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Anotace

Diplomovéa prace bude zaméfena na problematiku Treacher Collins syndromu. Cilem prace
je popsat a piiblizit pohled na psychiku osobnosti ¢loveka s TCS, ktery prodé€lal plastické

operace celého obliceje.

Prace bude teoreticko-praktickd. V teoretické casti budou popsdny symptomy syndromu
a jejich projevy v kontextu socializace. Dalsi kapitoly se zaméfi na analyzu procesu vzdélavani

a komunikace, na vyuziti kompenzacénich pomuicek a moZnosti profesniho uplatnéni.

V praktické casti bude proveden kvalitativni vyzkum. V ramci vyzkumného Setfeni budou
pouzity vyzkumné metody, hloubkova piipadova studie, polostrukturovany rozhovor,
pozorovani a analyza dokumentd. V ramci vyzkumné ¢asti bude popsan a analyzovan dopad
plastickych operaci na osobnosti jedince s TCS. Jedinec zhodnoti stav pied operacemi

a po nich. Vyzkumny vzorek bude tvofit osoba s TCS, jeho I¢kafti, rodice a sourozenec.
Klicova slova

postiZeni, syndrom, Treacher Collins Syndrome, BAHA, péce, plastické operace
Title

Personaly socialization with treacher collins syndrom
Annotation

The thesis will be focused on Treacher Collins syndrome issues. The aim of this work is to
introduce and describe the personality and the psyche of person with TCS. The patient went
through full — face plastic operation so work will contain theoretical and practical part. In the
theoretical part will be described syndrome symptoms and their appearance in context of
socialization. Another part will be focused on analysis education and communication process,
use compensatory tools and practice in profession. In practical part will be executed quality
research and there will be used methods of in — depth case study, semi — structured interview,
observation and document analysis. Plastic operation impact on individual personality with
TCS will be described and analyzed in research. The individual evaluate state before and after

operation. The research sample will compose person with TCS, doctors, parents and sibling.
Keywords

dysability, syndrome, Treacher Collins Syndrome, BAHA, plastic operations



Obsah

VOO ettt ettt et ettt et et s b ettt e bt et 10
I TerminologiCKe VYMEZENI. ......ccueeiiieiiieiiieiie ettt et s 11
1.1 Etiologie syndromovych pOStZEnT.........ccveviieriieriieniieeiieieeie e 13
1.2 Kategorizace syndromovych poStiZEnt ...........cceevvveeriieniiieniieniieiiecie e 15
1.3 STUChOVE POSHIZENT ...ttt s 16
1.3.1 KIaSifiKace Vady.......cocveeiieirieiiieiieeie ettt ettt s 17
1.3.2. Diagnostika sluchovych vad ...........cccocieiiiiiiieniiiiiecieceeeeeee e 19
1.3.3 Komunikace osob se sluchovym postizenim ...........ccccceeveveeriiieeniieenneennnen. 21

2 Treacher Collins SYNATOM .......ccuiiiiiieeiiieeieeeiee et e e e e 22
2.1 Pti¢iny vzniku Treacher Collins syndromu ...........cccccveeevveeiiieenieeeciee e 23

2. 2 Charakteristika osob s Treacher Collins syndromem ............ccccceevvveeviieenneennn. 25
2.3 DI1agnostika @ VYSKYLt....cueiiiiiieeiie ettt e 28

2. 3.1 Klinické testovani @ ZPraCOVANI .........cceeevvuieeeiiieeeiieeciee et e eeereeeeveeeeaee s 30

2.4 NASIEANEA PECE ..ottt ettt ettt be e eseesnee s 32
2.4.1 ZdravotniCKA PECE ........eeruieeiieiieeieeeee ettt ettt 33
2.4.2 Specialni pedagogiCKa PECE .....evvviiiiieiieie et 34

2.5. Chirur@iCKeE ZAKIOKY ......eeiuiiiiieiieeie ettt ettt ettt et et e e enee s 39

3 Socializace osob s Treacher Collins Syndromem..............cceeeveeeieeniienieenieenreenineeenenn 47
3.2 Vzdélavani osob s Treacher Collins syndromem............cccceeeveerieeieeniiencveenneenns 48
3.3 Kompenzacni POMUCKY .......cccuieriieiiieiiieiieeieesie et esiteeveesieeeveesaeeesveessaessseesnneens 51
3.3.1 STUChAAIA ... 52
3.3.2 Kochledrni Implantat.............occeeeiiiieiiieeieeeieeeee e 53
3.2.3 Dalsi kompenzacni pOMUCKY ......cccveeeriieeiiieeiieeeieeeeee e esree e e 54

3.4. Pracovni UPIatnéni.........ceevviiiieiiieiiiie ettt 55

4 VYZKUIMNEA CAST...oeeiiiieeiiieciiee ettt ettt et e st e e st e e s beeesasee e saeeesseeesseeesseesnnseeennes 56

4.1 Charakteristika vyzKumneé CASt ........cocoueriiiiiiiiiiiieieeee e 56



4.1.2 Kvalitativnd VYZKUM.......ccooiiiiiiiiiiie et 57

4.2.2 PHPAAOVA STUAIC .....veeeiiieiieeiieeiie ettt ettt e ebeessaeesaeenne s 57

4.2 Metody SDEIU dal.....c.ueeiiieiiieiieiiecie ettt ettt ettt ebeebeeesaeensaeenneas 58
4.3 Cil VYZKUMU .....oiiiiiieiiie ettt e st e e e teeeseteeessaeeesseeesseeensseeensneens 59
4.5. Charakteristika vyzkumného SOubOTU.........ccceeevciiieiiiieiieecieecee e 60
4.6 PTIPAAOVA CASE ..eieiiieeiiie ettt ettt e et e e stbe e e eaeeesaeeennseeensaeens 61
4.7 ROZNOVOTOVA CAST ...ttt ettt sttt e 71
4.7.1 Realizace r0ZNOVOTU.......c..coiiiiiiiiiiiiie ettt 71
4.7.2 Identifikacni Gidaje vztahujici se k respondentiim...........ccceeeceeeviienieeninennen. 72
4.8.3 Interpretace ziskanych dat z rozhovorQl ..........cccceeeviiiiiiiiiniincce 72

4.8 Shrnut] VYSIEAKT ....covieiiiieiiieieee e 84
ZUAVET ittt ettt et e b e et b ettt b e et e bt e st e be et an 90
Seznam pouzité literatury a pramentl...........c.eeeueerieerieerieeiieenieeieenee e esieeeseeeeeeeeeenne 91
PEILORY .t ettt 96
PFIONA € L. oottt st 96

PHIONA €. 2 oo 97



Uvod

Ne kazdé dit€ se narodi zdravé a krasné. Dnes je jiz znamo n€kolik druh nemoci
a postizeni, o kterych se neustdle mluvi, vznikaji odborné knihy a zakladaji se obcCanska
sdruzeni pro pomoc handicapovanym. Nékteré jsou uz natolik medializované, ze pii prvni
zmince okamzit¢ pozname, o jaké postizeni se jedna. Naptiklad Downiiv syndrom, autismus
¢1 mentdlni postizeni. Oproti tomu existuji 1 takové syndromy, které teprve cekaji

na to, az se do povédomi lidi dostanou.

Tato prace se zaméfuje na Treacher Collins syndrom (TCS). Je to jeden
z t&ch syndromi, ktery nemé v Ceské republice své zastoupeni. Nejenze o ném ma laicka
vefejnost nulovou predstavu, v Iékarském prostfedi se Casto nenajde ani jeden Iékar,
ktery by o syndromu mél ucelené informace. Konkrétné se jedna o kombinované postizeni,
které ve vétsing€ piipadl nezasahuje do mentalni stranky osobnosti, ale vyznacuje se nejcastéji
sluchovym postizenim a identickymi rysy v obli¢eji. Z tohoto dliivodu se u jedinct provadéji

plastické operace uz od raného véku, s cilem zmirnit vzniklé deformity.

Pro téma své diplomové prace jsem se rozhodla pravé kvili zminovanym kritériim.
O syndromu toho typu se stéle dostateéné nepise, a to i piesto, Ze v Ceské republice se dané
postizeni vyskytuje ¢im dal Castéji. Cilem prace je popsat a piiblizit pohled na psychiku

osobnosti ¢loveéka s TCS, ktery prodélal plastické operace celého obliceje.

V teoretické Casti se prvni kapitola vénuje terminologii daného syndromu. Ve druhé
kapitole nalezneme komplexni pohled na problematiku TCS za pomoci dostupné cizojazy&né
literatury a tfeti, posledni kapitola, pojednava o socializaci osob s TCS a zaroven se zamé&iuje

na vychovu, vzdelani a vyuziti kompenzacnich pomticek.

Empirické ¢ast se odviji od osoby s TCS, ktera se syndromem zije uz 19 let a v tomto
obdobi ho ¢ekaji dvé narocné operace, které¢ maji za cil iplnou proménu jeho celého obliceje.
Vyzkum se zaméfi na jeho tfi dilezité momenty, které nejen Ze komplexné propoji teoretickou
¢ast a popiSou syndrom z praktického pohledu, ale i dopomtizou ke splnéni daného hlavniho

cile a odpovi na stanovené vyzkumné otazky.

Jelikoz je syndrom jedna velkd nezndmad, chtéla bych touto praci Sifit povédomi
o TCS, aby nejen Iékafi, ale 1 obyc¢ejni lidé pochopili, Ze toto postiZeni se tyka pfevazné vizualni
stranky ¢lovéka a sluchového postizeni. Tudiz tyto osoby nepotiebuji citit soucit a pohledy

druhych, ale spiSe pochopeni a sounéleZitost.
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1 Terminologické vymezeni

Tato kapitola se vam pokusi pfedstavit jednotliva terminologickd vymezeni, ktera jsou
nezbytna pro komplexni pochopeni daného syndromu, na ktery se diplomové prace orientuje.
Pro spravnou interpretaci Treacher Collins syndromu (TCS), coby syndromového postizeni,
je vhodné se seznamit s dal§imi odbornymi nazvy, které cely syndrom doprovazeji, jako jsou:
syndrom, vrozena vyvojova vada, pojem kombinované postizeni a v neposledni fad¢ jsem
se rozhodla do této kapitoly zasadit a objasnit sluchové postizeni, predstavujici dominantni znak
celého syndromu v détském 1 dospélém véku, ktery nejvice zasahuje a ovliviiuje proces

socializace.

Termin syndrom je odvozovan z feckého slova syndromos, které se da voln¢ prelozit
jako soucasny prubéh. Syndromem nazyvame soubor symptomi podminénych jednotnym
mechanismem vzniku nemoci. Autor Lazovskis (1990) definuje syndromové postizeni
jako: stav jedince, pro ktery je typické soucasné pusobeni vicera symptomu vyskytujicich
se v klinickém obraze konkrétniho onemocnéni. Velky 1€ékaisky slovnik dale uvadi,
ze v syndromovém oznaceni jde o: ,,typickou kombinaci priznakii urcitého onemocnéni, ktera
casto byva nazyvana podle svého objevitele.* (Vokurka, Hugo, 2005, s. 874). Potmésil (2003)
na druhé stran€ uvazuje o syndromu a jeho charakteru postizeni tehdy, kdyz jeho parametry
jsou pii opakovaném vyskytu pro specialné — pedagogickou intervenci velmi podobné.

Vrozena vyvojova vada - pii zkoumani vnitinich a zevnich pti¢in vad a poruch musime
zamifit do oboru zvaného etiologie, ktery soustavné hleda a vysvétluje pficiny.
Vsechny faktory, které prokazateln€ zapfticinuji vznik vad a poruch u ¢lovéka, mohou vyvolavat
znaén¢ Sirokou Skalu naslednych projevi. Vady a poruchy se stavaji u kazdého jedince jinak

zavazné a mohou se projevit v riiznych obdobich zivota.

Vyvojové vady vznikaji odchylkou od normalniho vyvojového procesu, kdy riziko
vzniku vyvojovych vad a poruch byva pievazné vazano na urcité obdobi ontogeneze. Nejcastéji
se hovoii o obdobi perinatalnim a postnatalnim. Za mimotadné rizikové je mnoha odborniky
povazovano obdobi perinatalni — kdy se jedna o samotny porod, nebo obdobi kratce pred nim
apo ném. Je to zapfi¢eno tim, ze dité, které piichazi na sveét, musi absolvovat naro¢nou zménu

prostiedi, kdy pfestava byt chranéno uvnitt téla matky. (Polak, 2017)

V soucasné dobé se 2—3 % novorozenct rodi se znacnymi vyvojovymi vadami patrnymi
pred porodem, skute¢ny ukazatel zvySuje procento na 5 %, nebot’ se nékteré vady projevi

az v pozd¢jsim véku. Méné zadvazné vady se vyskytuji u 10 % novorozencu. Z déti postizenych
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vyvojovymi vadami 25 % umird v ¢asném kojeneckém véku, 25 % vykazuje néjaké mentalni

¢1 télesné postizeni a 50 % ma po spravné nastavené 1€cbé piijatelnou ¢i dobrou prognédzu.

(Snajdauf et al., 2005, str. 17). Velky 1ékaisky slovnik dale uvadi, Ze se jedna o ,,vrozené vady

organti ¢i organovych systémil vznikajicich jako disledek dédiénych poruch nebo plisobeni

o

zevnich faktord.“ (Vokurka, Hugo, 2009, s. 970). Pfi¢iny vrozenych vyvojovych vad mohou

byt riizné. Pfesna pii¢ina mnoha typi ziistava i dodnes neznama. (Sipek, A. 2012 [online])

Pro jednotné dé€leni vyvojovych vad jsem zvolila kategorizaci dle Slowika (2016),

ktery ¢leni vyvojové vady na dvé zadkladni skupiny podle faktorii, které rozhoduji o jejich

vzniku. Prvni zdkladni skupinu tvofi:

1.

Exogenni faktory vzniklé:

Prenatalnim — negativni faktory ovlivitujici vyvoj jedince v obdobi od otéhotnéni
do porodu a kratce po ném. Jedna se o tyto faktory:

a) Fyzikalni faktory — jedna se o rtizné urazy, Skodlivé zareni

b) Chemické faktory — sem fadime plsobeni jedd, 1€kl a drogova zavislost matky

c) Biologické faktory — viry a bakterie, které ovliviiuji vyvoj plodu

d) Psychicke a socialni faktory — stres a Spatné socialné — patologické prostiedi
Perinatalni — nebezpecné situace, které se odehravaji pti porodu nebo kratce po ném.
Patii sem:

a) mechanické poskozeni plodu (protezované a komplikované porody)

b) nedostatek kysliku plodu

c¢) infekce plodu a dalsi rizné komplikace
Postnatalni — realnd moZnost vzniku vad po porodu (uraz ditéte apod.)

Endogenni faktory

Genetické faktory
a) chromozomdlni aberace — poSkozeni chromozomalni vybavy, nezéavislé
na dédi¢nych vlivech - napt. Downtiv syndrom
b) genova mutace — dédiéné pfenosnd zmeéna genetickych informaci — do této
skupiny fadime Treacher Collins Syndrom
Ostatni faktory
a) dédicné dispozice
b) zména citlivosti jedince na béZné podméty

c) problémy s imunitou (Slowik, 2016, s. 49)
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Pro uaplnost zbyvd vymezit termin kombinované postiZeni, dile oznacovano
v odborné literatuie také jako: postiZeni s vice vadami, vicendasobné postiZeni apod.
Ve specidlni pedagogice nalezneme kombinovana postizeni definovana jako skupinu
onemocnéni, mezi kterymi lze objevit, jak kombinaci leh¢ich a tézSich druhii postiZeni
navzajem, tak i kombinaci naruseni a nadani. (Ludikova, 2005) O kombinovaném postizeni
zde hovotime pfevazné z divodu toho, ze pro TCS je typickym charakterizovanym projevem
sluchovd vada, ktera se stala 1 dominantnim znakem. Z diagnostik dale vyplyva,
Ze se soucasné miZou objevit u téchto osob 1 zrakové problémy, zpiisobené Spatnym vyvojem
a postavenim oci, o kterych dale budeme hovoftit. Nicméné tyto zrakové vady se daji lehce
vyvazit pomoci kompenzacnich pomtcek a lidem s TCS nezptisobuji zadné dalsi komplikace.

Kategorie osob s kombinovanym postizenim piedstavuje ze vSech uUhli pohledu
teorie 1 praxe, a to pravé z divodu popisu a klasifikace jednotlivych druhii postiZzeni zvlast.
Jedna se o velmi riiznorodou skupinu znevyhodnéni, kdy prakticky neni mozné vytvofit

jednotny klasifika¢ni systém s ustalenou terminologii.

Castokrat je pro definici kombinovaného postizeni uvadéna Vaskova definice:
»~multifaktoridlni, multikauzalni a multisymptomatologicky podminény fenomén, ktery je
dasledkem soucinnosti participujicich postizeni ¢i naruseni (Vasek, Vancova, Hatos aj., 1999,
s. 5). Ludikova (2005, s. 8) dale vyznaCuje vztah mezi kombinovanym postizenim
a syndromem, kdy syndrom se stdva ve vétSiné piipadi diagndzou predikujici vyskyt

kombinovaného postizeni a kdy hovotfime o terminu syndromalni kombinované postiZeni.

1.1 Etiologie syndromovych postizeni

Znalost etiologie syndromovych postizeni je pro vhodné stanoveni diagnozy
nevyhnutelnd. Pro ucelené pochopeni TCS je nezbytné zminit, jak mohou syndromy v téle
u jedinci propuknout a jaké pficiny jsou obecné za vnik syndromi zodpovédné.
Pro jednodussi vysvétleni zminime rozdé€leni vytvotené R. J. Shprintzen a R. Goldbergem

(1995), kteti stanovili ¢tyfi zdkladni skupiny pticin, podilejici se na vzniku syndromi. Jsou to:

e déditna onemocnéni
e vliv teratogent
e chromozomové aberace

e mechanické faktory
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Dédi¢na onemocnéni
Kazdd molekula DNA obsahuje mnoho geni, kdy cilem kazdého genu je pfenaseni
dilezitych informaci pro zdarné fungovani organismu ¢lovéka. Pokud gen nefunguje tak jak

ma, mizeme zde mluvit o genové mutaci, coz je oznaceni, které pfedstavuje mutaci genu

v molekule DNA. (Necasek, Cetl, 1979)

Dédi¢na onemocnéni Ize rozdélit na monogenni vady, které jsou zplisobeny mutaci
jednoho genu (monogenni dédicné onemocnéni) nebo mutaci vice gend (polygenni dédicné
onemocnéni). Podstatou monogenné dédi¢nych vad je odchylka DNA na drovni genu.
Zatazujeme zde autozomalné recesivni, autozomaln€ dominantni dédi¢nost a dédi€nost vazana
na chromosom X. Oproti tomu polygenné dédicné vrozené vyvojové vady jsou patologické
stavy, na jejichz vzniku se hromadné podili vétSi pocet gend a faktory vnéjSiho prostiedi.
Lze sem zaradit, naptiklad vrozené vyvojové vady srdce, rozstépy dutiny ustni a podobné.
(Sipek, 2014)

Teratogeny

Jsou exogenni faktory, které zptsobuji vznik vrozené vyvojové vady, kdy mize dojit
k mnaruSeni vyvoje nebo funkce organu béhem pocateCniho ¢i fetdlniho vyvoje.
Nekteré teratogeny pilisobi prevazné na jeden organovy systém (zde hovofime napf.

o neurotropismus ¢i kardiotropismus), jiné postihuji cely organismus.

Sipek (2014) rozdéluje teratogeny na tii zakladni skupiny: fyzikdlni (napt. RTG zafeni)
podilejici se na vzniku vrozenych vyvojovych vad piiblizn€ v 1%. Biologické (napt. infekce
matky v téhotenstvi, zardénky, syfilis, diabetes matky apod.) a chemické (napf. rtizna
antibiotika, cyklostatika, alkohol, drogy aj.). Tyto zminéné latky bézné zdravi ¢lovéka ohrozit
nemusi, ale pokud se s nimi setka gravidni Zena, mohou na plod pusobit jako bezprostredni
pfi¢ina vzniku syndromového postizeni.

Chromozomalni aberace

Chromozomové mutace jsou vymezeny jako odchylky v poctu nebo tvaru chromozomd,
postihujici vyvoj souboru znakt jedince. U téchto mutaci dochéazi k postizeni vétsich usek
DNA, kdy se méni pocet a poloha genl1 v diisledku zmén v uspofadani chromozomi, které dale

naruSuji genotyp postizeného jedince. Pozdé&ji dochazi i k naruseni kvantitativni relaci alel!

I Konkrétni forma genu
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a jejich vzajemnému plisobeni. Chromozomalni transformace vznikaji jiz pfi tvorbé pohlavnich

bunék u jednoho z rodict, kdy nejcastéji je zmiflovana matka. (Bednaft, 2010)

K nejcastéjSim druhtim choromozomalnich aberaci zpiisobenych odchylkami v poctu
chromozomt, patii dle Machové (1994): trizomie (zvySené mnozstvi chromozomi ze dvou
na tfi v rdmci jednoho z part — Downilv syndrom) a monozomie (ztrata jednoho chromozomu
u nékterého z chromozomovych pard — Turneriiv syndromu chybi druhy chromozém X
u zen). Odchylky z hlediska struktury chromozomi jsou pak nejcastéji zastoupeny delecemi
(zkraceni nebo Uplna ztrata ¢asti chromozomu) nebo translokacemi (premisténi chromozomu

nebo jeho ¢asti na jiny chromozom).
Mechanické faktory

Jedna se o soubor faktort, které mohou zplisobit poruchu nitrodé€lozniho vyvoje ditéte.
Mluvime zde ptedev§im o prasklindch v obalu plodu, déloZznim nadoru ¢i nepravidelné déloze
u matky. Tyto Cinitele Casto nejsou piili§ obvyklé a podili se na vzniku vyvojovych vad pouze

malym procentem. (Shprintzen, R. J., Goldberg, R. 1995)

1.2 Kategorizace syndromovych postiZeni

V odbornych publikacich nalezneme ke klasifikaci syndromovych postizeni rizné
déleni dle rozdilnych hledisek. Jeden z dulezitych rozdélujicich faktord, jsou zavislosti
na etiologii a genetickém pivodu. Sipek (2008) odliduje syndromové vady na autozomalné-
dominantné dédi¢na, autozomalné-recesivné dédi¢na, vazana na chromozom X, vznikla
chromozomovou aberaci, mitochondrialni, hereditarni nadorova, mikrodele¢ni syndromova

postizeni nebo syndromy chromosomalni nestability.

Druhd, znaméj$i a vice vyuzivana kategorizace, kterd se vyuziva prevazné ve védni
disciplin€ specialni pedagogiky, d¢li syndromové vady na zaklad¢ typu postizeni, které danému
kombinovanému postizeni dominuje. Nejcastéji se definuji tfi zadkladni skupiny jedinct.
V prvni skupiné jsou osoby s mentdlnim postizenim s dalSimi pfidruzenymi vadami.
Druha skupina vymezuje osoby s dudlnim smyslovym postizenim a tieti, posledni skupina,

je tvofena osobami s poruchou chovani v kombinaci s dalSim narusenim. (Ludikova, 2005)

Nicméné takovéto vymezeni se mi pro mé ucely zda velmi vSeobecné a spiSe umele
uspofadané. Vezmeme-li v ivahu zaméfeni této prace na zminovany Treacher Collins syndrom,

nemiizeme ho zodpovédné prifadit ani k jedné zminované podskuping.
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1.3 Sluchové postizeni

vvvvvv

zaklad pro pfijimani informaci z okolniho svéta. Zatimco zrakem kazda osoba vnima predevsim
prostorové vztahy, sluch je dilezity pro lidskou komunikaci a k navozovani i udrzeni
spolecenskych vztahli. Funkce sluchu je potiebna pii rozvoji mysleni, psychiky, jazyka, feci
1 pro podporu emocionalnich vazeb a pro ziskavani télesnych dovednosti. Za pomoci sluchu
osoba piijima okolni zvuk a na zdklad€ toho vytvari fe¢. Sluchova vada je povazovana za jedno
z nejrozsifenéjSich somaticko — funk¢nich postizeni. Svétova zdravotnickd organizace uvadi,
ze vroce 2005 byla sluchova vada diagnostikovana u 278 milionii lidi. Skupina osob se
sluchovym postizeni je velmi rtiznorodd. Tuto heterogenitu zplsobuji vnitini a vné&jsi
podminky, které zahrnuji rizné stupné, typy poruch, ale i edukacéni proces a socidlni prostiedi,
ktera ¢lovéka obklopuji. Kazda osoba se sluchovou vadou muize byt na Uplné jiné urovni
osobnostniho vyvoje, tudiz je velmi té¢zké vymezit obecnou charakteristiku této skupiny.
Mnozi autoti rozd€luji tyto jedince alespoii rimcove na osoby nedoslychavé, neslysici, ohluchlé
a uZzivatele kochlearniho implantatu, kam patii i jednotlivci s TCS. Sluchova vada ma pouze
primarni charakter nesouci dalsi obtize, narusujici vyvoj riznych schopnosti, které naptiklad

zhorSuji orientaci, zpisobuji psychickou zatéZ a omezuji socidlnich vztahy. (Hadkova, 2016)

Primarnim projevem kazd¢ sluchové vady je nedokonalé vnimani mluvené feci, jehoz
disledkem vznikda komunikacni bariéra. Diky ni je komunikace z velké casti ztizena
a vznikaji rdzné komunikacni problémy, které mohou negativné ovliviiovat nejen samotny
komunikacni proces, ale 1 psychiku dané¢ho jedince. Neporozuméni s okolim muZe vést
ke ztrat¢ motivace navazovat nové vztahy. Vagnerova (2014) dale hovoii o poruchach citovych

vztaht, které vyusti k nedivétivosti viici okoli a ke sklontim jednat zkratkovité.

Existuji sméry, které rozdeluji sluchové postizené osoby na dve odlisné skupiny lidi.
Medicinsky smér pojima sluchovy deficit jako zdravotni postizeni, u kterého se snazime
o jeho IéCbu a rehabilitaci, s cilem zatadit osoby do vétSinové spolecnosti s mluvenym jazykem
a dosdhnout u nich integrace, ba dokonce i inkluze. Oproti tomu opacny smér
je tvofen komunitou (N)eslySicich, kterd zahrnuje osoby jako jedince s odliSnym jazykem
1 kulturou. Jednd se o minoritni skupinu, kterd komunikuje pfedevsim znakovym jazykem
a zpravidla odmitaji snahy ze strany slySicich o napravu a 1écbu. Jsou se svym postizenim

vyrovnani a se svoji vadou spokojeni. (Hadkova, 2016)
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1.3.1 Klasifikace vady

Ze sluchového postizeni jasné vyplyva, Ze se jedna o zastieSujici termin, ktery krom
neuplného vnimani fe¢i, zvukil, zahrnuje 1 socialni disledky. Dilezité pro klasifikaci
sluchového postizeni je vymezit rozdilnost mezi vadou a poruchou. Novak (1994) nazyva
poruchu sluchu docasnym stavem, kdy zasazeni sluchového apardtu jakékoliv etiologie
je soucasné¢ doprovazeno piiznakem nedoslychavosti a mize byt reparabilni. Oproti tomu
sluchova vada je od sluchové poruchy stavem trvalym, ktera se 1écbou nedd zlepsit
a Potmésil (2003, str. 25) definuje sluchovou vadu jako: , poskozeni organu nebo funkce
tak, ze je néjakym zpusobem snizena kvalita ¢i kvantita slySeni. Sluchové vady vychazi
z organického a funk¢éniho naruSeni jakéhokoliv tseku sluchového ustroji. Klasifikace
se mize opirat o nékolik kritérii, jako jsou doba vzniku, typy poruch, lokalizace pocatku

a stupné ztraty sluchu.

Pro jednotné déleni jsme v prvni fad¢ zvolili ¢lenéni autorky Horakové (2012, s. 14),
kterd z fyziologického hlediska sluchovou vadu klasifikuje podle lokalizace vzniku na dvé
zakladni skupiny. Prvni skupinu tvoii periferni nedoslychavost ¢i hluchota, ktera mize byt

jednostranna nebo oboustranna a zahrnuje tyto sluchové vady:

a) Prevodni vady — sluchové buiiky jsou v schopné, ale nejsou stimulované zvukem,
jelikoZ pienosu brani urcita prekazka ve stftedousni zong. PriCiny jsou riizné, nejCasteji
se jedna o opakované zanéty stfedniho ucha, otosklerdza.

b) Percep¢ni vady — vznikaji pfi poskozeni vnitiniho ucha, sluchovych bunék nebo nervu.

Druhd skupina je definovdna jako centralni nedoslychavost ¢i hluchota. Obsahuje
komplikované poruchy zplsobené narusenim centralniho nervového ustroji sluchového
analyzatoru. Jedna se o abnormalni zpracovani zvukového signalu v mozku. Ptiznaky jsou
rozdilné a mohou byt vyvolany organickou nebo funk¢éni zménou. Mezi nejastéji uvadéné

pfi¢iny patii tumory nebo traumata. (Hadkova, 2016, s. 26)

Skékalova (2010) rozdéluje sluchové vady dle doby vzniku na vrozené vady vznikajici

u plodu v prenatalnim a perinatalnim obdobi. Patii sem:

a) geneticky podminéné sluchové vady, které dale Clenime na autozomdlné recesivni
formu, ktera je Castéj$Si a na autozomdlné dominantni formu. V soucasné dobé
je znamo az pres 30 gend, které¢ nesou odpoveédnost za autosomalné recesivni formu.

Mezi nejznamé;jsi patii connexin 26 - protein pro spravnou funkci vnitiniho ucha.
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b) Kongenitalni sluchové vady, které¢ vznikaji v prenatalnim obdobi, jejichz etiologie
je zpusobena negativnim pisobenim na plod v té¢hotenstvi v kritickém 1. trimestru.

Jedna se o rizné onemocnéni matky v téhotenstvi, teratogeny a podobné.

