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I 4

Marfaniv syndrom je navzdory dnesni pokrocCilé dobé stile pomérn¢ nezndmé
onemocnéni. Objeveni této nemoci bylo pro lékafe a védce velmi komplikované
a zdlouhavé. Jedna se tedy o dédicné onemocnéni, o kterém nemocny nemusi z pocatku

ani védét, pokud mu neni genetickd informace predéna po jeho ptredcich.

Ackoli 1idé s Marfanovym syndromem z davu zdravych jedincti ¢asto vyc€nivaji,
neni na misté¢ myslet si o nékom, kdo je vysoky, ma delsi koncetiny, prsty na rukou
a nohou, Ze je nemocny. Pfitom tento rys je pro né tak moc charakteristicky a typicky.
Onemocnéni bylo dlouhou dobu opomijeno a lékati nebyli schopni pfijit na to, pro¢ vysoci
jedinci z Gplného zdravi nahle a v mladém ve€ku piedCasné umiraji. Jest¢ v obdobi
pfed dvaceti lety nemocni s MFS umirali kolem 40. roku Zzivota na disekci aorty
nebo prasklé aneuryzma hrudni ¢i bfi$ni aorty. Kdmen trazu spocival v tom, Ze nemocny
o onemocnéni ani nevédél. Nebyl tedy schopen pfedchazet komplikacim, které prichazely
plizivé a vtiraly se do zivota nemocnych lidi. Nemocni casto pfizptisobovali svlij zivot
nemoci, aniz by si to sami uvédomovali. Je dulezité také zdlraznit, ze se nejedna
o onemocnéni pouze kardiologické. Tato nemoc je multiorganova a postihuje nejcastéji
pohybovy aparat, srdce a oci. To je také jeden z diivodii, pro¢ neni jednoduché onemocnéni
odhalit. Tato nemoc si nevybira zeny nebo muZze, nerozhoduje v€k nemocného ani etnicka
predispozice, dalezita je pouze geneticka predispozice a ani ta rozhodovat nemusi, jelikoz

onemocnéni mize zmutovat.

Téma kvality zivota pacienta s Marfanovym syndromem jsem si vybrala
na podkladé mé prvni zkuSenosti z odborné praxe na vysoké Skole, kdy jsem se na oddéleni
kardiochirurgie pecovala o divku ve v€ku 27 let po ndhrad€ aortalni chlopné. Pfi mém
zjistovani mi oSetiujici personal sdélil, Ze mladd divka ma pravé toto onemocnéni, nebyl
vSak schopen mi popsat piesnéjsi informace k této nemoci. Ted’ s odstupem casu vidim,
o co horsi zjisténi mladd sle€na méla, kdyz o svém onemocnéni nevédéla, nemohla
mu totiz pfedchazet a tim oddalit hrozbu casto smrticich komplikaci. Pfi zji§tovani
literarnich zdrojii jsem si nemohla nev§imnout minimalniho mnoZstvi ¢eskych literarnich
pramend, jejich pocet je takika nulovy. Z toho diivodu jsem si zvolila za cil své prace
vytvofeni kratkého vyukového videa pro stfedni, odborné a vysoké Skoly zdravotnické
o onemocnéni Marfaniv syndrom a tim ukazat jak odborné vetejnosti, ale i té laické,

jak narocny muze byt zivot nemocnych s timto onemocnénim.



TEORETICKA CAST

1 HISTORIE MARFANOVA SYNDROMU

Marfanuv syndrom byl poprvé popsan 28. tinora 1896 v Pafizi francouzskym
pediatrem Antoinem Bernardem-Jeanem Marfanem, ktery si povsiml napadnych rysi
u péti a pal let¢ divky Gabrielly P. Francouzsky lékai si vS§iml napadné vyhlizejicich
dlouhych kosti na rukach i nohach. Dlouhé a stihlé koncetiny popisoval jako zvlastni
fenotyp. Pro medicinsky svét to byla velmi dualezita priakopnicka zprava. Pro zajimavost,

pouze o rok diive byl vynalezen rentgen. (3)

Klinicky popis piiznaki Marfanova syndromu poukazuje a vykresluje symetrické
deformity, hlavné u koncovych ¢asti koncetin. Jako vyrazny fenotyp je popisovano
pozoruhodné prodlouzeni vSech dlouhych kosti tvoficich kostru. Pro porovnani mél stejné
staré, ale zdravé dobrovolniky. Celkovy vzhled pifipominajici pavouka. Jako dalsi znaky
uvadi obvod hrudniku, rovnost patefe, protahlou lebku. To vSe dokaze identifikovat
navzdory tehdejsi Spatné medicinské situaci. Tehdy ale nepfedpokladal, ze stopa

k objeveni tohoto vzacného syndromu by mohla byt tak velka. (3)

V zavéru A. B. J. Marfan objevil vrozenou deformaci koncetin vyznacujicich
se predevS§im protaZzenim kosti s uréitym stupném zeslabeni, nemoc tehdy pojmenoval
,,dolichostenomelia“, coz znamend doslova dlouha a uzka koncetina. V roce 1902
u Gabrielly 1ékafi objevili propadly hrudnik. Poté dochazi k dal§imu, podrobnému méteni
pomoci rentgenu, které popisuje narust, zbytnéni chrupavky na levé pazi a levém lokti.
Postupem c¢asu se vSak wukazalo, Ze se jednd tuberkulozni nddor. S nejveétsi
pravdépodobnosti Gabriella umfela na tuberkulozu, stejné¢ jako velka c¢ast populace

s Marfanovym syndromem. (3)



V pokroku s diagnostikou bylo nutno ¢ekat do roku 1943, kdy lékafi pii pitve
popsali degeneraci mitralni chlopné a vzestupné aorty a propojili nasbirané informace
s pfedchozimi od A. B. J. Marfana a jeho tymu. V roce 1938 doslo k objeveni ektopie o¢ni
¢ocky, jako soucast syndromu. V roce 1990 finsky tym lékaia oficialné identifikoval

hlavni gen na chromozomu 15, fibrilin 1. (3)

At uz za ta 1éta doslo k uprave priznaki Marfanova syndromu, hlavni popis ziistava
stejny, a to tak, jak jej popsal A. B. J. Marfan. Ten véfil svému instinktu a popsal sadu
zdanlivé riznych a neobvyklych znakt. Instinktivné citil dédi¢né onemocnéni na podklade
kolagenu a posléze abnormality ¢asti téla, coZ mélo za nasledek klasifikaci onemocnéni
vroce 1986 v Berlingé a posléze vznik oficialnich diagnostickych kritérii pro Marfantiv

syndrom. (3)
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2 CO JE TO MARFANUV SYNDROM

MF syndrom je definovan souborem riznych symptomu, které ale musi obsahovat

pét zakladnich kritérii:
e dlouh¢ tenké koncetiny
e dlouhé¢ tenké prsty (arachnodaktylie)
e vysoka postava

e dislokace o¢ni cocky

e anomalie srdce a cév (prolaps mitralni chlopné, aneuryzma aorty postihujici

i Valsalvovy siny ¢i aortalni regurgitace, dilatace plicnice)

Tyto symptomy mohou byt u pacientl v rizné intenzit¢ a rlizném zastoupeni,

z ¢ehoz vyplyva, ze formy tohoto onemocnéni mohou byt leh¢i, ale také i velmi tézké.

Onemocnéni postihuje muze 1 Zeny stejnomémé a neni ani znadmo,

zda se onemocnéni vyskytuje vice u Evropanu, Asiati nebo Africant. (4)

2.1 Incidence a dédi¢nost Marfanova syndromu

Marfaniiv syndrom je autozomalné¢ dominantni onemocnéni, kdy pravdépodobnost
dédicnosti po rodicich je 75%, zatimco Uipln€ nova mutace genu je 25%. Riziko pfi prenosu
genu z rodice na dité je 50% pfii kazdém téhotenstvi. Da se tedy fict, ze vétSina lidi,
ktefi maji toto onemocnéni, ho zdédili po svych ptedcich. Riziko onemocnéni je stejné
jak pro Zeny, tak i pro muze po celém svété s zadnou etnickou predispozici. Nemocnych
s timto syndromem je nyni 5-10/10 000 v obecné populaci, ale protoze existuji i lehké
formy tohoto onemocnéni, je piesné urceni bohuzel nemozné. A to ztoho divodu,

ze néktefi nemocni nejsou diagnostikovani. Onemocnéni neni mozno laboratorné prokazat.

(4,10,11)

2.2 Etiologie Marfanova syndromu
Marfaniv syndrom je zpusoben mutaci genu fibrilinu neboli FBN 1,
ktery se nachazi na 15. chromozomu, ktery ma na starosti kodovani glykoproteinu

fibrilinu 1. To je glykoprotein velmi blizce propojeny s eclastinem. Muzeme ho najit
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v medii aorty, zavésném aparatu ¢ocky, v kazi, Slachach, chrupavce a periostu. Marfantiv
syndrom miizeme prokdzat pouze genetickym vySetfenim, neexistuje zadné laboratorni

vySetieni. Diagnoza se urCuje na podkladé klinickych symptomu. (4)

Fibrilin je glykogen, nezbytny pro tvorbu elastickych vlaken, které se nachazeji

V pojivove tkani. (20)

Mutace genu fibrilinu ma dopad na jeho mnozstvi a funkci. Délime je na hlavni

téi formy: (21)

Prvni forma je snizena koncentrace fibrilinu. VéE&tSinou se jedna o mirngjsi formy
Marfanova syndromu. Zasadou byva, ¢im mensi koncentrace fibrilinu ve tkéni, tim t€zsi

prabéh Marfanova syndromu. (21)

Druha forma je kombinace poskozeného fibrilinu a normalniho fibrilinu
S normalnim mnozstvi v organizmu. Dochazi bud’ ke shlukovani obou fibrilinti, coz vede
K poruseni funkce mikrofibril, nebo dochazi k dominantnimu negativnimu efektu,
kdy dochdzi k mutaci v centru molekuly fibrilinu, coz vede casto k velmi zavazné

novorozenecké formé Marfanova syndromu. (21)

Treti formou je poruseni fibrilinu a jeho nizké mnozstvi v organizmu.

Tehdy dochazi k nejhor$im ptipadiim u Marfanova syndromu. (21)

Doposud bylo popsano vice nez 1000 druhti mutaci tohoto genu. (33)

2.3 Klinicky obraz Marfanova syndromu

Onemocnéni je velmi ndpadné a nezaménitelné, projevuje se zejména vysokou,
Stihlou postavou nemocného, ktery méa dlouhé horni koncetiny a arachnodaktylii.
Jako dalsi charakteristicky rys onemocnéni je vyrazna kratkozrakost, deformovany hrudnik

a velmi silné srdecni Selesty. (4)

U leh¢ich forem se onemocnéni projevuje pouze vysokou postavou, kratkozrakosti,
uvolnénosti neboli laxitou vazii a velmi slabym srde€nim onemocnéni. Proto vznikla

skupina s neur¢itymi pfiznaky Marfanova syndormu. (4)
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2.3.1 Postava a proporce
Nemocni s Marfanovym syndromem maji extrémné dlouhé koncetiny, zejména

akralné. Pokud pacienti rozpazi, délka hornich koncetin ptesahuje délku celého téla
pacienta. Trup pacienta je kratSi oproti celé jeho postave, zvlasté pii srovnani hornich
a dolnich koncetin. M¢ii se délka od temene k symfyze (horni segment) a délka
od symfyzy k plosce nohy (dolni segment), 1ékati vzdy porovnévaji jejich pomér. Pomér
mezi hornim a dolnim segmentem je vzdy mensi, rozpéti pazi je obvykle vétsi nez celkova

vyska postavy nemocného. (4)

Dalsi, ale ne charakteristicky symptom, je ,pfiznak palce®, ktery ptesahuje
pfi seviené pésti ulnarni okraj. Jako dalsi pfiznak je ,,pfiznak zapé&sti“, kdy pacient obejme

zapésti a palec piesahuje pies ukazovak. (4)

2.3.2 Lebka a tvar
Zde maji nemocni uzsi a protahlou lebku a obli¢ejovou ¢ast s vyraznou dolni Celisti

a vysokym gotickym patrem. (4)

233 OCdi
Velmi pfiznacna vada je dislokace ¢ocky, projevujici se t€Zkou myopii. Mezi dalsi

symptomy fadime strabismus, glaukom, odchlipnuti sitnice nebo kataraktu. (4)

2.3.4 Kardiovaskularni systém
Mezi nejCastejsi ptiznaky fadime dilataci vzestupné aorty a nedomykavost mitralni

chlopné. U postupné dilatace aorty muize vést i k nedomykavosti trikuspidalni chlopné
a disekci €1 rozSifeni aorty. Aneuryzma (rozSifeni) a disekce aorty se objevuje nejcastéji
v aortadlnim kofeni nebo torakolumbalni aorté. Je dllezité upozornit, Ze nejcastéjsi pri¢inou

umrti jsou prave kardiovaskularni onemocnéni. (4)

2.3.5 Ostatni skeletalni projevy
Jako Castou deformitu miizeme zafadit pectus excavatum nebo pectus carinatum,

coz je deformita nadmérného ristu Zeber do délky. Kloubni uvolnénost patii mezi dalsi
typické zndmky nemoci, projevujici se jako vyrazny pes planovalgus a genu recurvatum.
Mezi dalsi ptiznaky miizeme zatadit luxace kycelnich kloubli jako vyvojovou nebo ¢asem
nastupujici vadu a perilunatni nestabilitu zapésti. Velké postizeni muzeme naleznout
1 v oblasti patefe. Obratlova téla jsou obrovska s protaZzenymi transverzalnimi vybézky.

