1éCivych prostiedkli je velké mnozstvi a kazdému pacientovi nemusi
vyhovovat kazdy piipravek. Respondentka A uvedla: ,,U nds jde spise o takovy pokus - omyl,
néco zabird, néco ne.* Vsechny respondentky pouzivaji riizné masticky na promasténi kize,
zjemnéni strupll, dezinfek¢ni masti, které napoméhaji hojeni poranéni. Déle prodysné obvazy,
Peha creppy a jehly k propichnuti puchyii. Respondentky A, B a D uvadgji, Zze nejlepsim
1ékem je mote a slunce. Respondentka C zatim pobyt u mofe neplanuje, jelikoZ je jeji syn
na tak dalekou cestu jesté maly. PouZzivaji proto novinku, kterou je moiska voda s kyslikem
ActiMaris. Déti vSech respondentek nosi specidlni rukavicky zabrafiujici vzniku srasth
prstika.

Jaké mozZné prispévky od pojistoven, na néZ mate narok, vyuZzivate?

Vsechny respondentky se shoduji, Ze pojistovny mnoho piispévkli neposkytuji.
Vsechny vyuzivaji pfispévky na oSetfovatelské materialy, vitaminy a dezinfekce.
Bohuzel nejsou pacienti s onemocnénim epidermolysis bullosa zafazeni mezi pacienty
s narokem na pfispévky na ptimoiské pobyty, tuto 1é€bu si tedy musi rodiny platit z vlastnich
zdrojt. Respondentka D také vyuziva socialni ptispévek na péci o osobu blizkou.

Jste si v postupu oSetfovani ran u Vaseho ditéte jista?

Respondentka A, 1 kdyZ onemocnénim sama od détstvi trpi, v rozhovoru uvedla, Ze si
stale u osSetfovani nékterych poranéni neni uplné jistd. Naopak respondentky B a D
na tuto otazku odpoveédély jednoznaéné ,,ano*. Respondentka C si je také vétSinou jista,
pouze u vétsich ran vyuziva pomoci odbornikii. Respondentky B a C maji déti v batolecim
veéku. Respondentky A a D ve veku predskolnim a skolnim, mély tedy delsi cas na ziskani
ZkuSenosti a znalosti o zplsobu oSetfovani poranéni. Ptesto si, jak jiz bylo zminéno,

respondentka A neni pfi oSetfovani dcer jista.
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9.1.6 Odpovédi na otazky — Diagnostika

Védéla jste, Ze je moZné si pied otéhotnénim nechat provést test, ktery zjisti pritomnost
genu majicich vliv na manifestaci tohoto onemocnéni?

Ptesto, ze respondentce A diagnostikovali onemocnéni epidermolysis bullosa
jiz po narozeni, pii prvnim téhotenstvi nevédéla, ze je mozné provést genetické vySetieni
plodu. Podminkou pro provedeni testu je skuteCnost, Ze se onemocnéni vyskytuje alespon
U jednoho ¢lena rodiny. I pies tento fakt ji vySetfeni nikdo nenabidl. Pii dal§im téhotenstvi si
test jiz nechala provést. Respondentky B, C a D 0 genetickém vySetfeni také nevédély.
Bohuzel by na néj pied oté¢hotnénim ani tak nemély nérok, jelikoz jsou jejich déti prvnimi

pacienty s epidermolysis bullosa v roding.

9.1.7 Odpovédi na otazky — Informovanost

Zjist'ujete si informace o vyvoji novych lé¢ebnych postupii tykajicich se epidermolysis
bullosa?

Vsechny respondentky se aktivné ucCastni konferenci a prednasek na danou
problematiku. Respondentky A, C a D navstévuji také ozdravny pobyt, ktery je potfadany
pro vSechny pacienty s diagndzou epidermolysis bullosa. Respondentka B si aktivné zjistuje
informace v zahrani¢i. Bohuzel uvadi, Ze v rozvoji 1é¢by zatim nejsou zadné vétsi pokroky,
vSe se vyviji velmi pomalu. Na druhou stranu se velmi ¢asto upravuji postupy a pomucky
K oSetfovani, vyviji se nové naplasti a ochranné prostfedky. Bohuzel kazdy novy vyrobek
nevyhovuje kazdému pacientovi, a jak uvadi vSechny respondentky, kazda novinka se musi
nejdiive vyzkouSet. Respondentka C uvedla, Ze ji veskeré nové informace poskytuje
specializované centrum nebo DEBRA CR a tak aktivn& novinky nezjistuje.