Ziskané vady se rozd€luji na dva zdkladni soubory. Prvni soubor tvoii ziskané vady
pted fixaci feCi — prelingvalné piiblizné do 6 let ditéte, kdy pfi¢inami jsou infekéni choroby
ditéte zpisobené virovym pisobenim. Mezi nejzndm¢jsi autofi uvadi zanéty mozkovych blan,
poskozeni mozku mechanického ptivodu a opakované zanéty stfedniho ucha. Druhy soubor
predstavuje ziskané vady sluchu po fixaci feci — postlingvalné, vyznacujici se prevazné tim,
ze vada miize u ¢lovéka propuknout kdykoliv po nabyti feci. Mezi mozné pti€iny autofi uvadi
fadu poranéni v oblasti hlavy a vnitiniho ucha, ptisobenim nadmérného hluku. (Hordkova,

2012)

Souralova (2005), dale déli poSkozeni sluchu podle stupné vady. Tato kategorie je hojné
vyuzivana ve specidlné pedagogické discipling. Osoby se sluchovym postizenim se déli podle

velikosti ztraty sluchu na osoby:

a) Nedoslychavi — jedna se o vrozenou nebo ziskanou vadu sluchu, kterd se vyznacuje
¢astecnou ztratou sluchu. Diivody vzniku vady mohou byt opozdény nebo omezeny
vyvoj mluvené fecCi. Tento stupen ztraty sluchu se da Uspésné nahrazovat kvalitnimi
technickymi pomutckami. Nedoslychavi se umi zpravidla dobfe orientovat ve slySicim

prostiedi a dorozumivaji se se slySicimi mluvenou fe¢i za pomoci odezirani.

b) NeslySici — skupina osob, u kterych doslo ke ztrat¢ sluchu prelingvalné. Jejich slySeni
je poskozeno vtak veliké mife, Ze nemohou vnimat zvuky mluvené teci
ani s nejvétSim zesilenim pomoci kompenzacnich pomucek. Pfi komunikaci
se zdravymi jedinci jsou odkdzany na vizudln¢ — motorické komunikacni prostiedky.
Jak jsem jiZ nastinila, ve slySici spolec¢nosti se na n& nahliZi jako na specifickou
jazykovou a kulturni minoritu.

¢) Ohluchli — tato skupina osob se vyznacuje tim, ze ke ztrat€¢ sluchu dochdzi
postlingvalné. V dusledku trazu nebo onemocnénim v prubéhu zivota. Nabytd fec
se zde neztraci, ale zlistadva zachovana pfi soustavné péci, kterd je cilem logopedické

intervence.
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1.3.2. Diagnostika sluchovych vad

Prvni dulezity krok pii diagnostice je véasnost odborné intervence, ktera je dilezita
pro kazdou sluchové postizenou osobu, u vrozenych sluchovych vad predevS§im. V prvnich
letech Zivota ditéte se vytvaii zaklad pro rozvoj osobnosti, ktery se vyviji na zdkladé procesu
komunikace s okolim. Pokud mé osoba tézkou vrozenou vadu nesouci omezeni nebo naruSeni
komunikac¢ni schopnosti, mize u ditéte dojit k opozdéni, ¢i zastaveni rozvoje mluvené feci,
které mulize vyustit v negativni dopad na rozvoj psychickych funkci, které tzce souvisi
s mluvenou fe¢i. Aby se zabranilo negativnimu dopadu sluchového postizeni, je dilezité
diagnostikovat sluchovou vadu co nejdiive a zavést ihned vhodnou rehabilitaci pro okamzity

rozvoj osobnosti ditéte. (Jungwirthova, 2015)

VySetieni se vénuje medicinsky obor audiologie, ktery ma celou fadu vysetfovacich
metod, které umoznuji odhalit poruchu sluchu a navrhnout naslednou optimalni kompenzaci.
Ke zjisténi spravné sluchové funkce existuji rizné vySetfovaci techniky orientujici

se na objektivni a subjektivni veli¢iny pro méteni v akustice. (Souralova, 2005)

Dnes diky modernim vySetfovacim metoddm je mozné diagnostikovat vadu
jiz v prvnich dnech novorozeneckém obdobi za pomoci zkouSky otoakustickych emisi.
Jedna se o objektivni metodu, zaloZzenou na registraci slabych zvuki, vznikajici pohybovou
aktivitou. Tato technika se nejCastéji vyuziva jako prvni pii podezieni na vadu sluchu.
Pokud tato metoda prokaze moznost vyskytu sluchové vady, opakuje se. Jestlize je vada stale
pfitomna 1 po druhém vySetfeni, pfistupujeme k odbornému vySetteni, provadénému lékafem
na ORL, ktery nejprve vyuZzije otoskopii — vySetfeni zevni ¢asti ucha za pomoci zrcatka,

otoskopu a mikroskopu. (Jedlicka, 2003)

Nasledn¢ pristoupi ke specidlnim metoddm, které Jungwirthova (2015) rozd€luje

na dvé zakladni skupiny. Prvni skupinu specidlnich technik tvoti subjektivni vysetreni zkousky

sluchu, tyto metody vyZaduji spolupréaci vy$etfovaného. Radi sem:

1) Klasickou zkouSku sluchovou — vysetfeni, které funguje na bazi orienta¢ni zkousky.
Ugelem je zhodnotit stav sluchu za pomoci uréitého souboru slov, které 1ékaf prediikava
zruznych vzdalenosti. U pacienta se zjiStuje mira porozuméni hlobokofrekvecnich
a vysokofrekvencnich slov i rozsah rozuméni hlasité a Septavé feci.

2) Subjektivni audiometrie — jedna se o audiometrické vySetieni, které zvladne 3-4leté

dit€. Do subjektivnich metod patii dle odbornikii dvé techniky:

19



a) Prahova tonovd audiometrie — jedna se o standardizovanou metodu, pii které
vySetfovatel vyuziva technicky pfistroj audiometr v dobie zvukove izolované
mistnosti. Lékat pacientovi pousti intenzivni zvuky a zkouma, jaké zvuky uslysi
a na které zareaguje. VySetiuje se zvlast’ vzdusné vedeni, probihajici pfes nasazena
sluchatka a zvlast' kostni vedeni, kdy je vibracni zafizeni pfilozené na kost
za boltcem.

b) Slovni audiometrie — jedna se o metodu, kdy se vySetfuje stav rozuméni feci
za pomoci slovni sestavy deseti slov. Slova musi spliiovat urcité fonetické
a akustické vyvazeni, odpovidat frekvenénimu zastoupeni hlasek a slov v daném
jazyce. Cela sestava ma hodnotu 100 %, pokud dit¢ rozumi v§em deseti sloviim,

vykazuje stoprocentni porozumeéni feci. (Lejska, 2003 in Jungwirthova, 2015)

Druhou skupinu specidlnich technik nazyvame objektivni vySetieni zkousky sluchu, tyto

techniky nevyzaduji spolupraci vySetfovaného a provadéji se ve spanku pacienta. Patii sem

dle Horakové (2012):

1)

2)

3)

4)

Tympanometrie — v této metodé se méii tlak pfed bubinkem a za nim, uddva informace
o stavu celistvosti a tuhosti bubinku, podtlaku ¢i pretlaku ve stiedouSni oblasti, hodnoti
spravnou funkci tfech kustek a mozny vyskyt hlenu nebo jiné tekutiny.
Vysledky se zaznamenavaji pomoci tympanometrické kiivky.

BERA? — objektivni metoda, kterd méfi evokované potencialy, pfi nichz odpovida
mozkovy kmen. Reakce na zvukové podméty zaznamendvaji jehlové elektrody.
Pfi vyhodnocovani pouziva Iékar pocitac. Za pomoci této metody miizeme métit celou
sluchovou drahu. Pouzivd se u déti, které zriiznych divodi nemohou absolvovat
audiometrické vySetieni, napt. dit¢ s mentalnim postizenim.

SSEP? — jedna se o opétnou techniku méfici evokované potencialy, kdy jsou vysledky
zachycovany do grafu, ze kterého odvodime audiogramem prahové slysSeni.

NN-ABR* — posledni vySetfeni, vychazi z méfeni EEG aktivit sluchovych drah.
Testuje se ton v mezete a nosny Sum. Vysledky nezpracovava pocitac, ale vyhodnocuje

je ptimo lékaft, jehoz tiloha je v rdmci tohoto typu vySetteni klicova.

2 Brainstem Electric Response Audiometry
3 Steady State Evoked Potentials

4 Auditory Brainstem Response
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1.3.3 Komunikace osob se sluchovym postiZenim

Vyrazny rozdil v pedagogice sluchové postizenych piedstavuje komunikace.
Pokud je u osoby s TCS diagnostikovana velmi t€zka sluchova vada, kdy jedinec nema zZadné
casteCky zbytku sluchu, nastavd vraném véku ditéte deficit ve vyvoji mySleni a feci.
Vyskyt této ztraty sluchu u TSC je minimalni, ale pokud tato situace nastane, je zasadni rozvijet
fe¢ ndhradnim zptisobem komunikace za pomoci téchto dorozumivacich prosttedki. (Slowik,

2016)

Znakova Fe¢ — jednd se o ,,piirozeny” jazyk neslySicich. Zakladem je systém pohybl — gest
rukou s vyraznymi, pohybové-mimickymi prvky, vytvarejici komunikacni prostfedi. Vedle
ni je vytvorend znakovana CeStina — uméle vytvoreny jazyk slySicimi pro lepsi porozumeéni.
Odezirani — jedna se o metodu, kdy neslySici odezird z st druhé osoby, kterd mize byt
doplnéna s vyuzitim daktylni prstové abecedy. Jednd se o narocnou metodu, ktera vyzaduje
srozumitelné pouzivani mluvené feci.

Bilingvalni pristup — vyhodny kompromis mezi ptedchozimi metodami. Zaci jsou vzdélavani
jak v bézné jazyce (odezirdni, ¢teni, psani), tak 1 za pomoci znakové feci.

Totalni komunikace — u osob, které maji sluchovou vadu tak velkou a zdvaznou, Ze nestaci

vyuzivat pouze jeden kompenzacni dorozumivajici prostiedek, a tudiz se snazi spolecné

kombinovat v§echny dostupné dorozumivaci prostredky.

21



2 Treacher Collins syndrom

Treacher Collins syndrom, poz. (TSC), je syndromové postizeni vyznacujici
se predevsim tim, Ze vznika na zdkladé genetické mutace. Pro spravnou interpretaci syndromu
se pokusime shrnout vSechny definice od odbornikti do jedné, kterd dostatecné vystihne obraz

celého postizeni.

Jedna se o syndrom, ktery se projevuje hlavné po fyzické strance. Jedinci s timto stavem
maji charakteristickou tvar, zptisobenou genetickou mutaci, kterd ovlivituje vyvoj kosti
a dalsich tkani tvare, vedouci k nasledujicim abnormalitim hlavy, obli¢eje a usi. Kvili
deformacim vyvoje kosti v obliceji a neliplnému nebo abnormélnimu vyvoji usi, dochazi

u jedinct k ubytku sluchu a k zrakovym problémtm.

Treacher Collins syndrom, je jeden z mnoha pojmd, se kterym se mizeme se setkat v
dnesni literatufe. DalSimi nazvy jsou: Franceschetti-Zwahlen-Kleinltiv =~ syndrom,
mandibulofacidlni  dysostéza (MFDI1) Treacher  Collins-Franceschetti  syndrom,
zygoauromandibularni dysplazie nebo Berry Treacher Collins syndrom. VSechny uvedené
terminy maji jiného objevitele a jsou jinym zplisobem popsané ¢i maji piidané riizné priznaky

syndromu, které celé postizeni doprovazeji. (Dalben, 2017)

George Andreas Berry v roce 1889 poprvé popsal netiplnou formu TSC s primarnim
znakem defektu kolobomatu dolnich vicek, ktery popsal u matky, jeji dcery a také u bratra
matky. Par let poté, konkrétné v roce 1896, napsal chirurg Edward Treacher Collins svoji
publikaci, Védecké vyzkumy do anatomie a patologie oka, kde se zacal vice zamérovat
na syndromy spojené socni vadou. V roce 1900 piedstavil na setkani oftalmologické
spolecnosti v Londyné dva pacienty s TCS a nasledné uvefejnil, zfejm¢ jako prvni, Siroké
vetejnosti hlavni rysy syndromu jako hypoplazie nebo nedostatecné rozvinuti zygomatické
kosti, ktera zpiisobuje plochy vzhled tvare. Navazoval a potvrzoval tvrzeni G. A. Berryho,
kdy uvedl, ze symetricky kolobom v boc¢ni Casti ocniho vicka je téméf konstantnim rysem
tohoto syndromu. V roce 1948 zaklada Svycarsky oftalmolog Franceschetti oddéleni lidské
genetiky, kde do vedouci pozice obsadil oftalmologa Davida Kleina, se kterym zkoumal lidskou
genetiku a dédicnd onemocnéni oka. V roce 1949 spolecné publikuji rozsahly piehled
syndromii, ve kterém rozsifili znaky fenotypu TCS deformity ucha a dolni Ccelisti.

Syndrom nazvali jako mandibulofacidlni dysostézu. (Franceschetti, 1949).

Existuje urcity zmatek, pokud jde o spravny eponymicky vyraz pro tento syndrom,

jelikoz v kazdé zemi je piijaté a zavedené jiné oznaCeni. Treacher Collinsiv syndrom
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je prevazné preferovanym terminem v Britdnii a USA. Zatimco v Evrop¢ ziskalo vSeobecné
piijeti oznaceni od oftalmologii Franceschetti a Kleina, mandibulofacialni dysostéza (MFD1).
Podle Mezinarodni statistické klasifikace nemoci a piidruzenych zdravotnich problému spadaji
diagnézy pod koédem Q00-Q99 do vrozenych vad, deformaci a chromozomalnich abnormalit.

(MKN-10, 2017)

2.1 Pric¢iny vzniku Treacher Collins syndromu

Syndrom Treacher Collins (TCS) mulzeme popsat jako geneticky stav, ktery
je zptisoben pfitomnosti jednoho nebo vice gent, které bud’ nefunguji viibec, nebo nepracuji
tak, jak by mély. Geny jsou nejmensimi jednotkami dédi¢nych informaci, ptedéavajici
se z generace na generaci, chovajici se jako vzor ¢i "k6d" pro vSe, co se v naSem téle déje. Geny
se vyskytuji ve dvojicich a kazdy ma tisice riznych genovych part. U syndromovych postizeni
dochdzi ke zrodu mutaci, kdy mutace vznikaji na urovni gend nebo chromozoému.
Jeden specificky gen mize byt zménén ptidanim, ztratou nebo zdmeénou jedné baze, kviili nimz

dochdzi ke zméné struktur a funkci. (Treacher Collins syndrome [online])

TCS je zptisoben zménou nékolika gent na chromozomu 5, ktery patii k vétsim lidskym
chromozomiim nezbytnym pro spravny vyvoj obli¢eje. Jednd se o chromozom, ktery
je pfitomny v jadru lidskych bungk a ktery nese genetickou informaci pro kazdého jednotlivce.
Lidské télo ma normalné 46 chromozomu. Pary lidskych chromozomt jsou ¢islovany od 1
do 22 a pohlavni chromozomy jsou oznafeny jako X a Y. Muzi maji jeden X
ajeden Y chromozom a zZeny maji dva X chromozomy. Kazdy chromozom ma kratké rameno
oznacené "p" a dlouhé rameno oznacené "q". Chromozomy jsou dale rozdéleny do mnoha
pasem, které jsou ocislovany. Z chromozomovych vad slucitelnych se zivotem jsou
na chromozomu 5 znamy delece’ raménka q a p, zdvojena raménka q a p a tetrasomie raménka

p. VSechny jsou spojeny s mentalni retardaci a mnohocetnymi vadami. Mutace gent uloZenych

na chromozomu 5 mohou zpusobit fadu chorob nebo nachylnost k nim. (Travnik, 2012 [online])

Mrwe

e TCOFI
e POLRIC
e POLRID

5 druh chromozomové mutace-aberace
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TCOF1 je autosomalni dominantni gen. To znamena, ze k vyskytu onemocnéni je zapotiebi
pouze jedna kopie abnormalniho genu. Muze byt zdédén od jednoho z rodict nebo z vysledku

nové mutace. Dospéli se syndromem maji az 50% Sanci pfenést gen na kazdého svého potomka.

POLRIC je autosomalni recesivni gen. To znamend, Ze dit¢ potiebuje dvé kopie (jeden
od kazdého rodice) tohoto genu, aby u n¢j syndrom propukl. Pokud dva dospéli nosi vadny gen,
jejich narozené dit¢ ma 25% Sanci mit onemocnéni, 50% Sanci byt nosi¢em a 25%

pravdépodobnost, Ze nebude mit zaddné kopie abnormalniho genu.
POLRI1D je oznac¢ovan jako dominantni a recesivni gen.

Vsechny tii zminované geny, TCOF1, POLRIC a POLRID, spole¢né patti do skupiny
proteinovych gend, které jsou velmi dualezité pro Casny vyvoj kosti a dalSich tkani tvare.
Tyto geny pienaseji pokyny pro vytvareni bilkovin, které hraji hlavni roli pii tvorbé urcitych
malych struktur nachazejicich se v bunkach, tvotici misto, kde se shromazd'uji ribozomy,
které se podileji na produkci molekuly, nazvané ribozomalni RNA (rRNA).
Jedna se o chemického bratrance DNA. Ribosomalni RNA pomaha shromazdovat stavebni
bilkoviny (aminokyseliny) do novych proteinti, které jsou nezbytné pro normalni fungovani
a preziti bunck. Mutace v genu TCOF1, POLR1C nebo POLRID sniZzuji tvorbu rRNA a tim
dochdzi k sebezniceni nékterych bunek, které se podileji na vyvoji kosti a tkani pleti, to mize
vést k specifickym problémtiim s vyvojem obliceje a dochazi ke vzniku Treacher Collinsova
syndromu. Mutace v genu TCOF1 zplisobuje syndrom u 90-95% lidi. Mutace v genu POLR1C
nebo POLR1D ptedstavuje ptiblizn¢ 8% lidi s TCS. (Dixon, 1996)

Ptiblizné v 60 % ptipadl je TCS zplisoben novou mutaci, kterd se vyskytne ndhodné
bez piedchozi rodinné anamnézy. V nékterych piipadech jeden z rodi¢ti miize byt mirné
postizen syndromem, kdy ani nemusi védét, ze mé genetické onemocnéni pied tim, nez jej preda
svému potomku. Riziko pienosu abnormalniho genu z postizeného rodice na potomstvo je 50
% pro kazdé téhotenstvi, bez ohledu na pohlavi vysledného ditéte, nebo pokud ptedchozi
téhotenstvi probehlo v potadku a narodilo se postizenym rodi¢iim zdravé dit€. Pokud nejsou
rodi¢e postizeného ditéte zasazeni syndromem, jsou Sance sourozence s TCS minimalni.
Jestlize ale byla mutace v rodin¢€ zjiSténa, existuje vyssi riziko, ze mutace vznikne u nového/
nastavajiciho ditéte, ktery se poté narodi s TCS. Z tohoto diivodu pediatr vzdy doporucuje
v ptipad¢ t€hotenstvi prenatalni konzultace a zvySeny dohled rodicky. (Trainor, Dixon, Bottani,

2004)
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2. 2 Charakteristika osob s Treacher Collins syndromem

Treacher Collins syndrom (TCS) je charakterizovan jako syndrom kraniofacialnich®
abnormalit. Jak uz bylo zminéno vySe, v podstaté to znamend, Ze nékteré Casti lebky jsou
nedostate¢né rozvinuté a maji tendenci zahrnovat licni kosti, bradu, Celisti, tsta, usi a o¢i.
Tento syndrom se jevi se jako velmi variabilni stav, kdy se jedinci sice podobaji jeden druhému,
ale kazdy ma své vlastni jedine¢né vlastnosti, zavaznosti a mnozstvi deformit, které se u nich
mohou dramaticky liSit, od jedné osoby k druhé ¢i dokonce i mezi €Cleny stejné postihnuté
rodiny. Neni tedy doporu¢ené porovnavat vzhled nového ditéte, nebo sebe
s ostatnimi postizenymi osobami. Néktefi jedinci dokonce nesou tak mirné znamky syndromu,
ze je az t€¢zké postizeni diagnostikovat. Jini mohou mit vyznamné abnormality ohrozujici zivot
jedince respiraénimi komplikacemi. A pravé ztohoto divodu je také velmi obtizné
u tohoto postizeni vytvofit jednotné a ucelené rozde€leni. Jedinou kategorizaci vytvorili
Svycarsti oftalmologové Hertle a spol. (1993), kteti rozdélili TSC syndrom do péti kategorii,

dle provazejicich projevil souvisejici s postizenim:

1. kompletni forma TCS, zahrnujici osoby, které maji diagnostikovany vSechny
charakteristické symptomy. Syndrom se projevuje zejména v o¢nich sté€rbinach, které smétuji
o¢nim koutkem $ikmo doli, kolobomem’ spodniho vicka, malou nékdy az nevyvinutou Celisti,
nedostateCnym vyvojem licnich obloukt ¢i kosti a v neposledni fade jsou souc¢asti vrozené vady

zevniho a stiedniho ucha. Tento typ se piendsi se jako autozomalni rys.

2. nekompletni forma, kategorie projevujici se stejnymi abnormalitami jako prvni
forma, ale v mensi mife ptiznaka. Objevuji se spise sporadicky a predpoklada se autozomalné
dominantni zplisob pienosu.

3. skupinu tvoii pacienti, u kterych se vyskytuje pouze netiplnym vyvojem tkani dolniho

vicka s nedostatecnym vyvinutim licnich kosti.
4. unilateralni forma, symptomy se u osob projevuji jednostranné.

5. atypicka forma, projevujici se dalSimi symptomy, které nejsou zcela bézné
charakterizované pro tento syndrom. Tato atypicka forma se spole¢né s prvni kompletni formou

vyskytuje nejcastéji.

6 abnormality tykajici se lebky a obliceje

7 roz§tép chybéjiciho tkanového vicka
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Z kategorizace syndromu jasn¢ vyplyva, ze hlavni charakteristické znaky TCS zahrnuji
urcité chybé&jici kosti v oblastech obliceje, usi a mékkych tkani kolem oci. Postizeni jedinci jsou
tak specifi¢ti svymi vyraznymi rysy v oblicejové ¢asti a skoro ve vSech piipadech se spole¢né
vyskytuji 1 permanentnimi problémy se sluchem a zrakem. Abnormality jsou u jedinct
typicky symetrické, tudiz téméf identické na obou strandch obliceje a jsou pritomny
uz pii narozeni jedince, proto je povazujeme za vrozené anomalie. Pro lepSi uchopeni
a propojeni charakteristiky osob s TCS se pokusime jest¢ podrobné&ji vysvétlit vSechny
abnormality, které se mohou objevit v obliejové Casti, a tim se stat charakteristickym rysem

nebo projevem syndromu. (Treacher Collins syndrome [online])

Oblicejova ¢ast — déti s TCS vykazuji v obli¢ejové Casti nedostateCné vyvinuti nebo uplné
vymizeni licnich kosti — maléry, coz zptlisobuje, Ze tato oblast obli¢eje se zda byt plocha nebo
pohubla. Nos miize byt zplostély, ale vétSinou ma normalni velikost, kterd se mize zdat velka,
pravé z diivodu zminénych abnormalit licnich kosti a nado¢nicovych oblouki. (Tolarova, M.

M., Wong, G. B., Varma, S. 2009 [online])

Lebka dolni celisti — je neupln¢ vyvinutd, coz zptisobuje, ze brada a spodni Celist
je skoro neviditelna. Nekteré kostni struktury, které ukotvuji ¢asti dolni Celisti ke svalim,
mohou byt neobvykle ploché nebo chybéjici. U déti se tak miize projevit nedostate¢né rozvinuti

krku.

Ustni dutina — je velmi mala. Kofen jazyka sméfuje smérem k hltanu a je spojovan
s nepruchodnosti dychacich cest béhem spanku. Jazyk miize byt také vétsi, nez u zdravych
jedinctl a nejCastéjsi deformita pusy je neuplné uzavieni stiechy ust, které zptisobuje rozstépy
patra. Malformace st a Celisti mohou mit za nasledek zubni abnormality, jako jsou zuby, které
jsou nedostatecné vyvinuty, chybéjici zuby, zakalend nebo zbarvend sklovina chrupu,
nespravna erupce nékterych hornich zubii a v neposledni fadé mize byt ustni dutina natolik
mald, Ze se do ni cely chrub (32 zubii), nevejde. (Derek M. Steinbacher, 2012)

Oc¢ni ¢ast — TCS je spojena s vyraznymi ocnimi néalezy. Obvykle maji osoby kosterni
abnormality v oku s elipsoidnim tvarem. Mezi nejcastéjSimi nalezy v ocnim okoli,

doprovazejici dany syndrom, jsou:

a) Oc¢ni kolobomy — vznikajici na zéklad¢ poruchy vyvoje tkan€ béhem nitrodélozniho
vyvinu, vyskytuji se na jednom oku, ¢i oboustranné. Kolobom zpisobi, ze oci

nemohou byt eventualné uplné zavieny, coz mize vést k zanctim oci.
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b) Ptozy vicek — jedna se o pokles horniho vicka se zizenim oc¢ni Stérbiny. Muze byt
vrozend nebo ziskana. V naSem piipadé se jednd o vrozenou vyvojovou vadu
anomalie vicka, kterd negativné ovlivituje zrakové funkce a jednéa se o kosmeticky
napadnou vadu, ktera pfinaSi psychologicky negativni problém nejen samotnému
jedinci, ale i celé roding. Z téchto divodu se doporucuje ptézu vicek odstranovat jiz

v détském veku. (Méstak, 2015, str. 60)

Diky relativné normalni dutin€ nosni a vétsi horni celisti ¢asto u jedince vznika vysunuti
oka zocnice. O¢ni vicka jsou slaba, takze vznikd dojem, Ze o€i nepodpiraji
a zpusobuji tak smutny vzhled obliceje. Mezi dalsi piiznaky patii Casté zanéty slzné¢ho kanalu,
antimongoloidni postaveni o¢i®, ¢aste¢na nepfitomnost fas na dolnim vi¢ku a z(zené slzné

cesty. (Derek M. Steinbacher, 2012)

Oc¢i samotné mohou byt postizeny ztratou/zhorSenim zraku — stupenn zhorSeni zraku
se lisi v zavislosti na zavaznosti a kombinaci o¢nich odchylek., strabismem?® (37%), vrozenym
Sedym zakalem a v nejhorSich ptipadech dokonce i ptileZitostnou mikroftalmii!®. Navzdory
témto abnormalitam je vidéni osob s TCS normadlni, protoze vétSina pacientl si udrzuje alespon

jedno oko s normalnim vidénim. (Hertle, R.W., Ziylan, S., Katowitz, J. A. 1993)

USi a sluch — u jedinct se objevuji deformace usi, kdy je bud’ pouze jedno, nebo obé
zdeformované. Deformace usi se tyka prevazné vnéjsi a stiedni oblasti. Vnitini ¢ast ucha neni
obvykle zasazena. UsSni boltec je zdeformovany, zmackany nebo zcela chybi, nejcastéji
se objevuje atrézie zevniho zvukovodu, kterda zplsobuje neprichodnost zvukovodu.
Dalsi ptiznaky se objevuji v oblastech stfedniho ucha, kdy dochdzi k abnormalitdm stfedou$ni
dutiny, projevujici se absenci ¢i nedostatecnym vyvinutim sttedousnich kustek, ptes které jsou
zvukové viny pfendSeny ve stfednim uchu. Tyto zmény struktur ve stifednim uchu zpiisobu;ji

u jedincii s TCS konduktivni ztratu sluchu. (Tolarova, M. M., Wong S. 2009 [online])

Poté, co jsme Vam zduraznili a popsali typicky charakteristické znaky osob s TCS,
je podstatné dale zminit fakt, Ze u vSech existujicich syndromil roste u postizenych osob
zvySené riziko vzniku dalSich pfidruZenych obtiZi, které se mohou s danym syndromem objevit.

Dixon (2004) mezi nejcastéji zminované potencialni komplikace u osob s TCS fadi:

8 vnéjsi koutek o¢i smétuje doli
9 zktizené o¢i — odchylka jednoho oka od spole¢ného fixaéniho bodu

19 nevyvinuté malé oko
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Problémy s dychanim — mald dychaci cesta je u osob s TCS obvyklym jevem, soucasné
s malou Gstni dutinou a zablokovanym nosem muzou zpusobit u déti obtize s dychdnim.
Z davodu téchto komplikaci mohou nékteré déti vyzadovat tracheostomii — stav,
kdy je prudusnice uméle vyusténa na povrch téla. Cilem je zajistit priichodnost dychacich cest
pro umoznéni ventilace ditéte. Problémy s dychanim by se mély zlepSit vékem, nebo

az po chirurgickém zakroku. tudiz tyto komplikace nemaji trvaly charakter.

Spankova apnoe — jednd se o opakovanou dechova zastavu ve spanku vlivem apnoe,
kdy se hltan zablokuje, trva od nékolika sekund az po jednu minutu. Jeho odblokovani Casto
vyzaduje ¢astecné probuzeni vlivem poplasnych signalti mozku. U jedincti zablokovana nebo
mald dychaci cesta mize zpUsobit zastavu dechu pfi spanku a potom ztuhnou, zmodraji.
Pro rodi¢e se doporucuje mit specidlni monitor na kontrolu dechu. Spankova apnoe muize vést
ke zpozdéni rhstu, agresivité, hyperaktivité, nedostatku pozornosti, problémim s paméti

a potizim s uenim. (Treacher Collins syndrome [online])

wrwe

roz§tépy, které nastavaji ve velmi raném postnatalnim obdobi u novorozencli a znemoziuji jim

sani, je tieba co nejrychleji po porodu toto vyftesit.

Oc¢ni infekce — vzhledem k tvaru oc¢nich vicek, které jsme popisovali v typickych znacich
syndromu, dochazi k vysuseni o¢i a pozdé&ji i k jejich nakaze a vzniku infekce. Od narozeni
ditéte s TCS se doporucuje kapat dvakrat denn¢ faleSna slza (rano a vecer) jako prevence pred

vzniklymi infekcemi.