Jako dalsi projev nemoci miizeme zaradit hyperkyfézu, zavaznou skolidzu, Casto ve vice
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urovnich, a nestabilitu kréni patete, to vSe je zplisobeno ligamentozni laxitou. K omezeni

hybnosti ky€elniho kloubu mtze vést protruze neboli ztenceni dna acetabula. (4)

2.3.6 Ostatni pridruZzené anomalie
Mezi dal$i pfidruzené anomadlie miizeme zafadit nedostatecny svalovy vyvoj,

polysyndaktilii, myopatii, hypotonii, pes equinovarus a hernii v rtiznych lokalizacich. (4)

2.4 Diagnostika onemocnéni Marfaniiv syndrom

Stanoveni diagn6zy byva u pacient ¢asto rozdilné, z divodu rozdé€leni pacientd
nejcasteji na dvé skupiny. V prvnim piipadé€ je pozitivni rodinna anamnéza, a to az 85%,
jako druhd skupina jsou pacienti bez rodinné anamnézy. Dale se kritéria déli na velka
a mald. K prokézani diagn6zy musi 1ékat Casto patrat v rodinné anamnéze, kde ho zajima
Spatny zrak, ligamentézni laxita, nadmérna vyska, ndhld nebo predCasnd smrt.
Pti klinickych vySetfenich musi hledat hlavné ptiznaky souvisejici s onemocnénim. Urceni
nebo vyvraceni diagndézy by mélo byt provadéno zejména s o¢nim lékafem, genetikem

a kardiologem. (4, 15)

Nemocni s pozitivni rodinnou anamnézou musi spliiovat jedno velké kritérium,
a to postizeni alespon jednoho organového systému, a jako dal$i musi mit postizeny jeden

organovy systém. (4)

Nemocni s negativni rodinnou anamnézou musi spliovat dvé velkd kritéria,
a to postizeni dvou organovych systémi, k tomu musi byt nemocen 1 tfeti organovy

systém. (4)

2.4.1 Postizeni o€i
Luxace nebo subluxace o¢ni Cocky se vyskytuje u 50 % - 80 % pacientl

s Marfanovym syndromem, z tohoto divodu je vySetfeni oftalmologem indikovano mezi
prvnimi. PostiZzeni ¢o¢ky mlZe byt jednostranné ¢i oboustranné, ¢ocka mize byt posunuta
smérem nahoru a §ikmo. To je jeden z pfiznakt Marfanova syndromu. Duhovka muize byt
velmi tenka a dlisledkem toho se mizZe chvét. O¢ni vysetieni se provadi biomikroskopicky,
pfed vySetfenim je potfeba podat mydriatika (1€k na rozsifeni zornic). U 3 % pfipadije

jako pfiznak popsan glaukom. (4)

2.4.2 Kardiovaskularni postizeni
Az 60 % nemocnych s Marfanovym syndromem je postizeno onemocnénim

atrioventrikularni chlopni. Pfi poslechu srdce nejsou vétSinou tyto abnormality slysSet.
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Dutlezitym vysetfovacim nastrojem se stalo echokardiografické vysetfeni, které vyhodnoti
funkci a stavbu srdce. Vice nez 80 % pacientl trpi prolapsem mitralni chlopné,
a to bez ohledu na vék nebo pohlavi. Rozsifeni neboli dilatace aorty se projevuje
nedomykavosti aortalni chlopné. Dilatace aorty vétSinou pokracuje Vv disekci aorty.
Ta zacina obvykle ve vzestupné Casti aorty a postupné se rozsifuje. Tomuto stavu je tfeba
vénovat obzvlast velky pozor, protoze nelécend dilatace aortdlniho kotfene muze

vést k aortalni disekci a k nahlé smrti. (4, 30)

Disekce aorty je zvétsujici se trhlina ve sténé aorty. Nejcastéji vznika nad odstupu
véncitych tepen, nebo aortdlnimu istmu. Pacienty je Casto popisovand jako krutd, nahla,
intenzivni, fezajici bolest. Bolest, kterou v zivoté nikdy nezazili. Jedna-li se o disekci
ascendentni aorty, bolest nejcastéji postihuje piedni stranu hrudniku. Pii disekei
descendentni aorty zacina bolest mezi lopatkami a ptesouva se doli do bokl a do panevni

krajiny. Jedna se o stav velice zavazny, ohrozujici zivot. (31)

Mezi méné¢ casté kardiovaskularni komplikace Marfanova syndromu patii

prstencova kalcifikace na mitralni chlopni. Casto se vyskytuje kolem 40. roku Zivota. (30)

Kardiovaskularni systém je za smrt pacientdi s Marfanovym syndromem

zodpovédny ve vice nez 90 %. (30, 4)

2.4.3 Vysetieni pohybového aparatu
Mezi zékladni vySetfovaci metody pohybového aparatu patii Rentgenové vysetteni.

Toto vySetfeni mtize odhalit rozsifeni dienové dutiny, ale zaroven poskodi kompaktu.
Zamétime-li se na oblast matakarpy a metatarsy, mizeme vidét prodlouzené falangy, s tim,
ze stfedni a distalni falangy jsou kratsi nez ostatni. Déle se urcuji rizné deformity hrudniku
a patete, pfiznak palce a zapésti, pomér rozpazeni rukou a vysky téla a v neposledni fadé¢

1 porovnani horni a dolni ¢asti téla. (4)

2.4.4 Gentska kritéria pro diagnostiku Marfanova syndromu
Diagndéza je zaloZena na charakteristickych kritériich, jako jsou: rodinnd anamnéza,

ocni vysetieni, kardiovaskularni vySetfeni a vySetfeni pohybového aparatu. Od roku 1986
do roku 1996 byla diagndza urovana pomoci Berlinského seznamu. Roku 1996 byla
kritéria pro Marfaniiv syndrom v seznamu upravena a od roku 2010 maji zatim svoji
neménnou podobu. Vyuziva se postup pro hlavni dva znaky. Béhem poslednich 30 let
doslo k pokroku i v molekularni genetické analyze, proto jsou nemocni S podezienim

na Marfantiv syndrom geneticky testovani. (18, 19)
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Chce-li 1ékat rozhodnout, zda pacient skutecné ma, ¢i nema Marfantv syndrom,

jsou pro n¢j dulezitd velkd a mald kritéria. Mezi velka kritéria fadime subluxaci o¢ni

cocky, aortalni dilataci, tézkou kyfoskoliozu nebo deformity piedni stény hrudniku.

vvvvvv

postava nebo arachnodaktylie. (18, 19)

Dale se Marfaniiv syndrom hodnoti podle syst¢émovych znakt. Kazdy ¢iselny znak

ma svoji Ciselnou hodnotu a podle celkového skoré Iékair vyhodnoti, zda se jedna

o Marfanliv syndrom nebo ne. Do celkového skore fadime genetické vySetieni, pozitivni

rodinnou anamnézu, ektopii o¢ni Cocky a dilataci aorty. (18)

Soubor systémovych znakl a bodli pro vyhodnoceni Marfanova syndromu: (18, 33)

Ptiznak palce a zapésti (3b.)

Hrudnik - ptaci nebo nalevkovity (2b.)
Deformity zadni ¢asti chodila (2b.)
Pneumothorax (2b.)

Duralni ektéazie (2b.)

Protruze acetabula (2b.)

Pomér rozpéti rukou / vyska (nad 1.05) a US/LS (pod 0.85) (1b.)
Skolioza nebo kyfoza (1b.)

SnizZena extenze v lokti (1b.)

Tti z péti znaki na lebee (1b.)

Kozni strie (1b.)

Myopie- vice nez 3 dioptrie (1b.)

Prolaps mitralni chlopné (1b.)
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Pii hodnoceni si lékaf nejprve zaradi pacienta, zda mad nebo nemé pozitivni

rodinnou anamnézu na Marfantiv syndrom. (18, 19, 33)

Pokud se Marfaniiv syndrom vrodiné nevyskytuje, je urcujici soubor

téchto znak (18, 33):
e Dilatace aorty a ektopie o¢ni Cocky
e Dilatace aorty a skore nad 7. b
e Dilatace aorty a geneticka mutace genu FBN-1
e Ectopia lentis a mutace FBN1 s aneuryzmatem aorty (33)
V ptipadé, ze se Marfantiv syndrom v rodin¢ vyskytuje:
e Ektopie o¢ni Cocky
e Skore nad 7b.
e Dilatace aorty

2.5 Diferencialni diagnéza
Opira se o vrozenou arachnodaktylii s kontrakturami, homocystinurii, vrozenou dédi¢nou

oftalmoatropatie a dalsi syndromy s podobnymi piiznaky. (4)

2.5.1 Diferencialni diagnostika u pacientii mladsich 20 let
U pfitomnosti nedostatecné systémové funkce nebo hrani¢nich norem u méteni

kofene aorty menSich nez 3cm, bez mutace FBN-1, se doporucuje pouZzivani terminu
"nespecificka pojivova tkan". Dokud nasledné echokardiografické neprokaze dilataci

aortalniho kotene vétsi nez 3cm. (32)

Potencialni pfitomnost Marfanova syndromu je, pokud genetické vySetieni prokaze
mutaci genu FBN-1. V ojedinélych nebo dédi¢nych piipadech, pokud je méfeni aorty nizsi
nez 3 cm na primeéru, se doporucuje pouzivat termin ,,potencialné nemocni s Marfanovym

syndromem®. (32)
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2.5.2 Diferencialni diagnostika u pacientu starsich 20 let
Je-li zjisténa ektopie Cocky s mutaci FBN-1, ktera neni jednoznacné spojena

s kardiovaskularnim onemocnénim, pacient by mél byt klasifikovan jako "syndrom ektopie

¢ocky". Zde nerozhoduje pribuzenska predispozice. (32)

MASS je zkratka anglickych slov vyjadiujici Kratkozrakost, prolaps mitralni
chlopné, dilataci aortalniho kotene, aortalni ancurysma, stric a nalezy na pohybovém
aparatu. Diagn6za MASS se provadi u nemocnych s velikosti aortdlniho kofene mensi
nez 2 cm, ptfiCemz je alesponi jeden nalez na pohybovém aparatu a systémova skore
je minimaln¢ 5b. Ptitomnost ektopie o¢ni ¢ocky vylucuje tuto diagnézu. Pokud je mutace
FBN1 u pacienta prokazana a diagnostika MASS je potvrzena, existuje riziko,
Ze se u pacienta vyvine Marfanv syndrom. V soucasné dob¢ ovSem neni znamo, jak casto

a které faktory predpovidaji tuto zménu. (32)

Diagnostika MVPS je pielozena z anglického ,,Mitral VValve Prolapse Syndrome*.
Znamena Syndrom propadu mitralni chlopné. Prolaps mitralni chlopné, dilatace kotfene
aorty menS$i nez 2 cm a systémové skore mensi nez 5 b. bez ptfitomnosti ektopie Cocky.
Je-li pfitomen prolaps mitralni chlopné a systémové skore je mensim neZ 5 b. doporucuje
se vyuzit diagnozu MVPS. Kromé prolapsu mitrdlni chlopné bézn€ zahrnuje MVPS
vpaceny hrudnik, skoliéozu a mirnou arachnodaktylii. Dilatace aorty a ektopie o¢ni cocky

jsou vylucujicimi faktory této diagnozy. (32)

2.6 Konzervativni lé¢ba onemocnéni Marfaniv syndrom

Kauzalni 1é¢ba syndromu neni prozatim znama. Pacient je sledovan a dochéazi k 1éc¢bé
symptomu. Zde je zahrnuto sledovani zejména kardiologem, a pokud je to nutné, pacient
podstoupi kardiochirurgicky vykon. Ortopedickym Iékafem jsou léceny skolidzy
a spondylolistézy, zde je 1écba operacni nebo konzervativni. Vyvojova kycelni dysplazie
se 1é¢i podle danych pravidel. Terapie dalSich kloubnich onemocnéni operaci je zbytecna,
protoze kloubni onemocnéni pietrvavd 1 po operacni 1écbé. (4) Infantilni Marfantv
syndrom je velmi vzicna varianta s t€Zkym pribchem. VétSinou se projevi uz v utlém
détském véku a je vétSinou fatalni, a to bud’ uz v ¢asném détstvi, nebo ve velmi mladém

véku. Pfi¢inou je hlavné kardiovaskularni postizeni systému. (4)
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2.6.1 Beta-blokatory
Diky lepsimu sledovani stavu pacientd pooperacniho pribéhu, tak i sledovani

pacientli v ambulancich, se zjistilo, ze priméma délka zivota pacienti s Marfanovym

syndromem se zvysila o 30 let a vice. To vSe kvili uzivani 1éku Beta-blokatora. (25)

Beta-blokatory patii mezi zakladni antihypertenziva, fadime je do skupiny
sympatolytik. Jejich hlavnim ucinkem je snizeni krevniho tlaku, tepové frekvence
a kontraktility srdce. Tim, ze snizime tlak v srdci, pfedchazime dilataci aorty s pozdéjSimi
fatdlnimi nasledky. Tento 1€k je klasickou 1é€bou u onemocnéni Marfaniv syndrom.