Jste ochotna podrobit Vasi dceru/syna experimentalni 16¢bé?

Respondentky A, B a D uvadgji nejistotu pifi otazce experimentalni 1éCby, ktera je
také spojena s uskalimi, ktera témto rodindm nemoc pfinasi. Z divodu nezadoucich G¢inku,
nejisté progndzy a mozného umrti pacientd pii této lécbe je velmi t€zké na tuto otazku
jednoznaéné odpoveédet. V jejich ptipadé by zalezelo na aktualnich ptiznacich onemocnéni,
stavu ditéte a rizicich spojenych s 1é€bou. Pouze respondentka C odpovédéla jednoznacné
,»ano®, jelikoz nechce, aby jeji syn trpél, ptesto, ze si je védoma rizik, kterda s sebou

experimentalni 1écba nese.
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9.1.8 Odpovédi na otazky — Organizace v CR pomahajici pacientiim s epidermolysis

bullosa

Jste zaregistrovani v néjaké organizaci pomahajici lidem s Vasi diagnézou?

Vsechny respondentky na tuto otazku odpovédé€ly kladné. VSechny uvedly, Ze jsou
zaregistrované v organizaci DEBRA CR, ktera sama rodiny, v nichZ se vyskytuje
epidermolysis bullosa, kontaktuje. Respondentky také pravidelné navstévuji specializované

EB Centrum v Brné.

9.1.9 Odpovédi na otazky — Budoucnost

Jaké je VaSe nejvétsi prrani tykajici se blizké i vzdalené budoucnosti?
Vsechny respondentky uvadéji, ze jejich nejvétSim pfanim je objeveni 1écby
na onemocnéni epidermolysis bullosa. Dal§im pfanim je zmirnit pfiznaky této nemoci.

Dulezité pro vSechny respondentky je také Stésti a smich jejich déti.

9.2 Aplikace Atlas.ti

Vystupem z aplikace Atlas.ti je grafické zpracovani rozhovori znazornujici nékteré
z dulezitych odpovédi respondentek a poukazujici na nezbytnost Siteni informaci mezi
laickou i1 odbornou vetejnost (Ptiloha F). Graf dale poukazuje na dilezitost osvéty pro pristup
personalu v porodnici, péci détského praktického 1¢kafe a vliv nedostateéné informovanosti
na pristup vefejnosti. Jsou zde zobrazeny moznosti prvniho kontaktu s timto onemocnénim,
mezi které patii vetejné sdélovaci prostiedky, organizace zabyvajici se touto nemoci ¢i rizné
tuzemské a zahrani¢ni konference. Pro doplnéni byly do vystupu zahrnuty useky jednotlivych

odpovédi respondentek.

9.3 Brozura

Dopliiyjicim materialem praktického vystupu bakalaiské prace je brozura urCena
pro zdravotnicky personal (Ptiloha G). Brozura uvadi vSeobecné informace o onemocnéni
epidermolysis bullosa, o terapii a prvnim oSetfeni novorozence. Brozura také zahrnuje
informace o0 organizacich poskytujicich péci pacientim s touto diagnézou a kontakty na jejich
vedouci pracovniky. M¢la by byt pomoci pii porodu ditéte s onemocnénim ¢i poranénim ktize

a méla by usnadnit poporodni péci o nemocného novorozence i jeho matku. Personal muze
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Vv pfipad€ potieby postupovat dle brozury, at’ uz se jednd o oSetfeni poranéni ¢i kontakt

specializovaného pracoviste.
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10 Diskuze

Vyzkumna otazky €. 1: Jaké komplikace jsou spojené s onemocnénim
epidermolysis bullosa v rodiné, v niz se nemoc vyskytuje?

Do této vyzkumné otazky byly zahrnuty odpovédi na otazky z rozhovori z oblasti
Pristup k nemoci, otazka ¢islo 2 z oblasti Denni harmonogram, otazky 2 a 3 z oblasti
Osetiovani ran. Epidermolysis bullosa je onemocnéni, které postihuje zejména kuzi pacientd
ato v podob¢ puchyit. U nékterych typi miuze také dochazet k postizeni sliznic ¢i sristim
prstil. Zivot tdchto pacienttl je tedy jednim velkym utrpenim. Jednotlivé formy a jejich typy se
Vv projevech vzajemné lisi a nekteii lidé ani nevédi, ze touto chorobou trpi. Na druhou stranu
jsou i pacienti, ktefi zazivaji kazdodenni utrpeni, které jim piinasi bolest, neschopnost poziit
pevnou stravu a vykonavat bézné ¢innosti. Nemocni s t&€z8i formou této vzacné choroby jsou
odkazani na kazdodenni péc¢i osoby blizké a neustaly ptisun 1€k, obvazi a naplasti,
dezinfekci a masti. V nejhor§im mozném piipadé dochazi k imrti pacientd ve velmi mladém
veku.