Redové obtize — ackoliv u osob s TCS neni postizeny intelekt a celkovy psychomotoricky vyvoj
je stejny jako u zdravého jedince, fecové problémy nastavaji a jsou spojené se vniklou ztratou

sluchu. (Treacher Collins syndrome [online])

2. 3 Diagnostika a vyskyt

Vyskyt tohoto postizeni je v celosvétové populaci 1:50 000 (1 narozené dit€¢ s TCS
na 50 000 narozenych déti), tento syndrom si nevybira a postihuje jak chlapce, tak i divky
ve stejném méfitku. V Ceské republice na 10 milionii obyvatel se miize vyskytovat az 200
jedincti s TCS a ve Svycarsku bylo v roce 2007 evidovano na 8 miliond obyvatel, cca 300
postizenych lidi. Obtize diagnostiky nastavaji u nékterych jedinct, ktefi maji natolik mirné

znaky, které jsou az nediagnostikované, coz ztézuje zjisténi skutecné frekvence poruchy
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u celé populace. Pro zjisténi vyskytu TCS se nejcastéji voli diagnostika, kterd udava struc¢ny

odhad osob s TCS v Ceské republice. (Zivot se syndromem, [online])

Diagnostika pochdzi z feckého slova diagnézis, neboli poznani a jedna se o ¢innost,
zjiStujici projevy a ptiznaky chorob s cilem odhalit jeji pfi¢iny, metody 1écby a stanovit
prognoézu. (Hartl, 1993, str. 37) V 1ékaiském prostiedi diagnostika zastfesuje postupy doktora
pii posouzeni zdravotniho stavu jedince. Cilem kazdého diagnostického procesu je diagnoza,
ktera je v 1€kafstvi chapana jako klasifikace, zafazeni jevu do urcité tfidy. Jedna se o 1€karsky
postup, jehoz vysledkem je pojmenovani nemoci pacienta. Spravna diagnéza umoziuje dobie
zvolit vhodnou terapii a nasledné i prognoézu neboli odhad, kam smétuje budouci vyvoj

pozorovaného jedince.

Diagnostika za¢inad u kazdého jedince, jiz v prenatalni péci matky u gynekologické
prohlidky plodu. Za pomoci ultrazvuku, ktery vyuZzivd odrazové zvukové viny pro vytvoreni
obrazu vyvijeného plodu, uz zde mtze Iékar odhalit riizné charakteristické nalezy TCS. V 10.
az 11. tydnu téhotenstvi jde matka na prenatalni screening, ktery se rozdéluje na dvé vysetieni,
s cilem zjistit, ¢i v naSem piipadé potvrdit, moznosti vrozenych vad. V prvnim vySetieni
se nejprve odebird krev matky, pro zjiStovadni hodnot urCitych proteinli v jejim tcle
ave 12—13 tydnu probiha druhy krok, ktery posuzuje spravné propojeni matky s plodem. Druhé
screeningové vysetieni se provadi ve 14-17 tydnu téhotenstvi, kdy se cely proces znova
opakuje. Pro celkovy vysledek screeningovych vysetfeni je dulezité, aby se obé vysledné
hodnoty vSech provedenych vySetteni spojily a vznikla hladina procent rizika vzniku vrozenych
vad. Matky s vyznamnym rizikem jsou odeslany ke konzultaci do centra prenatalni diagnostiky,
kde jim 1ékat doporuci dalsi optimalni postup (napt. dalsi odbér krve k vysetieni volné DNA,
odbér choriovych klkiit nebo plodové vody) a provadi se dalsi testy.
Pii diagnostikovani TCS se provadi dikladné klinické hodnoceni plodu, které zahrnuje
genetické testovani, radiografické vySetfeni a podrobnou anamnézu pacienta.
Za pomoci téchto metod se 1ékaii snazi zjistit predstavu o celkovych charakteristickych
fyzikélnich nalezl. Jak jiz jsem v ivodu této kapitoly informovala, mnohé spojené abnormality,
jako jsou malformace, absence vnéjsiho ucha nebo deformace lebky u plodu, maze 1ékat objevit

uz pii ultrazvukovém vySetfeni matky. (Patizek, 2015)
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2. 3.1 Klinické testovani a zpracovani

Vuvodu této kapitoly jsme zdaraznili obsah postupti pifi diagnostikovani TCS,

které se provadi na zéklad¢ nasledujicich skutecnosti:

. fyzikalni a radiografické vysetfeni
. genetické testovani
. anamnéza rodiny a pacienta

Fyzikalni a radiografické vySetieni

Radiografické vySetieni zahrnuje riizné typy rentgenovych paprski nebo pocitacové
tomografie (CT) — vySetfeni, které zobrazuje detailni obraz kazdé ¢asti téla véetné kosti, svala,
tuku a organii. Toto snimani je podrobnéjsi nez obecné rentgenové zareni. Oba typy vySetfeni
se zafazuji mezi rentgenové studie zobrazovacich testl, které umi diagnostikovat
kraniofacidlni abnormality!! — nej¢astéji dokazi odhalit abnormalni velikost Gelisti
a nedostatecny vyvoj spodni celisti, pfitomnost nebo rozsah hypoplasie urcitych casti lebky
a vyskyt dal$i malformaci ucha, kterda se bé¢hem klinického hodnoceni nedd vidét.
Lékati pouzivaji tato vySetieni jak v prenatilnim obdobi, tak i po narozeni ditéte,
pro diagnostikovani ztraty sluchu, ktera se projevuje u jedincii s TSC béhem prvnich 6 mésict,
a pro vysetieni zubd, které hlidd vznik zubnich abnormalit. Vzhledem k tomu,
ze TCS sdili n€kolik fyzickych vlastnosti, typicky se vyskytujicich 1 u jinych kraniofacialnich
syndromii, mnozi odbornici doporucuji, aby se diagnostické potvrzeni TSC provadélo
za pomoci molekularné genetickych testid. Soucasti diagnézy musi byt i peclivé podrobna

anamnéza pacienta a jeho rodiny. (Trainor, Dixon, Ellis, Bottani, 2004)
Genetické testovani

Genetické testovani je nejmodern€jsi metodou ke zjisStovani ptitomnosti vlohy (genu)
k urcité chorobg. Vétsinou jsou k diagnostice TCS nezbytné, protoZe diky nim doktor miize
snadno zjistit diagnézu sledovanim piiznakii osoby. Molekularni genetické testovani
pro potvrzeni diagnézy je k dispozici prosttednictvim akademickych vyzkumnych laboratofi,
slouzici k odhaleni mutaci v genu TCOF1, POLR1C a POLR1D. Nejcastéji v 90-95 % ptipadi
maji jedinci identifikovatelnou mutaci genu TCOFI. Mutace muze byt objevena

pfed narozenim v prenatalni obdobi za pomoci dvou metod. (Dixon, 1996)

11 obecné oznaceni pro abnormalni charakter fyzickych ryst lebky a tvare

30


https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1532/

Prvni metoda, kterou lékafi zjiStuji vyskyt syndromu, se nazyva aminocentéza.
Je povazovana za jednu z nejobvyklej$i a nejpouzivanéjSich invazivnich metod v ramci
prenatalni diagnostiky. Pfi ni je z téla matky transabdominalné'? odebrano malé mnozstvi
tekutiny s bunikami, kdy odebrany vzorek ur¢i podezieni na vrozené vyvojové vady nebo
onemocnéni plodu. Druhou pouZzivanou metodou je odbér vzorkli chorionickych villusi
(CVS). Jedna se o prenatélni test, pti kterém je z placenty odebran vzorek choriovych bunck
pro testovani. Pii odbéru zavadi Iékar tenkou trubici, bud’ piimo do délozniho ¢ipku, nebo
se do délohy zavede jehla ptes bfisni sténu. Odebrané buiiky nesou genetické informace ditéte,
tim mohou 1ékafi prokazat ur€itou mutaci a diagnostikovat u ného dany syndrom. Pfibuzni,
zvlasté rodice a sourozenci, ktefi maji jedince s diagnézou TCS, by méli byt peclivé vysetrovani
pro zjisténi vzniku syndromu. Konkrétné se hleda osoba, ktera je nositelem recesivniho genu.

U rodiny se dale zamétuje vySetfeni na prevenci pro planovani dalsi rodiny. (Dixon, 2004)
Rodinna anamnéza

Rodinnd anamnéza patii do skupiny anamnestickych metod orientujicich
se na zjiStovani a shromazd'ovani informaci, které¢ souviseji s minulosti a sméfuji
k diagnostikované osob¢ a jeji rodin€. Cilem je zjistit mozny ptivod pficin a souvislosti, které
jsou zodpovédné za souCasny stav jedince. Tato anamnéza se zaméfuje na vyhledavani
dédi¢nych patologickych jevil v roding. Orientuje se predev§im na data o predcich vySetfované
osoby. NejcCastéjsi udaje zrodinné anamnézy se tykaji ptitomnych chorob v dané rodiné
pacienta, z hlediska dédi¢nosti, socialni patologie a osobnostnich odlisSnosti. Dalsi sledované
oblasti se tykaji rodinného souziti, fungovani a historie rodiny, kam spadaji rozvody i ptichody,
odchody partnerti, imrti a dal$i vyznamné udalosti, které by mohly mit vliv na vyvoj ditéte.

(Ptinosilova, 2007)
Osobnostni anamnéza

Metoda zamiena na konkrétni osobu, o které se snazime zjistit co nejvice podstatnych
informaci. Pfi sbéru téchto dat nejCastéji volime techniku fizeného rozhovoru, kdy ihned
v pritomnosti daného jedince zapisujeme, nebo pofizujeme zdznam o dilezitych informacich.
UziteCné se jevi vyuzivani pfedem predpiipravenych schémat pro nalezeni pfitomnosti
a vyskytu dalezitych jevi. Udaje o osob& poskytuje bud piimo vysetiovany jedinec,

nebo blizké osoby vySetfovaného, kdy se nejcastéji jednd o rodice, sourozence nebo ucitele.

12 Pfes bfisni sténu
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Vsechny informace jsou doplnéné riznymi lékarskymi zpravami. Ziskané anamnestické udaje
mohou byt zkreslené z divodu nepiesného vybaveni vzpominky nebo neochoty sdélit realny
udaj. Ztéchto divodd je velmi podstatné vénovat pozornost i tomu, vjakém vztahu
je referujici s vySetfovaci osobou, zda se u n¢ho nejedna o zdmérné¢ podavani nepiesnych,

1zivych informaci. (Ptinosilova, 2007)

2.4 Nasledna péce

Pokud rodi¢e maji potvrzenou diagnézu TCS, ceka je dlouha cesta plnd novych véci,
se kterymi pfichazi i fada prekazek. Pfi této cesté je rodina doprovézena riznymi druhy
pomocné péce, kterd napomaha nejen jedinci, ale i1 celé rodin€ v riznych ¢asovych obdobich.
V uvodu této kapitoly bychom méli zminili fakt, ze stav syndromu je nezvratny a zazra¢na lécba
na TCS neexistuje. U vétSiny osob se syndromem je progndza obecné dobra, priimérna délka
Zivota normalni, ale vzdy zaleZi na typu syndromu a jeho dalSich pfidruZzenych komplikaci.
Funkéni disledky syndromu jsou velmi variabilni, kdy nékteré osoby ziji nezavisle
normalnim Zzivotem, a naopak néktefi jsou neverbalni a potfebuji vyraznou pomoc.
Nasledna péce se zamétuje na podporu rodiny, kterd se stava velmi dualezitym aspektem
pro pochopeni syndromu a pomoc s vyrovnavanim se s dalSimi postupy, které jsou nezbytné

pro dalsi kroky 1é¢by.

Stejné jako u vSech kraniofacialnich deformaci, tak i TSC vyzaduje od narozeni
fungovani multidisciplinarniho tymu, ktery tzce spolupracuje s rodici, ktefi jsou aktivnimi
a rovnocennymi c¢leny tymu, kdy jejich spolupriace je pro uspeéSnou terapii nezbytnd.

Multidisciplindrni tym, dle Klenkové (1998), se nejcastéji sklada z téchto odbornikii.
A. Zdravotnicka péce:
o genetik a teratolog
e pediatr
e plicni lékar
o plasticky chirurg
e vyzivovy expert — zabyva se otazkami spojenymi s vyzivou,
e zubni I¢kar a ortodontista,
o foniatr a otolaryngolog,

o oftalmolog
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B. Specialn¢ pedagogicka péce:

e logoped
e specialni pedagog
e psycholog

e socidlni pracovnik (Klenkova, 1998)

2.4.1 Zdravotnicka péce

Lékatsky personal a jejich péce budou doprovazet osoby s TCS cely zivot. Rodice ditéte
s timto syndromem se museji vyrovnat s tim, ze v nemocnici budou travit vice ¢asu nez obvykly
rodi¢ zdravého ditéte. Je to zplisobené prevazné tim, Ze tento syndrom se bez funkce riznych
nemocni¢nich oddéleni jednoduse neobejde a potiebuje jejich komplexni péci. Tato péce
zahrnuje pravidelné kontroly na urcitych oddélenich (stomatologie, chirurgie, kochledrni

spolecnost, fakulta ORL) a postupné chirurgické zakroky v prubéhu zivota.

Genetik a teratolog — jejich naplni prace je zajiStovani syndromologické diagnostiky.
Cilem této diagnostiky je vytvareni progndzy pro budouci vyvoj ditéte. Dale z teratologickych
a genetickych zkoumani vyhledavaji dalsi ptiznaky sdruzenych vrozenych vad. Na zékladé
genetickych vySetfeni rodict byvaji provadény konzultace pifi rozhodovani o dalSim

téhotenstvi. (Brdlicka, 2016)

Pediatr — stanovi vadu jako prvni a zajiStuje dal$i specializovanou péci o dite.
Na zaklad¢ diagnostickych vySetfeni doporu¢i vhodny postup pii prvnich dnech zivota ditéte.
Nejéastéji se zaméfuje na sani ditéte a jeho krmenli, ale také soudasti, jako kompetence v Ceské
republice, je i orienta¢ni zkouska sluchu, kdy se v 4., 8,, 12. a 18. mésici ditéte a opakované po
dvou letech testuje jeho sluch. (Jungwirthova, 2015, str. 25) Dalsi vhodné diagnostické postupy
urcuje pediatr tak, jak vyzaduje aktualni zdravotni stav pacienta s TCS v souladu s chirurgickym

a nasledné i terapeutickym feSenim vady vyplyvajici ze syndromu. (Skodova, Jedli¢ka, 2007)

Zubni lékai — stomatologickd a orthodonticka 1écba je nezbytnou slozkou v ramci
komplexni péce, ktera posuzuje zubni zdravi a snazi se dat dohromady abnormalni celist.
S Ié¢bou chrupu se zacina hned po narozeni a pretrvavaji do dospélosti. Orthodoncie podporuje
a stimuluje rist postizené Celisti, napravuje jeji postaveni i postaveni zubii a koriguje vzhled
pacienta. V obdobi, kdy zacinaji riist zuby détem s TCS, stomatolog hlida velikost ustni dutiny.
Casto se u jedinct stava, Ze se zuby z diivodu malé Gstni dutiny nevejdou do pusy, a proto

nerostou tak, jak by mély. V krajnich fesenich se ptebyte¢né zuby musi ditéti vytdhnout.

33



Déti ¢asto nosi ihned rovnatka s cilem srovnat zuby, aby rostly tak, jak by mély. Neni-li terapie
ucinnd, nastupuje chirurgické tfesSeni, naptiklad korekce cCelisti, zubni protézy, implantaty,

zabrany, nebo jiné napravné postupy, které ma na starost stomatochirurg. (Dalben, 2017)

Oftalmolog — je 1€kat, ktery se specializuje na péci o oc€i a zrak. Existuje mnoho druhii
a stupnii zrakového postizeni, které ve Skolnim véku ditéte vyzaduji i riizné, zejména lékatské
a pedagogické pfistupy. Vidéni je u kazdého slozity komplexni proces, jehoz kvalita
je ur¢ovana funkcemi zrakového analyzatoru. Posuzuje se zrakova ostrost, funkce zorného pole,
barvocit, adaptace, citlivost atd. Porucha kterékoli z vyjmenovanych funkci vice ¢i méné
omezuje kvalitu vidéni. U osob s TSC neni porucha zraku tolik vyraznd a casto

se da korigovat silnymi brylemi, které¢ jedinec nosi po cely sviij zivot. (Keblova, 2001)

Foniatr — vCasnost odborné intervence ma dulezity vyznam pro vyvoj kazdého jedince
se sluchovym postizenim rtizného stupné a typu. Aby se zabranilo negativnim disledkim
spojenym se sluchovym postizenim v co nejvétsi mife, je naprosto nezbytna diagnostika sluchu,
ktera jednak odhali vadu, typ i stupen, ale zaméfi se 1 na jeji pfiinu, vznik a prib¢h.
Dnes je diky modernim vySetfovacim metoddm mozné stanovit podezieni na sluchovou vadu
jiz v prvnich dnech novorozeneckého obdobi. Pro diagnostiku sluchu foniatr vyuziva nejen
objektivné audiometrické metody a subjektivni techniky, ale i zédkladni metody z oboru
otorinolaryngologie. (Hadkova, 2016) Pro zdarny vyvoj ditéte je diilezité ihned po diagnostice
sluchu opatiit ditéti vhodné technické, kvalitni a dobfe sefizend sluchadla, nebo jiné

kompenzaéni pomuicky. (Holmanova, J. In Skodova, E., Jedli¢ka, 1. a kol. 2007)

2.4.2 Specialni pedagogicka péce

V ramci péce o osoby s urCitym znevyhodnénym je dilezita i specialné pedagogicka
péce, kterd efektivné propojuje prostiedky pedagogické, specialni, socialni i pracovni
rehabilitace. VSechny tyto strategie maji mnoho spole¢ného, ale v Zadném piipadé je nelze
zaménovat ¢i smeSovat. Kazdd znich ma svoji oblast plsobeni i kompetence a celad

problematika vyzaduje interdisciplinarni ptistup. (Jankovsky, 2006)

Tuto péci zastiesuji Skoly a Skolskd poradenskad zafizeni, které jsou ukotvené
ve Skolském zidkoné¢ ve vyhldsce ¢.197/2016 Sb. o poskytovani poradenskych sluzeb

ve Skolach a Skolskych poradenskych zatizenich.

Jelikoz v Ceské republice neexistuje konkrétni pomocna sit pro osoby s TCS,
zatazujeme tyto jedince k osobam se sluchovym postizenim, jelikoz ztrata sluchu se u osob

s timto syndromem bere jako dominantni postiZeni.
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Rana péce

Ranou pé¢i mizeme jinymi slovy nazvat také jako ranou podporu nebo vcasnou
intervenci. VSechny nazvy razem vystihuji cil a smyl této specialn¢ pedagogické péce, kterou
srozumitelné definovala Vitkova (in Opatiilova a kol., 2012, str. 42) jako: ,,systém sluzeb
a programii, poskytovanych détem ohrozenych v socialnim, biologickym a psychickém vyvoji,
deétem se zdravotnim postizenim a jejich rodinam s cilem predchazet postizeni, eliminovat nebo

zmirnovat nasledky a poskytnout rodiné i ditéti moznosti socialni integrace. “

Z pohledu specidlni pedagogiky se rand péce snazi nabidnout rodiciim ditéte informace
o daném postizeni, pfedat jim dovednosti pro aktivni pfistup k ditéti se zameérem eliminovat
miry negativnich vlivl pfichazejicich se zdravotnim postizenim, naucit je ptijimat cesty, které
vedou k co nejvetsi mife integrace rodiny a ditéte do bézného zivota vcetné podpory piipravy

ditéte pro nasledujici vychovné — vzdélavaci struktury. (Potmé&sil, 2007)

V soucasné dobé je v Ceské republice rana péce poskytovana prostiednictvim stiedisek
rané pécCe. Jednd se o jednu ze socialnich sluzeb, legislativné zakotvené v zakoné
¢. 108/2006 Sb. o socialnich sluzbach. Podle § 3 je vymezena socidlni sluzba jako soubor
¢innosti, zajiStujici podporu a pomoc osobam, s uc¢elem socidlniho zaclenéni se zaméfenim

na prevenci socidlniho vylouceni.

Zakladni néaplni prace stfedisek rané péce je Sirokd podpora rodiné ditéte
se zdravotnim postizenim, ktera se poskytuje rodiné¢ od doby, kdy u se u ditéte vada
diagnostikuje, do doby néstupu ditéte do vychovné vzdelavaciho procesu, zpravidla se jedna
o prvni tfi roky Zivota ditéte. Existuje vyjimka, kdy se rana péce poskytuje i déle, maximalné
vSak do 7 let ditéte, a to za predpokladu, ze rodina potfebuje pomoci i ve Skolnim zafizeni.

(Hadkov4, 2016)

Mezi formy rané intervence patii hlavné terénni prace, kdy specidlni pedagog navstévuje
domécnost rodiny, kde se seznamuje s chodem domacnosti, pfedstavuje jim Skalu nabidek
novych aktivit, podporuje rodinu v kritickych situacich, pozoruje dité v pfirozeném prostiedi,
zaznamenava zmeény v rodinné atmosféfe, vede pfimou systematickou praci s ditétem dle
stanoveného individudlniho planu, hodnoti ¢inorodosti provadéné rodici, vyslycha problémy a
poskytuje oporu. Déle zprostfedkovavaji rehabilitaéni pobyty/ vyjezdni pobyty, trvajici
obvykle tyden, pro maximdln¢ 15 rodin stymem specidlnich poradct, ktefi
se zamétuji spolecné€ s rodinami na komplexni intervenci v rodiné a naslednou rehabilitaci.

Pobyty jsou vhodné zhlediska socidlni roviny, kdy se zapojuji rodiny se spolecnym
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problémem. Na pobytech se vypracovava individudlni program rehabilitace ditéte a odbornici

usilovné pracuji s celou rodinou. Rodice také mohou navstivit odborné seminare.

Soucasti kazdého strediska rané péce je i ambulantni intervence, kam dochazi dité
s rodinou a komplexni tym odbornikli mu poskytuje specialné pedagogickou diagnostiku,
rehabilitaci s vyuzitim riznych pomucek a pfistroji, které nemohou rodice pouzit doma.
Poskytovani sluzeb zajiStuji poradci rané péce. Zakladni tym tvofi specidlni pedagog,
psycholog, logoped, socialni pracovnik. Kazdy tym navic doplnén o odborniky, ktefi

se zamé&fuji na problematiku daného postizeni. (Hadkova, 2016)
Skolska poradenska zafizeni

Jak jsme jiz informovali v uvodu této podkapitoly, poradenské sluzby jsou zakotvené
ve Skolském zakoné ¢. 561/2004 Sb., ve znéni pozdéjsSich prepisi, konkrétné ve vyhlasce
¢.197/2016 Sb. Mezi skolni poradenské zafizeni patfi pedagogické psychologické poradny

(PPP) a specialné-pedagogicka centra (SPC).

Pedagogicko-psychologické poradny poskytuji odbornou psychologickou a specialni
pedagogickou sluzbu détem a mladezi 1 jejim rodi¢lim, ucitelim na vSech stupnich skoly,
a to od matefskych az po stfedni Skoly. Jedna se o typ poradenského zafizeni,
které se zaméfuje na problematiku vychovy 1 Skolniho vzdélani déti a mladeze.
Sluzby, které zajistuje PPP se zaméfuji predevSim na psychologickou pedagogickou
diagnostiku a interven¢ni Cinnost s ohledem na ditéte. V poradné se klientovi vénuje tym
odbornikli, ktery tvofi psycholog, specialni pedagog, logoped a sociilni pracovnik.
O konzultaci a nasledné vySetfeni mizou zazadat bud’ zdkonni zéstupci ditéte, sdm mladistvy
v pripad¢, ze je strasi 15 let, prislusSny pedagog, ktery s ditétem pracuje, a v neposledni fadé
1 oSetifujici lékaf. Vysledky vySetfeni Casto piinasi aktudlni stav klienta, kde nejcastéji
diagnostikuji klientovy schopnosti, dovednosti, fyzickou a rozumovou uroven. (Hadkova,
2016) V téchto =zafizenich se setkavdme stadou problematik, které spolu neziidka

kdy souviseji, a proto vyzaduji pozornost odborniki.

Specialné pedagogicka centra jsou $kolskd ucelova zafizeni, vznikajici v Ceské
republice az po listopadu 1989 a postupem Casu se stala diillezitou soucasti pedagogicko-
psychologického poradenstvi. Smyslem SPC je vytvofeni funkénich podplirnych sluzeb
a opatfeni nesouci se v duchu specialné pedagogického poradenstvi, které se orientuje
na urcity druh zdravotniho postizeni — defektu, tedy pro déti a zaky s télesnym, mentalnim,

smyslovym postizenim, s poruchami fe¢i a s kombinovanym postizenim. (Jankovsky, 2006)
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Nejcastéji jsou ziizovana pii specidlnich statnich i1 nestatnich Skolach, kde funguje
komplexni tym odbornikli. Zéklad odborného tymu SPC tvoii specialni pedagog, psycholog
a socialni pracovnik. Rovnocennymi partnery odbornych pracovnikti SPC jsou rodice ditéte,
kteti zastupuji nenahraditelnou roli pfi vyvoji ditéte, jelikoz se nejvice podileji na jeho rozvoji.
Centra poskytuji poradenské Cinnosti Skolam, Skolskym zatizenim, sdruzenim, pfisluSnym
organiim, ucitelim, ale 1 rodindm s postiZenim a handicapovanym jedinctim. Konkrétni tkoly
se Tidi dle daného zaméteni urcit¢tho SPC a specifickymi pottebami, které¢ vyplyvaji z druhu
a intenzity postizeného klienta. Dle Novosada (2006) v soucasné dob¢ naplii prace specialné

pedagogickych center predstavuje tyto konkrétni tikony:

e Zpracovavani komplexnich podkladii o rozhodnuti zafazeni zaka do integrovaného nebo
specialniho zafizeni se snahou naleznout vhodnou variantu pro zaka a jeho rodinu.

e Vyhodnocovani navrhu na pfiméteny zpiisob vzdélavani a vychovy postizenich déti
a mladistvych.

e Zprostfedkovani kontaktl a spolupréace s riznymi odborniky.

e Kazdé SPC si vede ucelenou evidenci klientt.

e Vypracovavani ucelené diagnostiky, ktera definuje aktualni stav, stupeit a druh
postiZeni.

e Poskytuje profesni poradenstvi i podporu rodiny pii riiznych krizovych situacich.

e Organizuji osvétu o daném postizeni v€etné moznosti, které z defektu vyplyvaji.

Specialné — pedagogicka centra pro sluchové postizené

Osoby s TCS spadaji se svym postizenim do oblasti sluchového postiZzeni, proto
dochazeji do SPC pro sluchové postizené, které maji po celé Ceské republice své zastoupeni.
V téchto centrech se vykonavaji standartni ukony zminované nahote, ale ptibyvaji jim dalsi
specifické Cinnosti, které se zamétuji na zmirnéni sluchového postizeni. Jsou to: rozvoj
a budovani komunikaéni dovednosti zaka, vycvik odezirdni, ¢teni s porozuménim, kurz
znakového jazyka pro rodiCe a dalS§i osoby pracujici se sluchové postizenou osobou,
individudlni a skupinové terapie, ndcvik pouzivani kompenzacnich pomicek. Odborné
obsazeni zde muze byt doplnéno logopedem, surdopedem a externim lékafem. (Horakova,
2012) V kazdém zafizeni objevuje multidisciplinarni tym odbornikil, ktery doprovazi rodinu
v riznych Zivotnich etapach a snazi se predchazet komplikacim souvisejicim s postizenim.
Vyznamnou néplni prace multidisciplindrniho tymu je pfedev§im vyuZzivani takovych metod,

které smétuji k nejvyssi mife integrace rodiny s cilem zajistit rodin€ s postizenim zazemi
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a ukazat cestu, jak se da s postizenim zit relativné bézny zivot. Jelikoz piiklddame veliky
vyznam multidisciplinarnimu tymu, pokusime se na zavér této kapitoly zjednoduSené popsat
kompetence danych odbornika, ktefi vzdy tvoii zékladni skupinu v daném specidlné

pedagogickém zatizeni pro sluchové postizené.
Specialni pedagog a socidlni pracovnik

Specialni pedagog by mél mit vysokoskolské vzdelani, nejlépe v oboru logopedie
a surdopedie. Jeho naplni prace je vypracovat navrhy a doporuceni pro vybér komunikacni
metody, davd impulsy rodicim k zatazeni ditéte do Skol pro sluchové postizené, piipadné

doporuci integraci. Realizuje metodickou a osvétovou ¢innost.

Socialni pracovnik poskytuje rodi¢iim a détem se sluchovym postizenim informace

v oblasti fungovani systému statni socidlni politiky a podpory. (Novosad, 2009)
Psycholog

Ma vtymu svoji nezastupitelnou roli. Jeho tkolem je pomoci nejen ditéti,
ale i rodi¢im. Narozeni ditéte s viditelnymi vrozenymi deformacemi, jaké jsou u osob s TSC
bezné, je pro rodice i pro samotného jedince velice traumatizujici situace. (Titzl, 2016) Jakmile
dit¢ dosdhne urcitého veku, mize si uvédomovat své odlisnosti od svych vrstevnikl. Proto je
velmi dilezita, v multidisciplindrnim tymu, role psychologa, se kterym bude jedinec rozebirat
své problémy napomahajici k lepsimu dusevnimu zdravi. Odbornici jsou vyskoleni v tom, aby

pomohli détem pochopit, co se déje, a vyrovnat se s timto typem stresu.

Vzhledem k tomu, Ze dité starne, je dulezité, aby v procesu rozhodovani dostdvaly
prostor 1 vysvétleni a aby rodiCe uznali, Ze jejich détské obavy a priority mohou byt jiné

nez jejich vlastni. (Pruzinsky, 1990)
Logoped

Mluvime zde o takzvaném Skolském logopedovi, ktery pracuje obvykle ve specialné
pedagogickych centrech, pedagogicko-psychologickych poradnich, na Skoldch a Skolkach
pro déti s vadami feci ¢i sluchu.