(19, 25)

Urapidil je piperazinové antihypertenzivum s kombinovanym uc¢inkem. Selektivni
blokadou postsynaptickych alfal-receptorii snizuje periferni cévni rezistenci. Navic plsobi
v centrdlnim nervovém systému jako agonista 5-HT1-receptorti, ¢imz sniZzuje centralni

tonus sympatiku, a tim i snizuje krevni tlak. (34)

2.7 Chirurgicka lé¢ba onemocnéni Marfantuv syndrom

2.7.1 Bentallova operace
Operace podle Bentalla je kardiochirurgickd operace, kterd nahrazuje aortalni

chlopeni, kofen aorty a vzestupnou aortu, S re-implantaci koronarnich tepen do Stépu.
Tato operace se pouziva k 1écbé kombinované aortalni chlopné a vzestupné aorty, véetné
1ézi. Postup Bentallovy operace byl poprvé popsdna roku 1968 Hughem Bentallem
a Antonym De Bonem. (24)

Operace podle Bentalla se provadi v celkové anestezii. Béhem kardiochirurgické
operace je veden podélny fez stiedem hrudniku, az se operatér postupné dostane k srdci.
Cinnost srdce je do¢asné zastavena a jeho funkci piebird mimotélni obéh, ktery nahradi
srdce jako mechanickd pumpa. Diky tomu je operacni pole klidné, ptehledné a operatér

tak muze zacit spravovat poskozenou aortu a aortalni chlopen. (24)

ey

ke koncim aorty. Do implantatu se vSivaji véncité tepny. Nahrazena aortalni chlopeii mize
byt testovana, kdy 1€kar pusti trochu krve do srdce a kontroluje tésnost a spravnou funkci
nové chlopné. Jakmile je vykon dokoncen, rdna se seSivda do plivodniho stavu a cely

hrudnik se uzavie. Operace trva kolem 5 — 7 hodin. Po operaci je pacient prevezen
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na kardiochirurgickou JIP a pfipojen k ventilatoru, kde je monitorovan. Postupné
se zotavuje a je prekladan na standartni jednotku. Pted propusténim dostava pacient rady,
jak se o sebe starat, co vSe muze délat a jak spravné to délat, aby byl pooperacni prabéh

co nejklidnéjsi. (24)
Toto je jeden z nejbéznéjsich typl operace pro 1é¢bu Marfanova syndromu. (24)

2.7.2 Implantace externi podpory korene aorty ExoVacs®

Jak bylo feceno v predchazejicich kapitoldch, mezi nejcastéjSi a zaroven
nejnebezpecnéjsi vady u onemocnéni Marfaniiv syndrom patii kardiovaskularni
komplikace. Z dlouholetého vyzkumu a zkusenosti 1ékatt vyplyva, ze nejvice rozsifenou
komplikaci je dilatace aorty, kterda mize piejit v disekci aorty. Tato komplikace Castokrat
kon¢i smrti nemocného. Proto se doporucuje preventivni kardiochirurgicka operace, pokud
je rozsiteni kotene aorty nad 50 mm. Toto pravidlo se upfednostiiuje hlavné v Evropé¢.
V ptipad¢, ze se zvysi riziko disekce aorty, pii rozméru nad 45 mm, standartnim vykonem,
ktery se provadi vice nez 40 let, je operace podle Bentella. Pti této operaci nahradi
operujici lékat aortdlni chlopeni, kofen aorty a zacatek ascendentni aorty protézou.
Do takto nahrazené cCasti se vSivaji zacatky véncitych tepen. Tento typ operace nese
s sebou urcity typ rizik, jako jsou: pouziti mimotélniho obéhu, dozivotni 1écba Warfarinem
z diivodu nahrady chlopn€ mechanickou. V poslednich letech se objevuji pokusy o plastiku
(opravu) chlopné, avSak dlouhodobé vysledky nejsou jesté k dispozici. At uz si vybere
kardiochirurg jakoukoliv moznost, vzdy je dulezita pravidelna kontrola kontrastnim CT.
Z diavodu Spatné vazivové tkang, ktera je zpusobena genetickou mutaci, se v misté seSiti

mohou v pribéhu let tvofit pseudoaneurysmata, které se musi ¢asto operovat, coz znamena

pro pacienta dalsi chirurgicky vykon. (17)

Implantace zevni bandaze kotene aorty ExoVacs® je moZznost alternativni. Stejné
jako u pfedchozi metody se jednd o kardiochirurgicky vykon, bez pouZziti mimotélniho
ob¢hu, béhem ncéhoZz operatér obali aortdlni kofen a cast vzestupné aorty specidlni
polymerovou sitkou. Sitka je vytvofena pfesné na miru pro daného pacienta,
aby odpovidala pozadovanému rozméru. Takto umisténa sitka zabrani dal§imu rozsifovani
aortalniho kotene. Vzhledem k tomu, Ze cévy a chlopné zlstavaji na svém misté a operatér
na nich neprovadi Zadny vykon, povazuje se tento druh operace za jednoduchy vykon.

TaktéZ neni potfeba, aby pacient uzival 1€ky na fedéni krve. (16, 17)
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Tato metoda byla poprvé provedena v Londyn€¢ v roce 2004. Do této doby
je odoperovanych vice nez 90 pacientti a v§ichni jsou pravidelng, dvakrat ro¢né, sledovani
a vySetfovani magnetickou rezonanci, béhem které 1¢ékafi kontroluji rozmeéry aorty. Ty jsou
doposud neménné, coz znamena, ze aorta vice nedilatuje, a u zddného nemocného,

u které¢ho bylo zavedeno ExoVasc®, nedoslo k rozsiteni ¢i disekci aorty. (16)

Vyhody této nové metody jsou: kratsi doba implantace nez pii klasické
kardiochirurgické operaci. Pro srovnani, implantace sitky trvd asi dvé hodiny, zatimco
klasicka kardiochirurgické operace asi 5 — 7 hodin. Vykon probihd bez mimotélniho obé¢hu
a del8i anestezie. Pacient nemusi brat zddnd antikoagulancia, tim se zmirnuje i riziko
hrozby nadmérného krvéaceni. Aorta zlstava bez zadsahu, jelikoz kardiochirurg aplikuje
sitku kolem aorty. Vyztuzena aorta se vrati relativné zpét do piavodniho primeéru,

tim se sniZuje riziko dalsi operace. (16)

Tento typ operace je u nas pomémé novy a provadi ho v Ceské republice pouze
dvé pracovisté, a to IKEM (Institut Klinické a Experimentilni Mediciny) v Praze

a Fakultni nemocnice v Hradci Kralové. (16, 17)

2.8 Prognéza onemocnéni Marfantuv syndrom

Marfaniv syndrom je celozivotni onemocnéni. Vyhlidky se pro lécbu ptiznaki
onemocnéni v poslednich letech posunuly smérem vpied. VEasna diagnostika a pokroky
v 1ékaiské technice zlepsily kvalitu zivota lidi s Marfanovym syndromem a prodlouzily
jejich Zivot. Navic v¢asné odhaleni rizikovych faktort (jako je rozSifeni) umoziuje
lékatim zasdhnout, zabranit nebo zpozdit komplikace a oddalit operaci. Diky vcasné
diagnostice, spravnému rezimovému opatieni a 1é¢bé se délka zivota pacienti podoba

délce primérn¢ zdravého ¢loveka. (30)

Primérny veék nemocnych s Marfanovym syndromem byl kolem 45 let Zivota.
Diky dnesni medicing, pravidelnym echokariografickym prohlidkam a kardiochirurgickym

operacim se prumérny vék zvysil na 72 let. (4, 30)

21



3 MARFANUYV SYNDROM V TEHOTENSTVI

Téhotenstvi se vyznaCuje vyraznymi zménami v téle matky. VSechny organové
soustavy, organy, tkané se musi pfizpusobit zménam, které s t€hotenstvim ptichazi. Prave
tyto zmény mohou ovlivnit pfiznaky a symptomy Marfanova syndromu a zpusobit riizné
komplikace béhem téhotenstvi. Napiiklad ve slozeni kolagenu. K tomu dochdzi z divodu
meéniciho se slozeni a hladiny hormonti. Také zvySeni télesné hmotnosti a objemu Kkrve
ma samoziejm¢ dopad na kosterni a kardiovaskularni systém. Proto je jednou
Z necastéjsich komplikaci v t€hotenstvi u Marfanova syndromu dilatace a disekce aorty.

(15)

3.1 Predporodni diagnostika u Zen s Marfanovym syndromem

Marfaniv syndrom je diky autosomdlné¢ dominantni dédicné formé pienosnym
onemocnénim. Predpoklad, Ze dit¢ zdédi nemoc po rodicich, je 50%. To vSe je disledek
poruchy genu FBN1. Pfedporodni diagnéza mutize byt provedena pomoci vazebné analyzy
nebo rozborem genu nemocného rodi¢e. Bunky plodu mize ziskat pomoci odbéru
choriovych klki nebo aminocentézy. Védci objevili vice nez 30 mutaci v genu FBNI.
Je zajimavé, ze kazdd rodina, ve které se vyskytuje mutace genu FBNI, je mutace
specificka pro tu danou rodinu. Geneticka analyza DNA vyzaduje udaje od nemocnych
rodi¢d, ale 1 pfibuznych, zaroven pozaduje 1 genetické vySetieni po zdravém rodici.
Analyza mutace genu je omezena skutecnosti, Ze gen FBN1 je velmi velky. Marfaniv

syndrom byl zji§tén preimplantac¢ni genetickou diagnostikou v nékolika ptipadech. (30)

Obecné plati, Ze abnormality spojené¢ s Marfanovym syndromem jsou b&hem
intrauterinniho zivota nespecifické. A ackoli sonografické nalezy, jako jsou dlouhé
koncetiny, kardiomegalie nebo atrioventrikuldrni chlopenni regurgitace, jsou podezielé
u rodicek s Marfanovym syndromem nebo s pozitivni rodinnou anamnézou,

na ultrazvukové vysetfeni se nelze spoléhat. (15)

3.2 Prenatalni diagnostika Marfanova syndromu

K prenatalni diagnostice v t€hotenstvi ptistupujeme u rodin s rizikem vzniku MFS.
Extrahujeme buiikky pomoci aminocentézy, z téchto bunék probiha analyza DNA. Obvykle
se vySetfeni provadi pfiblizn€¢ kolem 15. az 18. tydnu t€hotenstvi. VySetfeni syndromu
je mozno provést odbérem choriovych klki. Toto vySetifeni mtze rodi¢ka podstoupit kolem

10. az 12. tydne te¢hotenstvi. (15)
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3.3 Téhotenstvi a projevy Marfanova syndromu

Kardiovaskularni komplikace byvaji Casto popisovany v riznych c¢lancich
a informuji rodi¢ky o komplikacich. Zeny s jiZ existujicim onemocnénim jsou vystaveny
dalsimu stresu, a to kvuli moznosti fyziologickych zmén v téhotenstvi. V prvnim
a na pocatku druhého trimestru téhotenstvi vykazuje télo rodicky staly rast srde¢niho
vykonu, to zaroven zvysSuje i1 srdecni frekvenci. Celkové je poté srdeCny vydej véEtsi
0 30 — 40 % neZz u netéhotné¢ Zeny. Pfi porodu a se zvySujicimi se kontrakcemi
je zaznamenan dalS$i narast, a to az o 20 %. Riziko aortilni disekce zavisi na sile
a na rychlosti zmény tlaku v aorté, protoze vrcholny tlak je pfimo umérny tlaku na sténu

aorty. Ztoho divodu dochazi ke sniZeni kontraktility myokardu snizenim komorové

diastoly. (15)

3.4 Komplikace u téhotnych Zen s Marfanovym syndromem

Pyeritz ucinil vyzkum, béhem n¢hoz zkoumal 26 Zen, které mély kardiovaskularni
potize jeste¢ pred jejich prvnim té€hotenstvim. Z toho dvanéct rodi¢ek mélo 3. stupeni
Zbyvajici piipady mély Selesty na srdci nebo uréity stupeii prolapsu chlopng. Zadna
z téchto zen nem¢la prumér aortalniho kofene vétsi nez 40 mm. Pyeritz ucinil zavér,

ze pokud je kofen aorty mensi nez 40 mm, je i mens$i kardiovaskularni riziko matky.

(15, 30)

Ostatni komplikace v t¢hotenstvi nebo pii porodu souvisejici s Marfanovym
syndromem, jako jsou naptiklad ruptury d€lohy, spondylolistézy nebo inverze délohy,

jsou velmi vzacné. (15)

3.5 Porodni komplikace Zen s Marfanovym syndromem
Vyskyt potrati v prvnim trimestru t€hotenstvi u Marfanova syndromu je podle

studii Pyeritze a Rossitera velmi vysoky, 22 — 38 %. (15)
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3.6 Marfaniiv syndrom u déti

Casto je obtizné potvrdit diagnézu MFS u déti, které nespliuji diagnostick
kritéria. Pfitom slabé zndmky piiznakit mohou byt viditelné jiz od narozeni a rozviji
se postupné¢ s v€kem. DéEti s podezienim na Marfaniv syndrom by mély chodit
na pravidelné prohlidky, a to v obdobi skolky, pfed pubertou a ve véku 18 let, protoze
nekteré z klinickych ptfiznaki Marfanova syndromu se projevi az s vékem. Pravidelna
kontrola aorty pomoci tomografie se doporucuje, az kdyz je aorta rozsifena. VétSina déti
S Marfanovym syndromem maé prokazateln¢ dilataci kofene aorty, prolaps mitralni
chlopnég, nebo oboji jesté pred dosazenim 18 let. Je dalezité vcasné odhaleni diagnézy

a zahajeni vhodné 1é¢by, aby se zabranilo dilataci aorty a doslo k oddaleni operace. (30)

Novorozenecka  forma  Marfanova  syndromu je  velmi  zavazna.
Mezi charakteristické ptiznaky patii infantilni plicni emfyzém, ektopie ocni &ocky,
arachnodaktylie, kontraktury kloubli a volna kiize. Pfitomné je Casto rozsifeni aorty, které
muze zpusobit v brzké dob¢ tézkou regurgitaci aortalni chlopné. Kromé toho postupna
mitralni nebo trikuspidalni chlopenni nedomykavost zptsobuje prolaps chlopné vedouci
k méstnanému srdecnimu selhani. Preziti pacientd je velmi nizké, tato forma ma velmi

Spatnou prognozu. (4, 30)
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4 ZIVOTOSPRAVA A REZIMOVA OPATRENI
U PACIENTU S MARFANOVY SYNDROMEM

Jak uz bylo v pfedchozich odstavcich fe€eno, Marfaniiv syndrom je nevylécitelné
onemocnéni. Pokud ale dojde k vCasnému zachyceni, jeho pfiznaky miizeme zmirnit

je prizptisobeni zivotniho stylu. (21)

Pacientiv zdravotni stav zhorSuji okolnosti typu neznalost diagnoézy, Spatné
diagnostiky, pretézovani organli Spatnou zivotospravou, Spatnd volba sportu, pretézovani

u fyzickych aktivit, vy€erpdvajici pracovni aktivity, nevystaveni invalidniho diichodu. (21)