Velkym problémem rodin, ve kterych se tato nemoc vyskytuje, jsou finance, coz uvadi
I Salamonova (2013). Kazdodenni oSetfovani a prevazovani puchyit a odfenin pfinasi
spotiebu opravdu velkého mnozstvi obvazového materidlu. Jak vyplyva z rozhovort
avyhlasek Ministerstva zdravotnictvi Ceské republiky, zdravotni pojistovny bohuzel
nepfispivaji na vSechen materidl, a tak financovani nékterych polozek stdle zlstava
na rodicich a blizkém okoli pacienti. Velkou oporou v této situaci jsou pacientiim organizace,
které poskytuji pfispévky na nékteré 1écebné pomicky. Jak také uvadi Buckova (2013).

Dal$im omezenim, které nemoc zpusobuje, je nutnost péce druhé osoby o pacienta
s touto chorobou. Diemova (2013) ve své praci doporucuje, aby oSetfovani malého ditéte
provadély dveé osoby. Tento fakt s sebou také pifinasi finanéni nejistotu. Respondentka A
zvlada pti oSetfovani svych dcer zaméstnani na plny tivazek, ale jen diky tomu, Ze ma starsi
dcery, které si vétSinou dokézou sva poranéni jiz samy oSetfit. Ob& navstévuji matetskou
a zékladni Skolu. Respondentky B a C o matefské Skole zatim ani neuvazovaly vzhledem
k véku a vaznosti onemocnéni u jejich déti. Dcefi respondentky D byla dvakrat zamitnuta
zadost o zapis v matetské Skole z divodu, Ze je U ni v souvislosti s oSetfovanim poranéni
vzniklych onemocnénim potieba zajistit zvySenou pé€i oproti ostatnim zdravym détem.
V dnesni dobé¢ navstévuje divka jiz zakladni Skolu, ale vzhledem k zavaznosti onemocnéni

nemize byt respondentka zaméstnana na plny uvazek, jelikoz musi byt neustale v dosahu
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Skoly. Bohuzel ne vzdy mohou pacienti s epidermolyzou $kolni zafizeni navstévovat.
Je zde problém jak v samotném oSetfovani poranéni, tak v kontaktu s ostatnimi détmi, které se
s danou chorobou jesté nesetkaly, v navozovani novych vztaht. Jak uvadi Buckova (2013),
lidé s nemoci motylich kiidel byvaji ¢asto socialné a financné znevyhodnéni. | tento fakt se
V naSem vyzkumném Setfeni potvrdil.

Tim vyvstava dalsi problém, kterym je nedostatecna informovanost laické vetejnosti.
Dv¢ respondentky uvadéji, ze se jejich déti lidé obcas boji a nechtéji se jich dotykat, aby se
nemoci nenakazili.

Péce o déti s touto diagndzou je narocna jak fyzicky, tak samoziejmé psychicky.
Neustale je nutné brat ohled na snadné tvofeni poranéni, nepiestavajici pocit bolesti
anejasnou progndzu. Jak uvadéji respondentky, po porodu nemocného ditéte zazily Sok.
Jak vyplyva z prace Kominové (2006), velky duraz je potieba klast na psychiku rodici, ktera
se odrazi v pozdé¢jsim stavu nemocnych déti. Rodice téchto pacientli musi védét, s ¢im se
budou cely Zivot potykat a m¢li by situaci zvladnout. Déti by se mély smifit S onemocnénim

a potizemi, které piinasi.

Vyzkumna otazka ¢. 2: Jak rodic¢e déti s onemocnénim epidermolysis
bullosa postupuji pri oSetfovani poranéni?