Smysl logopedické péce je nesmirné Siroky. Kazdému logopedovi jde prevazné
o komunikaci, u které se snazi, aby byla funk¢ni, aby umél nejen komunikaci uZzivat,

ale hlavné i pfijimat a rozumét fe€ovému projevu. Cilem kazdého logopeda je maximalni rozvoj

mluvené feci u osob s riznymi fe€ovymi obtizemi. (Neubauer, 2001)
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Zivot se syndromem a spolek Asociace Rodi¢i a piatel zdravotné postizenych déti v CR

Jak jsme jiz uvadéli, v Ceské Republice je stale problematika tykajici Treacher Collins
syndromu jedna velkd neznama. Krom Prahy neexistuje tym odbornikl, ktefi
by se specializovali na dany syndrom. Nejde jenom o to, Ze je té¢zké pro rodinu sehnat 1¢kate,
ktery by o syndromu védél a nemusel si hledat informace na internetu, v prvé fadé jde o to,
ze rodiCe v pocatecnich okamzicich viibec netusi, jakou nemoci jejich dité¢ po narozeni trpi.
Proto jsem velmi rada, ze v roce 2019 se osoby a rodiny s TCS spojuji a zakladaji spolek,
Asociace Rodi¢l a pratel zdravotné postizenych déti v CR, kde se snazi o osvétu a ukazku,
jak vyjimecni jsou oni sami nebo jejich déti trpici syndromem. Pro spravnou interpretaci poslani
a cilti jsem oslovila jednu ze zakladatelek, pani Elisku Hladovou, které spolek ptedstavila takto:
., Diivod, proc jsme se vrhli na osvétu a zalozeni pobocného spolku pro pacienty s TCS je fakt,
ze se v CR a na Slovensku o syndromu nevi. Nejen mezi laickou verejnosti, ale bohuzel
ivradach lekaru. V tom smyslu, Ze chybi zkuSenosti lékarii s vice pacienty se syndromem. Mame
3letou dceru s timto syndromem, a hledat lékarskou péci je celkem orisek. S ohledem na to,
Ze pacienti potiebuji dohled lékari z vice specializaci/sektorii, tak je to o to tézsi. Protoze
samozrirejmé jako rodic nechcete jit dobrovolné cestou metody pokus/omyl. V Americe to frci na
uplné jiné urovni, existuji uz kliniky, kde jsou primo specializované TCS tymy. Cilem naseho
projektu, je vybudovani funkcni sité rodin po CR a na Slovensku, které spolu komunikuji,
schazeji se a navic sdili informace o navstévovanych zdravotnich zarizeni. Doufdame
ve vybudovani pacientskych center - na cemz intenzivné pracuje Ceskd asociace pro vzdcnd
onemocnéni, kde jsme aktivnimi cleny - a zde bude i TCS tym lékarii. Je to sice otazka treba
10let, ale verim tomu, Ze to neni utopisticka predstava. Dalsi z cilii je napojit se na zahranicni
organizace, které se zabyvaji stejnou/ podobnou problematikou a aktivné s nimi spolupracovat
- momentdalné jsme zapojeni v celosvetové alianci cca 27 organizaci. A cilime také na inkluzi
deti s telesnych postizenim - tedy nejen s TCS, ale i jinymi syndromy, nemocemi, které postihuji

telo, ale nikoliv intelekt.

2.5. Chirurgické zakroky

Vzhled je u kazdého jedince jedna znejpodstatnéjSich lidskych -charakteristik,
ktera je dulezitou soucasti nasi totoznosti. Tudiz je pochopitelné, ze kazdy chce mit oblicej
v potadku, jelikoz se jedna o Cast téla, kterd se nedd ukryt v obleCeni a hraje dulezitou roli
pfi seznamovani. Abnormality obliceje v dospivani mizou byt zdrojem nestésti, nejistoty

a pochybnosti o sobé samém. Celkovy vzhled, kam spada i tvar, ma veliky podil na utvateni
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naSeho zdravého ja, kam zafazujeme spravné sebevédomi, sebediivéru a vyrovnanost
v emocionalni slozce. VSechny tyto zminované slozky hraji podstatnou roli k vytvareni vétsi
kvality zivota. Pro osoby s TCS predstavuji operace veliky zasah do Zzivota pfindsejici
se sebou pozitivni zmény v socializaci s $anci na lepsi Zivot. (Duskova a kol., 2010)
Tyto rozséhlé plastické operace pro osoby narozené s TCS zacinaji jiz v détstvi

a pokracuji do dospélosti. VE€k osoby a obtize maji vliv na to, kdy chirurgicky zakrok Iékar
doporuci. Tyto operace, které jsou pottebné pro kazdou postizenou osobu s timto syndromem,
se nadale lisi v dusledku rtizného stupné¢ TCS. Operacni ¢asovy plan neni presné zakotven,
ale centralni nervovy systém, dychaci cesty, abnormality stiech ust a o¢ni funkce, maji vzdy
prednost. Poté se operace zameéfuji na usSi a ztratu sluchu a dal$i oblasti, vyznacujici
se neobvyklym nebo netplnym vyvinutim, které mohou 1€kati opravit nebo obnovit. Pro lepsi
porozuméni shrneme vSechny oblasti v obliejové ¢asti, které jsou u téchto osob opravovany.
Jsou to tedy:

e lebka a tvar

e dychaci cesty

e stfecha Ust a rozstépy

e licni kosti, Celist

e vngjsi cast usi

e brada

e zuby

e o¢ni okoli

Lebka a tvar

Lidské vnimani je trojrozmérné a pouziva perspektivu, tudiz povrchovy tvar obliceje
a celkovy vzhled vytvafi u osob prvni dojem o ¢lovéku. Oba tyto zmiflované faktory jsou
ovlivnény velkosti i obrysem nasi kostry, tlouStkou kiize a taky objemem mékkych tkani
v souvislosti s individudlnimi dispozicemi. Spole¢ensky chapanym idedlem je krasa a mladi,
kam spadaji 1 estetické vlastnosti obli¢eje, kam zatazujeme kiivky, thly rozméry a velikosti.
Pii cemz cely oblicej musi pro nasi spokojenost vyzairovat harmonickym a dobfe vyvazenym
komplexem. Kazdy ¢lovek se snazi vyzdvihnout své piednosti a skryt nedokonalosti na svém
téle. Stejné je tomu tak i u obliceje, kdy se snazime zakryt malé chybky za pomoci
kosmetickych produktl, nebo odpoutat pozornost od obliCeje prostrednictvim spravné

zvoleného tucesu, vyraznych Sperkl nebo s pouzitim dalSich pomocnikti (spravné zvolené bryle,
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kosmetické procedury, plastické operace, pokryvky hlavy). Osoby s TCS tézko své vady
v obli¢eji zakryji, a proto nejprve rodice s vlastnim souhlasem zacinaji s dlouhou Staci

chirurgickych zakroki.

Volba piistupu k rekonstrukci oblieje musi byt zalozena na pec€livém posouzeni
defektu a podrobném vysetieni konkrétni osoby. Jak jsme jiz uvadéli v této kapitole, dilezitou
roli zde hraje spravné sepsana diagnostika, ktera obsahuje vSechny ndlezitosti. Jelikoz
anamnéza a soucasny zdravotni stav jsou rozhodujici kritéria pro volbu lékafského pfistupu,
a to z toho divodu, ze n¢které metody se sebou mohou nést nepfijatelnou zat€z vzhledem

k dal$im komplikacim souvisejici se syndromem. (Mé&st'ak, 2012)

Uprava obliéejovych abnormalit u osob s Treacher Collins syndromem je chirurgicka
a probihd etapovité v riznych vékovych odchylkach. Nacasovani korekce se provadi podle
fyziologickych potieb ditéte s diirazem na jeho vyvoje. Pfi planovani plastickych operaci lebky
a tvafe pouzivaji 1ékafi pfima a pfistrojova vySetieni. Nejcastéjsi pouzivané techniky jsou: 3D
skenovani, CT vysetfeni, sadrové odlitky a foto-stimulace. (Mé&st'ak, 2005)

V prvnim kroku se provadi antropologické méfeni vSech estetickych podjednotek
obliceje, vzdalenosti, kiivky a estetické linie obliceje. V druhém kroku je naslednd operace,
ktera se provadi za pomoci oblicejovych implantati. RozliSujeme dva hlavni druhy materidlu:
prirodni a syntetické. Mezi piirodni zatazujeme kostni §t€py, pochazejici od pacienta nebo od
ruznych darct. Tyto Stepy funguji jako kostni ndhrady, které se vstiebavaji a jejich buiky
postupné plisobi na kostni tkail a vytvaieji nahradni kost. Synteticky materiél slouzi jako kostni
nahrady. Neékteré jsou nevstfebatelné a vydrzi do konce zivota, jiné jsou vstfebatelné

a slouzi jako nosice, které se v pritbé¢hu doby rozlozi. (Duskova a kol., 2010)

V Ceské republice jsou nejvyuzivangjsi syntetické materialy pro nahradni kosti titan
a porézni polyetylém — Medpor, ktery nabizi efektivni a pomérné jednoduchou metodu
k feSeni vrozenych, ziskanych deformit obliceje nebo ke korekci vzhledu z estetickych divodi.
Nejcastéji se v oblicejoveé ¢asti u osob s TCS pouzivaji implantaty pro korekci nebo augmentaci
licnich  kosti, brady, rozSifeni dolni celisti nebo k opravé celé dolni Celisti

a ke korekci nosu nebo k vytvoreni nového boltce ucha. (Méstak, 2005)
Dychaci cesty

V novorozeneckém obdobi se Casto setkdvame s pfidruzenymi projevy syndromu, které
se vyznacuji pfedev§im komplikacemi s dychanim, krmenim a sluchem ditéte. Spatné dychani

je Casto zptisobené posunutou/Spatnou délkou Celisti a malymi nosnimi dirkami. Déti jsou Casto
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vystaveny riziku vzniku dychacich potizi, kdy je dulezité, aby odbornik hlidal ptiznaky
a zvazil ndslednou tracheostomii, kdy je chirurgickym zakrokem vlozena trubice do pradusnice,
aby se udrzovala t¢inna dychaci cesta.

Oblic¢ejové rozstépy

Jedna se o stav, ktery vyrazné ovliviiuje vzhled pacienta svou orofacialni lokalizaci, ktery
vyzaduje ucelenou a dlouhodobou 1écbu nejen rozstépti samotnych, ale i vad snim

pfidruzenym. U TCS se jedna hlavné u tyto tfi komplikace: pfevodni nedoslychavost, porucha

feci a problém s chrupem. (Mé&st'ak, 2010)

Oblicejové rozstépy muzeme zaradit mezi nejcastéji vyskytujici se kongenitalni
malformace, na kterych se vyrazné podili i dédicné faktory. Vrozené vady vznikaji vlivem
vnitiniho a zevniho prostfedi. V priméru se objevi jeden oblicejovy rozstép na kazdych 550
narozenych déti. Pokud ma 1ékat podezieni na vyskyt oblicejového rozstépu, ktery je vidét uz
v prenatalnim obdobi, odesle téhotnou matku do specializovaného centra. Zde dochazi
ke standartnimu dvojrozmérnému zobrazeni s pfidanim troj az ¢tyirozmérného ultrazvukového
vySetieni, které 1épe informuje o stavu rozstépu. Jestlize tato metoda nestaci, mize byt jeste
matka odkézand na magnetickou rezonanci, pii které dochdzi k rozsifeni vySetfeni a tim

1 k nejpfesnéjSimu urceni rozsahu a mista rozstépu.

Oblicej ditéte se vyviji uz v prvnich tydnech téhotenstvi a zpocatku je toto nesristani
zcela normélnim vyvojovym jevem, ktery by mél po 6. tydnu té€hotenstvi odeznit. Pokud
nedojde ke spojeni jednotlivych tkéni a k jejich sriistdni, vznika trvaly rozstép. Lécba zacina
operaci rt, kdy dit€¢ operuje atestovany plasticky chirurg rozstépového centra. Operace se
provadi bud’ neonatdln¢, nebo klasicky ve tfech mésicich zivota ditéte. Ob& operace jsou

povazovany za v€asné. U TCS se nejcastéji voli odstranéni rozstépu ihned po narozeni.

Pfi operaci 1ékai oddéli od sebe kazi, kruhovy sval Ustni a sliznici tst, kdy muize
1 pfirozené vyrovnat asymetrii nosu. Chirurgicky uvolnéné tkan¢ se sesiji, tak jak mély byt
pfirozené spojeny v potadi, sliznice, sval, kiize. SeSity ret musi nejen esteticky vypadat,

ale hlavné plnit svoji funkci. (Koliskova, 2014)

U jedinct s TSC miizou rozstépy spoleéné s malou celisti piispét k problémiim
s krmenim, kdy dité nechce nebo nemuze sat. Jde zde opét o zvaznéni odborniki, zda u ditéte

zavedou gastrostomii.
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Usni okoli

Malformace ucha u osob s TCS zpiisobuji vrozené vady boltce, které vznikaji primarné
dédi¢nou poruchou danou ur¢itym genotypem jedince. Zdravé ucho se u embrya vyviji na konci
patého a zacatkem Sestého tydne zarodecného vyvoje. UsSni oblast je vzdy tvotfena ze Sesti
hrbolkll vyskytujicich se na zadnim konci prvniho a druhého Zaberniho!* oblouku plodu.
Hrbolky se wvytvateji béhem 12. tydne vyvoje, a od 20. tydne se spoji
a vytvori tak podobu zevniho ucha, které nejprve zacina vyristat a rozvijet se soucasné s dolni
Celisti na horni ¢asti krku plodu a postupné se st€éhuje na laterarni stranu hlavy, zhruba
do vySe oci. (Mé&stak, 2012) K déleni deformaci usi vyzijeme klasifikaci podle Tanzera

(in Méstak, 2005, s. 125), ktery anomalie boltce rozdéluje na pét kategorii:

e Anocie — uplné chybéni usniho boltce.
e Mikrocie — kompletni nevyvinuti boltce s astrézii'* zevniho zvukovodu, nebo bez.
e Hypoplazie stfedni tfetiny ucha a hypoplazie horni tfetiny ucha,

e (dstaté boltce.

Principalné¢ k abnormalitdim ucha u osob s TCS dochazi prostfednictvim absence
¢i Spatnym vyvojem jiz zmiflovanych jednotlivych hrbolkd, jelikoz kazdy ze Sesti hrbolka
pfedstavuje anatomickou strukturu ucha a jako celek vytvari definitivni tvar zevniho boltce.
Jedinci s TCS syndromem mohou mit diagnostikované vSechny uvedené abnormality ucha,
kdy zalezi pfedevSim na jejich stupni syndromu. Mezi nejcastéj$i abnormality u osob s TCS

fadime mikrocii s astrézii zvukovodu. (Park, S. S., 2010, [online])

Mikrocie je vymezena jako zmenSeny boltec, velmi Casto se vyskytuje spolecné
s atrézii zvukovodu nebo se sten6zou zvukovodu. Pro lepsi pochopeni zde nastinime
pfinejmensim zaklady této problematiky. V 90 % piipadi se vyskytuje mikrocie pouze
jednostranné, kdy je Castéji postizené pravé ucho, a vice se objevuje u muzi. Pro klasifikaci
mikrocie neni ur€en zadny univerzalni systém ¢lenéni. Autofi nejcastéji voli déleni souvisejici
s popisem stupn¢ abnormality. Pfijde nam velmi piehledné rozdé€leni od Marxe (1931, str. 131-

169), ktery rozliSuje ¢tyii stupné mikrocie:

13 Hlavova a kréni oblast se od 4tydenniho zarodku podoba zabram.

14 Celkovy uzavér zvukovodu, kdy je zvukovod zcela neprichodny.
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L. stupen je typicky abnormdalnim boltcem, ktery mé vSechny zakladni identifika¢ni

body. Pfi chirurgické napravé deformace neni zapotiebi chrupavka ani kozni $tép.

II. stupent ma abnormalni boltec, ovSem bez identifikovatelnych orienta¢nich bodu,
zvukovod byva zpravidla vyvinuty, ale je velmi uzky. Chirurgicka zékrok pfedstavuje vyuziti

odebrané chrupavky nebo kozniho $tépu, ktery vytvoii novy boltec.

I1. stupeii je charakterizovany zna¢nym znetvotenim boltce. U osob mlizeme rozpoznat

velmi malé usni piivésky. Tvar boltce pfipomind arasid.
IV. stupeni je anocie — Uplnému vymizeni boltce.

Indikce

K népravé mikrocie, se nejcastéji pouziva chrupavka, odebrana z pacientova zebra.
Z odebrané chrupavky chirurg vymodeluje usni boltec a vytvoii tvar podle kozniho Stépu
misto silikonovych implantatd, které byly postupem Casu z téla pacienta vytlacovany, vyuziva
polyetylovy implantat (napf. zminovany Medpor). Tyto implantaty se zasazuji pod silngjsi
vrstvu cévnich uzll, a proto se nestdva, Zze by byly télem nepfijaty. Nespornou vyhodou
je vyznamna schopnost vristani vlastnich tkani do implantatu, a tim ucho ziskava ptirozené
zabarveni. (Kesser, W. B. 2012 [online])

Pacienti, ktefi podstoupi opravu mikrocie, jsou obvykle vétSinou v détském véku,
ale nevylucuje to fakt, Ze se miizou rozhodnout o korekci svého boltce 1 osoby v dospélém
veku, které cely zivot s netvofenym uchem Ziji a ted” opozdéné hledaji opravu. I kdyz je tento
zakrok volitelny, z diivodu toho, ze chybéjici nebo nevyvinuty boltec neni Zivotu ohrozujici,
vétsinu osob s TCS zene touha po chirurgickém zdkroku hlavné proto, Ze se jedna o vrozenou
deformitu, kterd snizuje jejich sebevédomi po cely zivot. Nejcastéji se 1€kati piiklanéji
k nazoru, ze je lepSi dokoncit chirurgicky zakrok jesté¢ pred nastupem ditéte do Skolského
prosttedi, tudiz pfed prvni tfidou, coz nese v jeho dospivajicich letech konkrétni vyhody
a pozitivni dopad. Dilezitym faktorem, ktery mtize ovlivnit opera¢ni zdkrok u mladsich déti,

jsou obvykle komplikace s velikosti hrudniho kosSe a chrupavky z darcovského mista.

U osob s TCS mohou komplikovat operaci i dalSi pfidruzené obtize, souvisejici
se syndromem, které mohou chirurgickou korekci odsunout do pozadi. Pfedoperacni vySetieni
pred mikrocii u osob s TCS obsahuje prohlidku hlavy a krku, kde 1€kati kladou diiraz
na obliCejové asymetrie. Zkoumaji posun dolni celisti nebo dalSich dychacich cest

a neporuSenost licniho nervu. Hodnocena je také kvalita kiize v usni oblasti, pozice zbytku
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usniho boltce a stav protilehlého ucha. (Kesser, W. B. 2012 [online]) Miry rekonstrukce boltce
by mély byt pred samotnym zakrokem jasn¢ definovany, aby pfedev§im ze strany pacienta
a jeho rodi¢l, nevznikla nerealistickd ocekavani. Cilem celého chirurgického
zakroku je ucinit deformaci boltce méné népadnou, a tim zvysit sebevédomi danému

pacientovi. (Lo JF, 2014 [online])
Mikrocie s astrézii zevniho zvukovodu

Pokud se u jedince objevuje mikrocie s atrézii zvukovodu, vyzaduje operace rozdé€leni
na tfi az Ctyfi zékroky s Casovymi odstupy. Oprava atrezie se provadi po rekonstrukci mikrocie,
aby se zachovala jemna ktize, ktera je nezbytna pro optimalni vzhled ucha. Usni oblast je jemné
premisténa tak, aby vyrovnala priichod s nové vytvofenym zvukovym kandlem. VétSina
chirurgli doporucuje operacni zakrok jen u oboustranné atrézie, jelikoZ operace jsou spojené
s vysokym rizikem poSkozeni oblicejoveého nervu. Vzdy samoziejmé zaleZi na ptani a uvazeni
zakonnych zastupct ditéte nebo na samotném pacientovi. (Park, S. S., 2010, [online])

Epitézy usi

Osoby s TCS se mohou piiklanét také k nabidce vyrobenim usnich epitéz,
které se definuji jako druh ndahrady urcité casti téla, ktera ma pouze kosmeticky vyznam. Jedna
se o protetické silikonové nahrady, které jsou vhodné zejména v piipadé ztraty tkani, které nelze
rekonstruovat chirurgickym zakrokem. Hlavnim cilem a ptinosem téchto pomicek je renovace
prirozeného vzhledu, ktera ptispiva k lepSi psychické pohodé€, zvySenému sebevédomi
a ptedevsim slouzi jako prevence socialniho vylouceni a odstraniuji obavy ze socidlni izolace.
Tyto usni epitézy v Ceské republice vytvafi pouze jediné zdravotnické zafizeni,
a to Ortopedicka protetika Frydek-Mistek. Nejéastéji zhotovuji ucho, oko, nos, ¢lanky prsti u
rukou nebo nohou. (Ortopedicka protetika Frydek-Mistek, s.r.o. dostupné z:

http://www.silikonove-epitezy-protezy.cz/index.html)
Oc¢ni okoli

Osoby s TCS syndromem se narodi nejcastéji s kongenitalnimi kolobamy, vyznacujici
se poSkozenou strukturou, dirou, nebo defektem v o¢ni tkani. Jedna se o vyvojovou vadu o¢nich
vicek charakterizovanou jako rizné rozsahly klinovity defekt vicka, az jeho chybéni. Pii¢inou
vzniku kolobomu je porucha diferenciace tkané vicka, kterd se u ditéte vyviji béhem
embryonalniho vyvoje plodu. Kolobomy oc¢nich vi¢ek mohou byt jednostranné nebo
dvoustranné, symetrick¢é nebo asymetrické. Defekt nejcastéji postihuje ob€ ocni vicka,

kdy existuji riazné stupné podob vady, od malého klinovitého defektu, ktery ma rozmér od 2
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mm, az po uplné chybéni o¢nich vi¢ek. Ackoli oba horni a dolni kolobomy vicek mohou plisobit
dojmem, ze se jedna pouze o kosmetickou vadu, opak je pravdou. Defekt nejcastéji postihuje
ob¢ oc¢ni vicka, kdy existuji riizné stupné podob vady, od malého klinovitého defektu, ktery ma
rozmér od 2 mm, aZ po uplné chybéni o¢nich vicek. Ackoli oba horni a dolni kolobomy vic¢ek
mohou pusobit dojmem, ze se jednd pouze o kosmetickou vadu, opak je pravdou. Vrozené
kolobomy hornich a dolnich vicek mohou zejména ohrozit vidéni ve velmi raném véku ditéte
a vyzadovat tak rychlou 1écbu. Klasickym projevem této vrozené vady je, ze zabraiuje
spravnému fungovani funkci spojivky, tarzalnich desek a klize. V§echny zmifiované nedostatky
zanechdvaji rohovku nechranénou, coz vede k mozné alergické reakci. Pti operaénim zakroku
je primarni ochranou rohovka, kterou lze chranit pravidelnym zvlhcovanim postihnutého
oka, za pomoci pfipravku na ocni okoli. Obvykle jde u operace o piimé uzavieni rohovky.
Hrany defektu jsou odkrojeny ostrymi fezy a okraj vicka se spoji dohromady s dvouvrstvym
seSitim opérné struktury spojivky a kaze. Dokonce i po uzavieni vady je sté¢zejni sledovani
vizualni funkce, vzhledem k vysokému riziku vzniku tupozrakosti. (Kuchynka, 2016)

Druhou nejcastéjsi obtizi v o€nim okoli je pfitomnost ptozy vi€ek. Pti odstranéni této
vady rozhoduje mira zasazeni, pokud od narozeni piekryva celou zornici, operaci je vhodné
provést co nejdiive. U osob s TCS se jedna o vrozenou vadu, ktera zpiisobuje neuplné uzavieni
o¢i a nadmérné slzeni. Indikace probihd za pomoci zkraceni zdvihaci vicek, probiha u ditéte

v celkové anestezii a trvd maximalné hodinu.

Na zavér této kapitoly bych rada shrnula podstatu chirurgickych zékroka, které musi
jedinci s TCS za svij Zivot podstoupit. Tim, Ze jsme se je pokusili struéné popsat a vysvétlit,
jsme chtéli docilit toho, aby i laickému c¢tenaii doslo, Zze tyto operacni zakroky predstavuji

vyznamnou hodnotu, kterd jim mize poskytnout Sanci na lepsi fungovani ve spolecnost.
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3 Socializace osob s Treacher Collins syndromem

Osoba s timto postizenim se s odliSnosti jiz narodi a jeji jedineény vzhled obliceje
se stava kompletni soucésti celé jeho osobnosti. Pravé onen vzhled a sluchova vada jsou
charakteristickymi ¢initeli, ktefi v socializaci vytvaii rizné prekazky. Kazdé zdravotni, fyzické
znevyhodnéni pfedstavuje zasah nejen do osobnostniho rozvoje ¢lovéka, ale nejcastéji také
zabranuje maximalnimu socidlnimu vyvoji. Pfinasejici do rodiny krizi, ktera obsahuje rizné
zmeény celého fungovani domécnosti a odliSnosti ve vychové. Na pocatku je prave rodina, ktera
se musi sdanou situaci vyrovnat diive, nez jeji disledky mohou dopadnout
1 na handicapovaného jedince. VétsSina lidi s TCS Zije v roding, kde jsou intaktni jedinci,
se kterymi tvofi normalni, zdravé, socidlni vztahy. Pravé tyto vztahy jsou povazovany
za jedny z nad¢€ji na pozitivni vyvoj kazdého znevyhodnéného Cloveka. Jelikoz tito jedinci
nemaji postizeny intelekt a v raném véku pro né neni dulezity vzhled, rodina sviij zamér
pfesunuje na sluchové postizeni, snazi se s ditétem pracovat na komunikaci a seznamovat

ho s kompenza¢nimi pomickami.

I pfes maximalni péci rodiny, kazdé znevyhodnéni s sebou nese urcité determinanty
ovliviiujici zivot lidi s postizenim. Mtizeme je, dle Novosada (2000), rozdélit na subjektivni
a objektivni Cinitele. Mezi subjektivni Cinitele autor fadi: zdravotni stav a vyplyvajici omezent,
osobnostni rysy, sebehodnoceni jedince ke stavu svého postizeni, schopnost zvladnuti zivotnich
situaci. Do objektivnich Ciniteld zafazuje: spolecenské postoje a védomi o postizeni, stav
zivotniho prostfedi, socidlni, vzdélavaci politika a socialni sluzby. Smyslem soustavna péce
o jedince se socidlnim znevyhodnénim je vyrovnané, kvalifikované a citlivé plisobeni
na zmifované determinanty za Ucelem jejich ndpravy, vymizeni nebo omezeni negativnich

dopadt na Zivot jedince s postizenim.

Socializace je dlouhodoby, slozity proces, ve kterém jde o zaclenovani Clovéka
do spole¢nosti. V tomto procesu dochazi ke zménam, kdy se jedinec postupné vzdaluje
od novorozenecké role a postupné piijima roli ¢loveéka-kulturni bytosti, kterd je schopna
fungovat ve slozitém systému lidské spolecnosti. U lidi s handicapem mluvime o socidlni
integraci, kterd oznacuje proces rovnopravného spolecenského zaclenovani specifickych
minoritnich skupin, s cilem dosdhnout u nich co nejvyssiho stupné socializace. Schopnost
a mira socializace je u kazdého jedince jind, kde rozhoduji individualni odliSnosti, a tudiz

je pochopitelné, ze u kazdého je dosazend mira socializace odlisnd. Novosad (2004), rozliSuje

Ctyfi zakladni stupné socializacniho procesu:
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1. Integrace — plné zaclenéni osoby s postizenim do spolecnosti. Jedinec je samostatna,
nezavisla osoba, jenz nevyzaduje zvlastni ohledy nebo piistupy v pfirozeného prostiedi.

2. Adaptace —nizsi forma socializace, ktera zahrnuje miru ptizptisobeni handicapovaného
jedince na socidlni prostfedi, komunitu a spoleCenskym podminkam. Posuzuje se,
do jaké faze je osoba schopna se v€lenit mezi ostatni, s cilem dosazeni optimalni miry
socialni samostatnosti.

3. Utilita — socidlni opottebovanost postizen¢ho jedince, jehoz vyvoj je velice omezen.
Jedinec neni samostatny a v mnoha oblastech je zavisly na jinych osobach, tudiz
nemiiZe zit samostatn¢.

4. Inferiorita — nejnizsi faze socializace, charakteristicka jako socialni nepouzitelnost
a vycleni. Jedinci jsou odkazani na 24 hodinovou péci pii uspokojovani jejich

zakladnich Zivotnich potieb.

Vsechny uvedené miry jsou povazovany pouze za ramcové, jelikoz disledky postizeni
nelze posuzovat dle rigidnich a tabulkovych hledisek. Osoby s TCS a jejich faze socializace
mohou byt rapidné odlisnd. Vzdy zalezi na celkovém stupni syndromu, ktery nese dalsi

zminované komplikace, miru ztraty sluchu a naslednou snahu rodiny a samotného jedince.

U osob spostizenim zacina prvotni socializace v prostfedi domova. Pro déti
je pfirozené naucit se piejimat modely chovani, které zahlédnou u svych rodich.
Druhou dulezitou etapou socializace je nastup ditéte do hlavniho vzdélavaciho proudu,
kde se setkdva se svymi vrstevniky a uci se byt spolecensky-kulturni osobou. Jelikoz u déti
s TCS neni postihnut intelekt, ale pouze vizualni stranka s obasnymi obtizemi, které dokonale
vyrovnaji kompenza¢ni pomucky, je na rodi¢ich a jejich uvézeni, jakou cestu v oblasti

vzdélavani zvoli.