Nemocni by se meéli vyvarovat pifimému teplému letnimu slunci a teplym
pfehfatym prostorim. Teplo pomdhd rozSifovat cévy, které by mohly prasknout.
Zde je vysoké riziko ndhlé cévni mozkové piihody, vazné poSkozeni zraku az ztréta,
malformace patefe a celého pohybového systému. Pacienti musi aktivitu planovat
a pravidelné¢ béhem dne odpoclivat, nepteté¢Zovat jednotlivé orgdnové systémy 1 cely
organizmus. To vSe, aby télo mohlo regenerovat. Cely sviij den musi podfidit svému

zdravotnimu postizeni. (19)

Nemocny s Marfanovym syndromem, ktery je pfet€éZovan at uZ pracovni,
sportovni, nebo jinou pro néj narocnou c¢innosti, podléhd nebezpe€i ohrozeni Zivota.
Priikazem toho vSeho je 1 fakt, ze primérna délka Zivota nemocnych s Marfanovym
syndromem byla 35 — 40 let. To se v poslednich letech zvySuje, diky pokrokové
diagnostice a medicin€. Dnes se pacienti s timto onemocnénim dozivaji v pruméru 70 let

s ohledem na zavaznost ptiznaki. (21, 19)
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4.1 Nevhodné aktivity pro nemocné s Marfanovym syndromem

Nemocni s Marfanovym syndromem by se méli vyvarovat profesim, aktivitdm
a sportim, u kterych dochazi k rychlym pohybim téla a hlavy. Dale by se méli vyhybat
jakymkoliv doskokim, vzpirani, Splhu, kulturistice, boxu, zdvihani tézkych predméti,
hokeji, basketbalu, volejbalu, fotbalu, skakani na trampolin€¢, silovym sportiim,
preskakovani ptes prekazky a dlouhodobému =zatizeni. Mohou krat Sachy. M¢li
by se vyvarovat aktivitam, kde se méni atmosféricky tlak. Mezi takové patii pilotovani
letadla, skdkani s padakem, potapéni, bungee jumping nebo skdkani do vody. U vSech

téchto sport hrozi velka pretizeni nebo ottesy. (21, 19)

Pacienti s Marfanovym syndromem by neméli byt zaméstnani ve stojatém
zaméstnani nebo na stavbé, z divodi velké fyzické ndmahy. Z divodu ndhlé piihody

by neméli pracovat v zatizeni, kde mohou zivotné ohrozit dalsi lidi (21)

Me¢li by si davat pozor na mozné zhorSeni zdravotniho stavu a s tim souvisejici

upravu svého invalidniho diichodu. (21)

Téhotné zeny by mély chodit na pravidelné kontroly krevniho tlaku, specidlni
preventivni prohlidky pro né urené a l€kati by meli hlidat vznikajici rizika komplikaci

jak v teéhotenstvi, tak i pfi porodu. (21, 19)

ZvySena té€lesnd hmotnost, nadvaha nebo obezita vede k pret€ézovani pohybového
aparatu, s tim je zce spojen 1 vysoky krevni tlak. Kvili poSkozeni pojivové tkané a uzké

Kostie je pacient ohroZen osteopordzou a ztratou kostni hmoty. (21)

Preventivni a ochranna opatfeni pfed riznymi typy chronickych zanéti, jako jsou
syfilitické, chlamydiove, respiracni infekce a dal$i. DodrZzovana preventivni opatieni
zabrani infekéni endokarditidé. Profylaktické podani antimikrobidlni medikace

je  doporucovano  prelécit 1 pii  menSich  lékafskych  vykonech. (19)

4.2 Co by mél nemocny dodrZovat

Nemocny by mél pravidelné navstévovat ambulanci kardiologa, a to alespon jednou
rocné, a pravidelné podstupovat vySetfeni srdce a velkych cév. Pokud dojde k rozsiteni
aorty nad 50 mm, mél by byt nemocny indikovan ke kardiochirurgickému vykonu.

Nemocny je indikovan pouze k nahrad¢ aortalni chlopné ¢i k ndhradé€ chlopné a aorty. (19)
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Kontrola o¢nim Iékafem je taktéz dilezitd. Lékat posuzuje polohu ¢ocky. Pokud
dojede k vétsimu vychyleni, nez je pro ¢loveéka unosné, indikuje odstranéni Cocky
a nadhradu umélou ¢oCkou. Pii vykonu se provadi preventivni kryochirurgicky vykon,
coZ znamena zmrazeni sitnice. Jinou moznosti je aplikace Cekrlazniho pasku. Oba tyto

vykony slouzi k zamezeni odchlipovani sitnice. (22, 19)

V détském a dospivajicim veéku je nutné sledovat riist a vyvoj kostry ortopedem.

(23)

Pravidelné¢ navstévy jsou dulezité, nebot’ Iékat miize srovnavat, zda doslo

ke zhorSeni stavu pacienta, a mtize v€as zahdjit nebo zménit 1é¢bu. (23)
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5 KVALITA ZIVOTA U PACIENTU S MARFANOVYM
SYNDROMEM

Vyraz kvalita neboli jakost je pievzaty z latinského slova ,,qualis® neboli ,,jaky*.
V Ceském jazyce je tento vyraz oznaCovan jako néjaka hodnota nebo jakost. Slovo kvalita
je pouzivano jako smyslové vnimani, tedy podnéty, které vnimame a které na nas plisobi
(viing, hebkost, barevnost a dalsi). Jiz Aristotelés hlasal, ze Stésti (brdno jako kvalita
zivota) je néco, na co maji lidé rizné ndzory. Kazdy jedinec nahlizi na Stésti jinak
vV urcitém veékovém, socialnim, zdravotnim, dusevnim obdobi. VSe zalezi na situaci,
kterd dotycného praveé ovliviiuje. V Iékafstvi je vyznam kvality Zivota Uzce spojovan
se zdravotnim stavem nemocného. Pokud ale zapojime slovo kvalita do klasického
rozhovoru, hovoifime o néfem kvalitnim, pozitivnim, velmi dobrém. Posuzujeme-li
nas zivot a zivot druhého, hodnotime-li kvalitu jeho Zivota, vSe je zalozeno na nasem
porovnani a nastaveni nasi kvality zivota. Otazkou ale zlstava, jak pozname kvalitni Zivot.
Pokud hovotfime o n€kom, kdo zije Spatn€, mize to mit i vice vyznami, je smutny, neni
zdravy nebo fyzickd kondice je nizkd. Nékdo mulzZe porovnavat kvalitu Zivota jedince
S porovnanim kvality Zivota druhych. Kvalitu Zivota mizeme hodnotit tedy subjektivné,
celistvé a osobité. Dilezity je individualni diraz, ¢imz se pravé jeho jedine¢ny Zivot

vyznacuje. (26, 28)

Do pojeti kvality Zivota mizeme zahrnout rtizn€ barevnou Skalu oblasti potieb,
podle Maslowova. Jeho pyramida potfeb stavi na zakladnich fyziologickych potfebach,
jako je dychani, vylucovani, hlad, Zizen. Takto se postupné propracovava

vvvvvv

a jeho kvalitu ptisobi mnoho faktorii, jako jsou pohlavi, vék, nabozenské etnikum,
zaméstnani, socialni status, rodinny status, kultura a Zebticek hodnot, ktery si kazdy utvari
béhem zivota sam. Kvalita neni tedy pevné dany termin, ale termin relativni, nebot’

vychézi z naSeho hodnotového systému, ktery ma kazdy ¢lovek jiny. (26, 27, 29)

V oSetfovatelstvi se zamétfujeme na hodnoceni kvality Zivota ¢lov€ka individualné,
zamé&fujeme se hlavné na jeho urcitou Zivotni situaci. Pokud chceme kvalitu Zivota
u nemocnych zménit k lepSimu, je tfeba si nejprve situaci uvédomit, pojmenovat a zmefit.

(26)
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Kvalita Zivota je feSena v mnoha védnich oborech, jako je psychologie, medicina,
ekologie nebo sociologie. Mizeme ji zméfit riznymi metodami. Kvalitu mize hodnotit

sam nemocny, nebo druha osoba a jako tfeti moznost je propojeni prvniho a druhého typu.

(29)

APACHE 1I je hodnotici systém, ktery vyhodnocuje zdvaznost onemocnéni.
Pouziva se vétSinou na jednotce intenzivni péce, aplikuje se v pribéhu 24 hodin. Tento
hodnotici systém neni zaméfeny na déti a mladistvé do 16 let a pouziva se hlavné ve Velké
prognoéza a riziko smrti. Pro vypocet tohoto skore je potieba napiiklad teplota, stfedni

arterialni tlak, tepova frekvence, dechova frekvence, Glasgow Coma Score a dalsi. (26)

Dalsi metodou pro méteni kvality zivota je Karnovského skore, kde hodnotime stav
vykonnosti pacienta. Pouziva se hlavné ve vnitinim lékafstvi, pfedev§im v onkologii.
Je nutné zhodnotit, zda pacient mize nebo nemiize danou chemoterapii dostat, zda je nutné
snizit davkovani a jako méfitko pro intenzitu paliativni péce. Karnovského bodovani
je od 100 do 0 bodl, kdy 100 je maximum, pacient je zdravy a vitalni, az po 0 bodi,
coZ znamena smrt. Zaméfime- i se na klasifikaci kvality Zivota druhymi lidmi, uvidime
velké rozdily v hodnoceni. Jiné hodnoceni bude udavat pacient sim a jiné hodnoceni
zjistime od jeho ptibuznych. Je dilezité se zamétovat na pacienta a vnimat jeho potieby
a odli$nosti, zavaznost jeho nemoci ménici se v Gase. Jeho potieby se méni. Casto to,
co bylo diilezit¢ a mélo pro pacienta velkou cenu, je operaci zménéno a Zebti¢ek hodnot
se uplné¢ posune. Podstatné je si stanovovat urCité cile, sta¢i 1 malé, drobné,
ale pro pacienta nesmirné¢ dilezité a motivujici. Je dilezité predsevzaté cile plnit, pokud

se totiz tak podafi, ¢lovek je spokojen a Stastny. (26)

Zivotni spokojenost je spojovana s dosazenym cilem. Cilem, ktery jsme si stanovili.
Ptikladem muize byt metoda SEIQoL (stupnice spokojenosti se Zivotem. Sdm nemocny
si stanovy systém hodnot, které¢ se v pritbé¢hu zivota riizné¢ méni. Informace o nemocném

se dozvidame pomoci piedem piipraveného rozhovoru. (26, 28)

Pfi porovnani s ostatnimi nemocnymi maji pacienti S Marfanovym syndromem
nizsi kvalitu Zivota. VSe samoziejmé zdleZi na rozsahu a typu onemocnéni, na véasném
odhaleni diagnézy, dodrzovani 1écby a rezimovém opatieni. VSechny tyto aspekty piisobi
na pacienta a jeho rodinu. Pokud je rozsah onemocnéni velky, nemocni musi zazadat

o pied¢asny invalidni dichod ¢&i zkraceni pracovniho tvazku. Tato skutecnost
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se podepisuje i na jejich ekonomické strance. Proto je dalezité, aby pacienti s Marfanovym
syndromem dodrzovali dana rezimovéa opatifeni a snazili se piedchdzet komplikacim.
Ze studie vyplyva, ze 56 respondentli ze 174 dotazovanych se citi byt diskriminovano nebo
spolecensky znevyhodnéno kvili své nemoci. Tim narustaji 1 pfiznaky deprese, nizké

sebevédomi. (18, 19, 30)
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6 ZNAME OSOBNOSTI S MOZNOU DIAGNOZOU
MARFANOVA SYNDROMU

6.1 Niccolo Paganini
Narozen 27. fijna 1782, zemtel 27. kvétna 1840. (5)

Byl italsky houslista, hudebni skladatel a kytarista. Pro jeho obrovsky talent
je povazovan za nejvetSiho houslového virtuosa vSech dob. Paganiniho po cely Zivot
trapily rizné druhy nemoci. Po mnohaletém badani a zkoumdani jeho osobnosti pfisli védci
na zjisténi, ze znamy umélec trpél Marfanovym syndromem. Tim by se vysvétloval jeho
zvlastni vzhled, jeho dlouhé prsty a obzvlast mimotadna schopnost rozpéti prstii na ruce.

()

6.2 Sergej Rachmaninov
Narozen 1. dubna 1873, zemiel 28. biezna 1943. (6)

Spolu s jeho hudebnimi dary vlastnil Rachmaninov i fyzické dary, které promeénil
v dobry uzitek jako pianista. Tyto dary zahrnovaly vyjime¢nou vysku a extrémné velké
ruce s gigantickymi dlouhymi prsty. Diky tomu mél velké rozpéti prstli a mohl hrat Gsek
na klavir akord CE Eb GCG levou rukou. Jeho s$tihla postava, dlouhé koncetiny, uzka
hlava, prominentni u$i a nos naznacuji, ze mohl mit Marfaniv syndrom. Tento syndrom
by vysvétloval jeho celozivotni bolesti zad, artritidu nebo Ginavu o¢i. Nicméné mu chybély
pravé typické klinické ptiznaky, jako jsou skolidza, vpaceny hrudnik nebo srdecni
komplikace. Nepotvrdila se ani rodinna anamnéza. Proto u n¢j neni mozné nemoc potvrdit.