Do vyzkumné otazky ¢islo 2 byly zahrnuty odpovédi na otazky cislo 1, 2, 3, 4, 5, 7
0 pacienty s touto chorobou. Nae vyzkumné Setieni v porovnani s praci Storka (2013)
a Kittlerové (2009) poukazuje na to, ze Zeny znaji spravny postup oSetfovani poranéni kize,
které je zpusobeno onemocnénim. Tii z nich se ucily oSetfovat poranéni pod dohledem
profesionalnich zdravotnickych pracovnikti, coz je podle Diemové (2013), ktera
0 této problematice hovoii, velmi dilezité. Ctvrta respondentka je také pacientkou s touto
diagndzou, S oSetiovanim se tedy potyka jiz od svého détstvi a podle jejich slov tedy neméla
problém oSetfovat 1 své deti. Prednasky o oSetfovani ve specializovaném centru se
ale také ucastnila. Jedina ale uvadi, Ze Si v oSetfovani stale neni jista, jelikoZ doba jde dopiedu
a neustale se objevuji nové produkty, které je nutno nejprve vyzkouSet. VSechny Ctyfi
respondentky hledaji i vlastni zplsoby oSetfovani, jelikoz se postupy u jednotlivych forem
onemocnéni nepatrné lisi a kazdy pacient je jedine¢ny, tudiz kazdému nemocnému

nevyhovuje ten samy oSetfovaci material. Toto potvrzuje Denyerova (2012), ktera uvadi,
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ze obvazovych materialii a masti pomahajicich v 1é¢bé epidermolysis bullosa je opravdu velké
mnozstvi.

Respondentky také svym détem preventivné vyvazuji prstiky k zabranéni vzniku
srasti, ¢i navlékaji specialni rukavicky, coz doporucuje JaroSova (2007).

Vsechny respondentky oSetiuji poranéni samy nebo s malou dopomoci blizké osoby,
ktera spiSe rozptyluje nebo drzi dité. Jedna respondentka udava, ze si hned po porodu zajistila
sluzbu oSetifovatelky z charity, jelikoz jeji manzel z pracovnich divodi Casto nebyvad doma
a oSetfovani jednoro¢niho ditéte se v jedné osobé zvladnout nedd. Vzdy je potieba, aby n¢kdo
dit¢ drzel, ale co se tyCe poranéni, oSetiuji a pievazuji je respondentky samy. Ptitomnost
druhé osoby pii oSetfovani, jak jiz bylo zminéno, uvadi Diemova (2013) také jako jednu

z dilezitych soucasti péce o pacienta s epidermolyzou.

Vyzkumna otazka €. 3: Jaké jsou moZnosti ziskavani informaci o nemoci
epidermolysis bullosa?

Vyzkumna otazka ¢islo 3 vychazela z odpovédi na otazky ¢islo 1 a 3 z oblasti
Onemocnéni epidermolysis bullosa, otdzku z oblasti Diagnostika a otazku ¢islo 1 z oblasti
Informovanost. Toto onemocnéni je velice vzacné, informace o této nemoci nejsou tedy tolik
roz§itené. VSechny <¢tyfi respondentky v rozhovorech wuvadeji, ze okrajové znaly
epidermolysis bullosa jesté pied tim, nez se jim narodilo dit¢ s touto chorobou. Jedna
z respondentek sama onemocnénim trpi, zna jej tedy od narozeni, dal$i dvé o nemoci slysely
diky organizaci DEBRA CR, ktera se snazi §ifit osvétu.

Respondentky se domnivaji, ze v&di téméf vSe o tomto onemocnéni, maji znalosti
nejen o formé& onemocnéni, kterou trpi jejich déti, ale také o ostatnich formach, diagnostice
a moznostech 1€¢by.

Respondentky také uvadéji, ze si zjistuji nové poznatky aktivné samy pomoci rtiznych
konferenci a prednasek. Jedna z respondentek ma informace o onemocnéni ze zahranici
a viechny dostavaji novinky od organizace DEBRA CR nebo EB Centra a jejich pracovnic.

Z poznatki Buckové (2013) a z odpovédi respondentek vyplyva, Ze je stale potieba
sifit informace do povédomi §iroké vetejnosti, jelikoz se stale najdou lidé, ktefi 0 této nemoci
nikdy neslyseli. Buckova (2013) také zminuje, ze informovanost vefejnosti a tfadu ulehcuje
Zivot nejen samotnym pacientim, ale také jejich rodindm a okoli. CoZz bylo potvrzeno

I V naSem vyzkumném Setfeni.
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Vyzkumna otazka €. 4: Jaky je denni harmonogram ditéte s diagnézou
epidermolysis bullosa?