3.2 Vzdélavani osob s Treacher Collins syndromem

Pti vzdélavani osob s Treacher Collins syndromem (TCS), se nahlizi predevs§im
na sluchové a zrakové problémy, kterymi je dit€ ovlivnéno. Pokud se ohlédneme za minulosti,
zjistime, ze specidlni pedagogika za poslednich par let prosla zasadnimi zménami praveé
v oblasti vzdélavani osob se specifickymi potfebami, kam spadaji 1 déti s kraniofacidlnim
syndromem. Pravé zminované sluchové a zrakové komplikace u osob s TCS rozhoduji o tom,
jak bude vychova a vzdé¢lani v pfedskolnim, Skolnim a dospélém veku vypadat. V poslednich
tficeti letech doslo k obrovskému technickému pokroku, ktery zmeénil zdsadnim zplisobem

mozZnosti 1 pfistupy k vychové, vzdélani a rehabilitaci u osob se sluchovym postizenim.
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Predtim bylo mozné korigovat zvuk pouze jednoduchym analogovym sluchadlem,
pomahajicim jen osobam s mirnéj$i formou nedoslychavosti, ktery vyhodnocoval a ptenasel
zesilené zvuky stejn€, tudiz mluvena fe¢ byla Casto piehluSena okolnim Sumem. Jedinci
s t¢Zkou vadou, az Giplnou hluchotou, méli velmi malou pravdépodobnost si osvojit mluvenou
fe¢, byli odkdzani pouze na znakovou/vlastni fec, kterd byla v socialismu ve vétSing kol
pro sluchové postizené zakazana. Po padu socialismu se zacal ménit systém vzdélavani
a znakovy jazyk se u jedinct, ktefi mluvili pouze znakovym jazykem i doma, bral jako
pfirozeny. Jesté¢ pred nastupem moderné vybavenych digitalnich sluchadel ¢i kochlearniho
implantatu, bylo mozné integrovat do normalnich Skol pouze ty déti, které mély velmi malé
ztraty sluchu. Dnes jiz je skute¢né vSechno jinak, vysokou kompenzaci sluchu mtize mit dnes
rapidné stoupa. I pfes veSkerou integraci existuje specialni vzdélavani pro sluchové postizené,

které ma stale nezastupitelnou roli v jejich zivoté.

U rozhodovani, kam své dit¢ s TCS zaradit, maji rodi¢e vzdy velké mnozstvi otazek
a v rukach veliké rozhodnuti. V tomto ptipad¢ hraje diilezitou roli Specialné pedagogického
centra (SPC), do kterého rodina s ditétem dochdzi a které napomahd pii rozhodovani,
zda zvolit specidlni vzdélavani nebo bézné. SPC na zdklad¢ specidlné¢ pedagogického,
popiipade psychologického vySetfeni vyhodnoti, jaka cesta je pro dané dité nejlepsi a navrhne
ji rodicim. Muze se jednat o tyto varianty: vzdélavani formou individualni integrace, formou
skupinové integrace nebo ve specidlnim vzdélavani. Hraji zde vyznamnou roli determinujici

faktory doprovazejici celé vySetieni, které popsala Krahulcové (2003) jedna se:

e Jaky stupen sluchového postiZzeni osoba s TCS vykazuje.

e Vjakém rozsahu je ptitomnost dalSich omezeni (zrakové, dychaci obtizené).
e Komunikaéni prostiedky v rodin¢ ditéte.

e Vcasna diagnostika a zafazeni kompenzacnich pomtcek.

Vsechny uvedené faktory predstavuji dilezité aspekty, podle kterych se snazi SPC
soucasn¢ s rodinou ditéte rozhodnout, do jakého vzdélavaciho proudu dité umistit a zvolit
tak spravny smér jeho dalSiho vyvoje. Dulezité je dale védét, ze rodina ditéte s postizenim
ma v soucasné dobé pravo zaradit své dit¢ do spadové matetské, zakladni Skoly, kdy Skola
nemiize odmitnout dit€¢ kvili jeho specidlnim vzdéldvacim potfebam. Pro uceleni kapitoly

se pokusime nastinit zdkladni rozdily mezi integrovanym a specialnim vzdélavanim
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Materska Skola pro sluchové postiZené

Tyto Skoly pro sluchové postizené jsou €asto zifizovany pii Skolach pro stejnou cilovou
skupinu a tudiz tvoii skolsky komplex, véetné internatu. Dité proto po absolvovani matefské
Skoly muze pokracovat ve stejné budové se stejnymi zédky. Kromé obecnych cili, béznych
funkei, musi vykonavat 1 dalsi specifické ukony. Mezi né patii i diagnostické tkoly,
které presn¢ ur¢i moznosti dan¢ho ditéte a tim upiesni jeho hranici schopnosti, na kterych
pracuji za pomoci individualniho piistupu. Vychova v téchto zafizenich je nejvice zaméefena
na komunikacni a jazykové prostiedky ditéte a prioritou je zde u nich pfekonat komunikacni
barieru. Dilezitym aspektem téchto Skol, ktery hraje podstatnou roli pii rodiCovském
rozhodovani o zatazeni dit¢, jsou nejen piidruzené komplikace, ale 1 prace multifukéniho tymu,
ktery se sklada nejen z uciteld, ale 1 z logopedt a specidlnich pedagogi, ktefi uzce spolupracuji
srodinou. Mezi nejcastéjsSi specifické ukoly fadime: navozovani komunikace, tvoieni
arozvijeni hlasu a feci, rozvijeni zrakového a hmatového vnimani, nacvik odezirani, reedukace

a edukace sluchu a celkové dosazeni funk¢éni komunikace. (Hadkova, 2012)

Mateiska Skola béZného vzdélavaciho proudu

Pokud se rodina ditéte s TCS rozhodne o zarazeni do bézné skoly, jedné se o uzivatele
zaveésného sluchadla, u kterého nebyvé vyrazny problém pii zatfazeni, protoze v tomto véku
se klade v té€chto zafizenich vétsi diiraz na vychovu nez na vzdélani. Zatazeni do Skoly bézného
nepozoruje odchylky a piijimd déti s handicapem bez ptredsudkli. Pokud rodi¢ vyzaduje
specialni péci, soucasti béznych Skol mize byt asistent pedagogika, ktery se v celém procesu

stava pravou rukou ditéte. (Jungwirthova, 2015)

Zakladni Skola pro sluchové postizené

Nastup do Skoly vzivot¢ ditéte je vyznamnym socidlnim meznikem.
Dulezitou podminku pro piijeti ditéte do Skoly je Skolni zralost a pfipravenost. Jedinec musi
dosahnout urcité urovné v socializaénim vyvoji. Vzdélavani vychazi z ramcového vzdélavaciho
planu pro zékladni vzdé&lani a Skola déale vychazi ze svého Skolniho vzdélavaci planu,
kde je urcend i volba komunikacnich prostiedkti (bilingvalni metoda, oralni metoda, totalni
komunikace atd.). Poskytuji zdkim plnohodnotné vzdélani v kvalitnim komunika¢nim
prostiedi, s cilem dosahnout maximalniho rozvoje osobnosti zdka, v oblasti komunikace
a socialni sféry. Mezi vyhody patii komplexni specidlné¢ pedagogicka péce, kterd zahrnuje

1 logopedickou péci 2 hod/tydné, individualni piistup k ditéti, mensi pocet, zvyklost ditéte
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na Skolni rezim (pokud chodilo do ptedeslého stupné vzdélavani ve stejném komplexu)

a spravné uskupené prostiedi s technickou vybavou. (Barvikova, 2009)
Zakladni Skola béZného vzdélavaciho proudu

Zarazeni ditéte do zakladni Skoly predstavuje fadu pozitiv, ale i prekazek, které bude
muset rodina spoleéné piekondvat. Nastup do béZné Skoly vyZaduje perfektni ptipravu
pedagoga, ktery je metodicky veden specialnim pedagogem dan¢ho SPC, ktery vysetiuje dité
a podava pisemné podklady pro jeho zafazeni. Rozhodnuti o pfijeti ditéte nerozhoduji pouze
pisemné podklady z SPC, ale musi ho odsouhlasit i feditel dané Skoly. Jelikoz rodice ditéte
s TCS jsou slySici, nejcastéji preferuji variantu bézného typu zakladnich a matefskych Skol
v misté bydlisté, které mu poskytuji vice styku se socialnim prostiedim a Iépe ho piipravi
pro pracovni zatazeni, kde pracuje dle individualniho vzdé¢lavaciho planu, ktery SPC dvakrat
ro¢né jezdi vyhodnocovat. V rdmci integrace muzou rodice ditéte s TCS zazadat o asistenta

pedagoga.
Sti‘edni Skoly a vysoké Skoly

V dospivani, ke konci povinné Skolni dochézky, nastavd obdobi, ve kterém se dité
a jeho rodina zaméfuje na vybér stfednich Skol, které zahrnuje vc€asné pfipraveni zika
na volbu povolani a urcuji specializaci ditéte na pfisti etapu pracovniho uplatnéni. U déti s TCS
je vybér stiednich skol zaméfen predevsim na jeho dovednosti, schopnosti ziskané v celkovém
vzdélavacim proudu a také druhem a stupném TCS. Dit¢ mize pokracovat
ve vzdélavani na stfednich skolach pro sluchové postizené, stejné tak jako mlze vyuzit vSechny
dostupné stiedni $koly v Ceské republice, jde pouze o né&j a jeho stanoveny cil, ktery chce
ve vzdélani a pozd¢jSim budoucim povolani dosdhnout a stejné tak je to i v oblasti

vysokoskolského vzdélani.

3.3 Kompenzaéni pomiicky

Role technické podpory v zivoté osob se zdravotnim postizenim predstavuje velkou
ulohu. Jedna se o soubor nastroji nebo zafizeni, jejichz poslanim je zmirnit handicap ¢lovéka
a uleh¢it mu nékteré prekdzky, se kterymi se kazdy den musi potykat. Cilem téchto pomicek
neni pouze poskytnuti jedinci co nejvetsi miru sobéstacnosti, ale také mohou piedstavovat
novou moznost pro lepsi fungovani ve spolecnosti a napomahat tak k zdafilejSimu procesu
socializace. Osoby s TCS potiebuji korigovat sluch a zrak, ptfi¢emz zrakové obtize se lehce
vyrovnaji pomoci silnych dioptrickych bryli. Oproti tomu u sluchovych vad je existence

kompenzacnich pomiicek nezbytna, jelikoz vada se Casto pohybuje na prahu tézké sluchové
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nedoslychavosti. Proto je velmi dulezit¢ ihned vraném véku ditéte aplikovat specidlné
zesilovaci elektroakusticky pfistroj, ktery umozni prekonat komunikaéni obtiZe, které jsou
sefizeni kazdého ndstroje, proto by méla spadat do kompetence Spickovych odborniki
ve specializovanych centrech. Nasledné se pokusime popsat nejzékladnéjsi kompenzaéni
pomucky, které¢ vyuzivaji osoby s TCS kazdy den, aby mohli byt v riiznych oblastech

samostatni a nemuseli tak zadat pomoc dalsi osoby.

3.3.1 Sluchadla

Jednda se o miniaturni elektronické zesilovace zvuku, jejichz cilem je zesilovat
a modulovat zvuky z okoli. Zékladni soucastky kazdého sluchadla jsou: mikrofon, zesilovac,
reproduktor, regulator hlasitosti, pfepina¢ programd, indukéni civka. Proces pfenosu probihé
pres slabé zvuky zachycené zokoli, které dopadnou na mikrofon sluchadla a zméni
se na elektricky proud. Tento proud je pomoci sluchadla zna¢né zesilen a upraven podle
individualni poruchy sluchu a dopraven do reproduktoru, kde se zméni zpét na zvukové viny,
ze kterych vznika velmi silny zvuk vedouci pfimo do zvukovodu ucha. Na konci sluchadla

je vzdy usni tvarovka, ktera brani zpétné akustické vazbé. (Havlik, 2007)

V dnesni dob¢ existuje celd Skala druhi zesilovact, rozdélujici se na analogové a velmi
kvalitni digitalni. Tyto sluchadla jsou nejcastéjsi kompenzacni pomiickou u osob s TCS, ktera
se vyuziva v raném véku, pred zavedenim kochlearniho implantatu. Dle stanovenych pravidel,
sluchadla a poté mtizou zazadat o zavedeni kochlearu. Zesilovace piinaseji uzitek pouze détem,
ktefi maji alespoit minimalni zbytky sluchu. Foniatr sluchadla nastavuje opakované,
dle prahovych hodnot konkrétniho ditéte. Sluchadla umoziuji détem s TCS v raném véku
kvalitné vnimat mluvenou fe¢ a oproti analogickym, umé&ji odbouréavat rusivé elementy z okoli.
K déleni sluchadel mazeme ptistupovat z riznych hledisek. Ja jsem zvolila kategorizaci podle

tvaru zesilovace, podle Baresové (1999):

e Zavésna — soucastky zesilovace jsou zabudované v pouzdre, které se nosi za uchem.

e Zvukovodova — ktera se dale déli na kandlova a boltcovadle toho kam se vklada.

e Kapesni — malad krabicka, ke které se zapojuje ohebny kabel, ktera je zakoncena
tvarovkou vkladajici se do ucha (u mensich déti, miize byt tvarovka na ¢elence).

e Brylova — typ sluchadel, které se skoro nevyrabéji. Jsou pro osoby potiebujici nosit

silné bryle, kdy naslouchatko muze byt pfipevnéno na n¢.
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3.3.2 Kochlearni implantat

Pokud se po né€kolika mésicich se sluchadly dité sluchové a tfeCové rozviji, ale ne
dostatecné rychle, dostane se mezi kandidaty na kochlearni implantaci (KI). Predstavuje
nitrousni elektronickou smyslovou nahradu, ktera zprosttedkovéava sluchové vjemy pitimou
elektrickou stimulaci sluchového nervu, uvnitf v hlemyzdi vnitiniho ucha, kde nahrazuje
poskozené a chybgjici vlaskové buiiky. Cinnosti KI pracuji na uplné jinych principech nez
¢innosti sluchadel. Zatimco se sluchadlo pokousi protlacit zvuk skrz poSkozené misto, systém
KI vyuziva variantu kostniho vedeni k vysilani jasného a ostrého zvuku pfimo do vnitiniho
ucha. Zavedeni lze uskute¢nit v kazdém véku i u prelingvalné neslySicich déti. Existuje pouze
nekolik nevhodnych ptipadl, kdy se piistroj nezavadi, a to u sluchové vady zplsobené
poruchou sluchového nervu, centralnich sluchovych drah, pfi anatomické abnormalité
hlemyzdé a u chronickych zanétech stiedousi. Implantat se skldd4d ze dvou ¢&asti, z vnéjsi,
kde nalezneme mikrofon, zvukové-feCovy procesor, vysilaci civku, a z vnitini, obsahujici
prijimac¢ a svazek 22 elektrod. Mikrofon zachyti zvuk z prostiedi a odesle jej do fecového
procesoru, ktery zvuk analyzuje a ptetvoii na kddové signély a vysle je pfes civku umisténou

za uchem pfimo do pfijimace. Cilem KI je maximalni dostupnost zvuku. (Hruby, 1998)
Kochlearni implantace

Zahrnuje dlouhodoby proces, ktery se skldda z operace a programovani zvukového
procesu podle individualnich vlastnosti sluchové vady. Multidisciplinarni tym tvofi otochirurg,
foniatr, klinicky psycholog, specializovany klinicky logoped, audiologické sestry a koordinator

ORL I¢ékaf.

Oboustranna operace trva pét hodin a jednostranna tva ptiblizné tii hodiny. Ob¢ jsou
provadény v celkové anestesii pacienta. V prvnim kroku umisti chirurg implantabilni vnitini
télo implantatu pod kizi za uchem, kde vytvoii mélké ltizko v kosti a za pomoci mikroskopu
zavede do hlemyzdé¢ vnitiniho ucha svazek jemnych, ohebnych elektrod. Pti operaci umoziuji
rizné programy oveftit, zda implantat Gc¢inné funguje. Po operaci se minimalné tyden pacient
zotavuje v nemocnici. (Hadkova, 2016)

Nastavovani KI se provadi ve spolupréci pacienta, kdy pomoci specidlnich pocitacovych
programu lékat vyhledava prah slySitelnosti a prah prijemnosti intenzity drazdéni elektrodi.
Provadi se poprvé piiblizné po 6 tydnech od operace a pak se opakuje v pravidelnych

intervalech ve specidlnim centru, nejblizsi existuje v Praze, Cochlear CZ.
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3.3.2.1 BAHA

Jak jsem jiz informovala pfi diagnostice, pii ztraté sluchu se vyuzivd rozdé€leni
na percepcni a prevodni vady. Uz od 18. stoleti si odbornici za¢inali v§imat u nedoslychavych
jedinct zlepSeni sluchu, pokud prevadéli zvuk pies lebeéni kost, nebo na zuby. Uplné prvni
chirurgicky zakrok pro kostni vedeni byl proveden za pomoci ty¢inky, kterou mluv¢i nechaval
rozkmitat na hrtanu posluchate a konec tyCinky drzel jedinec u lebe¢ni kosti nebo

u zubi. (Hruby, 1998) U osob s TCS se nejcastéji voli zafizeni kochledrniho implantaitu BAHA.

BAHA (Bone Anchored Hearing Aids) jednd se o typ kochlearniho implantatu
pro ptimé kostni vedeni zvuku. Ptistroj je k jedinci trvale spojen Sroubem z titanu, ktery 1ékari
zakotvi do wvnittku spankové kosti. Implantat (titanovy cep) je Sroub s velkou plochou,
ktera se spoji s kosti. Do implantatu se zaSroubuje spojka, ve které je zasazen kostni vibrator.

Srouby maji délku 3 a 4 mm.

BAHA zpracovava zvuk ptes kostni vedeni. Jednd se o pfirozenou cestu, kdy pienos
zvuku kosti probihd, dle Kabelky (2012), za pomoci tfech procest — vyzarovanim zvuku,
ktery se dostdva do zevniho zvukovodu a do stiedousi oblasti, akceleraci temporalni kosti
a kompresi kochlearniho pouzdra. Nizké frekvence se pfesunuji setrvacnosti sluchovych kiistek
a tekutin vnitiniho ucha pifi akceleraci temporalni kosti, stiedni a vysoké frekvence
prostorovymi zménami kochlearniho pouzdra a vysoké frekvence navic vyzatenou zvukovou

energii do zevniho zvukovodu a stfedousni dutiny.
Implantace BAHY

Chirurgicky zakrok je realizovan pievazné v celkové anestezie. Pied zdkrokem je tieba
nejprve vyznacit prostor fezu za uchem, kde se misto vyholi. Pfi druhém kroku se vytvaii kozni
Stép. Nasledné u pacienta probiha vrtani pocate¢niho otvoru, diky kterému dojde k rozsiteni
a redukci tkan¢. Poté uz nasleduje konecné umisténi implantatu, na ktery piijde
1 ochranné vicko. Kabelka (2012), vymezuje doporuceni, aby Sroub byl umistén na imaginarni

pfimce prochdzejici zygomatickym obloukem a nedotykal se boltce.

3.2.3 DalSi kompenza¢ni pomiicky

Mezi dalsi efektivni pomtcky u osob s TCS, miizeme zaradit, napiiklad indukéni
smycky, které méni signal na elektromagnetické pole. Pokud je jedinec v mistnosti, divadle,
kin€ apod., instalovand smycka zabudovana ve sluchadle pfenese dany signal misto mikrofonu.

Zvuk je pro wuzivatele nesrovnateln¢ kvalitnéjSi nez pres mikrofon sluchadla
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a zarucuje tak lepsi prozitek. Nasledn¢ mizou tyto osoby vyuzivat riizné svételné, vibracéni
nastroje (budiky, zvonky atd). Tyto zminované pomicky nejsou nezbytn€ nutné pro zivot,
ale maji pouze povahu doplnujici, kdy jedincim mohou pfindset lepsi uspokojeni a kdy
se mohou podilet se na maximalni sobéstacnosti. Oproti tomu, jsou v uvodu této kapitoly
uvedeny tii kompenzacni pomiicky, které jsou nezbytné pro fungovéani ve spolecnosti osob
s TCS. Jedna se tedy o bryle, které koriguji zrakové obtize. Sluchadla zlepSujici piijem
okolnich zvukii u leh¢ich sluchovych postizeni a kochlearni implantat, ktery otevira branu
do svéta integrace i pro velmi t€zké sluchové vady, ktery za pomoci kostniho vedeni pienasi
zvuk osobam piimo do vnitiniho ucha. Na rozdil od doplitujicich pomicek, tvofi tyto tii pevny
zaklad kompenzacnich pomicek, které jsou nezbytné pro spravny vyvoj ditéte, lepsi proces

socializace a vhodné zvoleny postup pfi zatazovani déti s TCS do vzdélavaciho proudu.

3.4. Pracovni uplatnéni

Diky soucasnym snahdm a reformacim v oboru specialni pedagogiky se rozsituji
u osob se specifickymi potiebami nejen vzdélavaci moznosti, ale i profesni pfiprava — moznost
studia na vysokych Skolach, rozsiteni ucebnich obort, rozvijejici se technicka podpora a plno
dal§ich variant, které zjednoduSuji/zlehcuji orientaci na trhu prace. DnesSni spolecnost
se radikaln¢ zmeénila, co se tyka postojii k postizenym osobdm. Uz se nestava, Zze bychom
je zabijeli nebo vytlaCovali na okraj spolecnosti. Dnes se je naopak snazime za pomoci vsech

dostupnych prostfedkt podpofit a pomoc jim. (Skakalova, 2010)

Jak jiz bylo nékolikrat zde zminéno, osoby s TCS omezuje pouze sluchové postizeni,
které nekteré nabidky prace jasné zamitd, napiiklad zaméstnani v hluku, kde by kochlearni
implantat mohl byt nadmérnym radmusem ponicen, prace ve vyskach, ktera mize narusit ustroji
rovnovahy nebo omezeni z divodu jiného zpisobu komunikace. VéEtSina osob za pomoci
riznych sluchadel a KI, jak jsem jiz informovala, maji vyvinutou fe¢ normalnim zptisobem
a nejevi tedy zadné vyrazné problémy s komunikaci, tudiz u nich sluchova vada nevykazuje

zadné zasadni omezeni schopnosti. Omezeni totiz nastoupi pouze tam, kde ho sami vytvoiime
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4 Vyzkumna ¢ast

Vyzkumna cast diplomové prace se pokusi prohloubit a zacelit Treacher Collins
syndrom z pohledu osoby, kterda ma syndrom diagnostikovany. K vyzkumu jsem zvolila
kvalitativn€ orientovanou strategii. Kvalitativni vyzkum ma rdmcové upotradani, pii1 kterém byl
zvolen design ptipadové studie o osobé s TCS. Zaroven bude doplnéna aktivnim pozorovanim,
analyzou dat a rozhovory vSech zucastnénych osob, které se cely zivot nebo aktualné podili
na celkoveé péci, ktera se snazi zlepSit socialni situaci, zabezpec€it jedinci lepSi postaveni

ve spolecnosti a tim i usnadnit socialni fungovani.

4.1 Charakteristika vyzkumné ¢asti

Vyzkumné Setfeni probiha od samotného pocatku, az po prezentaci vysledkt vyzkumu.
Jedna se o dlouhodoby proces, ktery byva naro¢ny ve vSech aspektech. Jetabek (1992), zmiiiuje
fakt, ze zakladnim kamenem kazdého vyzkumu je vzdy dostat napad. V mém piipadé
se jednalo o namét, ktery mé napadl zdivodu seznameni se srodinou, ktera
se se syndromem setkala u svého ditéte. Byla jsem s nimi pfi zacatcich, kdy se dité narodilo,
kdy neméli skoro zadné informace o TCS, ani doktoii v roce 1999 neuméli diagnostikovat,
o jaky typ kraniofacialniho syndromu se jedna. Par dni v porodnici hledali informace a pot¢,
po tydnu stanovili kone¢nou diagnostiku TCS a odkézali rodinu do péce fakultni nemocnice

v Motole — Praha.

Vyzkum se tedy odviji od osoby s TCS, ktera se syndromem zije uz 18 let a v téchto
letech mé podstoupit dvé narocné operace, které maji za cil jeho uplnou proménu vzhledu
celého obliceje. Chirurgické zdkroky se budou zamérovat konkrétné na modelaci brady, licni
kosti, ocniho okoli a vytvofeni normalniho ucha. Vyzkum se pokusi nejen popsat vSechny
kroky, které jedince ¢ekaji pted, pti a po operacich, ale také se stat celkovou soucasti, podporou
a ukdzkou, do jaké miry mohou nebo nemusi urcit¢ zmény vzhledu pomoc v socidlnim

fungovani a jak moc se dotknou psychiky jedince.

Empiricka ¢ast se zaméii se na tfi diilezité momenty v zivoté€ jedince s TCS, které nejen
ze komplexné propoji nasi teoretickou ¢ast a popiSou syndrom z praktického pohledu, ale
1 dopomtizou ke splnéni dan¢ho hlavniho cile a odpovi na stanovené vyzkumné otazky.
Jedna se o tyto oblasti:

e 7Zivot pied operacemi,
e konkrétni chirurgicky zakrok — jeho prabéh, vyvoj a vliv,

e Zivot po operacich.
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4.1.2 Kvalitativni vyzkum

Jak jsem jiz zminila, vyzkumna Cast je zalozena na kvalitativnim vyzkumu, jehoz
hlavnim cilem je popsat a pfiblizit pohled na psychiku osobnosti s TCS, ktery prodélal
chirurgické zakroky celého obliceje. Pro spravné pochopeni psychiky jedince je pro nas dilezité
nejen charakterizovat chirurgické zakroky a zivot po nich, ale i1 popsat, seznamit
se s zivotem pied operacemi, ktery nam dopomuze pochopit celkovou problematiku TCS,

a tim 1 zhodnotit, jak ptinos plastickych zakrok, tak i zménu socidlni situace.

Vzhledem k problematice vyzkumu, ktery se zaméfuje na Treacher Collins syndrom,
jsme zvolili kvalitativni ptistup, ktery podle Hendla (2005) umoziuje ziskat detailni vhled
a popis zkoumaného ptipadu, pii kterém badatel neziistava pouze na povrchu, nybrz se nofi
do hloubky a hled4 jadro problému. SnaZi se zkoumat, porovnavat, zaznamenavat riizné procesy

a sledovat jejich vznik, vyvoj i pribéh.

Hlavnim cilem kazdého vyzkumu je objasnit, jak a pro¢ se dana problematika déje.
Jelikoz v tomto pfistupu je hlavni vyhodou proniknuti do hloubky samotné problematiky,
je divod zvolené strategie naprosto jasny. Po podrobném proniknuti do tématu miZzeme
tuto strategii doplnit i dal$imi vypozorovatelnymi vlastnostmi, kam zafazujeme neverbalni
komunikaci, gesta a emoce dané osoby, které napomahajici k ziskani dopliiujicich informaci
o dotazovaném tématu. Mezi dotazovanym a tazatelem je vytvofenda hlubokd, divérna,
empaticka atmosféra, ktera miize hrat dilezitou roli pifi ziskavani citlivéjSich informaci.
U kvalitativniho vyzkumu pifevazné pronikdme do problematiky v pfirozeném prostiedi

pozorovanych, a tim mizeme ptizpisobit zkoumani momentalnim podminkam.

Jak jsem jiz wuvedla, vyhodou kvalitativniho Setfeni kvalitativniho vyzkumu
je, ze problematika je nejcastéji zkoumana do hloubky. Umoziuje tak poskytnout nahled
vzajemnych souvislosti a navaznosti. Diky kvalitativnim metoddm jsme schopni ve vyzkumu
prihlédnout k plsobeni kontextu a soucasnym podminkdm. Oproti tomu nevyhodou
kvalitativniho pfistupu je podle Hendla (2005, str. 46) nemoZnost zobecnit vysledky, které dale
mohou byt ovlivnény vyzkumnikem a jeho preferencemi. Z toho diivodu je dobré praci zamérit

pouze na cilovou skupinu a nesnazit se vysledky zobecniovat pro celkovou populaci.

4.2.2 Pripadova studie
Obecné vymezeni definuje ptipadovou studii jako metodu, ktera intenzivné zamétuje
studium na jeden piipad, jednu situaci, jednoho Clov€ka a na jeden problému. Jednd se

o techniku skrze kvalitativni, jelikoz dokaze dokonale splnit zakladni cile kvalitativniho
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vyzkumu — ovéiuje soucasné fenomény do jejich hloubky v jejich skute¢ném kontextu. Patii

mezi zékladni vyzkumné designy.

Klicové jsou pro tuto strategii pridruzené kvalitativni techniky, které zahrnuji vSechny
formy pozorovani, rozhovor a analyzy dokumenti. Vhodnost pouziti je posuzovéana vzdy
s ohledem na vyzkumnou otdzku a charakteristiku problematiky. Cilem je vzdy vyuzit

potencialnich vyhod jednotlivych metod. (Savaiicek, Sed’'ova, 2014, str. 97-8)

V naSem piipad¢ se jednd o osobu, prochazejici urCitymi situacemi, procesy
a udalostmi, které se snaZzime za pomoci této strategie, v jeho pfirozeném prostiedi, komplexné
pochopit a objastiovat interakce mezi jedincem a okolim, za pomoci fady rozmanitych zdroju.
Jak jsem jiz zminila, dulezitou roli v pfipadové studii hraji dopliiujici kvalitativni techniky,
které napomahaji ke sbéru dat a jsou zaloZzené na jisté otevienosti v otazkach a pozorovani.