(6.7)

6.3 Abraham Lincoln
Narozen 12. tnora 1809, zemiel 15. dubna 1865. (8)

Byl 16. prezidentem Spojenych stati americkych v letech 1861-1865. Pti jednom
rozhovoru ho reportér popsal slovy: ,,vysoky, hubeny muz, zna¢n¢ ptes Sest stop na vysku
se shrbenymi rameny, dlouhymi pazemi a dlanémi mimotadnych rozmért, které ukazuji
na jeho velké nohy*. Kvili t¢émto znakiim a hubenému, protahlému obliceji zacali védci
poprvé u prezidenta spekulovat o Marfanové syndromu. Ke vSem indiciim pfispival i fakt

télesné¢ho vzhledu jeho matky. O dva roky pozdéji popsal kalifornsky kardiolog Harold
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Schwartz ¢lanek o sedmiletém chlapci, jehoz geny dosahovali az k Lincolnovu
pra-pradédeckovi. U A. Lincolna vSak neni zminka, dikaz jakékoliv srde¢ni problémy,
abnormality a ani o¢ni vady. Neprokazala tak ani pitva. Z téchto diivodi mnoho védct

zpochybiiuje diagnézu Marfantiv syndrom. (8)

6.4 Michael Phelps
Narozen 30. Cervna 1985. (9)

Nejslavngjsi olympijsky sportovec v plavani. M. Phelps ziskal rekordni pocet
extrémné vysokou a hubenou postavou, velkou flexibilitou a rozpétim pazi az 204 cm.
Pravé pro tyto znaky je spojovan s diagndézou Marfaniv syndrom. Sam M. Phelps
ve své knize napsal, ze si je védom zrychlujici se srde¢ni frekvence, proto vyhledal
I¢katskou pomoc. Podstoupil zdkladni testy, pro vefejnost vSak diagnéza Marfantv
syndrom potvrzena nebyla. M. Phelps tvrdi, Ze vSechny testy byly v potfadku. Nicméné
je od té doby peclivé sledovan v John's Hopkins Hospital pod vedenim Iékaie
MUDr. Peter Roe. (9)

6.5 Vincent Schiavelli
Narozen 11. listopadu 1948, zemfel 26. prosince 2015. (13)

Americky herec s nezapomenutelnou tvaii a vyraznym rysem v obliceji. Byl ¢asto
popisovan jako muz se smutnyma ocima, které kvili extrémnim kruhim pod oc¢ima
pusobily désivé. Praveé tyto znaky ho predurcovaly k vystiednim rolim. V. Schiavelli hral
ve vice nez 120 filmech. Mezi jeho nejznaméjsi patti ,,Duch®, kde si zahral vedle herce
Patricka Swayzeho neurotického ducha. Byl velmi Casto obsazovan do vedlejSich roli
ve filmech reziséra MiloSe Formana, jako jsou ,Ptfelet nad kukacim hnizdem®,
»~Amadeus* nebo ,,Muz na mésici“. V. Schiavelli byl vysoky 1,98 m. Kolem devatého roku
Zivota mu lékar diagnostikoval dislokaci ¢ocky. V té dobé uz lékati védéli o Marfanovée
syndromu a jeho zakladnich znacich. Po zjisténi diagnézy pfijal herec nezbytna ochranna
zdravotni opatfeni. V roce 1991 podstoupil operaci srdce. Za svého Ziti byl pfedsedou

americké organizace National Marfan Foundation. (12, 13, 14)
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PRAKTICKA CAST

7 VYZKUMNE KVALITATIVNI SETRENI

7.1 Formulace problému

Predmétem mé diplomové prace je kvalita zivota nemocnych s Marfanovym
syndromem. Onemocnéni Marfaniv syndrom je autozomdaln¢ dominantné dédicné
onemocnéni, kdy vznikd genetickd mutace na 15ctém chromozomu. Jedna
se 0 onemocnéni pojivové tkané, slozky FBN 1. Onemocnéni postihuje nejvice obéhovy
systém, kosterni skelet a o¢ni aparat. Samotni nemocni maji charakteristicky vzhled,
abnormaln¢ dlouhé koncetiny, které zaujmou na prvni pohled. Jejich rozpazeni je delsi nez
samotnd délka nemocného. Nemocni s tim to onemocnéni umirali diive kolem 40tého roku
Zivota, dnes se zlepSujici se diagnostikou, zachyceni onemocnéni v Cas a 1é€bou na vysoké
urovni se dozivaji véku jako primérné zdravy jedinec a to 72 let, vSe zalezi také na rozsahu
postizeni. Rozsah postizeni nemoci zaroven ovliviiuje kvalitu Zzivota nemocného
a jeho rodinu. To se promitd i na socialni a ekonomické strance. Kardiochirurgicka operace
je jeden z nejcastéjsich zptisobu lécby stejné jako Beta — blokatory. Nemoc postihuje
muze a Zeny a to bez ohledu na vék, zivotni styl a etnickou predispozici. Samotné
onemocnéni jako takové neni vylécitelné, 1é¢i se pouze ptiznaky. Informaci o této nemoci
V nasi zemi je velice malo a ¢asto ani sam nemocny nevi, ze trpi Marfanovym syndromem.
Pfitom pocatecni rysy onemocnéni jsou velmi ndpadné uz od détstvi. A pravé napadny
vzhled s sebou ptinasi riziko traumat z détstvi, to mize vést az k bezohlednému piistupu
okoli a posmivani se. Pacienti také Casto trpi tnavou a snizenou vykonosti a to nejen
pracovni. Casto piechazi z pracovni pozice do invalidniho diichodu a pfi demZ dochazi

k oslabeni socialni slozky nemocného.

7.2 Cil vyzkumu

Cilem mé diplomové prace je zkoumani stupné kvality Zivota pacientii s diagnézou
Marfantiv syndrom. Zajimalo mé¢, jak moc je nemocny omezen nebo ovlivnén v provadéni
kazdodennich ¢innosti v souvislosti s onemocnénim. Stanovila jsem si Sest oblasti, které
jsem si definovala podle standardizovaného dotazniku urcujici kvalitu Zzivota
WHOQOL- Bref. Jako metodu zkouméni jsem si zvolila formu polostrukturovaného
rozhovoru. Pro doplnéni u zjiStovani kvality Zivota jsem pouzivala standardizovany

dotaznik SEIQol.
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7.2.1 Vyzkumné otazky
1) Jaka je kvalita zivota nemocného trpiciho timto onemocnénim?

2) Do jaké miry ovliviiuje nemoc nemocného ve vykonavani kazdodennich ¢innosti?

3) Dokazi nemocni pfijmout sviij télesny vzhled v souvislosti s MFS?

7.3 Druh vyzkumu a vybér metodiky

Pro svou diplomovou praci jsem si zvolila metodu kvalitativniho vyzkumu,
a to formou polostrukturovaného rozhovoru. Kvalitativni vyzkum, mi zaru¢i hloubkové
poznani nemocného jako takového, souc¢asné budu moci sledovat posturologii a jeho reakci

na dané otazky.

Nemocné jsem oslovila na webové strance www.marfanek.cz a dale na socialni siti

Facebook.com, kde jsem po schvaleni spravce skupiny ,,Marfanek* vlozila sviij piispévek.

Zakladni informace od nemocnych jsem ziskavala pomoci emailové komunikace.
Nejdilezitéjsim bodem mého Setfeni je vSak rozhovor, kde jsem uplatnila ziskané
informace béhem emailové komunikace s nemocnymi. Jako komplementarni metodu jsem
zvolila standardizovany dotaznik SEIQoL, kdy si dotazovany nemocny uréi svych
by byt takove, o které se nemocny cely svilij zivot snazi a maji pro n¢j obrovsky citovy

vztah.

7.3.1 Metoda
Pro ziskani podkladd a informaci pro vypracovani diplomové prace, jsem zvolila

metodu kvalitativniho vyzkumu. Informace jsem sbirala pomoci polostrukturovaného
rozhovoru priloha ¢. 3 Jako predlohu otazek jsem si zvolila WHOQOL — Bref dotaznik
kvality zivota. Stanovila jsem si 6 oblasti, které jsem posuzovala: energie a Unava,
pozitivni pocity, negativni pocity, zavislost na lécich nebo 1é€ebnych postupech, vnimani
téla a vzhledu a pracovni vykonnost. Kazdou oblast jsem definovala Ctyfmi az péti
otazkami. Na konci rozhovoru jsem nemocnym rozdala standardizovany dotaznik kvality
zivota SEIQol ptiloha €. 4. Dotaznik je rozdélen na pét ¢asti, které jako celek tvoti 100%.
Nemocni s Marfanovym syndromem zde vyplnili pét cilii, oblasti, které ve svém zivoté
pfi svém souctu, tvoii 100%. Vyhodnoceni dotazniku SEIQol se provadi tak, ze kazdy

definovany cil nemocnym vynasobime mirou spokojenosti, ktera je uvedena v procentech.
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Vysledek, ktery ndm vyjde, se rovnd nasobku vSech péti ¢asti. Vysledek je délen Cislem sto

a kone¢nou hodnotu nazyvame indexem kvality Zivota.

Pro vyzkum diplomové prace se mi piihlasili 3 nemocni. Zena ve véku 26 let

a dva muzi ve véku 58 let a 37 let.

7.3.2 Vybér pripadu
Pro moji diplomovou préci jsem si vybrala nemocné s onemocnénim Marfantiv

syndrom. Jako hlavni kritérium pro vybér jsem si zvolila nemocné s timto onemocnénim,
nerozhodoval v€k ani pohlavi. Dulezitym kritériem byla vzdjemnd komunikace mezi

nemocnym a mnou, tim doslo i k vzajemnému prohloubeni vztahu a navozeni davéry.

7.3.3 Zpusob ziskavani informaci
Informace do své diplomové prace jsem ziskavala nejprve pomoci komunikace

prostiednictvim socialni sit¢ a emailovych zprav, pozdéji jsem se s nemocnymi seSla
a uskutecnila s nimi polostrukturovany rozhovor, ktery probihal v kavarnach v riznych
astech Ceské republiky. S prvnim nemocnou, sle¢nou jsem se seila v prazské kavarng.
Nasledujici dva rozhovory, s dvéma pany, probéhly v klidné kavarné naproti ostravské

radnice. Kazdy rozhovor byl nahravan na diktafon.

V rdmci rozhovoru se uskutecnilo i nataceni videa, které jsem si stanovila jako
vystup z mé diplomové prace. Video charakterizuje nemocné s timto onemocnéni a jejich
problematiku. Ve videu uc¢inkuji vSichni osloveni nemocni a dobrovolnici s onemocnénim
nebo podezienim na Marfaniv syndrom. Dale je natoCen rozhovor s celou rodinou,
u jejihoz otce neni diagnostikovan MFS, ale od prvniho roku Zivota, je pravidelné sledovan
pro symptomy a znaky typické pro MFS. Jeho tfinactiti mésicni syn ma t€z znaky
vyjadiujici MFS. U malého nemocného se ¢eka na vysledky z genetického vySetfeni.
VSsichni nemocni pochdzeji ptivodné z Ostravy a okoli. Dale bylo video nataceno s p. Ivou
Svozilovou v Brn¢, ktera =zalozila webové stranky www.marfanuvsyndrom.com.
a Marfanek.cz. VSichni nemocni a dobrovolnici podepsali informovany souhlas
s rozhovorem a natdenim. Rozhovor trval pfiblizné¢ 40 min. cistého Casu. Na konci
rozhovoru byl nemocnym piidélen dotaznik SEIQol, pfi¢emz jeden nemocny vyplnéni

odmitl z osobnich duvodua a kvuli citlivosti informaci.
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7.3.4 Organizace vyzkumného Seti‘eni
Vyzkumné sledovani nemocnych do mé diplomové prace probehlo od cervence

2016 az do unora 2017. V ramci vyzkumu byly pouzity 3 polostrukturované rozhovory.
Kazdy rozhovor obsahoval Sest oblasti - energie a inava, pozitivni pocity, negativni pocity,
zéavislost na lécich a 1écebnych postupech, vnimani t¢la a vzhledu a pracovni vykonnost.
Kazda ¢ast rozhovoru je déna ¢tyfmi az péti otdzkami. Kazdy rozhovor jsem nahravala
na diktafon a zaroven pomoci kameramana pofizovala vizualni nahravku na videokameru,
ktera byla umisténa V dostatecné vzdalenosti, aby neruSila rozhovor a nenaruSovala
navazujici se diveéru mezi nemocnym a mnou. Rozhovory byly po-té pfepsany do pisemné
podoby a zhodnoceny. Nemocni byli informovani, ze mohou kdykoliv spolupraci se mnou
ukoncit nebo na otazky, které jsou jim béhem rozhovoru nepiijemné neodpovidat.
Ke konci rozhovoru vyplnili nemocni dotaznik pro urCovani kvality Zivota SEIQol,

pficemz jeden nemocny vyplnéni odmitl z osobnich diivodl a kvili citlivosti informaci.
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7.4 Nemocna s Marfanovym syndromem ¢. 1

Nemocna LC narozena 1990 v Ostrave, v soucasné dob¢ pobyva v Praze.

Nemocna ma 2 sourozence, bratry. U obou sourozenct je potvrzen MFS. Matka
nemocné zemiela ve 38 letech na rupturu aneuryzmatu bfisni aorty, bratr matky zemfel
ve 30 letech na rupturu hrudni aorty, babicka nemocné ze strany matky zemfela v 35letech
na rupturu hrudni aorty. Po smrti bratra matky, dochazi k urceni diagn6zy MFS. MFS
je potvrzeny u matky, bratra matky a babi¢ky a obou sourozencii nemocné. Po zjiSténi

diagno6zy byla pfijata preventivni opatfeni a vySetieni na MFS.

Nemocna je nejmladsi ze tii sourozenct, porod byl v terminu. Po narozeni ji byl

diagnostikovan MFS a zajisténa preventivni opateni pro zmirnéni rizik.

Na zakladni Skole byla omluvena z télesné vychovy, absolvovala lazeiiské pobyty,
kde ji naudili spravné se starat o své télo, posilovat ochablé svalstvo a jak spravné
a bez rizika udrzovat kondici, aby nezatéZovala pohybovy aparat. Nasledovala stfedni
Skola a vysokd Skola pedagogickd, ucitelstvi pro druhy stupen,, se zaméfenim
na Obcanskou vychovu a Vychovu ke zdravi. V soucasné dobé pracuje v Praze v Domové
mladeZze, ma na starosti mladez od 15 do 25 let. Nemocna pravidelné¢ navstévuje
kardiologickou ambulanci v Bruntale a v Praze, dale o¢ni ambulanci pro vyraznou vadu
ektopie Cocky levého oka. Nemocna méti 174 cm. V soucasnosti neuziva zadné léky
a nema zadné kardiologické komplikace. Pravideln€ cvici a sportuje a dodrZzuje preventivni

opattenti.