Do této vyzkumné otdzky byly zahrnuty vSechny odpovédi z oblasti Denni
harmonogram a odpovéd’ na otazku Cislo 2 z oblasti OSetfovani ran. Z rozhovori vyplyva,
ze nejvetsi rozdil v dennich aktivitach nemocnych a zdravych déti je v nutnosti kazdodenniho
oSetfovani poranéni zpiisobenych chorobou. Jiz od brzkého réna je potieba jednotlivé rany
osetfit, zkontrolovat vznik novych a pfipravit dit¢ tak, aby mohlo alesponl z ¢asti vykonavat
bézné denni Cinnosti. Béhem dne stale probiha kontrola nové vzniklych puchyit a odfenin.
Ve vecernich hodinach probihd koupel, kterda pomahd pfi odstrafiovani starych obvazi
a naplasti. Po koupeli nasleduje opét dikladné oSetfeni a pievaz ran. Po cely den je nutné
uzpuisobovat veskeré véci pro potiebu nemocného ditéte. At uz se jednd o upravu kocarku,
polepeni sedla u jizdniho kola pro zabranéni vzniku puchyii, vybudovani ohradky
Vv obyvacim pokoji nebo pfipravu specidlnich pokrml s dostatkem vlakniny a bilkovin.
Halbrstatova (2008) ve své praci uvadi, Ze jsou pacienti s onemocnénim epidermolysis
bullosa omezeni v ptijmu potravy diky potizim se sliznici dutiny ustni, a Ze détsti pacienti trpi
nejcastéji zacpou. Respondentky podavaji svym détem stravu s dostatkem vlakniny,
coz Halbrstatova (2008) ve své praci uvadi jako velmi dulezité, jelikoz vlaknina napomaha
lepSimu traveni a vylu¢ovani nevstiebané potravy.

Déti s timto onemocnénim mohou navstévovat zakladni ¢i matetskou Skolu, ale pouze
V zéavislosti na stavu jejich onemocnéni, vstficnosti personalu $kol a ¢asové vytizenosti rodict.
Gaillyova (2015) uvedla, Ze jsou veskeré €innosti pacientil s nemoci motylich kiidel velice
individualni, coz také vyplyva z naSeho vyzkumného Setfeni. Respondentka A uvedla, Ze jeji
déti navstévuji klasickou matetskou 1 zdkladni Skolu diky ochoté feditelky a ucitelek, které se
dobrovolné naucily oSetfit lehkd poranéni. V pfipadé vétSiho urazu musi byt respondentka
vzdy v blizkosti skoly, aby mohla ranu pfijet osetfit. Vzhledem k tomu, ze maji jeji déti mirné
projevy, zvladaji pobyt ve Skole bez problémi. Nékteré déti ale bohuzel takové §tésti nemaji
a musi navs$tévovat specialni Skolu a byt v kolektivu déti se stejnym nebo podobnym typem
onemocnéni. Respondentka D také uvedla, Ze jeji dcera navstévuje zédkladni Skolu, a Ze musi
byt béhem dne doma, aby v piipad¢ potieby zajela do Skoly dceru oSetfit. Se socidlnim
zaclenénim by mély pacientim s epidermolyzou pomahat socialni pracovnice z organizace

DEBRA CR, o ¢em? také informuje Bu¢kova (2013).
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Existuji také rGzné programy a akce, které¢ détem s epidermolyzou usnadnuji
¢i zpestiuji zivot. Mohou se ucastnit tydennich ozdravnych pobytl, které potada organizace
DEBRA CR pro déti i dospélé. Podle organizatort i respondentek jsou ozdravné pobyty velmi
uspesné. Rodice a jejich nemocné déti zde mohou travit ¢as s lidmi, které trapi stejné potize.
Mohou sdilet své problémy, délit se o své rady a poznatky v oblasti 1é¢by a oSetfovani.
Dalsi pozitivni vliv maji ozdravné pobyty na celkovy zdravotni stav pacientd. Jedna se
0 zlepSeni psychické stranky, které se projevuje i1 zlepSenim télesnym. U pacientl dochézi
k zmirnéni projevii onemocnéni diky psychické pohod¢€. Prozivaji zde zazitky, které pro né
vzhledem Kk nemoci nejsou vSedni. Pacienti a jejich rodiny zde hraji hry, podnikaji vylety
a zazivaji riznd dobrodruzstvi. Béhem pobytu se z ucastnikl stavaji pratelé, ktefi si jsou