Pro tento vyzkum byly zvoleny tyto dopliujici kvalitativni techniky:

e aktivni pozorovani;
e polostrukturovany rozhovor;

e analyza dokumentt;

4.2 Metody sbéru dat

Metody sbéru dat se vybiraji az po stanoveném cili daného vyzkumu, spolecné
s vymezenymi vyzkumnymi otazky a vytvoienim konceptudlniho rdmce a designu vyzkumu.
Tyto metody jsou specifické postupy, diky nimz poznadvame urcité jevy, které se snazime

v Setfeni rozkryt a interpretovat.
Aktivni pozorovani

Jedna se o jednu z nejtézSich metod sbéru dat v kvalitativnim vyzkumu. V odborné
literatui'e nalezneme vice déleni pozorovani, avsak zakladnim typem je ziCastnéné pozorovani.
Safaiicek, Sed’ova (2014, str. 142) definuji aktivni pozorovani jako: dlouhodobé, systematické
a reflexivni sledovani probihajici aktivit primo ve zkoumdnim terénu s cilem objevit
i reprezentovat socidlni Zivot a proces, kdy ucelem neni pouze samotné pozorovani,
ale i predavani ziskanych informaci Cctenarovi. Aktivni pozorovatel mulze popsat,
co se v danych situacich déje, koho se pozorovani tyka, v jakém prostredi se provadi, které véci
kde vznikaji a pro¢. Nejedna se tedy o pasivni soupis dat mimo predmétnou oblast, nybrz,
jak jiz nazev napovida, pozorovatel se sam ucastni déni v dané socidlni situaci.
Je v divérném osobnim kontaktu s pozorovanymi a sbird data v pfirozenych Zivotnich

situacich. Cilem je vZzdy tésné&jsi pfibliZeni k dané problematice s moZnosti odhalit vnitini
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perspektivu. Pro celkovou interpretaci ziskanych dat pozorovatel vyuziva rtizné dopliujici
metody — rizné druhy rozhovort, rizné nahravky nebo skupinové deniky. (Hendl, 2005, str.
193) V pozorovani se jedinec zamétuje na popis prostiedi, jednani vSech aktérti a neverbalni
komunikaci. Po shroméazdéni vSech potfebnych dat dochazi k odpoutani se od zkoumaného
predmétu. Rozlouceni by vzdy mélo probihat piirozené, pratelsky, aby nedoslo k naruseni

vztahu mezi vyzkumnikem a pozorovanymi.
Polostrukturovany rozhovor

Dalsi zvolenou metodou, pro ziskavani dat, byl hloubkovy rozhovor, konkrétné jeden
z jeho zékladnich typl — polostrukturovany rozhovor. Jedna se o metodu, skladajici
se ze souboru pfedem piipravenych otazek, na které¢ dotazovani odpovidaji. Pii této metodé
tazatel dopliiuje rozhovor o pozorovani, kdy se opét zaméfuje na neverbalni znaky a popis
prostiedi. Tato technika se celkové vyznacuje vysokou pruznosti celého procesu ziskani dat.
Pfi dotazovani na pfedem ptipravené otazky je mozné piejit do volného rozhovoru a doplnit

dané otazky o vysvétleni nebo zdivodnéni. (Chréska, 2007, s. 183)

Cely proces ziskdvani dat u této techniky je zaloZen na pfipravé rozhovoru, jeho
pribéhu, vyznacujici se vlastnim dotazovanim, ptepisu i reflexi rozhovoru a analyzou dat.
Ze zaatku je nezbytné odstranit psychické bariéry, pfipravit harmonické prostiedi a zajistit
si souhlas se zdznamem. Tazatel by m¢l vzdy navrhnout dotazovanému moznost dodate¢ného

kontaktu, v ptipad¢ nesrovnalosti nebo pro doplnéni zdznamu. (Hendl, 2005, s. 166—170)
Analyza dokumenti

Dokumenty pii vyzkumech tvoii datovy podklad dané studie nebo se stavaji doplitkem
pii datech ziskdvanych u pozorovani a rozhovoru. Jedna se o spisy, které¢ vznikly v minulosti,
byly pofizeny nékym jinym nez vyzkumnikem a pro jiny ucel. Vyzkumnik si data vyhledava
sdm a zabyva se tim, co jiz je k dispozici zjiného Uhlu ¢i pro jiné zpracovani. Spadaji
sem prevazné osobni dokumenty, Ufedni spisy, archivované udaje a rizné vystupy. (Hendl,

2005, str. 204)

4.3 Cil vyzkumu

Stanovené vyzkumné cile hromadné s vyzkumnymi otazkami tvoii ukazatel, ktery
predstavuje smér, dle kterého bychom se méli orientovat v pribéhu naseho vyzkumného
procesu. Hlavnim cilem této prace je popsat a priblizit pohled na psychiku osobnosti s TCS,
ktery prodélal chirurgické zakroky celého obli¢eje. Zamérem je také dosahnout

komplexniho obrazu Treacher Collins syndromu za pomoci vSech dostupnych informaci,
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(pteklad cizojazycné literatury, komunikace s 1ékafem) a zjistit slozitou cestu vSech zékladnich
chirurgickych zakrok, které jedince v pribéhu zivota ¢ekaji. Z tohoto diivodu jsem stanovila
dalsi dil¢i cil.

1DC: Na zéklad¢ piipadové studie zmapovat a popsat zakladni chirurgické zédkroky v Zivoté

osob s Treacher Collins syndromem.

Z prostudovanych prament jasné vyplyva, ze TCS je slozité postizeni, které vyzaduje
dlouhodobou spolupraci rodiny, komplexniho tymu a samotného jedince. Rodina se musi obrnit
trpélivosti, nebot’ vSechny opravy postizenych ¢asti predstavuji béh na dlouhou trat’
a jelikoz se snazim o maximalni pochopeni dané problematiky, doplnila jsem empirickou ¢ast
o rozhovory s osobami, které poukazi na problematiku TCS z riznych thli. Poskytnou nam tak

diky vlastni zkuSenosti propojeny uceleny obraz o syndromu.

Védecko-vyzkumny problém jsem stanovila ndsledovné: Analyzovat tii dilezité
momenty v Zivoté¢ osoby s TCS a poukazat na aspekty, které se dané¢ho postizeni dotykaji.

Na jehoz zaklad¢ jsme vygenerovali hlavni vyzkumnou otazku: Které nejcastéjsSi aspekty

se objevuji v danych momentech souvisejici s TCS?
Diléi otazky:
DVOL1: Jaké psychologické aspekty se dotykaji blizkych osob a daného jedince s TCS pred

zménou a po?

DVO?2: Kter¢ socialni aspekty zasahuji do zivota blizkych osob a daného jedince s TCS pred

zménou a po ni?
DVO3: Ekonomické aspekty tykajici se TCS?
DVO4: Jaké aspekty doprovazeji chirurgické zakroky obliceje dle 1ékaia?

DVOS5: Jak hodnoti soucasnou situaci (vyhody/nevyhody) po zméné vzhledu blizké osoby

a jak dany jedinec?

DVOG6: Naplnilo se o¢ekavani vychazejici ze zmeny obliceje u blizkych osob a daného jedince?

4.5. Charakteristika vyzkumného souboru

Vyzkumny soubor predstavuju v ramci hloubkové piipadové studie osobu s TCS, ktera
ve svych 18-19 letech bude podstupovat chirurgické operace celého obliceje. Jedna
se o zakroky, které podstoupi kazda osoba trpici danym syndromem. U téchto osob je rozdil

po plastickych zakrocich odlisny a kazdému mizou pfinést rozdilné zmény. Tato prace
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se pokusi zaznamenat vSechny kroky, které jedinec bude v rdmci zmény postupovat. Pfipadova
studie je  vytvofena  diky analyze  dostupnych  dokumentd  (I¢kafskych
a pedagogickych listin) za spoluprace s danym jedincem i jeho rodinou, se specidlné
pedagogickym centrem a Iékafi. Vyzkumné Setfeni je pro souhrnné zpracovani této
problematiky doplnéné polostrukturovanymi rozhovory, ve kterych odpovidaji na predem
pripravené otdzky rodi€e, sourozenec jedince, jedinec sam, prakticky l€kar a hlavni chirurgicky
1ékar provadejici operacni zakroky. Pfi vybéru osob pro zpracovani vyzkumného Setfeni hrala

roli zejména ochota vSech zminénych jedincti.

4.6 Pripadova cast

S rodinou jedince se znam jiz od svych détskych let, jesté pred narozenim L. Tato prace
m¢é napadla z divodu toho, ze jsem byla svédkem bezmocnosti rodi¢ii a jejich riznych
prekazek, které pfichazely po narozeni jedince a po stanoveni jeho kone¢né diagnézy. V ramci
let prosel, nejen L., ale i rodi¢e, riznymi testovacimi metodami, pro zjisténi divodu propuknuti
syndromu a zarovenn u ného probihaly mensi operac¢ni zakroky pro zlepSeni funkéniho
fungovani.
Prace se zaméfuje na aktualni cestu dané osoby s TCS, kterou ¢ekd narocnéa operace celého
obliceje a pokusi se zaznamenat psychické zvlastnosti a pfinosy tohoto zédkroku v zivoté dané
osoby.
Jedinec: Muz L.
Datum narozeni: 23.12.1999
Vék: 19let
Skola: Stiedni odborna $kola Evangelicka akademie — 3. ro¢nik
Stupeini podpory: zadny
Pouzita metoda: pozorovani, analyza dostupnych Iékatskych, pedagogickych spisii
a rozhovor s rodinou
Diagnoéza: Treacher Collins syndrom

Symptomatologie:

- malformace obli¢ejového skeletu;

- ptdza ocnich vicek;

- absence slznych kandlu;

- kolobomy obou dolnich o¢nich vicek;

- oboustranna mikrocie s atrézii zvukovodu;
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- submokozni'> roz§tép patra;
- mikrogenie (pfili§ mala dolni €elist), naruSend mezicelistni oblast;
- oboustrannd tézka nedoslychavost;

- mirna kratkozrakost.
Rodinna anamnéza

U otce, narozené¢ho r. 1971, byl zdravotni stav dobry, ale v jeho roding, u predki,
se objevuje geneticka vada sluchového ustroji. Matka, narozena roku 1973, méla zdravotni stav
taktéz dobry. Nebyla prvorodic¢kou, v roce 1993 odrodila své prvni dité, zdravou dceru. V roce
2001 se rodi¢e daného jedince rozvedli a L. byl svéfen do péce matky. Mezi rodici, diive
1 aktudlng, funguje vzajemny pratelsky vztah. Na vSechny konzultace chodi oba
a vzniklé komplikace se také snazi fesSit spolecné. L. pochdzi z dobrého socidlniho prostiedi.
Vyrtstd se svoji sestrou, matkou a jejim partnerem. Ma vlastni prostor a fungujici socidlni

skupinu.
Osobni anamnéza
V prubéhu téhotenstvi nevznikaly zadné komplikace, az na 4. mésic téhotenstvi,

kdy u rodicky propukla hnisava angina, Iékafi zavrhli tvrzeni, ze by za zplsobeny
syndrom mohla urCena antibiotika, kterda matka pfi nemoci pobirala. Pii téhotenstvi
na ultrazvukovych snimcich nebyly vidény zadné zmény v oblicejové oblasti, v této dobé ani
nic nenasvéd¢ovalo tomu, ze rodicka ¢eka dité s vyvojovou vadou. Porod se konal v Nachodské
nemocnici a byl dlouhy, ale nevykazoval Zadné komplikace. Chlapec se narodil v terminu po 8
hodinach, v 11:05. Vazil 3020 gramt a métil 47 centimetrii. Thned po porodu se 1ékaii a rodina
zhrozila nad vzhledem tvare daného ditéte. Matka vzpomina na zmatky, které probihaly ihned
po porodu, kdy lékati dit¢ odvezli na jednotku intenzivni péce a s matkou se nikdo nebavil.
Na jednotce intenzivni péce dit€ testovali a snazili se shrnout vSechny pfiznaky.
Dit¢ vykazovalo zvétSenou lebku, sugmokozni roztép patra, propadnuty obli¢ej a oboustrannou
mikrocii. Po dvou dnech 1ékafi stale nedokazali odpovédét na otazku, ¢im dité trpi. Po dlouhém
tydnu a diskuzich s Fakultni nemocnici Motol, pfiSla kone¢na stanovena diagnoza, kterou urcili
jako vrozenou vyvojovou vadu — Treacher Collins syndrom. V prvnich 14 dnech byla rodina
v péci Nachodské nemocnice, kdy 1€kafi predavali informace o postizeni zplisobem, ze se jedna

o syndrom, ktery poSkozuje mozek. Jedinec bude potiebovat 24 hodinou péci a komunikace

15 podslizni¢ni
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bude probihat jen za pomoci znakové feci. Soucasné také 1ékari poskytli kontakt na doktora

Kabelku v prazské nemocnici v Motole a dité pieslo do péce specialistii v motolské nemocnici.

V prvnim mésici zivota ditéte byla jak matka, tak i dité, umisténo na stomatologickou
fakultu nemocnice Motol, specializujici se na vrozené vyvojové vady, které ovliviiuji rist
a vyvoj ustni dutiny i obli¢eje a kraniofacialni malformace, kam spad4d TCS. Na toto obdobi
vzpomind matka v dobrém, stale L. kojila, ale diky stresové udalosti ztratila mnoho mléka
a tak L. po dvou meésicich po porodu ptesel na umélou stravu. V prazské Motole se rodice
kone¢né dozvidaji pravdivé informace o syndromu, aktualni obraz o postiZeni a mozZnosti, které
mohou vyuzit, aby péce o dité s TCS byla co nejefektivnéjsi. V tomto obdobi se ditéti provadely
ruzné testy, zda chlapec dycha sam, k vylouceni trachestomie. Na foniatrickém oddéleni byla
ditéti naméfena oboustranna nedoslychavost s celkovou ztratou sluchu dle Fowlera 78 %
(na pravém uchu 75 dB, na levém 76 dB). L. tedy ma i bez kompenza¢niho sluchového
aparatoru velmi malé zbytky sluchu. Po mésici bylo dité s matkou propusténo domti a predano
do péce rané péce. Do Fakultni nemocnice v Motole dojizdéli pravidelné 2x do mésice. V
prvnim roce rodice méli nejveétsi problém s ditétem v o¢ni oblasti zpiisobenym ptdzou vicek.
Nejenze nemohlo uplné uzavtit obé€ o¢i, ptoza dale zptisobovala pravidelné vysuSovani a zdnéty
o¢i. Rodice dvakrat denné kapali ditéti ocni kapky na zvl€eni a pro prevenci zanéti. Oba rodice
se shodli na tom, ze spiSe dochazelo ke zvlh¢ovani, ale zanéty se dély neustale. U L. vypukl v
prvnim roce atopicky ekzém, ktery sam od sebe zmizel. Ditéti byl ptfiznan 3. stupen
mimotadnych vyhod — priikaz odborné zdravotni pojistovny s ozna¢enim zvlast’ tézké postizeni

s pruvodcem (ZTP/P).

Rana péce dochazela pravidelné¢ 2x mési¢né do domdacnosti a napomahala roding
v prvnich az dvou letech ditéte pii navyknuti na zavésné sluchadlo s kostnim vibratorem, které
kvali atresii ucha neslo upevnit za ucho a bylo pfipevnéné na celence. Piistroj se skladal
z krabicky a Celenky, na které bylo zavéSené sluchadlo. Krabicka vstiebdvala zvuk a zasilala
ho pres maly dratek do celenky. Uceni ditéte na sluchadlo probihalo dlouhé mésice.
Rodi¢e zminuji, ze L. ma zcela nepatrné zbytky sluchu, takze bez sluchatka i tak slySel hlasité
zvuky. Nejprve ditéti nechali usit vestiCku, na které byla pripnutd kapsicka, do které zpocatku
davali samotnou krabicku (dit€¢ moc dlouho s ¢elenkou na hlavé nevydrzelo). Poté diky
zbytkim sluchu dité pochopilo, ze pies krabicku a sluchadlo proudi zvuk a za¢alo ¢elenku nosit
a ucit se mluvit. Z divodu navyknuti na sluchadlo byl vyvoj fe¢i u ditéte zpomaleny, ale diky
dikladnému cvi¢eni matky sditétem a pravidelnym zéasahiim logopedické péce dité

v predskolnim véku nevykazovalo markantni rozdily v feci a ani v psychomotorickém vyvoji.
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Po navyknuti na sluchadlo ¢ekala rodice dalsi cesta, a to naucit dité nosit bryle, jelikoz u L.
byla diagnostikovana zrakovd vada u obou o¢i. O¢ni lékatka L. diagnostikovala mirnou
kratkozrakost. Jedinec ma na pravém oku 3.00 a na levém 3.05 dioptrie. V roce 2002 byl
fakultni nemocnici nafizen prvni chirurgicky zakrok, ktery se tykal o¢niho okoli. S cilem
odstranit oboustrannou ptozu vi¢ek. Rodice vzpominaji, Ze tato operace nebyla casoveé naro¢na
a po rekonvalescenci u L. uZz nikdy neprob&hly zanéty o¢i a nemuseli kazdé¢ rano

a vecer kapat ditéti kapky.

Po rané péci, od roku 2003, nasledovala péce Specialné pedagogického centra (SPC)
pro déti s vadami sluchu a teci v Hradci Kralové. Ve ¢tyfech letech nastoupil, dle odborného
posudku z SPC, do spadové bézné matetské Skoly. I kdyz SPC navrhovalo specidlné
pedagogicky ptistup, konkrétné¢ zatazeni do specidlni matetské Skoly pro sluchové postizené
v HK. Pro rodice se vzdalenost zafizeni od mistniho bydlisté zdala nepfekonatelna. Matka své
rozhodnuti odvodnila takto: ,, L. uz od svého narozeni byl zarazen mezi normalni deti nasich
kamaradu, ktere byly plus/minus stejne staré. Déti ho braly mezi sebe a nevytlacovaly ho.
S byvalym manzelem jsme chtéli, aby L. navstévoval normalni skolku u nas ve méste, protoze
se ndm to zddlo jako dobry napad. Od svych vrstevnikii se odliSoval jen ojedinélym vzhledem
tvare a tim, Ze sluch vnimal trochu jinym zpiisobem. Jestli se mé chcete zeptat, zda jsme
se bali Sikanovani, tak to bude znit asi zvlastné, ale ja jsem se toho prosté v té dobé nebdla.
1v dnesni dobé bych se rozhodla stejné, i kdyz musim uznat, Ze dnes jsou pomérné déti dle mého
zlejsi.

I kdyZ L. navstévoval normalni ptedSkolni vzdélavani, psychomotoricky vyvoj nebyl omezeny,
komunikace s vrstevniky probihala normalnim zptsobem, ale pomaleji. Dité i1 ptes veskerou
snahu, préaci rodi¢ii a specialistd, nastoupilo do hlavniho vzdélavaci proudu s dvouletym
odstupem. Vprvnim roce byl odklad zplsobeny malou slovni zasobou
a nedostate¢nou psychickou a socidlni zralosti. Pfi druhém odkladu hral roli, v potfadi druhy,
chirurgicky zékrok ve Vinohradské nemocnici v Praze, na stomatologickém oddéleni. Pfic¢inou
zakroku byl Spatny riist mléénych zubl. Diky malé tstni dutin€ dochéazelo k prorastani chrupu
do kotene jinych zubli a nasledoval Spatny rtist a vyvoj celého chrupu. Z tohoto diivodu bylo
ditéti vytrhnuto celkem 15 zubi. L. byl ptil roku odkazan na tekutou stravu a mluvit mu skoro
vibec neslo, Skola tedy nepfichdzela vuvahu. Otec tuto operaci okomentoval takto:
hrozne emotivni. L. se nechtélo spat po zakroku a vyvadel, tekla mu vsude z pusy krev.

Z opatreni byl pripoutin kozenymi pouty k posteli. Po propusténi z nemocnice komunikace
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v této chvili nebyla ztizena pouze sluchovou vadou, ale i chybéjicimi zuby. Bal sem se, aby
zdravé zuby zase nenarostly Spatne, ale lékari nas ujistovali, Ze hned v prvnich fazich riistu

zubu nasadi rovndtka a pokusi se tak vyvoj zubii korigovat.

Obrazek 1: Zuby vyfocené pred zakrokem

Zdroj: 1€katsky spis

V obdobi dortistani zubi to bylo opravdu velmi naro¢né a Gplné posledni zub L. narostl

az ted nedavno, v 18. letech. Diky pravidelnym navstévam stomatologické fakulty
ve Vinohradské nemocnici, kam L. dojizdi 2x do mésice, jsou vSechny zuby zdravé a rovné.

I pfesto, z divodu malé ustni dutiny, ma L. o dva zuby méné& nez normalni bézny ¢lovek.

V 8 letech Zivota se zacalo rozhodovani, do jaké sSkoly dit¢ bude zatrazeno.
Opét se rodice rozhodovali spole¢né se specialnim pedagogem o spravné cesté. Z odborného
posudku SPC jasné vyplyva, Zze osoba vykazuje sluchové postizeni takového druhu a stupné,
ze by jej opraviiovalo k zatazeni do specidlniho Skolstvi, ale rodi¢e se rozhodli pro spadovou
Zakladni skolu v Novém M¢ésté nad Metuji. Odborny posudek vykazoval: ,, Chlapec je v péci
Specialné pedagogického centra pro déti s vadami sluchu a reci od listopadu 2003. Vada sluchu
je castecné korigovana sluchadlem. L. komunikuje verbdlné, zadanym ukoliim rozumi,
avsak na jejich vypracovani potiebuje dostatek casu a akusticky vhodné prostiedi. V priibéhu
let se vzdelavani musi upravit napriklad: zejména pri diktatech, kdy bude nutné zohlednit
dusledky sluchové vady, popripadé zamenit zadani za dopliiovaci. V pritbéhu celého vyucovani
Jje diilezite stale kontrolovat porozumeéni ctenému textu i novych pojmii. Pri vyuce doporucujeme
maximalné dodriovat obecnd pravidla pri komunikaci se sluchové postizenym Zdkem.
Dorucujeme zatim individualni specidlné pedagogickou praci s ditétem v dobé mimo vyucovani
vrozsahu 1-2 hodiny tydné a vyuziti kompenzacnich pomiicek.” Matka zduraznuje, ze L.
v bézném vzdélavacim proudu nepotieboval, po dobu studia na prvnim stupni, Zadné
kompenzac¢ni pomicky, krom svého sluchatka a bryli. Individudlni plan zahrnoval zasady
komunikace a specifika vyuky (klid ve tiid€, zfetelnd, pomald komunikace apod.), upravu
prostiedi (umisténi zdka do druhé lavice, upraveni mistnosti — zaclony, koberec), vice ¢asu

na jista cviceni, dou¢ovani mimo vyucovani pro doplnéni cviceni, které se v hlavni hodiné
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nestihly. RodicCe si nevzpominaji, ze by jejich syn vykazoval néjak zna¢né vétsi obtize, jeho
vyvoj srovnavali s vrstevniky. Matka prvni stupeni zhodnotila takto: ,, Nebudu vam lhat, nebyla
to prochazka ruzovym sadem, L. nemél sice Zadné vyrazné potize, ale potieboval vice casu
na uceni, dohled nad ukoly a urcité veci vysvétlovat tak, aby to pochopil. Nékdy jsme sedéli
u uceni treba tri hodiny. V obdobi puberty si vzpominam, ze kdyz uz byl extrémné vycerpany,
vypnul nam sluchadlo a konec. Kdyz o tom ted premyslim, jsem si jista, Ze jsme
L. dost pretézovali, ale zase nam to nemiizete mit za zlé. Neni to tim, Ze bychom se nesmirili
s tim, Ze je jiny, jen jsme hrozné moc chtéli, aby jednou vedl normalni Zivot, a to se nam snad
zatim dari. “

V 10 letech, byla v prosinci, rodi¢iim malého L. nabidnuta moznost zavedeni sluchadla
pro pifimé kostni vedeni BAHA — IMPLANTAT. Vlednu pfed nastupem
na operaci, byl L. provadén, ve Fakultni nemocnici v Motole na foniatrickém oddéleni
a rehabilitacnim centru kochlearnich implantaci u déti, slovni audiogram, ktery zjistoval nejen
prahovou frekvenci sluchu, ale zvazoval vSechny varianty, zda u pacienta zavést kochlearniho
implantatu. Ze zpravy vyplyva, ze jedinec byl posuzovan se svym soucasnym sluchadlem,
bez kompenzacniho aparatu a se zavésnym  prototypem BAHA-DIVINO.
Pti audiometrickém vySetfeni byl dle Iékate L. nesoustiedény a vysledky byli takové: sluch bez
sluchadla — binokularné bez odezirdni: do 0,5 metri. Sluch se soucasnym sluchadlem bez
odezirani:8-9 metrti a sluch BAHA-DIVINO bez odezirani: az do 15 metrti. Zavérecna zprava
obsahovala sdé€leni, ze L. je vhodnym uchazeCem o sluchadlo BAHA s implantovanym
uchytnym Sroubem z titanu. Zakrok byl proveden ve fakultni nemocnici v Motole.
Meésic po vysetieni, v inoru, byl L. proveden zakrok a dodnes nosi kochlearni implantat BAHA.
Cely mésic po operaci trvalo nastavit hodnoty kochlearniho implantatu podle potieb ditcte.
Zpocatku, L., kochlearni implantat odmital nosit. Nechtél zménu a Sroub ho prvni mésic bolel,
byl zaniceny a BAHA mu nesla nasazovat. On sdm tuto zménu komentuje slovy: ,,Vzpominam
si, Ze jsem najednou slysel zvuky, které mi byly neprijemné, sroub mé bolel. Po delsi dobé jsem
usoudil, Ze se jedna o lepsi zavedeni (nemusim nosit kapsicku, celenku a sluchadlo skoro nebylo
pod vlasy, které narostly, videt) a prestavala mé s BAHOU tolik bolet hlava.
Abych to vysvetlil, u starého sluchatka, pokud jsem se s celenkou, na které bylo sluchadlo
pripevnéno, neceho dotknul (zavadil), ozvalo se hrozné piskani. Prenos zvuku urcite nebyl tak
kvalitni, to muzu posoudit i ted, jelikoZz ani ne pred rokem se mi BAHA porouchalo a musel

Jjsem opét nosit zavesné sluchadlo a byl to pro mé ucinény horor. Zvuk byl désné zrnity, bolela
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mé z toho hlava a radéji jsem mésic nepouzival sluchadlo.” Rodice na zavedeni kochlearni

implantatu vzpominaji jako na obrovskou zménu, ktera nastala v 5. ro¢niku.

Obriazek 2: foto pFed operaci Obrazek 3: prichytny sroub Obriazek 4: BAHA

Zdroj: 1ékatsky spis, autor

Pfi néastupu na druhy stupen feditel zakladni Skoly zazadal o kompenzacni pomticku
v podobé pienosného pocitace ke studijnim uceliim. Pocita¢ mohl L. pouzivat jen ve Skole
pro piepis zapisu, které mu poté byly vytisknuty. Na druhém stupni nejenZze dochazelo
k navySeni zapisli, ale zvySovala se i uroven védomosti. V 7. tfid€ byl pfidan do Skolniho
vzdélavaciho planu i druhy jazyk, ktery L. absolvoval, ale viibec mu nesel. I pies veskerou
snahu se stdval ohromnou barierou pro zachovani motivace a podpory L. v béZném
vzdélavacim proudu, proto se skola ve spolupraci s SPC a souhlasem rodiny rozhodla zménit
individuélni plan. Individuélni plan se ménil od 7. tfidy a ndsledoval aZ do posledniho ro¢niku.
Byl doplnén o uplné uvolnéni zaka z vyuky dalsiho ciziho jazyka, konkrétné se jednalo o rusky
jazyk, a zmirnéni pozadavkl na hudebni vychovu. V individudlnim planu je definovano:
,,Ani nejdokonalejsi sluchadlo nezarucuje stejny prijem jako zdravy sluchovy organ. V hlucném
prostiedi miize mit zdk problémy se slySenim a porozuménim. Zdik tedy bude hodnocen
za teoretické znalosti, prace bude zamerena na text pisni, porozumeni obsahu apod.
Do ostatnich cinnosti bude Zak zapojovan, ale pri hodnoceni bude bran zietel na sluchové

postizeni. “

V 8. a 9. tfidé rodi¢e zvazovali dalsi kroky vzdélavani svého ditéte. L. m¢l naprosto
jasné, kam by chtél jit. Velmi ho lakala prace v socidlnim odvétvi, proto také SPC spolu s rodici
poslalo pozadavek k fediteli sttedni odborné skoly socidlni — Evangelicka akademii s zadosti,

zda by mohl jejich syn nastoupit do prvniho ro¢niku. Shodou okolnosti v této Skole pfijimaji
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osoby s jakykoliv postizenim, pokud spliiuji uréité podminky integrace. Reditel
po konzultaci s obéma rodi¢i zddost podpofil. Pti pfijimacim fizeni rozhodoval primér
dosazenych znamek na vysvédceni a L. byl v prvnim kole ptijaty. Na zakladni Skolu vzpominaji
jak rodice, tak i L. sdm v dobrém. M¢l své kamarady, které znal od détstvi, nem¢l Zadny
problém se zaclenit a jeho tfida ho brala takového, jaky je. Se Sikanou se za svoje studium
na zakladni Skole nesetkal. Rodi¢e cely zakladni vzdé€lavaci proces komentuji takto:
,,Po dokonceni povinné Skolni dochdazky jsme byli nadmiru spokojeni s vybérem Skoly
a ze jsme nedali na rady naSeho specialné pedagogického pracovnika v SPC, abychom L.
umistili do Skoly pro sluchové postizené. Nas syn celou zdkladni skolu prochdzel se dvojkami,
trojky nastoupily az na druhém stupni v obdobi puberty. Druhou duleZitou véci byla i nadmiru
kvalitni spoluprdce se Skolou. Reditel nds vidy ve vsech vécech informoval, ucitelky ndam
venovaly maximalni péci a rodice deti ve tridé nds neodsuzovali. VSechny zminované body
vytvorily pevny uspésny zaklad procesu vzdeldavani. “ L. na zakladni Skolu vzpomind v dobrém,

mél své kamarady, které znal od détstvi, a tak nemél problém se zaclenit.

Aktualné L. navsStévuje jiz tieti rocnik stfedni odborné Skoly. Pfipravuje
se na maturitni ro¢nik a ke vzdélavani nevyuzivd zddné doplitujici kompenzacni pomicky.
Ve Skole ma vice Casu na diktat, ktery ma predtiStény, a je omluveny z télesné vychovy.
Dtivodem je ochrana kochlearniho implantatu. K zdvéreéné maturitni zkousce jsou pro L.
zafizené vyhody — nebude hodnocen v oblasti poslechu pfi dopliiovacim cviceni v anglickém
jazyce, mé narok na klidné prostiedi a vice ¢asu. Dnes jiZ neni drzitelem karty ZTP/P, nema
pfipsany zadny stupen postiZzeni. Podal si Zadost na invalidni diichod, ktery mu byl v roce 2019

uspésné uznan ve druhém stupni.