7.4.1 Prepis rozhovoru nemocné ¢. 1
Oblast energie a unavy

1. Mate dost energie pro kazdodenni ¢innosti?

3

,,Mam dost. Mam velmi energie. *

2. Jak snadno se unavite?

., Nemam zadny problém s unavou. Myslim, Ze je to hodné ovlivnéno pozitivnim myslenim
nebo sportem a nepripousténim si, Ze tam néco je.
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3. Jak jste spokojena s tim, kolik mate energie?

,,Jsem velmi spokojena

4., Jak moc Vas trapi inava?

,, Netrapi mé vitbec unava.

Oblast pozitivnich pocita

vvvvv

,, Velmi. Ono je to tézkeé, protoze (mensi odmlka) nechci zlehcovat, je to vazné onemocnéni
a nase rodinna anamnéza je myslim, sSilend. Ale myslim, Ze jsou daleko horsi véci, s ¢im
se lidi potykaji a hlavné se tedy s tim da uplné kvalitné Zit. Ale zalezi (odmlka a zamysleni).
Myslim, zZe je to i na Zivotnim stylu jaky lidé s Marfanem vedou, liny Zivotni styl, jsem
chudacek, jsem nemocny, pohodar, liny cvicit. Nerikam, Ze néjak prehnané cvicit, protoze
mame oslabené svalstvo, ale nam je od malicka doporucovano cvicit, chodili jsme
i do lazni posilovat svaly, protoze to neni sranda. A pokud to lidé s Marfanem nedélaji,
je jasné, ze je boli zada, nemohou vstat z postele. Me teda zada jesté nastésti nebolely.
Takze asi to tim cvicenim bude. *

2. Citite se celkové spokojend?

,, Citim se velmi spokojend.

3. Nakolik vidite svou budoucnost piiznive?

,,Mam partnera. Déti, budoucnost. Jasné. V tomto stavu jak jsem, bych mohla otéhotnet.
Jasné, byla bych hlidina a ty ostatni veci, ale otéhotnét bych mohla. Samoziejmé
S odstupem veku, kdyz to bude horsi, by mi asi nebylo doporuceno, prosté cim diiv, tim lip.
Ted, ale rozhodné nemam v planu deti. Na genetice Vv Olomouci mi bylo receno nekolik
moznosti. Jsou pry tii varianty. Z toho prvni je klasické umeélé oplodneni, druha varianta
Jje klasicka, zZe se to prosté zkusi. A je to 50:50 S tim, Ze by se okamczité zjistilo, uz u toho
zarodku, jestli Marfana mad, protoze je tam zjisten ten gen FBN 1, takze se uz presné vi
a byl by mi doporucen potrat. Na ten bych urcité nesla. Ja bych si ho nechala. A treti je,
Ze se normalné otéhotni a vyndaji se vajicka, kterd jsou schopny genetici ocistit. Ta treti
varianta je urcité moc draha. Muj bratr se s pritelkyni snazil a neni to hrazené
pojistovnou. Tehdy za jeden pokus dali 30 000K¢. Ale je mozné, Ze u Zeny by to hrazené byt
mohlo, protoze jde o to, Ze ta jeho partnerka je zdrava. Nevim, nepatrala jsem zatim. *
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4. Nakolik ve svém Zzivot¢ prozivate kladné pocity?

., Kazdy den. Opravdu kazdy den. Jsem vdeécna za to, co mam. “

Plisobite na m¢ velmi pozitivné a nabité energii.

,,NO, to bude asi tou praci, kterou delam, kterou miluju. Jsem vychovatelka v domove
mladeze a ty déti, co tam mdm, v podstaté jsou to 15-20let. (ismév) Oni to ani nevéd,
ale tu jejich energii, od nich jsem Schopnd nacerpat. TakzZe cerpam od nich a pak néjak
funguju.

Oblast negativni pocity

1. Jak casto prozivate negativni pocity, jako je napf. rozmrzelost, beznad¢j, uzkost
nebo deprese?

., Ne, ne, vithec. Vlastne, jediné co. Takze, Ze je mi smutno po mamce, které praskla brisni
aorta, kdyz mé bylo Sestnact. Ona méla teda Spatnou i hrudni. Ona se po brachové smrti
zacala sledovat, ale v té dobé uz byla brisni aorta Spatnd, na vidasku. Do té doby, pracovala
tezce, tahala tezké veci a nebyla u ni Zadna prevence. Tri tehotenstvi. Kdyz se to zjistilo,
dostala invalidni diichod.

2. Nakolik si délate starosti?

,,Jenom to smutno za mamku.

A genetickd dédicnost, t€hotenstvi?

., Urcité budu mit zdravé dité, jsem o tom presvédcend. Rika se totiz, to mi Fikal pan
profesor, kterého si velmi vazim, na vysoké skole. Ze kdy? se najde idedini partner, tak je
opravdu schopen defekty snizit o 80%, ale v dnesSni dobé, kdyz vidim co pijeme, jime,
dychame. “

3. Jak moc Vam pocity smutku nebo deprese piekazeji ve vaSich kazdodennich
¢innostech?

,, Nemdm, zadné pocity deprese. Ne, ne, opravdu ne.
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4. Jak moc Vas trapi pocit deprese

,,Ne. Nic. Opravdu nic.

Oblast zavislost na lécich nebo lé¢ebnych postupech
1. Jak nezbytné potiebujete 1éky?

., Nepotrebuji je. Ted' v této chvili nejsou podstatné, ani potiebné. *

2. Jak moc pottebujete 1éky, abyste mohl/a fungovat v kazdodennim Zivot&?

., Nepotrebuji léky.

3. Jak moc potiebujete 1ékatskou péci, abyste mohl/a fungovat v kazdodennim zivote?

,,Pouze preventivni prohlidky, nebo kdyby mi bylo v Zivoté Spatné, tak musim vyhledat

‘

lékarskou pomoc. *

rrrrrr

,,Podle meé vedu velmi kvalitni Zivot, léky neberu zadné, mam lehkou formu a na Zivot se

«

divam pozitivné, jsem vdécnda za kazdy den.’

Oblast vnimani téla a vzhledu
1. Dokazete akceptovat sviij télesny vzhled?

., Dokazu. Uz davno jsem se smivila se v§im co mam* (smich)

A co kolektiv ve tfidé, jak reagovali na vasi vysku?

,No prave, zZe mi obcas nekdo rekl, ze jsem vysokd, ale my jsme byli ve trideé 3 takhle
hodné vysoké. TakZe mi to nikdy neprislo. (odmliceni) Dobre, moje nejlepsi kamaradka
ma 160 cm (smich), takzZe jasné, tak to bylo znat. Ale urcité ne. Nepocitila jsem to. My jsme
meéli hodné dobry kolektiv.
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MFS ma sva specifika, jednim z nich jsou dlouhé koncetiny, i kdyz u Vs to na prvni
pohled neni znatelné.

., Ano, to je pravda. Protoze my kdyz stojime, tak vam normdlnim lidem Konci ruce nékde
u stehen a my je mame az ke koleniim. Ale na tohle vsechno se daji najit pozitiva. *

2. Citite se znevyhodnén/a svym vzhledem?

., Vitbec, kdyz mama schovavala sladkosti nahoru, tak miij dvoumetrovy bratr na to vzdycky
dosdhl. Chuddk, neméla nikdy Sanci (smich). Jediné co mé nastve, jSOU V kramé bundy,
ty se délaji standartni pro nemarfany. (ukazuje na délku rukavii). Viastné ted’ kdyz o tom
premyslim, bych si vilastné mohla otevrit néjaky Marfansky obchod s oblecenim (smich),
prodlouzené délky. Ono zas na druhou stranu mdame utlé télo, vetsinou.

Mohu se Vas zeptat, kolik méftite?

., 178 cm a délka rozpazeni ruko 185 cm. Ony ¢y prsty jsou dlouhé, To asi znate znameni

¢

Marfana (ukazuje priznak palce), zrovna véera jsem to ukazovala.

3. Je ve vaSem vzhledu néco, kvuli ¢emu se necitite dobie?

., Ne, to se fakt neda rict. Ja si hlavne myslim. (odmlka) Bézte na ulici a zeptejte se lidi,
jak jsou spokojeni se svym vzhledem. Je to hodné spojovano s Marfanem, a se vsim
moznym. Ale jee to spis o tom clovéku, nez o tom Marfanovi. O tom pristupu k Zivotu,
nez o tom Marfanovi.

4. Jak jste spokojena se svym télesnym vzhledem?

., JJsem velmi. UZ s tim stejné nic neudélam. Miizu jen zlepsit, zpevnit. *

5. Jak jste spokojena s tim, jak vypadate?

,,Jsem, spokojend “
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Oblast pracovni vykonnosti
1. Jste schopna pracovat?

., Vzhledem K tomu, zZe délam praci, kterd neni fyzicky narocnd. Tak ano. Urcité si davam

¢

pozor na tezké veci, abych netahala, to by mi urcité nepomohlo. *

2. Mate pocit, ze dokazete plnit své povinnosti?

., Ano, uvarit, v praci. Ano, vse zvladam. *

3. Jak byste hodnotila svoji schopnost pracovat?

L, Velmi dobre.

4. Jak jste spokojena se svym pracovnim vykonem?

vevr

zodpovednost. Ale to je zase o pristupu, Ze pokud je problém, tak se vyresi a je to. Pracuji

odpoledne od 13:30 do 21:00 a jsem schopna si jeSté potom otevrit knizku ve viaku a cist. *

7.4.2 Souhrn rozhovoru nemocné ¢. 1
Nemocna svoji nemoc vnima pozitivn€. Plisobi velmi vesele a uvolnénég, sama tika,

ze je od narozeni optimista. Pfi pozorovani nemocné jsem opravdu vidéla pozitivné
nabitého clovéka. Nemoc ji prozatim pfili§ neomezuje a nedéld potiZze jak v osobnim,
tak i v pracovnim Zivoté. Od détstvi si je védoma, jaké sporty muze vykonavat a jakou
z4téz mize na sebe vzit. To se projevilo i pfi vybéru povolani, na které se ptipravovala

na vysoké Skole pedagogické.

Nemocnd zatim neuzivd zadné léky, nemd obtiZze s pohybovym aparatem
ani kardiovaskularnim. Jediny zdravotni problém, ktery ji trapi, je ektopie o¢ni Cocky
levého oka, na které je skoro slepa. Operace oka je do budoucna planovand a nemocna LC
si o ni zjiStuje uz podrobné informace. V problematice t&€hotenstvi a matefstvi
je seznamena se zakladnimi informacemi a problematikou béhem téhotenstvi. Navstivila
genetickou kliniku v Olomouci, kde s ni byly probrany rtizné moznosti oplodnéni vajicka.

Kvalita Zivota nemocné je odvijena od néaro¢nosti onemocnéni a rozsahu postizenych
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organovych soustav, které ji zatim neomezuji v kazdodennich ¢innostech. Svoji vysokou
postavu vnima ptinosem. Jejim oblibenym konickem je sport, ktery pravidelné provozuje,
sama fika, ze je dulezité zastat v kondici, pravidelné cvicit a posilovat ochablé svalstvo.

Pravé tomu ptisuzuje nejveétsi dil z jeji vitality.

Ackoliv si nemocna prosla naroénym zivotnim obdobim od brzké ztraty babicky,
stryce a v neposledni fad¢€ 1 maminky, podpora jeji rodiny je obrovska a drzi jako celek.
Jeji nejveétsi podporou je jeji pritel a rodina. Velky diraz dava na kardiologického 1ékare
a cely zdravotnicky tym v Praze, ktery ji se v§im ochotné poradi a zaroveil si zachovava
k nemocné individualni pfistup. Informace o onemocnéni dostava u svych specialistd,
kardiologa a oc¢niho 1ékafe, ke kterym dochazi na pravidelné prohlidky, je poucena,

ze pti jakékoliv nahlé zméné, zhorseni zdravotniho stavu, se musi ihned dostavit.

Nemocna je s kvalitou zivota spokojend, nic by nemeénila. Sama tika, ze je vdééna

za kazdy den a Ze vSe je tak jak ma byt, zije pritomnosti. Obavy z doby budouci prozatim

.....
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Tabulka 1 - Dotaznik pro zjistovani kvality zivota metodou SEQol- nemocnd ¢. 1

Dulezitost daného tématu
v %

Zivotni téma- o¢ Vam
V Zivoté jde a o¢ Vam jde
predevsim (nejvice)?

Mira spokojenosti v %
(v kazdé radce
od 0-100%0)

20%

T¢lesna a dusevni spokojenost
— pokud budu silna ja (fyzicky,
psychicky), mohu pomahat
a byt oporou dalSim lidem.

80%

20%

Rodina a pratelstvi
— péstovani hlubsich vztaha
na cely Zivot.

70%

20%

Laska k partnerovi — dosahnout
plnohodnotného vztahu,
zalozeného na divéie
a podpote.

90%

20%

Plnéni cild a pfani — stanovit
si cile a dosahovat jich — tak
aby byla ma prace mij
konicek. Plnit si ptani, po
kterych touzim — cestovat,

2%

vylézt 17 t€zsich hor

70%

20%

Délat véci (prace, konicky)
co me napliiuji a t€si — sport,
cestovani, meditace, tanec,
poslech hudby, pozitivni
ovliviiovani mladych.