vz4jemnou oporou.
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ZAVER

Cilem bakalaiské prace s naizvem Nemoc motylich kiidel bylo nastinit problematiku
onemocnéni epidermolysis bullosa jak teoreticky, tak z pohledu a zkuSenosti rodic¢t déti
s timto onemocnénim. Dale by méla rozsifit informace o této vzacné chorob&. Prace mi
pfinesla moznost seznamit se S novymi lidmi. I kdyz pacienti s touto diagnoézou trpi velkymi
bolestmi, na své okoli pisobi velice vyrovnanym dojmem. Velkou pomoci pfi hemoci jsou
pacientiim jejich rodiny, ale také dobrovolné organizace specializujici se pravé na pacienty
snemoci motylich kfidel. Prace organizace DEBRA CR a EB Centra mé inspirovala
ve vlastni cesté Zivotem, pomoc ostatnim totiz pfinasi krdsny pocit i bez toho, aniz by Vam
n¢kdo osobné dekoval.

V piipadé mé prace se jednd o praci teoreticko-praktickou. Teoreticka Cast shrnuje
obecné informace o kuzi a jeji funkci, je zde popsano onemocnéni epidermolysis bullosa,
jeho diagnostika, geneticka problematika a terapie. V neposledni fad¢ jsou v teoretické casti
zahrnuty informace o socialnich podminkach a organizacich, které témto pacientim pomahaji.

V praktické Casti prace byla vytvofena informacni brozura, jejimz cilem je rozsifit
srozumitelné informace o tomto onemocnéni. Brozura je uréena pro odborniky
ze zdravotnictvi. Z rozhovord s rodi¢i déti s diagnézou epidermolysis bullosa vyplynulo, Ze je
potieba nadale §ifit osvétu mezi Sirokou vefejnost. EB Centrum a organizace DEBRA CR
sdruzuji pacienty a jejich rodiny, pfedavaji jim informace, zajiStuji finanéni podporu.
Diky nim rodice zvladaji oSetfovat poranéni hned od zacatku manifestace onemocnéni.

JelikoZ je onemocnéni vzacné, neni tak znamé, tudiz by méla informacni broZura
roz§itit informace mezi zdravotnicky personal. Kiaze téchto pacientli je velice jemna
a tedy nachylna ke vzniku ran, musi se s nimi jednat velmi opatrné. Proto by mél kazdy
zdravotnik alesponl okrajove€ znat problematiku tohoto onemocnéni.

Z rozhovortu také vyplyva, ze toto onemocnéni velice ovliviiuje Zivoty pacientd
a jejich blizkych. Denni harmonogram nemocnych se velmi li$i od béZnych ¢innosti zdravych
lidi. Je mnoho tuskali, ktera tato nemoc do rodiny pfinasi, ale po osobnim setkani s rodici
téchto nemocnych déti jsem byla velice mile piekvapena, jak jsou silni a snazi se vSe zvladat
jen s malou pomoci. Lidé s touto diagndzou a jejich piibuzni jsou velmi odolni a pfitomnost
nemoci v roding je jeste posilila.

Pro tvorbu bakalaiské prace byla nejvétsim zdrojem informaci spoluprace s organizaci

v ovrw

DEBRA CR, z. 1., jez §ifi osvétu o onemocnéni epidermolysis bullosa jiz od roku 2004.
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4.1.1 Piiloha A — Rozdil v jidelni¢ku u pacienta s dystrophickou formou EB

a zdravého ditéte

Tabulka 1 Rozdil v jidelni¢ku u pacienta s dystrophickou formou EB a zdravého ditéte

Jednolety pacient s

dystrophickou formou EB Zdravé jednorocni dité

Chléb, maslo, dzem, med nebo
Snidané Miéko pomazanka, domaci moucnik, varena
obilna kase

Svacina Jogurt — ovocny, ¢cokoladovy Ovoce, zelenina

Véfené maso, lusténiny, syr, tvaroh,
Obéd Zeleninova presnidavka vejce, tepelné upravena zelenina,
brambory, téstoviny

Tvaroh, tmavy chléb, pomazanka,

Svacina Nutridrink
ovoce

Vecere Mléko Libové maso, brambory, té€stoviny

Zdroj:

Jidelni¢ek jednoletého pacienta s dystrophickou formou EB - Archiv respondentky C,
Jidelni¢ek zdravého jednorocniho ditéte - http://www.celostnimedicina.cz/vyziva-ditete-od-1-
roku-do-3-let.htm
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4.1.2

Priloha B — Rozhovor

Onemocnéni Epidermolysis bullosa

1.
2.
3.
4.

Kolik let je Vasemu synovi/dcefi?