V 18 letech, ve Vinohradské nemocnici, byla nabidnutd rodiné¢ moznost dvou velice
naro¢nych operaci, které by zmeénily celkovy vzhled L. obliceje. Lékati upozornovali
na psychické zmény, které mohou s tak naronymi operacemi piijit. L. se stane uplné jinym
¢lovékem. Pfed rodinou nastala uplné nova situace, pro kterou se museli jednotné shodnout,
zda do operaci jit ¢i ne. Komentaf matky o rozhodnuti znél takto: ,, Vsichni jsme si sedli
a hlasovalo se, kdo je pro a proti. “ Vysledkem bylo, ze jediny, kdo byl proti operacim, byla
sestra jedince, kterd jako divod uvedla: ,,Ja jsem byla proti hlavné kviili tomu, Ze jsem
na vzhled svého brachy zvykla, mam ho rdada takového, jaky je. Prislo mi, Ze v ten cas
se kazdy pro operace strasne moc nadchnul a ocekavani bylo nerealné. Nechtéla jsem, aby byl
poté po operaci L. zklamany, Ze nevidi nijak markantni rozdil. “ Operace byly naplanované

nasledovné. Prvni operace prob&hne v listopadu 2018 a druhd v lednu 2019. Pfed operaci,
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pfesné¢ od cervence, rodi¢e dojizdéli na konzultace k plastickému Iékati, opét dvakrat
do mésice. M¢ésic pied operaci, plastickd chirurgie v Praze, vytvofila pro rodinu 3D skener,
ktery ukazoval nahled na zménu obliceje. Pied prvni operaci L. dochéazel na pichani injekci
pendeponu pro ochranu imunity, jelikoz dle obvodni lékaifky je nachylnéjsi k typickym
nemocim. V prvni operaci se jednalo o vyztuzeni brady, zlepSeni dychaciho ustroji,
a to za pomoci odstranéni kustky, kterd rostla v L. nose a znepfistupiiovala tak dychaci cesty
a dale srovnani a roztazeni Ustni dutiny. V den nastupu na oddéleni, pii piijimacim vySetieni,
hlavni plasticky chirurg zjistil, Ze pacient vazi pouze 47 kilogrami, a byl velice znepokojen,
zda operaci L. zvladne v celkové narkdze. Z vySetteni vyplynulo, Ze pacient nema ani jedno %
tuku v téle. Operaci nakonec provedli, ale rozhodli se zménit postup u druhého zakroku.
Operace prob¢hla v pofadku a L. byl pouze 2 dny na intenzivni péci a poté prevezen
na normalni pokoj, kde stravil 5 dni. Tento zakrok probihal pod celkovou narkdzou a jednalo
se, dle 1ékart, o lehci zakrok, proto se také operace nakonec uskutec¢nila. L. zdkrok komentoval
slovy: ,, Po zdkroku jsem byl lehce zklamany, nevidél jsem zadnou zmenu, krom brady, kterou
jsem konecne mél. Dychani v prvnim mésici po operaci bylo tézké, nos mi stale nefungoval, byl
obvdzany 14 dni. Dychal jsem tedy porad pouze pusou a v nemocnici jsem nebyl dlouho, takze
jsem byl spokojeny, zZe jedu brzy domii. Zménu jsem sice nevidel, ale lékai mé na tohle
upozornoval, zZe vetsi vysledky budu vidét az po vsech zdkrocich a u nékoho

je zména videt treba az po 3 mésicich od zakroku. *

Pted druhou operaci, kterd probé&hla v lednu 2019, ucinil hlavni plasticky chirurg
razantni kroky. Nafidil rodin€ nakoupit nutri¢ni drinky pro navySeni kil u pacienta. Nutri¢ni
drinky L. pil kazdé rano a vecer. Opét chodil na pravidelné injekce pendeponu. V nastupni den
u piijimaciho vySetfeni probihaly uplné stejné kroky jako u prvniho zakroku — vyfoceni
a zvazeni. BohuZzel ani dopln€k stravy nezménil procenta tuku u pacienta a hlavni plasticky
chirurg rozhodl rozd€lit plan operace. Divodem rozdéleni byla naslednd operace, kterad
vykazovala naro¢nou osmihodinovou praci pod uplnou narkézou, kterou by L. nemusel unést.
Zékrok se musel zkratit na Sest hodin. Plasticky chirurg z opera¢niho planu vyskrtl useknuti

wewe

kosti, upraveni povislé brady, zvednuti o¢nich vicek.
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Obrazek 5: foto pred prvni operaci

~ Zdroj: 1ékafska karta

Operacni zékrok byl velmi naro¢ny. L. byl na opera¢nim sale pies Sest hodin. Matka se
k zakroku vyjadtila: ,, Bylo to pro mé jedno z narocnych obdobi, pred operaci jsem nemohla
spat. L. byl sam v Praze a po operaci jsme vitbec nevéedeli, jak zakrok dopadl. Cela rodina byla
znacné nervozni. Kolem vecera nam zavolali a oznamili nam, Ze se operace zdarila, byla bez
komplikaci a L. je hospitalizovan na oddéleni intenzivni péce. Bylo nam zakazano za nim jet,
a tak jsme mohli jenom premyslet, jak na tom je.“ Po tfech dnech rodina mohla za L.
dojet a podivat se na nc¢ho. L. nemohl mluvit a byl cely otekly. Sourozenec
se k tomuto setkani vyjadtil takto: ,, V tu chvili jsem si presné rikala, Ze podstoupit tyhle zakroky,
byla blbost. Videt ho, jak je bezmocny, otekly a vse ho bolelo, byl pro mé jeden z nejtézsich
okamzikii. Nechtéla jsem tam byt a nechtéla jsem, aby tam byl on. Ted s odstupem mohu
konstatovat, Ze citim porad v sobé tu hroznou bezmoc. Vadilo mi, Ze s nami skoro nikdo nemluvi,
Ze hlavni plasticky chirurg v nemocnici nebyl a nikdo nam nedokadzal vict podrobnosti

I3

o prubéhu operace.” L. byl dalsi tfi dny na oddéleni intenzivni pécCe, ale den
za dnem se zlepSoval a poté byl pfevezen na normalni pokoj, kde mu sestry zmirfiovaly otoky

v obli¢eji. Do nemocnice za nim dojizd¢la obden sestra.
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Obrazek 6: pred operaci, v den ndstupu Obrazek 7: po druhé operaci

Zdroj: pacient

4.7 Rozhovorova ¢ast

Nasledujici kapitola empirické ¢asti se zabyva analyzou ziskanych dat prosttednictvim
polostrukturovanych rozhovorti. Tato dopliitkovd metoda je v praci ukotvend z diivodu
ucelené¢ho pochopeni dané problematiky. Praci jsem si na uplném zacatku rozdélila na tfi
okruhy, které jsem chtéla v ramci praktické ¢asti probadat. Zivot pied operaci nam zmapovala
pripadova studie, ktera byla obohacena komentafi blizkych osob. Za to polostrukturované

rozhovory ndm pomohou pfibliZit samotny proces plastickych operaci a zivot po nich.

Celkem bylo osloveno Sest respondentii. Vybér respondentl spocival, jak v osloveni
daného jedince, tak i v zapojeni vyznamnych osob, které¢ se urCitym zpisobem podilely
na zméné jeho vzhledu. Respondenti byli vybrani zamérné, a to z diivodu dosazeni optimalni

komplexnosti dané problematiky.

4.7.1 Realizace rozhovoru

S respondenty doSlo k osobnimu setkdni, které je dle nas uZitecn&jsi.

Kazdy z respondent se citi bezpecnéji, dochéazi k lep§imu pochopeni a k navazani osobniho
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daveéryhodného vztahu. Badatel ziskana data mlize doplnit o pozorovani neverbalnich projevii

a v§imnout si emoc¢nich reakci na uréité situace.

Vyzkum byl provadén od zacatku c¢ervna roku 2018, kdy mi rodina dovolila dojizdét
na konzultace a stat se tak malou soucasti podpory pii L. cesté. Rozhovory se uskutectiovaly
vramci celého roku dle respondentd. U Iékaiti se konaly pii konzultacich, kontrolach
a prohlidkach. U rodiny v pfirozeném prostiedi domova. Posledni rozhovor probéhl v bieznu

2019 s danym jedincem po uplynuti dvou mésicii od zakroku.

V3ichni respondenti byli seznameni s vyzkumem, ¢asovou narocnosti a byli ubezpeceni
o anonymit¢ ziskanych dat. VSichni souhlasili s potizenim zvukového zdznamu pro mé ucely.
Dotazovani byli velmi vstficni, odpovidali na vSechny mé otazky bez problémt. Rozhovory

byly nahravany na diktafon a poté piepsany doslovné do pisemné podoby.

4.7.2 Identifika¢ni udaje vztahujici se k respondentiim
Pro predstaveni vSech respondentii polostrukturovanych rozhovori byly soucasti
rozhovoru otdzky, které se tykaly identifikaénich udaji pro lep$i orientaci. Ziskané

identifika¢ni idaje byly zpracovany pomoci niZze uvedené tabulky.

Tab. 1 Identifikacni udaje vztahujici se k respondentiim

Respondent Veék Zaméstnani Vztah k danému jedinci
Pan J. 47 let hlavni chirurgicky 1ékat | vrchni 1ékat provadéjici
ob¢ operace
Pani P. 43 let prakticky Iékar osetfujici 1€kat L.
Pani J. 45 let prace ve vyrobé matka jedince
Pani V. 46 let zadmecnik otec jedince
Pani A. 25 let studujici sestra jedince
Péan L. 19 let studujici dany jedinec

Zdroj: Autor, vlastni vyzkum

4.8.3 Interpretace ziskanych dat z rozhovoru
Metodou analyzy dat pro vyzkumné Setieni bylo zvoleno oteviené kodovani,
kdy na zakladé vyzkumnych otazek byly vytvofeny kategorie a k nim piifazeny kody, které

do dané kategorie spadaji.
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Tab. 2 Schéma kategorii a kodii

Tti dtlezité momenty v zivoté jedince s TCS

Zivot pied zménou
obliceje

Chirurgické zakroky
celého obliceje

Zivot po zméné vzhledu
obliceje

Zdravotni aspekty

Soudasna situace

Psychologické aspekty

e emoce, pocity o  Komplikace e Prinos
. oce kd\,/dm' e Casovd e Budoucnost
narocnost e (Osvéta

e Zdravotni stav

Socialni aspekty

e pristup rodiny
® pristup okoli
e motiv

Ekonomické aspekty

Zdroj: Autor, vlastni vyzkum

HVO: Které nejcastéjsi aspekty se objevuji v danych momentech souvisejici s TCS?

Prvni dulezity moment - Zivot pred zménou obli¢eje

Prvni kategorii jsem nazvala - Zivot pfed zmé&nou obliéeje. Kazdy den na sebe koukdme
do zrcadla a vzhled je nase poznavaci znameni. Dilezitou soucasti vzhledu, ktery
na prvni pohled zaujme, je nds obliCej. Pokud tato Céast naseho téla je jakkoliv narusena,
jde o velmi naro¢nou situaci, kdy se clovek, bud’ nauci zit takovy jako je, nebo hleda alternativy
v podobé chirurgickych zékrokt. Pti rozhovoru v této kategorii smétovaly otdzky pouze na

jedince a jeho rodinu.

DVOL1: Jaké psychologické aspekty se dotykaji blizkych osob a daného jedince s TCS,

pied zménou a po?
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Kategorie ¢. 1:_Psychologické aspekty

Kategorie vznikla na zaklad¢ vypovédi respondentli. Z analyzy vyplynuly nejcastéjsi
psychologické aspekty, které se nejvice dotykaly rodiny a daného jedince objevujici se pred
zménou a tésné po zdkroku. Z divodu spravné interpretace jsem vygenerovala nékolik

subkategorii, které odpovidaji danym okamzikiim.

Subkategorie €. 1 ke kategorii 1: Pocity a emoce pied zménou

Kody:
e Zvédavost
e Strach
e Obavy
e Napcti

V této subkategorii se nejcasteji objevovaly rtizné emoce a pocity, které vytvarely
predpoklad k ofekavani. Pribéh emoci a pocith byl u vSech respondentl stejny, nejprve
se u kazdého objevila zvédavost, poté strach a obavy, které nejvice ovliviiovaly psychiku
a soucasné emoce respondentl. Matka: , KdyZ jsme s operacemi souhlasili a jeli jsme
na prvni konzultaci, u které nam pan doktor rikal, co L. vSechno bude cekat a jak narocné
to bude, zacala jsem pochybovat a mit strach, zda to byl dobry napad. Strach byl nejen
o L. a jeho zdravotni stav, ale jednalo se i o narocnost a skolu.” L.: , Strach jsem meél
a veliky, ale spise prevladala zvédavost, jak budu vypadat. “ Sourozenec: ,,Jd mam teda veliké

obavy, nejen o zdravotni stav, ale o to odlouceni, které nas ceka. *

Subkategorie €. 2 ke kategorii 1: Pocity a emoce ihned po druhém chirurgickém zakroku
Kody:

e Stres

e Napéti, nervozita

e Litovani rozhodnuti

e Spatna komunikace

e Bezmoc a vztek

Pii rozhovorech, které probihaly ihned po plastickych zdkrocich, se jiz u rodiny

neobjevoval pouze strach, ale doplioval ho hlavné stres a napéti. Otec. ,,Ja jsem strach necitil
dlouhou dobu. Chapejte. My uz s L. zazili tolik zdkrokii, Ze mi prislo, Ze nic horsiho
uz nas neceka. Strach mé popadl, az kdyz jsme nevedeli po te druhé operaci, jak co dopadlo.
Matka: ,, Po operacich jsme viibec nevédeli, jak co dopadlo, nemohla jsem spat a byla jsem

hrozné nastvana, vystresovana. Zavolali nam kveceru stim, Ze nam jen mohou Fict,
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Ze se operace vydarila a az rano miizeme zavolat primo lékari. Tomu jsme se nemohli dovolat
a jediné, co nam neustale opakovali, je, Ze je stabilizovany. Jenze ja chtéla vedet i dalsi véci.
Sourozenec: , Po druhé operaci komunikace trochu vazla a my jsme byli odkdzani
jen na telefonicky kontakt, kde nam sestricky moc nerekly, byli jsme z toho vSichni nervozni.
Byla jsem rada, Ze je v pordadku a soustredila jsem se jen na to, kdy ho budeme moc navstivit.
L.: . Ja si vzpominam jen na to, zZe jsem se probudil a vSude hucely pristroje a je se nemohl

hybat, to bylo opravdu hrozné, byl jsem odkdazany na pomoc zdravotnického persondlu. “

Nejvice emotivni zaZitek ale rodina zaZzila pfi prvnim osobnim shledani L., tfi dny
po druhém operacnim zakroku. Emoce a pocity u v§ech maximalné gradovaly a nikdo nevédél,
zda za to ty operace opravdu staly, nejcastéji se objevoval vztek, strach, smutek. Jednalo se
o jeden z nejsiln€jSich momenti rodiny, ktery se nejvice odrazel na jejich psychice.

Sourozenec: ,, V tu chvili jsem si presné Fikala, Ze podstoupit tyhle zakroky, byla blbost.

vvvr

Nechtéla jsem tam byt a nechtéla jsem, aby tam byl on. Dalsim, co se mi honilo v hlave, byl

hrozny vztek na rodinu, Ze vsichni hlasovali pro operace. *

Matka: ,, Brecela jsem a nevérila jsem, Ze je to muj syn. Byl cely otekly, mél podlitiny a byl
to pro mé jeden z nejhorSich okamziki. Po vsech téch operacnich zdkrocich jsem tenhle
psychicky nezvladla. “

L: ,,Kdyz za mnou prijela rodina, byl jsem rad, Ze je vidim, ale byl to pro mé jeden z nejvic
emoné bezmocnych okamzikii. Nemohl jsem mluvit, jelikoZz operace probihala pusou
a tu jsem meél uplné rozrezanou. Ani o piti jsem si neumél rict, opravdu jsem nevedeél,

Jjestli to vitbec dokazu vydrzet. Uz jsem se netésil na to, jak po operacich budu vypadat, slo mi

I3

jen o to, byt sobéstacny a doma.
Subkategorie ¢. 3 ke kategorii 1: o¢ekavani

U respondenttl, na otdzku ohledné oc¢ekavani, co dle nich mize pfinést zména obliceje,
se v odpovédich objevovaly podobné znaky a to: nadéje, zlepSeni socialniho postaveni,
zmirnéni stigmatu, zvyseni sebevédomi.

Kody:
e ZlepSena komunikace, socialniho postaveni, partnerské situace
e nadgje,

e zvyseni sebevédomi

75



Pokud ¢loveka ceké chirurgicky zakrok, ktery se sebou nese urcitou zménu vzhledu,
vzdy se ocitne v situaci ocekavani. Jednd se o jednu zlidskych emoci, objevujici
se pfed neznamou situaci. V této situaci ma uplné kazdy jiné predstavy o tom, jaky bude
kone¢ny vysledek daného stavu. U osob s Treacher Collins syndromu (TCS), se musime
zaméfit na spolecny rys, ktery znaci odliSnost ve vzhledu a pritahovani tak na sebe pozornosti
ostatnich lidi. I kdyz se spole¢nost dost posunula v pfistupech k odliSnym osobam, zvédavost
a zirani na osoby s ur¢itym handicapem stale pretrvava.

Matka: ,,Ja od operaci ocekavam, Ze se L. lépe povede pri komunikaci s vrstevniky a vidim
v nich nadéji na lepsi Zivot. *

Sourozenec: ,,Veérim, ze mu zména obliceje prospéje, zlepsi sebediivéru a sebevédomi.
Co ale nejvice ocekavam je, Ze se L. povede v partnerském vztahu, protoze si myslim,
Ze je to jedna zvéci, ktera mu jako jedind chybi. My se mu snaZime dadt vSechno,
ale v partnerské situaci mu jsme tak trochu k nicemu. *

Otec: ,, Mam své neredlné predstavy, zZe bude uplné jako normalni kluk. V realité bych si pral,
aby operace prinesly zmirnéni pohledii, napriklad aby v obchodnim centu nezirali na L., jako

na atrakcei.

DVO2: Které socialni aspekty zasahuji do Zivota blizkych osob a daného jedince s TCS,

pred zménou a po ni?

Kategorie ¢. 2: Socidlni aspekty

Tato kategorie se vytvorila se na zakladé vypovédi respondentd. Respondenti
oznacovali nejCastéjsi socidlni aspekty, které nejvice souvisi se syndromem rodiny a daného
jedince objevujici se pred zménou a po ni. Proto je tato kategorie dale roz¢lenéna na dvé
subkategorie.

Subkategorie €. 1 ke kategorii 2: PFistup rodiny k plastickym operacim
Kody:

e ZlepSeni socialni situace

e Chirurgicky zékrok jako vyhlidka na lepsi zivot

e Motiv

e Lepsi postaveni ve spolecnosti

Tuto subkategorii popiSu i s motivem, jelikoz se dost prolinal v odpovédich
u samostatného jedince. Motiv se vzdycky tyka jen osoby, kterd se pro zménu rozhodla a ja

chtéla zachytit pouze a jen jeho pohled na véc.
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L. ktéto kategorii na otdzku pro¢ si myslim, ze néktefi lidi byli proti zakrokim udéava:
., Protoze mé maji radi takového, jaky jsem. Oni nevidi ty , chyby*, které mam*, k motivu
se vyjadfil nasledovné: ,,Proc¢ bych do toho nemohl jit, kdyz takovd moznost je, vidim v tom
vyhody v oblastech lepsiho postaveni ve spolecnosti, rad bych navazoval nové vitahy a nebal

se stale toho, jak na mé cizi lidé budou reagovat. *

Subkategorie €. 2 ke kategorii 2: Pristup okoli k plastickym operacim
Kody:

e Motiv

e Odrazovani

e Schvaleni

e Pigjicnost

KaZzda osoba je spolecenska bytost, kterd prochazi v ramci lidské spole¢nosti riiznymi

procesy. Jednd se o proces humanizace, socializace a personalizace. Totéz plati i u ¢loveka
s postizenim. Pro dosazeni maximalniho stupné v téchto procesech zalezi ptevazné na jeho
spoleCenském postaveni, na roli, kterou zaujimd a na tom, jak je spoleCnosti piijiman.
I s touto subkategorii souvisi motiv. Protoze motiv/impuls vzdy pfichazi na popud néceho.
U L., jak jiz jsme zaznamenali v jeho odpovédi, jde pfevazné o lepsi postaveni ve spolecnosti.
Tak to vnima i jeho rodina a vidi v tom Sanci na $tastny zivot. Okoli reagovalo na plastické
zakroky a posléze na zménu nasledovné. L: ,, Kamaradi me od toho odrazovali, Ze vypadam
dobre i ted, ale to je asi tim, ze si jejich oko, tak jako u rodiny, zvyklo a uz ty nesrovnalosti
nevidi. Ted’ aktualné zminuji, Ze zména je velka a opravdu mi to preji. Jestli jsem se setkal
nekdy s odmitnutim? Ja nevim, jediné, co mi vadi, jsou ty pohledy od lidi. Jesté porad jsem
si na né nezvykl, ale nikdy na mé nikdo nepokrikoval, neukazoval, neposmival, jestli jo,

tak jediné za zady.
DVO3: Ekonomické aspekty rodiny s TCS?

Kategorii 3: Ekonomické aspekty
Tato kategorie se vytvofila se na zdkladé¢ vSeobecné zmény rodinného rozpoctu
z dlivodu narozeni ditéte s postizenim. Respondenti prezentovali ekonomickou situaci

souvisejici se syndromem. Kategorie je dale roz¢lenéna na jednu subkategorii.
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Subkategorie ¢. 1 ke kategorii 3: Finan¢ni situace dané rodiny
Kody:

e Socialni podpora

e Nezaméstnanost

e Pravidelné, dlouhodoba spoluprace

V ptipadové studii jsem nastinila finan¢ni situaci rodiny v podob¢ pobirani davek. L.

ve tfech letech byl komisi zvolen za osobu se zdravotnim postizenim tietiho stupné
mimotfadnych vyhod. Matka pobirala davku na pé¢i o osobu s postizenim a dale davku
na mobilitu. Matka: ,, Diky postizeni jsem s L. byla doma az do doby, nez nastoupil na druhy
stupen Skolni dochdzky. Dala jsem prednost pred praci L., kazdy den jsme trénovali
logopedicka cviceni, stravili jsme dlouhé hodiny nad ucenim, snazili jsme se vSechno vysveétlit,
aby to pochopil. Financni situace byla miziva, ale zvladli jsme to, a myslim, Ze to za to stalo.
Otec se k danym davkam vyjadtil takto: ,, Prislo mi, Ze kazdy rok, ¢i dva, to posuzuji uplné
jini lidé. Castokrat jsme se odvolavali, ale to bylo k nicemu, po odvoldni to skoro nikomu
nevyjde. Nejvice mé Stvalo, zZe to posuzuji osoby, které L. vitbec nevideéli.“ Matka reaguje
na socialni pomoc nasledovné: ,, Kazdy rok jsme nevédéli, jak to dopadne. Nejvice nam
pomohl prispévek na benzin, jelikoz do Prahy to mdame opravdu kus. Ten uz ale od roku 2015
nemame. V priitbehu Zivota jsme platili za kompenzacni pomiicky, konkrétné za sluchadlo,
na které jsme dostali jeste prispévek na kompenzacni pomiucku, bryle (ob rok, jelikoz L.
je asi ztraci) a ted’ za BAHU davame kazdy rok 3 000 korun jako pojisteni. Kromeé téch navstév
a benzinu do Prahy si myslim, Ze davame za L. stejné, jako ddvaji ostatni rodice zdravych

deti.*

Druhyv dulezity moment - Chirurgické zakroky celého obli¢eje

Kazdy chirurgicky zakrok ptedstavuje zménu pro urcitého jedince, ktera samoziejmé
souvisi s komplikacemi a ¢asovym planem. Chirurgicky zékrok vétSina lidi podstupuje, pokud
mu néco nefunguje spravné ¢i se ve svém tele neciti, tak jak by mél.

V této kategorii odpovidali na otdzky i lékati daného jedince. Dulezité zde bylo
zjiStovani narocnosti danych chirurgickych zakrokd, popis komplikaci, které¢ mohou vzniknout,
casova naro¢nost operaci. Dalsi dilezitou podskupinou bylo zjistovani zdravotniho stavu

daného jedince.
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DVOS: Jaké aspekty doprovazeji chirurgické zakroky obliceje dle 1ékari?

Kategorie ¢. 1: Zdravotni aspekty

Tato kategorie vznikla pro pfesny popis procesu chirurgickych zakrokii. Abych cely
proces pripravy na zakroky a jejich prubch spravné interpretovala, zatadila jsem do svych
respondentti i 1ékate, ktefi se v riznych krocich na procesu podileli. Kategorie se dale ¢leni

na subkategorie.
Subkategorie €. 1 ke kategorii 1: Zdravotni stav

Pred kazdym zdkrokem je dtlezit¢ uchovat pacientovo zdravi na takové mifte,
aby zvladlo urcity zakrok a nevznikly u ného jisté komplikace, které by celkovy proces operaci
a posléze proces hojeni mohly narusit. Proto bylo pro mé velmi dualezité zachytit odborny nazor
na zdravotni stav daného jedince, ktery jsem konzultovala s jeho obvodnim lékatem.

Kody:
e Zdravi
e SniZena imunita
e Prevence
e Podvyziva
e Genetika

Obvodni 1éka¥: , L. je zdravy kluk, nema Zadné chronické obtize. Problém je u néej
pouze sniZena imunita, casto je nemocny, proto jsme pred operaci zahdjili preventivni
schuzky pro pichani latky (pendeponu) pro udrzeni fyzické zdatnosti, doporucila jsem rodiné
koupit Probiotika. Ty maji vysoky podil vitamini a chrani télo pred ndkazami. Druhym
problémem, se kterym s L. bojujeme, je jeho vaha. Ve svém véku je opravdu dlouhodobé
na hranici podvyzivy, ma to, ale dano geneticky po otci. Operace mu preju a tésim

se na vysledek.
Subkategorie €. 2 ke kategorii 1: Pfiprava na operaci

U kazdého chirurgického zakroku je velmi diilezita ptiprava, kterd u vétSich zakroka
muze trvat 1 nékolik mésic. Pfed operacemi, presné od cervence, rodina zacala dojizdét
na konzultace k plastickému l¢kati dvakrat do mésice. V priabchu konzultaci probihaly testy
CT obliceje, odlitek celisti a vaZzeni. Mésic pted operaci plasticka chirurgie v Praze vytvofila
pro rodinu 3D skener, ktery ukazoval ndhled na zménu oblic¢eje. K ptipravé jsem oslovila
hlavniho chirurgického 1€kafte, ktery provadél obé operace, aby mi odpoveéde€l na otazky ohledné

téchto zakrok, protoze jako jediny mi mohl poskytnout ucelené informace.
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e Narocnost

e Spoluprace

e Postupy a metody

e Kontroly a prevence

Hlavni plasticky chirurg: ,,7yfo operace je velmi casové naro€na na pripravu, ktera
spociva v maximalni spolupraci s rodici pacienta a pravidelnymi navstévami. Pred kazdou
operaci je provedena fotodokumentace a rentgenova dokumentace. Snimky se stavaji soucasti
lékarske dokumentace. Pro rodinu jsme vytvorili uplné poprvé 3D obraz vykazujici ndslednou
promeénu.

Pri druhé operaci se priprava konala uplné stejné s tim, zZe po kazdé schiizce jsme
pacienta kontrolovali, po prvnim zdakroku. Pri prvni operaci jsem si vsiml, Ze pacient
Jje na hranici podvyzivy, tudiz jsme provedli opat¥eni a zaradili pacientovi nutricni drinky, které
Jjsou urcené k dietnimu postupu pri podvyzive. Pacient nepribiral, a tudiz jsme museli zasahnout
do pripravy druhé operace a pozménit ji. “

Subkategorie ¢. 3 ke kategorii 1: Casova naro¢nost

Casova naro¢nost je dalsi kategorii, jelikoZ se jedna o nasledujici krok, ktery nastupuje
thned po piiprave. Pokud je ¢loveék ptipraveny k zdkroku, nabizi se otazka, jak Casov€ ndrocna
je operace a jak dlouho bude trvat rekonvalescence.

Kody:
e Souhrn oblasti
e Naroc¢nost
e Vysledky
e Samota
e Pochybovani
e Rekonvalescence

Hlavni plasticky chirurg: Prvni operace probihala standardné bez komplikaci.
Jednalo se o vyztuzeni brady, zlepseni dychaciho ustroji, a to za pomoci odstranéni kiistky,
ktera pacientovi rostla v nose a znepristupiiovala tak dychaci cesty a srovnani, roztazeni ustni
dutiny. Za hodinu byl pacient na pooperacnim pokoji a po 3 hodinach prevezen na standartni
pokoj. Po dalsim dnu byl propustén do domaci péce, omezeni mél pouze ve smrkani a mohl

dychat vyhradné pusou.
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vevr

pod celkovou anestézii 6 hodin. Tri dny na intenzivni péci a poté tyden na standartnim pokoji.
Operace probihala pres usta, tudiz jizvy nevznikly nikde. Obtize se u pacienta objevily pouze v
oblasti dychacich cest a psychickych vlastnosti. Pacient nezvladal odlouceni od rodiny
a neschopnost dychani nosu.*“ L. ,, Trapila mé hrozné samota a diky nosu jsem nemohl dychat

«

a tudiz spat. Byl to ndarocny cas, kdy jsem premyslel, jestli to byla dobre zvolena cesta. *
Subkategorie €. 3 ke kategorii 1: MoZné komplikace

S kazdou operaci pfichdzeji 1 mozné komplikace, se kterymi se osoba musi nejprve
seznamit a posléze pifijmout riziko s tim, zZe se komplikace miize opravdu projevit. Jedna
se o standartni postup pfed zakrokem. DalS§i bod pfipravy na operaci nespocivd pouze
na jedinci a ochrané jeho zdravotniho stavu, aby ptfed zédkrokem netrpél zddnymi nemocemi,
ale jedna se 1 o profesionalni pfipravu celého komplexniho tymu, ktery se na zédkroku bude
podilet. V této kategorii odpovidal opét hlavni chirurg, ktery vedl ob¢ operace.