95%

Zdroj: dotaznikovy formular SE1Qol

Index kvality zivota s celkovou mirou spokojenosti u nemocné €. 1, je 81,00 %.
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7.5 Nemocny s Marfanovym syndromem ¢. 2

Druhym nemocnym, se kterym jsem vedla rozhovor, je pan LF. Narodil se roku
1959, v soucasné dobé¢ zije v Ostravé. Méti 197 cm. Pan LF je zaméstnany jako dispecer
autobusu meéstské hromadné dopravy v Ostrave, zaroveil ma Castecny invalidni dichod
2. stupné. Zije s pfitelkyni v bytovém domé. Nemocného vzdélani je stiedoskolské
s maturitou. Po ukonceni Skolni dochazky pracoval 7 let v ostravskych dolech. Po-té
nastoupil jako fidi¢ autobusu meéstské hromadné dopravy v Ostrave, po zhorSeni vady oka
mu byl odebran fidi¢sky prikaz autobusu. Zménil pracovni pozici a dnes pracuje jiz jako

dispecer autobusu MHD v Ostrave.

Matka nemocného zemiela v 33 letech na rakovinu zaludku, pfiznaky MFS nebyly
znamy. Otec zemiel ve 47 letech na srde¢ni onemocnéni, ateroskler6zu, abtizus alkoholu.
Bratr ve 43 let zemfel na rakovinu Zaludku. Nemocny ma 4 sourozence, 2 bratry a 2 sestry,
u vSech sourozencu byl diagnostikovan MFS. Rodinna anamnéza neni vice neznama
z divodu odlozeni vSech sourozenci do détského domova a nasledné rozdéleni

do nahradnich rodin.

Nemocny od détstvi trpél nedostatkem testosteronu, problém odhalili Iékati
az v dospélosti, do t¢ doby nijak hormondlné 1écen nebyl. V détstvi byl velmi drobného
vzrustu, pravé kvuli nedostatku hormoni. Hormonalni 1écba byla zahajena az v dospé&losti
kolem 20 roku Zivota. Z diivodu pozdni 1éc¢by nedoslo k vyvinuti sekundarné pohlavnich

znakl, ochlupeni dal$ich dilezitych rysi.

Marfantiv syndrom byl nemocnému diagnostikovan v roce 2013. Nemocny udava
pfidruzena onemocnéni, arthrézu kolen, skolidézu patefe, vpaceny hrudnik, bolesti kloubi
celého téla, nedomykavost aortalni chlopné, glaukom, postupem casu Uplnad slepota
na pravé oko z divodu trhani sitnice, pfedbézné zjiSténa cysta na ledvinach. Operace
chlopenni vady je u nemocného planovand, termin operace zatim neni piesné urcen.
Operace levého kolene probéhla v roce 2012, z ptedoperacnich vySetfeni byla zjisténa
nepatrnd vada aortdlni chlopné, vvté dobé byl pacient doporuen na sledovani
kardiologem. O rok pozdéji, nemocny podstupuje druhou operaci, tentokrat pravého
kolene, predoperacni vySetfeni ukazalo vyrazné zhorSeni chlopenni vady. Nemocny
byl odeslan na genetické testy a tam byl diagnostikovan gen FBN 1. Nésledovala

definitivni diagnéza Marfantiv syndrom.

Kolem 50 roku zivota byl nasazen Nebilet Smg, pacient uziva % tablety denn¢.
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7.5.1 Piepis rozhovoru nemocného ¢. 2
Oblast energie a unavy

1. Mate dost energie pro kazdodenni ¢innosti?

,, Energie mam dost, ale uz mé to omezuje, hlavné do schodii, klouby mé boli

Kolik vyjdete pater, aniz byste se zadychal?

, ITi az ¢tyri patra, vyjdu je pomalicku, drive jsem je vybéhnul, ted’ uz to na sobé citim,

Ze nestacim, Ze je to uz spatné.

2. Jak snadno se unavite?

,,Dost snadno. Ted’ je to ¢im dal horsi, zhorsuje se to. Musim opatrné.

Co ptfesn¢ Vas unavi?

., Chiize do schodii nebo do kopce. Loni, nez jsem dostal Holterra na mérent tlaku. Sel jsem
na houby a kopec, ktery jsem kdysi vybéhnul, jsem tehdy Sel velmi obtizné. Dosel jsem
do poloviny kopce a myslel jsem, Ze je po mné. To co srdce délalo, se neda popsat.
Jak kdyby zacalo kolabovat, to jsem védel, Ze je zle. Takze ted uz opatrné. Vzdycky jdu

kousicek a odpocinu si.

3. Jak jste spokojen s tim, kolik mate energie?

, Tak to uz je ten vek, zase si nemuzu moc vyskakovat. Nejsem spokojen, ale uz to beru
tak jak to je. Jak rika miij doktor z genetiky, neda se to lécit, ale aspon udrzovat. Takze
to zkousim udrzovat, nekourim, sem tam si dam Stamprlicku alkoholu, ale neberu

to tak tragicky.
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4. Jak moc Vas trapi tinava?

Jak vikam, nakopnu se vzdycky kavickou, nebo zelenym cajem ale nepripoustim si to.

Nechci si to ani pripoustet.

Oblast pozitivnich pociti
1. Jak moc Vas t&si zivot?

, 1esi moc. Jsem spokojeny. V praci jsem spokojeny. Mam rodinu, prdtelé, hlavné

V Jesenikach, kam jezdim za turistikou a mam tam bratrance a sestienice. “

2. Citite se celkové spokojeny?

,Ano, az na ty bolesti prsti, to jsem omezeny. Nemuzu s nimi délat to co driv, otevrit
marmeladu, to vzdycky dostanu kiec¢ do ruky. Ted mé cekd operace prstii ruky, protoze

se mi krivi. Ty klouby uz prosteé nejsou co byvaly. “

3. Nakolik vidite svou budoucnost priznive?

,, Pozitivné to beru, zZe vydrzim co nejdyl, Ze se to zdravi nezacne zhorsovat, Ze neskoncim

nékde na liizku, na vozicku. *

4. Nakolik ve svém Zivot¢ prozivate kladné pocity?

., Jak Fikam, nepripoustim si to moc, nesmim. Kdyz jsem se to poprvé dozvédél, tak jsem byl

Z toho Spatny, ale jak rikam, nesmi si to ¢lovek pripoustet.

A co Vas tedy t&si?

,, Hlavné ta turistika, hory, organizuju riizné muzikadly s rodinou, vylety. S pritelkyni, Ze si

3

zajedeme nékam.
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Oblast negativnich pociti

1. Jak Casto prozivate negativni pocity, jako je napf. rozmrzelost, beznad¢j, izkost nebo

deprese?

, Malo-kdy. Ted me to tedy prepadlo, jak jsem byl u urologa, zZe pry nasel cystu nebo
kamen, nevim. Mam se tam vrdtit za mésic na kontrolu asi na CT. Ja doufam,

ze nic horsiho. “

A pokud by-jste mél definovat za urcité casové obdobi, napfiklad v prub&hu roku, kolikrat

Vas prepadne smutek?

,Malo kdy, nékdy ani ne jednou za rok a nékdy se ty Spatné zpravy sejdou. Ale jak Fikam
malo kdy.

2. Nakolik si délate starosti?

,, Tak na 2% jenom. “(smich)

3. Jak moc Vam pocity smutku nebo deprese piekazeji ve vaSich kazdodennich

¢innostech?

,, Nepripoustim si to, ne, ne.“

4. Jak moc Vas trapi pocit deprese?

., Hm, ne. Rikam, beru to tak jak to je, uz se to stalo. Dokud to nebude jesté horsi. Brdacha
umrel ve 43letech na rakovinu, maminka ve 33 letech také. Tak jsem zacal dbat na to svoje
zdravi, na preventivni prohlidky jsem zacal chodit, protoze do 50 let jsem chodil

Jjen zavodni prohlidky, bud’ jako Fidic nebo jako dispecer a to jsem musel.
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Oblast zavislost na lécich a 1é¢ebnych postupech
1. Jak nezbytné¢ potiebujete 1éky?

, Viitbec. Beru sice Nebilet, ale nejsem jako ostatni, kdyz je zacne trapit pater,
tak do sebe zacnou cpat léky, to ja vibec. Ted beru jen Nebilet a doplnék stravy
Calcichew. To je na kosti, protoze je mam slabé, mam zakazané drepy a vSechny podobné

sporty. Ted mé jesté napadlo, a na to jsem opravdu zapomnél, Ze beru kapky do oci.

2. Jak moc potiebujete 1éky, abyste mohl fungovat v kazdodennim zivote?

,Jen ten Nebilet, Calcichew a kapky do oci. To musim. Kazdy den si musim kapnout
1 kapku do nemocného oka, protoze kdyz zapomenu, tak mam po 2 az 3 dnech pocit,
Ze mi to oko z hlavy vyleti. Ta sitnice je uplné urvand, Ze uz ani nejde prisit, to oko

Jje oslabené a uz to nepujde vratit zpét, tak jak to bylo. *

3. Jak moc potiebujete I€katskou péci, abyste mohl fungovat v kazdodennim Zivote?

. Tak to dost. Hlavné tak, aby to hlidali. Chodim co ctvrt roku na ocni. Ortopeda,
kardiologii a endokrinologii kazdy piil rok. Ted pribyla i ta urologie. Takze potiebuju,
aby to bylo hlidané. A predepsat kapky do oci. Pani doktorka na ocnim meé hodné hlida
to nemocné oko, porad mi ho méri a dela perimetr a porad mi meri tlak, stara se o mé,

madm vSechny hodné doktory, doslova. *

4. Do jaké miry zavisi kvalita Vaseho zivota na uzivani 1€kt nebo 1ékatrské péci?

,,Na téch doktorech jsem zavisly, kdybych tam prestal chodit, tak by se to zacalo zhorsovat,
nebo nevim, jak by to dopadlo. Je potreba mi hlidat tlak, aby moc neskdkal, a srdicko.
Zavisly na doktorech jsem, to ano. Potom, co mi zjistili toho Marfana, tak jsem Sel
za doktorkou na ocni a ona mi rikala, Ze si to myslela, ale nerekla to. Hlavne v té dobé
to nikdo neresil. Kdyby mé treba poslali hned, tak se s tim tieba dalo néco délat, ale tehdy

‘

nebyla Zadna diagnostika, takze se to nechalo.
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Oblast vnimani téla a vzhledu
1. Dokézete akceptovat sviyj télesny vzhled?

,, (tiché pousmdni a dlouhé zamysleni) To je takova tézka otdazka, tohle-to. (delsi odmlka)

‘

Musim, nejsem spokojeny, ale musim.

V détstvi jste zadné problémy s posmésky nemél?

,,ANo, V détstvi jsem byl mensiho vzristu nejen télesné, ale i na vysku, byl jsem drobny.
Nedokazu to popsat. Kromé toho Marfana, mam jesté néjakou nemoc, kterou nedokdzi
popsat. Ja jak jsem byl maly, tak jsem nedorustal. (delsi pauza a premysleni)

‘

Ja se do dneska treba neholim, nejsem zarostly chlupama.

Takze Vam uz od détstvi chybél hormon testosteron?

wAno. To mi bylo 23 let, byl jsem uz u dopravniho podniku a zacal jsem chodit
na endokrinologii a tam mi rekli, Ze je uz pozde. To bylo zajimavé, Ze tenkrat, jak jsem
putoval z jednoho kojendku do druhého, tak to nikdo neresil, nikdo si vas nevsimal, nikdo
se nezajimal. Ja jsem sice chodil na dorostové prohlidky, a nikoho to nezajimalo, Ze nejsem
(odmlka), jak to Fict? Ochlupeny. Ze mi nerostou sekunddrni pohlavni znaky, ze v 18 letech
vypadam jak v 10 letech. Nic. (diirazné receno) Nevim, jestli mé chdpete, nechci byt
az sprosty, ale furt to bylo stejné jako v 10 letech. TakzZe jsem zacal chodit v 22 letech
na testosteronove injekce, ale doktor uz mé varoval, Ze jsem uz prisel pozde, Ze jsem mél

prijit diive. Ale jak Fikam, chodil jsem do Ostravy k lékari, na vojnu jsem Sel. *

A nikdo se nepozastavil nad Vasim vzhledem, Vasi vySkou?

,,Ne, ne! Nikdo to neresil. Potom jsem to prerusil, ty injekce, protoze jsem se rozvedl.
Takze néjak z trucu jsem je prestal brat. Jenze jak jsem ted zacal chodit k tomu urologovi,
tak mé poslal na tu endokrinologii, protoze ten testosteron mi hodné chybi. Ten jsem mél

temer nulovy, a zZe by to bylo dobré kwiili tomu Marfanovi. Jinak bych pry mohl hodné
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rychle zestarnout. TakZe chodim znovu, kazdy ctvrt rok. A doktorka je spokojend,

Ze vypadam lepsi, Ze mam veétsi chut do Zivota. Fakt, to citim i na sobé. *

2. Citite se znevyhodnéna svym vzhledem?

. Hm. (prikyvovani a kratké zamysleni) Trosku jo, no. Ja pravé nemuzu mit ani déti,

“«

protoze jsem to zanedbal nebo spise to doktori zanedbali.

To se tyka i vaseho rozvodu?

,,Ano, ano. My jsme se pravé kviili tomu rozvedli, protoze ona chtéla déti a ja jsem viastné
(premysleni), jak se t0 Fikd? Ani ten sexudlni Zivot nemohl vést tak dokonaly (premysleni
Jjak spravné zvolit slovo), protoZe to nenarostlo, jak by to melo. Ted' treba po téch injekcich

¢

to jde, ale nejde potkat na ulici nékoho a rict (odmlka) to."

Tak ono je to hodné citlivé téma.

,Ano, je to citlivé téma, ano, ano. Protoze kdyz se chcete s nekym seznamit, ze jo. Ted
mam kamaradku (pritelkyni), dobrou, ale zatim to nebereme tak moc do hloubky.
Ale vykladat ji, Ze tam néjaké omezeni mam, Ze to neni, jak bych (odmlka). No, nevite, ktera
Zenskda to md jak rada. Je to pro mé strasmné ozehavé téma. (sklesly mrzuty hlas).