Kdy jste poprvé slysela o epidermolysis bullosa neboli nemoci motylich kiidel?
Jakou formou nemoci Vase dit¢ trpi?

Je ve Vasi rodin€ nékdo s touto diagndzou?

Pristup k nemoci

1.

2.

Jaka byla Vase a partnerova reakce, kdyz jste se dozveédéli, ze mé Vase dité€ tuto
diagnozu?
Jak se s touto situaci vyrovnavate dnes s odstupem casu?

Pristup okoli

1. Jak reagovali ¢lenové Vasi rodiny, kdyZ jste jim oznamili, Ze VaSe dité trpi touto
nemoci?

2. Jaky byl ptistup personalu v porodnici k Vam a k Vasemu ditéti?

3. Nabidl Vam nékdo z okoli pomoc?

4. Kdo z Vaseho okoli Vam nejvice pomohl?

5. Jak casto navstévujete détského 1ékare? Jaky byl jeho pristup k Vasemu ditéti
a jeho nemoci?

Denni harmonogram

1. Jaky je Vas denni harmonogram?

2. Co vSe obndsi snaha o zajiSténi ,,bézného* Zivota, ktery je pro zdravé lidi
samoziejmosti?

OfSetiovani ran

1. Kdo Vas ucil oSetfovat rany zptisobené onemocnénim?

2. Jak casto oSetiujete rany zplisobené onemocnénim?

3. Jakym zplisobem probiha osetfovani?

4. Pomaha Vam n&kdo oSetfovat poranéni u Vaseho ditéte?

5. Jaké materialy pouzivate na oSetfovani?

6. Jaké mozné ptispevky od pojistoven, na néz mate narok, vyuzivate?
(Napt. finan¢ni ptispévky na oble€eni, 1écbu a 1é€ebné ptipravky)

7. Jste si v postupu oSetfovani ran u Vaseho ditéte jista?

Diagnostika

1. Vé&déla jste, Ze je mozné si pied ot¢hotnénim nechat provést test, ktery zjisti
pfitomnost genll majicich vliv na manifestaci tohoto onemocnéni?

Informovanost

1. Zjistujete si informace o vyvoji novych lécebnych postupti tykajicich se
epidermolysis bullosa?

2. Jste ochotna podrobit Vasi dceru/syna experimentalni 1é¢b&?

. Organizace v CR pomdhajici pacientiim s epidermolysis bullosa

1. Jste zaregistrovani v né¢jaké organizaci pomahajici lidem s Vasi diagnézou?
Napi. DEBRA CR

Budoucnost

1. Jaké je VaSe nejvétsi piani tykajici se blizké i vzdalené budoucnosti?
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4.1.3 Priloha C — Souhlas s nahravanim rozhovoru

Souhlas s nahravanim rozhovoru

Vazena maminko,

touto cestou bych Vias radda pozadala o rozhovor, ktery bude slouzit jako podklad
pro moji bakalarskou praci na t¢éma Nemoc motylich kiidel.

Jmenuji se Michaela Vamberska a jsem studentkou bakalafského studijniho programu
Porodni asistence obor Porodni asistentka na Fakult¢ zdravotnickych studii Univerzity
Pardubice.

Rozhovor bude zaméfen na informace o Nemoci motylich kiidel, kterd byla
diagnostikovéana u Vaseho ditéte.

Rozhovor bude nahrdvan a po dokonceni pfepsdn do textové podoby a pieveden
do spisovného jazyka. Nahravka bude slouzit pouze jako podklad k bakalaiské praci a nebude
zvetejnovana. Vase jméno nebude nikomu jinému piistupné a bude zajisténa VaSe anonymita.
Mate pravo neodpovédéet na jakoukoliv otdzku bez udani diivodu a rozhovor mizete kdykoliv
ukoncit.

Prosim, potvrd'te souhlas svym podpisem.

Deékuji Vam za laskavost a divéru.