Kody:
e Rizika spojené s celkovou anestézii
e Komplikace spojené s vahou
e Rizika mistni
e Rizika celkova
e Ptinos vykonu
e Snaha a spoluprace

Hlavni chirurg: ,Kazdy invazivni zdkrok, ktery je provaden v celkové anestézii,
je zatizen vyskytem moznych komplikaci. Mezi bezprostiedné ohrozujici komplikace celkové
anestézie lze zaradit nemoznost zajisteni prichodnosti dychacich cest a napriklad zavazné
alergické reakce Mezi nejcastéjsi projevujici se komplikace v souvislosti s anestézii je bolest
v krku, zubui apod. U tohoto pacienta jesté navic zakrok komplikuje jeho aktualni vaha, proto
Jjsem vyradil z pripravovanych operaci upravu ucha, ktera celkovou operaci snizi o dvé hodiny.

Tento zakrok provedeme v piilce nového roku.*

Vramci komplikaci danych zékrokli mimo anestézie: ,,Komplikace v souvislosti
s operacnim zdakrokem jsou v obecné roviné mozné u vSech chirurgickych operaci. Patii sem
rizika mistni a celkovd. Mezi celkové radim pouze moznost omezeni v dychacim systému
a mezi mistni, 7adim u pacienta krvaceni, moznost infekci, prolongovaného hojeni, dehiscence,
objeveni jizvy a deformit.“ Jaky vidi ptinos operaci: ,, Ocekavany p¥inos vykonu, dle mého,
je odstranéni rusivych patologickych a potencialné bezpecnych stavii, zejména deformit
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celisti a obliceje, infekce, poruch ristu, obtizného prorezavani zubu. Pokusime
se i o usnadnéni lécby, vcetné léchby ostatnimi medicinskymi specialisty. A to tim,
Ze u pacienta budeme sledovat nasledné situace, podilime se na rychlém hojeni a spojime

se s obvodnim lékafem pro dalsi postupy. “

Tieti moment - Zivot po operacich

Posledni kategorie, ktera zahrnuje popis a pfibliZzeni Zivota dané osoby po operacnich
zakrocich, obsahuje nahled na soucasnou situaci, dotyka se budoucnosti, jak ji vidi ¢lenové
rodiny a poukazuje na osvétu dané problematiky. Posledni rozhovor probihal pfesné dva mésice

po druhém chirurgickém zakroku.

DVOS: Jak hodnoti soucasnou situaci (vyhody/nevyhody) po zméné vzhledu blizké osoby

a dany jedinec?

DVOG6: Naplnilo se ocekavani vychazejici ze zmény obli¢eje u blizkych osob a daného

jedince?

Kategorie ¢. 1: Soucasnd situace

Tato kategorie vznikla pro zjiSténi pifinosu plastickych operaci. Snahou kategorie
je predstavit ndzory rodiny a jedince na pfipadnou zménu a srovnat odpovédi s ocekdvanim
pred operaci. Tyto rozhovory byly posledni a provadély se piesné dva mésice

po chirurgickych zdkrocich. Na otazky odpovidala rodina a dany jedinec.

e Spokojenost

e Popis 1écby

e Popis zmény

e Nadsenost pro dalsi zakrok

e Piesvédceni

Dnes je L. dva mésice po zakroku a svoji aktudlni situaci hodnoti nasledovné: ,,Ja jsem

ted’ opravdu spokojeny. Lécba otokii probihala dlouhy mésic, nez splaskly a zmizely monokly
a ted uz me ani nic neboli. Prvni mésic jsem rovnal Celist gumickami a jedl pouze kasovitou
stravu. V poloviné unora jsem uz skoro nemél zZadné podlitiny a 18. unora jsem Sel poprvé od
ledna do skoly. Zménu ve vzhledu vidim wurcité vtom, zZe mam konecné bradu
a licni kosti. Té§im se na ucho. Ano, v nemocnici jsem byl psychicky Spatny, chtél jsem domii,

ale ted’ vim, Ze to za to stalo.
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Subkategorie €. 1 ke kategorii 1: PFinos zmény (vyhody/nevyhody)

Kazda zména s sebou nese zvrat a ¢lovek se na ni musi psychicky pfipravit. Jaka zména
jedince Cekala jsme si uz popsali a vysledky mizete shlédnout na fotkach a sami posoudit, zda
rozdil vidite. Na zdkladé této kategorie jsem chtéla zjistit, jak rodina a jedinec vnima piinos
zmény a zda ona proména naplnila ocekavani stanovend na zacatku celého procesu.

Kody:
e Snizeni poutani pozornosti
e Zvysené sebevédomi
e ZlepSeni nahliZzeni na sebe
e Psychické zatéze
o Casova naroénost

L: Chtél jsem, aby lidé prestali tolik zirat. Predtim jsem jakztakz byl se vzhledem
celkove spokojeny, ale slo mi hlavné o to, abych tolik nepoutal pozornost v okoli. Lidi sice
koukaji min, ale stdale koukaji, i presto se citim lépe a myslim, Ze po uplné promeéné se toho
dockam uplné.“ Sourozenec: ,,Ja zménu moc nevidim, rikam, byla jsem s tim, jak vypada,
vyrovnand. Zménu nevidim asi kvilli tomu, Ze jsem s nim v dennodennim kontaktu a je mozné,
Ze jsem si zvykla na jeho vzhled. Vyhody spatiuji prevazne v tom, Ze opravdu vidim, Ze se citi
lip, /idi asi budou stdle koukat, ale urcité uz ne v takovéem méritku. Nevyhodu vidim urcité jen
v procesu plastickych operaci. Clovék se musi obrnit trpélivosti a pripravit se na to,
Ze urcitou osobu uvidi uplnée oteklou, v kiecich a bezmocné lezici. *“ Matka: Vyhody jsem jiz
rekla, L. se zvysilo sebevédomi, doufam, Ze se pokusi v budoucnu oslovit divku a nevyhody vidim
urcité v casové narocnosti. Cela promena s sebou prindsi situaci plnou psychickych zatézi.
Kdy rodice musi pocitat s pravidelnym dojizdéenim a spolupraci s lékari a vyrovnat
se s odloucenim. “ Otec: Proména probiha i ted. Vyhodu spatiuji v tom, jak ma bradu a licni
kosti. Uz na sebe nepouta tolik pozornosti, ma plnéjsi oblicej a vypada dobre. Nevyhodou je, Ze
vim, Ze nds to Cekd jeste jednou. *

Subkategorie €. 2 ke kategorii 1: Budoucnost

Tato kategorie piinasi ndhled o¢ekavané budoucnosti. Jelikoz jsem v rdmci rozhovorové
¢asti zmapovala soucasnou situaci, je dulezité zahrnout a nechat prostor i pro nasledny pohled
na budoucnost. Pravé budoucnost a premysleni nad ni ptinasi obrazy, jak a kudy se dal cestou
ubirat.

Kody:
e Dobré budoucnost
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e Povoléani

e Skola

e Osvéta

L: ,,Svoji budoucnost vidim dobie. Aktualné se chci zamerit na §kolu, ceka mé pristi rok
maturita, takze je pro mé dulezite zlepsit si anglictinu a hru na klavir, ze které maturuju. Ano,
mohl bych mit omezeni, ale ja jsem si rekl, Ze to zviadnu, chci to zviadnout. Pracovat bych
nejradsi chtel v néjaké neziskovce, abych mohl pomahat lidem, bud’ se stejnym nebo riznym
postizenim. Pokud to nevyjde, tak to nevyjde, ale vyhlidky na praci ted’ moc neresim, a hlavné
Jji nevidim cerné. “

Matka: , Popravdeé netusim, jaké uplatneni je pro osoby se sluchovym postizenim.
Je pravda, Ze po téch zakrocich beru jeho postizeni hlavné povrchové a na sluchovy, dejme
tomu dominantni znak, jsem uplné zapomnéla. Mam obavy, ale vim, Ze je Sikovny, v ramci
Skoly dochdzi na praxe a tam si ho vsichni chvali, takze myslim, Ze sluchové postizeni nemusi

byt na riznych pracovnich mistech probléemem. *

4

Jelikoz z teoretické casti vyplynulo, ze v roce 2019 se pracuje na osvété syndromu,
zeptali jsme se L., jak on vidi osvétovou ¢innost rodiny. L: ,,Jsem velmi rad, Ze néco takového
se ted déje. Ja s rodinou spolupracuji, mame svoji komunitu a piseme si pres socidlni site.
Minuly rok jsem se dokonce s rodinou zakladatelky BETCS. CZ sesel a rekl ji svij pribeéh.
V tento rok bychom se méli vsichni sejit a nafotit kalendar. Jsem radd, zZe jsem soucdsti neéceho
takového a ze ukazuji lidem se stejnym postizenim, Ze v tom nejsou sami. “ Sourozenec: ,,Jejich
prdci obdivuji a jsem rdda, zZe néco takového u nas vznika a zZe ja mohu byt diky L. u uplného

zacatku. Jejich cil ma dlouhodoby charakter, ale verim, Ze se to opravdu povede.

4.8 Shrnuti vysledkii
Ad DVOL1: Jaké psychologické aspekty se dotykaji blizkych osob a daného jedince s TCS

pired zménou a po?

U Treacher Collins syndromu se jednd pievazné o zasazeni oblicejové Casti. Svoji
odlisnost si jedinec s TCS uvédomuje, a proto pro n¢j predstavuje silné emocni trauma.
Existuji rizné zplsoby, jak se se vzniklou zatéZi vyrovnat. Jednim ze zpiisobil je pfijmout sviij
vzhled, mit se rad takovy, jaky jsem a podstupovat pouze operacni zakroky, které¢ jsou nezbytné
pro spravné fungovani téla. Druhym zplsobem je podstoupit chirurgické zakroky, které zméni

vzhled a mohou, nebo nemusi dopomoct osobé v socidlnich, osobnostnich a dalSich oblastech.
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I ptestoze prozivani procesu pied zménou je individudlni zalezitosti, kterou ovliviiuje
nckolik faktort, jako jsou vztahy k danému jedinci, rizné Ghly pohledu a odliSna nadzornost na
situaci, z vyzkumu vyplynulo nasledovné. VSichni dotazovani respondenti, kterych se oblast
tykala, prozivali pfed operaci stejné pocity. Nejprve se objevila ndro¢né situace v podobé
strachu a obav v disledku néavalu informaci a naro¢nosti zakroki. Posléze ustoupilo napéti
a pfiSla zvédavost. U druhého operacniho zékroku se pocity a emoce opakovaly s tim,

ze priSla vypjatéjsi situace kvuli chvilkové Spatné komunikaci mezi nemocnici a rodinou.

Pocit strachu byl doprovazen stresem, nervozitou a litovanim rozhodnuti.

Pfi prvnim osobnim kontaktu, po druhé operaci, rodina a jedinec prozili nejemocné;jsi
situaci, ve které mél kazdy odlisné prozivani. Sourozenec byl roz¢ileny, matka brecela a otec

litoval. Samotny jedinec citil bezmoc a litoval svého rozhodnuti, t&sil az bude zase sobéstacny.

Ad. DVO2: Které socialni aspekty zasahuji do Zivota blizkych osob a daného jedince

s TCS, pied zménou a po ni?

Tato vyzkumna otazka méla za ukol zmapovat piistupy rodiny a okoli. Pokud
se ve zdravé rodin€ narodi postizeny jedinec, piinasi s sebou velikou zatéz a novou zkusenost.
Rodina se od zdkladu ptetvofi a snazi se ptizpiisobit postizenému jedinci a jeho specifickym
potiebam. Pied rodic¢i vznikaji nové ukoly. Mezi nejzékladnéjsi patii: pfenést se nad smutkem
a pfijmout skutecnost. Déle zvladnout zatézové situace, které s postizenim piichazeji,
a od raného ve&ku ditéte piipravovat pidu pro socializaci a integraci do spole¢nosti.

Ptistup rodiny jsem posuzovala ze dvou rovin.

Prvni rovina obsahovala otdzky smétujici k pristupu rodiny k postiZenim, kterou jsem
popsala v ptipadové studii. Pripadova studie pfinesla poznatek, jak moc je dulezita prace
zdravotnického persondlu pii prvotnim pieddvani informaci o daném postizeni. Jedna
se o uplné¢ prvni setkani sinformacemi o diagnoze, kterd napomaha pii vyrovnavani
se se vzniklou situaci. Je zfejmé, ze pokud rodic¢e nevédi, co jejich ditéti je, nemlze u nich zacit
proces smifovani se. V dané rodiné dlouho nikdo nic nevédél a rodina az po tydnu zjistila danou
situaci. Kamen turazu je bohuzel nevédomost Ceskych 1€ékait o syndromu a dostatecna
nepfipravenost malych nemocnic na vznikly problém. Rodi¢e daného jedince jsou rozvedeni
a oba pfipousti, Ze za to postiZeni z urcité ¢asti mize také, ale rozumi si a snazi se byt za kazdé
vzniklé situace pfi sob¢€. Proces smifovani se byl dlouhy a rodi¢e upozoriiuji na to, Ze jim hodné

pomohly informace piedavané v Praze.
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V druhé roving, kterou jsem zjiStovala v rozhovorové ¢asti, se jednalo o pFistup rodiny
k plastickym operacim a celkové zméné, které nastala po nich. Pfistupy rodiny
se znacné liSily, ale kazdy se shodl na tom, ze se jedna o zlepSeni L. socialni situace. I kdyz
zrodiny kazdy nebyl pro plastické operace, postupem casu se shodli vSichni nad tim,
ze se jednd o jednu z vyhlidek, jak vést plnohodnotny, samostatny zivot bez zbyte¢nych pohledii
okoli, se zvySenou moznosti naleznout si partnerku. S pfistupem souvisel 1 motiv plastickych

operaci, ktery vznikl na popud podané nabidky ze strany nemocnice.
Pristup okoli k danému syndromu

Zpusob chovani okoli a spolecnosti k osobam s postizenim je jeden z podstatnych
faktord, ktery ovliviiuje nejprve proces vyrovnani se s danym postizenim a posléze vyrovnani
se s chirurgickymi zdkroky pfinasejici zmeénu. Okoli nam p#inasi pohled, jak si ve spolec¢nosti
stojime a jak v ni dokdzeme obstat. Pokud méme né&jaky handicap, pfina$i nam urcité¢ omezeni,
se kterym se snazime bojovat a pfedchazet mu. Toto omezeni nam ztézuje se 1épe zaradit,
navodit nové vztahy. Proto hledame cesty, jak sviij handicap zmirnit ba dokonce odstranit.
Jedinec a rodina se musi pfipravit i na to, ze okoli se k ni muze chovat odmitavé.
V tomto ptipadé je dilezité nebrat odmitavy a nepiijemny postoj okoli osobné, a je potieba

dokézat se pfes n¢j prenést. (Krej¢ova, Strnadova, Vagnerova, 2009)

V této situaci, jak zpfipadové studie, tak i zrozhovorové casti, jasné vyplyva,
ze jedinec nikdy nemél problémy se integrovat do spolecnosti. Od samého zacatku rodina cilila
k integraci. Stala si za umisténim jedince do normalniho vzdélavaciho proudu a v jejich ptipadé
se to vyplatilo. Sam jedinec popird, Ze by se v prubéhu zivota setkal se Sikanou. Jeding, s ¢im
denné bojuje, jsou pohledy cizich lidi, ktefi na jeho vzhled nejsou zvykli. I tento divod byl

¢asto zminiovan jako motiv, pro¢ zvolil moznost plastickych uprav.
Ad. DVO3: Ekonomické aspekty rodiny s TCS?

S kazdym narozenim ditéte se vSeobecné v rodiné méni rodinny rozpocet. ZvySuji
se vydaje a snizuje se piijem, ponévadz nadchazejici matka vétSinou odchazi na urcitou dobu
ze zamestnani. Zac¢ina pobirat penézitou davku v matefstvi, kterd casto byva nizs$i nez mzda.
ptfindsi necekané vydaje.

U déti s Treacher Collins syndromem (TCS) je rodinnd financni situace ztizena
pravidelnymi navs§tévami zminované nemocnice v hlavnim meésté, kterd se na kraniofacialni

syndromu specializuje. Z vyzkumu v piipadové ¢asti vyplynulo, ze dit€¢ s TCS od raného véku
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je Casto hospitalizovano v nemocnici a v zacatcich s nim pobyva i rodic, tim se zvysuji naklady
za regulacni poplatky. Rodi¢e musi ditéti obstaravat rizné kompenzacni pomicky, potiebné
1éky, které nemusi byt hrazeny zdravotni pojistovnou. V disledku miry postizeni, musi byt
rodina pfipravend pifijmout fakt, Ze postizeni mlze byt v takovém rozsahu,
ze vyzaduje celozivotni péci a jeden z rodi¢i se jiz nikdy nemusi vratit do zaméstnani. V nasem
pfipad¢ matka byla nezaméstnana do ptechodu ditéte na druhy stupen, kdy L. dostal kochlearni

implantat. Dnes jiz aktivné pracuje.

Pokud se narodi postizené dit€, dulezitou roli vrodin€ zastupuje socidlni pomoc
v podobé davek. Z analyzy dokumentti vyplynulo, Ze v raném véku mél L. nejprve socidlni
davku 3 776 korun. V roce 2005 se ¢astka této davky zvedla na 5 310 korun. Plus k tomu
dostaval ptispévek na provoz motorového vozidla, a to ve vysi 9 124 korun. Tato castka
se vyplacela mési¢n€é, v podobé 760 korun. Kazdy rok po prezkoumani se tyto davky
opakovaly. V roce 2007 se davku o péci o osobu zvedla na 9 000 korun a v roce 2009 ji opét
snizili na 5 000 korun. Po dal$im prozkoumani komise v roce 2011 se snizila na ¢astku 4 000
korun, to trvalo az do roku 2015, kdy ptispévek snizili na 3 000 korun. V roce 2016 snizili
stupent mimotadnych vyhod na druhy stupeii a v roce 2017 L. vzali i druhy stupen. Komise
ho uznala za zdravého jedince. V soucasné¢ situaci L. zazadal o invalidni diichod, ktery mu byl
v roce 2019 Gspésn€ uznan v druhém stupni. Podle matky byla finan¢ni situace nelehka, ale
pfiznava, Ze kdyby mohla pracovat, dala by do L. stejné mnozstvi financi, jako matka zdravého

jedince.
Finan¢ni naro¢nost chirurgickych zakroki

Jelikoz z pripadové studie jasné vyplyva, ze L. za svij zivot proSel nékolika
chirurgickymi zékroky, nabizela se otdzka, zda né€kterd z operaci se dotkala finan¢ni situace
dané rodiny. Oba rodice uvedli, ze vzdy vSe hradila pojisStovna, pouze po lékarském zakroku

v ramci rehabilitace (1éky proti bolesti, na splasknuti otoki) se hradila z rodinného rozpoctu.
Ad. DVO4: Jaké aspekty doprovazeji chirurgické zakroky obliceje dle 1ékari?

V ramci vyzkumu jsem si stanovila popsat a zaznamenat kroky procesu plastickych
zakrokt. K tomu dopomohly rozhovory s lékafi, kteti nam ptedali komplexni odpovédi
na celkovy proces. Nejprve jsem oslovila praktického 1€kare pro zjisténi celkového zdravotniho
stavu jedince a jeho mozna rizika, ktera by mohla proces plastickych operaci odlozit. Jedinec
je zdravy muz, ktery ma sniZenou imunitu, z toho divodu doktorka nastolila preventivni

opatieni v podob¢ podéavani pendeponu pro podporu imunity a nastolila uzivani probiotik

87



pro udrzeni celkového zdravi. Nejvétsi komplikaci, kterd méla za nasledek zménu planu
plastickych operaci a posunula tpravu ucha na dobu neurcitou, byla vaha dan¢ho jedince, ktera
se 1 v soucasné dob¢ pohybuje na stupni podvyzivy. Tuto skutecnost se snazil hlavni plasticky
1ékat podchytit a zatadil ithned po prvni operaci nutri¢ni drinky, které mély regulovat a ptidat
na pacientové vaze. Bohuzel pfi nastupu na druhou operaci piijimaci testy opét ukazovaly 0%

tuku. Hlavnimu 1ékati nezbylo nic jiného, nez operaci piehodnotit a sniZit.

Pti plastickych operaci vySlo najevo, ze se jednd o dlouhodoby proces ptiprav, ktery
se vytvari dlouhé mésice. Plan zahrnuje nejen dlouhodobou ptipravu lékati, ale 1 pravidelné
konzultace v tamni nemocnici, rizné testovani a predavani komplexnich informaci rodi¢im

ditéte. Aby se plan zdafil je dilezitd spoluprace vSech zminénych objekti.

V postupu procesu plastickych operaci se rodina seznamuje s moznymi komplikacemi,
které vznikaji bud’ z anestezie €i ze samotného zakroku. S kazdou operaci musi také jedinec
a okoli pocitat s vyskytem moznych komplikaci, se kterymi se osoba musi nejprve sezndmit
a posléze ptijmout riziko, ze se komplikace mohou opravdu projevit. Komplikace se objevily
v dychacich obtizich a v oblasti psychickych vlastnosti daného jedince, kdy nezvladl samotu
a nemoznost dychat. V této chvili pti§lo jediné zavahani, zda vybrana varianta chirurgickych

zakroku byla dobfe zvolena.

Ad. DVOG6: Naplnilo se ocekavani vychazejici ze zmény oblieje u blizkych osob

a daného jedince?

Tato vyzkumna oblast se snazila naleznout odpovédi na otdzky vyhod/nevyhod danych
chirurgickych zakrokl a vénovat pozornost, zda se vyplnilo o¢ekavani pramenici ze zmény.
Pii oCekavani od plastickych zakrokii se u rodiny a jedince nalézaly podobné nazory.
Avsak spole¢ny znak, ktery se objevil u vSech rodinnych pfislusniki, byla nadéje na zmirnéni
zirani cizich lidi. Jedinec se diky pohledim citi nesviij, proto nenavazuje nové vztahy.
Boji se, ze by se snim nikdo zcizich lidi nechtél kvili vzhledu bavit. DalSim castym
objevovanym znakem byla nadéje na partnersky zivot, zlepSeni socidlniho postaveni a zvyseni
sebevédomi a sebedlivéry u jedince. Z vyzkumu vyplynulo, ze o¢ekavani se skoro ve vSech
aspektech vyplnilo. U cizich osob sice nevymizelo zirani, ale zmirnilo se natolik, ze se L. t&si
na dalsi operacni zakrok. V partnerské oblasti nejsou zadné zmény, ale L. se aktualné citi lip

a snazi se ptibrat v obli¢eji, aby zména byla vice patrna.

Vramci této kategorie se vyzkum dale stacel k budoucnosti a jejimu nahliZeni.

Budoucnost kazdy vidi dobfe. Nejvétsi obavy se vyskytovaly v minéni, ze ho nikdo nebude
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chtit zaméstnat pro jeho odliSnost, kterd se ale diky chirurgickym zakrokim zmirnila.
Je jasné, ze z divodu sluchového postizeni ma urcity handicap, ale jelikoz v dnesni dobé se
vSichni pokousime o lepsi pristup k osobam se specifickymi potfebami, je mozné, ze nabidka
prace poskytne mnohem lepsi pracovni zafazeni a L. se jednou bude mit i se svym sluchovym

postizenim dobfe.

Ad. DVOS: Jak hodnoti sou¢asnou situaci (vyhody/nevyhody) po zméné vzhledu blizké

osoby a dany jedinec?

Vyzkum poukazuje na vyhody a nevyhody, které pfisly pfed nebo po zméné obliceje
z pohledu rodiny a daného jedince. Pievazovaly hlavné vyhody. Mezi nejcastéjsi uvadéné
vyhody, pramenici ze zmény, byly: zmirnéni pohledt cizich osob, L. zvySené sebevédomi
a lepsi nazirdni na sebe. Rodina i jedinec by po této zkusSenosti, kdyby méli moznost se znovu
rozhodnout, volili stejné. Nazor na plastické operace po dvou mésicich zménil i sourozenec,
ktery byl od samého zacatku proti. Dnes jiz tvrdi, Ze rapidni zménu sice nevidi, ale je ochotny

prijmout fakt, ze se L. ma vice rad a je se sebou vice spokojeny.

Mezi nevyhody rodina zatfadila vzniklou dlouhodobou situaci, ktera jde v ruku v ruce
s psychickou néro¢nosti. Nejde vSak pouze o to zvyknout si na zménu, kterd byla pomérné lehce
pfijatd. Narocny vSem pfiSel spiSe samotny proces plastickych operaci. Rodina, kterou ¢ekaji
takové zadkroky, se musi obrnit a zocelit vruznych oblastech. Musi pfijmout fakt,
ze se jedna o naro¢nou situaci, kdy je diilezité spolu spolupracovat, stat se soucasti komplexniho
tymu a byt podporou pro daného jedince. Zvyknout si na odlouc¢eni a zmirnit své ocekévani.
Chirurgické zakroky jsou pouze o korekci oblasti, které 1ze v soucasné medicinském piistupu
upravit. Nejedna se o uplné uzdraveni jedince, to je nerealné. V prvotnich chvilich i sdm jedinec

pochyboval o svém rozhodnuti do zmén jit, ted’ by ale neménil.
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Zavér

Diplomova prace se zamétuje na problematiku Treacher Collins syndromu, ktery neni
v Ceské republice natolik probadany. Osoby, které jim trpi, maji spoleéné dva hlavni znaky,
a to vzhled, ktery je pro kazdého dilezitou soucasti, a sluchové postizeni rizného rozsahu.
Prace se rozdé¢luje na teoretickou — empirickou ¢ast. V souvislosti se syndromem, v teoretické
¢asti nalezneme ucelenou terminologii Cerpanou pievazné z cizojazy¢nych publikaci. Prvni
kapitola vymezuje terminy, které dohromady tvofi Treacher Collins syndrom,
a v souvislosti voln¢ navazuje na druhou hlavni kapitolu, ktera se vénuje syndromu samotnému.
Vymezuje vznik, prabéh, charakteristiku osob, celkovou péci a zadkladni plastické operace,
které napomahaji k odstrafiovani ¢i zmirfiovani obtizi souvisejici se syndromem. Ve tieti,
hlavni a zarovei posledni kapitole teoretické casti, se zametuji na socializaci u osob s Treacher
Collins syndromem. Prvotni socializace zacina vzdy v piirozeném prostiedi jedince, tudiz
kde navazuje vztahy se svymi vrstevniky. Zde vznika prvni kdmen urazu, jelikoz osoby s TCS
maji viditelnou vadu a poruchu, kterd jim nastavuje nalepku odli$nosti, a takova odlisnost je
vzdy spojena s fadou specifickych obtizi. U druhych lidi vzbuzuje TCS vysoce odlisSnou skalu
pocitil, kdy pfevldda zvédavost, strach, ale i odpor. Soucasné piinasi nejistotu, kdy ostatni
nevédi, vzhledem k pfidruzenému postizeni sluchu, jak s danym jedincem komunikovat. Neni
proto divu, Ze se vétSina osob s timto postizenim rozhodne pro variantu chirurgickych zakroka
pro zménu vizualni stranky obli¢eje. Prave na chirurgické zékroky spojené s TCS jsem zamérila

svoji empirickou ¢ast diplomové préce.

Hlavni cil byl stanoven nasledovné - popsat a pfiblizit pohled na psychiku osobnosti
¢loveéka s TCS, ktery prodélal plastické operace celého oblieje. Zamerem bylo také dosahnout
komplexniho obrazu TCS za pomoci vSech dostupnych informaci a zjistit slozitou cestu vSech
zakladnich  chirurgickych  zdkrokli. Z vyzkumu jasn€¢ vyplynulo, Ze se jedna
o syndrom, vyzadujici nespocet chirurgickych zakrokt, které nejenze plsobi na psychiku
daného jednice, ale zasahuji celou rodinu, ktera vSechny zakroky proziva stejné. Empiricka ¢ast
se zamé&fila se na tf1 dalezité momenty v Zivoté jedince s TCS, které komplexné& propojily
teoretickou ¢ast, popsaly syndrom z praktického pohledu, dopomohly ke splnéni hlavniho cile
a odpovédely na stanovené vyzkumné otazky. Vyzkum potvrdil, Ze chirurgické zakroky
pomahaji osobam v socializaci i v psychickych vlastnostech pti vyrovnavani se s postizenim,
zlepSeni nahlizeni na sebe a odbourava strach z navazovani novych vztaha. TCS je pro vétSinu

osob v Ceské republice velikou neznamou, tak snad se to s novym rokem zméni.
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Prilohy

Priloha ¢ 1.
INFORMOVANY SOUHLAS PRO UCASTNIKY VYZKUMU

Byl/a jsem seznamen/a s podminkami, cilem a obsahem vyzkumného projektu Anety
Zamecnikové. Souhlasim se zplisobem, jak bude ma identita chranéna béhem vyzkumu
i po jeho skonceni. Souhlasim s nahravanim mého rozhovoru s vyzkumnici a s analyzou
vysledného zvukového zaznamu a jeho piepisu. Davam souhlas k tomu, ze vyzkumnice mize
v odborné¢ publikaci citovat informace, které¢ ji poskytuji. Rozumim tomu, ze pokud se
v prubéhu rozhovoru objevi pro mne obtiznd témata, mohu odmitnout odpoveédét

na jakoukoliv otazku nebo kdykoliv ukon¢it rozhovor.
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Priloha ¢. 2

Obrazek 8: L. mesic po operacich

WY

Obrazek 9: L. dva mésice po operaci

Zdroj: Autor
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