Dne

Podpis studentky Podpis matky
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4.1.4 Priloha D — Fotografie poranéni zptisobenych onemocnénim

Obrazek 1 Puchyf na levé dlani Obrazek 2 Puchyt na pravé dlani

Obrazek 3 Puchyfe na kolenou Obrazek 4 Puchyfe na kotnicich

Obrazek 5 Puchy¥ na chodidle Obrazek 6 Poranéné prsty u nohou

Zdroj: Archiv respondentky A

60



Obrazek 7 Poranéna leva noha Obrazek 8 Poranéna prava noha

Zdroj: Archiv respondentky B

Obrazek 9 Poranéni na briSe a hrudniku Obrazek 10 Poranéni na krku

Zdroj: Archiv respondentky D
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4.1.5 Priloha E — Fotografie rukavicek zabranujicich sristiim prsta

Obrizek 11 Sablona pro rukavi¢ky Obrazek 12 Rukavi¢ky

Zdroj: Archiv respondentky A
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4.1.7 Priloha G — Informaéni broZura

EB Centrum a DEBRA CR

EB Centrum
zajistujici pé

Speciali uji  rodié

poranéni, vi#ivé, o priibéhu nemoci a mo#ngch
komplikacich. Tym  odborniki
diagnézu ji po narozeni dité

Kontakt:
prim. MUDr. Hana

532234
www.ebeentrum.cz

Organizace DE R je zaméfena
na pacienty a jejich rodiny. Sna¥i se o jejich
néni  do  spoledno komunikaci
nemocnymi, zkvalitnéni jejich Zivota
ni informaci mezi vefejnost. Pecuje
psychiku a socidlni zdzemi, S
informace o onemocnéni do povédomi
vefejnosti.

Kontakt
Li Markova, DiS.
Reditelka
Telefon
www.debra-cz.o1
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Informacni brofura

NEMOC
MOTYLICH

Michaela Vamberska

Epidermolysis bullosa
congenita

Lidé trpici timto onemoenénim maji kiizi
kiehkou a jemnou jako motfli kidla, proto je
onemocnéni oznadovano jako nemoc motylich
kiidel

Epidermolysis bullosa je vzdcné geneticky
podminéné onemocnéni kize, které je
charakteristické tendenci kiize a sliznic vytvifet
lokalizované nebo generalizované puchyfe, které
vznikaji  spontinné nebo po vystaveni
i minimdlnimu traumatu. Onemocnéni miife vést
a% k piedéasné smrti pacienta.

Epidermolyzy se podle lokalizace puchgii
v pokoice rozdéluji na tii typy (epidermolysis
bullosa simplex, junkéni a dystrofickd).
Pro néslednou terapii je diilefité co nejdfive urdit
typ onemocnéni. Proto pacienta s podezienim
na epidermoljzu  odesilime co nejdfive
na specializované pracovisté — do EB Centra, které
je soucdsti Koiniho oddéleni Pediatrické kliniky

ve Fakultni nemocnici Brno.

Terapie a oSetfovani

Terapie je ve vétSiné pipadi symptomatickd,
jelikoi na toto genetické onemocnéni dosud nebyl
objeven Iék.

U novorozencii a kojencil je velmi dilefité,
aby byli rodite zpoditku vedeni lékaFi
a dermatologickymi sestrami z EB Centra, ktel jim
postupy oSetfovéni vysvétli a predvedou. Existui riizné
zpiisoby, jak le riny prevazovat a jaké materidly

k pievazu pouit.
OSetieni poranéni kiiZe

Pfi ofetieni novorozence s podezfenim

na puchy é jeme vidy asepticky

a vie providime sterilng, abychom zamezili pFistupu
infekee do rany. Poufivime sterilni rukavice a sterilni

pleny.

Snatime se nestirat mazek z téla novorozence.
Je dilefité neobvazovat riny béinymi obvazy
& elastick§mi obinadly, ale puch§¥ propichnout sterilni
jehlou tak, aby kiiZe na puchyfi ziistala. Déle rinu potiit
nepélivou dezinfekei (Betadine, Octenisept),

po zaschnuti kii#i promazat masti (napf. Sudocrem)
a po promazénf poulit obvazov§ materiél (Peha crepp)
¢ specidlni naplasti (Mepilex, Mepitel), které nelepi

a nezpiisobuji tedy dalsi poranéni.

Novorozenec je do doby, nei je pievezen
do specializovaného centra, uloZen na vyhfevném
lizku na novorozeneckém boxu, kde je
pod odbornym dohledem zdravotnického
persondlu.

Novorozenci s timto onemocnénim mohou
byt kojeni mateiskfm mlékem, jelikoZ poranéni
sliznic zpiisobuje aZ pevnd strava. U déti, u kterjch
se puchgiky vyskytuji v dutiné dstni a na rtech,
se doporuduje podavat odsité mateiské mléko
stiikackou a sondou po prstu z divodu zabrinéni
vaniku infekee zpiisobené nedostacujici hygienou

prsu.

Obrazek 14 Informacni broZura
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