Rikam, ted po téch injekcich to jde.

Takze ty testosteronové injekce Vam délaji dobie nejen fyzicky, ale i duSevné?

,,J0, jo, opravdu citim rozdil. Aj tak i na ten druhy smer, Ze se to zlepsilo. *
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3. Je ve vaSem vzhledu néco, kvili ¢emu se necitite dobie?

., (Delsi pauza, premysleni) Na povrchu ne. Ale to o cem jsme ted mluvili, to ano.
Ja vypadam jako vesely clovek, kazdy mé ma za dobradka, ale to uz tak prijde. Ani ten vek
by mi nikdo nehadal. Ja mam viastné za 2 roky Sedesat. Ale to nikdo nehada. Ale to je tim,
Ze jsem byl strasné dlouho mlady, Ze jsem nestarnul a pak to zacalo najednou rychle,
Ze i ten zdravotni stav. A ted ta doktorka rikala, Ze to zastavi téma injekcema a je to fakt,

«

citim se lépe.*

4. Jak jste spokojen se svym télesnym vzhledem?

,,Ale jo, ujde fo. (smich) Lepsi uz to nebude *

5. Jak jste spokojeny s tim jak vypadate?

,, Takhle na povrchu jo, ale v oblasti sexudalni jsou nedostatky. (smich)“

Oblast pracovni vykonnosti
1. Jste schopen pracovat?

,,Jo, ja mam lehkou prdci, doslova. Ja sedim v kancelari u pocitace a defakto vypravuji
autobusy rano. Ja madam ranni, tak vstavam v 3:00 hod. rano a pres den hlidam,
aby autobusy jezdily, a kdyz je nejaka porucha, tak zavolam nahradni dopravu. Jak mam
ranni tak to vstavani je Spatné trosku. Ale ja jsem spokojeny v praci. Od malicka, jsem
chtel jit puvodné na viaky, jenomzZe potom, jak se to tak vyvrbilo nejdiive na Sachte,
tak jsem pracoval 7 roku. Ja jsem viackovy, od mala. Nemam auto, ale vSude viackem,
bavi mé to. Jenze prisel naborar a vika, pojd na Sachtu, a ja mu rikam, nikdy. Jenze on mi
rekl, ze tam taky jezdi viacek dolu do sachty, tak jsem mu to podepsat. A to bylo néco,
S tou moji télesnou schrankou, to bylo nejhorsi, vite. (vypravi litostive). Ja jsem se vyucil,
plus dalsi roky na Sachté, plus vojna. Mohl jsem se rozhodnout, bud podepsat 10 let
na Sachté a nejit na vojnu, ale ja se rozhodnul, Ze na vojnu pujdu, protoze pro me byla

obrovska potupa na té sachté. ProtozZe jak farate, jdete do koupelny, spolecné i s ostatnima
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chlapama a dovedete si predstavit me a chlapa, ktery byl udélany a mél jak se rika
vSechno. Ja jsem se tam stranil, nékde jsem se schovaval Vv koutecku, takze jak doba
uplynula, hned sem Sel pryc¢ z Sachty a vikal jsem, zkusim to u autobusu. Tam mé vzali
hned, udélal jsem si papiry na autobus, mam doma i sbirku modelii, to mé bavi, jsem
dopravak, telem i dusi. Sice mé mrzi, Ze nemuzu uz jezdit autobusem, mizu uz jen osobnim
autem. Papiry mi nesebrali, ale zakdzali mi jezdit, cestujici uz nesmim vozit. Miizu jezdit
po prazdnu s tim jednim okem. To mé tenkrat strasné mrzelo, kdyz mi vzali ty papiry,
ale mé to tenkrat zase dobre vyslo, protoze mi tehdy nabidli praci dispecera a to tenkrat
bylo, ze jsem na to kyvnul. Protoze kdybych na to nekyvnul, nevim, kde bych byl, jestli
na vratnici nékde, nevim, protoze kdyz se mi zacal zhorsovat ten zrak, to byla rychlovka.
A tenkrat nebyl jesté ultrazvuk, nebyl laser, ja jsem jezdil az do Brna. Vysetieni tehdy bylo,
Ze mi davali dratky do oka a zjistovali, jestli tam néco je a jedna doktorka mi zjistila
urvanou sitnici, takZze okamzita operace v 1994, ale vikala, Ze je uz pozde, Ze je sitnice
uz urvana. JenZe operace nepomohla, tak jsem si pak nasel doktora v Karviné, ktery mél
metodu, Ze mi napusti oko silikonem, coz pomohlo. To oko vidélo asi 80 % dobre, jenomze
ja jsem mél tehdy jesté pejska, takze jsem Se tehdy pro néj ohnul, a prisel ocni zachvat

okamzité zpatky do Karviné a bylo to Spatné a od ty doby to oko nevidi.

2. Méte pocit, ze dokaZete plnit své povinnosti?

‘

., Pracovni urcité, tam nemam zadné omezeni. *

3. Jak byste hodnotil svoji schopnost pracovat?

3

,,Dobre, bez omezeni jako. *

4. Jak jste spokojen se svym pracovnim vykonem

,J0, jo, Fikam, tam mi nevadi to oko, a klouby. Nesmim fyzickou praci venku, do zimy,
do vétru, privanu, vSechno mi to vadi. S téma ruka uz nemuzu nic poradného délat, kolena

‘

a tak. Drepy nesmim délat. Ale na tu praci stacim. *
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Tabulka 2 - Dotaznik pro zjistovani kvality zivota metodou SEQol- nemocny ¢. 2

Dulezitost daného tématu

Zivotni téma - o¢ Vam

Vv Zivoté jde a o¢ Vam jde

Mira spokojenosti v %

(v kazdé radce

v %
predevsim (nejvice)? od 0-100%0)
60% Zdravi 60%
10% Konicky 75%
10% Rodina 75%
19% Pratelé 90%
1% Penize 20%

Zdroj: dotaznikovy formulai SEIQol

Index kvality Zivota s celkovou mirou spokojenosti u nemocného €. 2 je 68,30 %
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7.5.2 Souhrn rozhovoru nemocného ¢. 2
Nemocny €. 2 udava zhorSenou a prohlubujici se inavu. Situaci o svém zdravotnim

stavu si pln¢ uvédomuje a podle toho také planuje sviij den a své cile. Piesné si je védom,
co mu déla problémy a jaky druh zatéze je pro n¢j riskantni. Snazi se brat své pfiznaky

s nadhledem. Pokud je unaveny, uvati si zeleny ¢aj nebo kavu, preferuje spise bylinky.

Nemocny €. 2 tvrdi, Ze je od piirody spiSe optimista. Vazi si svého zivota a zaroven
pfiznava, ze ho zivot velmi tési. I kdyz po zjisténi diagndzy na n¢j padl smutek a bezmoc,
V ramci svého zdravotniho stavu se s tim vyrovnal. Mezi jeho nejvétsi zajmy patii rodina
a pratelé, také se vénuje horské turistice, zaroven piiznava, ze bolesti kloubti koncetin
ho hodné¢ v bézném Zzivoté zacinaji omezovat, a i kdyZ se to snazi nepfipoustét, bolesti

se pravidelné ozyvaji u béZznych kazdodennich ¢innosti.

Prozivani deprese, smutku nebo bezmoci nemocného postihuje jen par krat za rok,
sdm nemocny pfiznava, ze na venek a okoli plsobi optimisticky, on sam se tak citi,
zaroven ale prfiznava, ze v sobé samém skryva pocity, které okoli nevidi. Pocity deprese
a smutku chodi ve vlnach, vSe zélezi na aktudlnim zdravotnim stavu, pfidruzenych
vySetienich a novych pfibyvajicich diagnéz. Nemocny potiebuje ¢as sam pro sebe,

aby se s novou nastavajici situaci zvladnul vyrovnat.

V oblasti zavislosti na lécich nemocny preferuje spiSe pifirodni 1écbu. Léky, které
nezbytné potiebuje, uziva pravidelné a ve spravnych davkach. Velky diiraz dava na 1éky
do oci, bez nichz se denné neobejde. Zaroveit ma pro n¢j velkou vahu ptirodni medicina,
uzivani ¢ajli, odpocinek, prevence proti bolestem kloubli. Chodi na pravidelné prohlidky
ke svému kardiologovi, oénimu doktorovi, ortopedovi a endokrinologovi. Je si védom

svého vazného zdravotniho stavu a ptiznaky nepodceiuje.

Vnimani téla a vzhledu bylo pro nemocného nejcitlivéjsi casti rozhovoru. Nemocny
trpi od détstvi nedostatkem hormonu testosteronu. Tento problém u né&j objevili 1ékaii
az v dospélosti. Do té¢ doby nedochazelo k vyvinuti sekundarné pohlavnich znaki a dalSich
sekundarnich znakli, jako je napftiklad ochlupeni. Z divodii nedostatku hormonu
testosteronu nedoslo k vyvinuti spermii, které zapfiCinilo nemocného neplodnost.
Hormonalni 1é¢ba nemocného byla zahajena az kolem 22. roku Zzivota. Pfi rozhovoru
nemocny pfiznava, ze to byl také hlavni diivod, pro¢ se se svou Zenou rozvedli.

Hormonalni 1é¢ba plisobi na nemocného velmi dobfe. Sexualni apetit se nemocnému vraci,

ale ptiznava, ze je mu dobie hlavné po psychické strance, citi se vyrovnanéjsi a spokojeny.
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Nemocny pracuje u dopravniho podniku meésta Ostrava. Po skonéeni povinné
Skolni dochazky nastoupil nejprve do ostravskych doli, kde pracoval 7 let, zde nebyl
spokojeny nebot’ pravidelné¢ na konci smény, vramci hygienické péce dochézelo
k poukazovani na jeho genitalni nedostatky a zesméSnovani. Z tohoto duvodu zménil
zaméstnani. PfeSel k dopravnimu podniku mésta Ostrava, kde jezdil autobusovou dopravni
linkou. Na tuto dobu nemocny velmi rdd vzpomind, prace ho velmi bavila. Bohuzel
se zménou zdravotniho stavu v oblasti o¢i, mu byl odebran fidi¢sky prikaz na autobus
a bylo mu nabidnuto misto dispecera u dopravniho podniku. Nemocny svého rozhodnuti

nelituje. Stale fika, Ze ho velice bavi a napliiuje, zadroven se pro néj stala konickem.
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7.6 Nemocny s Marfanovym syndromem ¢. 3

Tieti nemocny, se kterym jsem provadéla vyzkum, je pan JT narozen roku 1980.
Nemocny méti 192 cm a jeho rozpazeni rukou je 205 cm. Nemocny je Zenaty, v soucasné
dob¢ zije v Krnové s rodinou. Ma 3 déti, z toho 2 z prvniho manzelstvi, tfeti a zaroven
nejmladsi potomek podédil znaky MFS a je I¢kafi dovySetfovan. Nemocny ma vzdélani

stiedoskolské s maturitou, je plné zaméstnan, pracuje jako fidi¢ asisten¢niho vozidla.

Matka nemocného zemiela v 68 letech, otec nemocného zemiel na vice

opakovanych infarktt. Ani u jednoho z rodi¢i nebyl diagnostikovan Marfaniv syndrom.

Marfaniv syndrom nebyl u nemocného oficidln¢ diagnostikovan, z divodu
neprokazanosti genetiky na genetickou mutaci FBN 1 a jiné podobné geny. Nemocny
je pravidelné sledovan od 1 roku zivota. Dochazi na pravidelné kontroly k I¢kafi. Jeho
pfidruzena onemocnéni jsou problémy s klouby, hypermobilita, nemocny je po operaci
srdce s nahradou mechanické aortalni chlopné a aorty ascendenc. Pravidelné uziva 1éky

Warfarin a Betaloc SR.

7.6.1 Prepis rozhovoru nemocného ¢. 3
Oblast energie a unavy

1. Mate dost energie pro kazdodenni ¢innosti?

., To ne. Citim se hodné unaveny, hodné casto v prubehu dne. “

Chodite si béhem dne odpocinout, naptiklad lehnout?

., Pokud mam moznost, tak rad. Je to, ale nepravidelné, ziidka kdy. “

V kolik hodin chodite spat a vstavate?

"Chodim spat kolem desaté vecer a vstavam kolem Sesté rano. Aspon téch 8 hod. spanku

se snazim dodrzovat. *
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Musite mit 8hodin spanku, aby-jste byl odpocaty?

. No, ono ani kdyz téch 8 hodin spanku mam, tak to neni to prave, ale snazim

se to dodrzovat.

2. Jak snadno se unavite?

., Hodné snadno, opravdu hodné snad. Tedka je zrovna takové obdobi, kdy ja mam zvlastni

utlum, prosté clovek si na to zvykne, na ten zivot.

Jak jste spokojen s tim, kolik mate energie?

,, Celkové nespokojen, je pravda, Ze po té operaci srdce se to po néjakou chvili zlepsilo,

Ze jsem necitil tyhlety unavy tolik, ale uz je to zpatky, zase tak, jak to bylo.

3. Jak jste spokojen s tim, kolik mate energie?

., Nejsem spokojen, vitbec. Ale nezbyva nic jiného nez si zvyknout a prizpiisobit se tomu.

4. Jak moc Vas trapi inava?

,, To neni o tom, Ze by mi to vadilo. Clovek si na to zvykne.

TakZe kdyz planujete s rodinou den napiiklad spolecny vylet, uz vite co si mizete a

nemuzete dovolit?

. Ano, clovéek vi, co vydrzi, a podle toho se to planuje. Je to vlastné spis poznat na vykyvech
nalad. Tam uz to pozna manzelka nebo rodina, Ze nejsem ted uplne v kondici, tak je to, ze

to vSechno pak prizpiisobuje mné.
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Oblast pozitivnich pociti
1. Jak moc Vas t&si zivot?

., Naprosto, tak jak nejvic muze. Ja se snazim byt realista, ale optimizmus se snazim

aplikovat.

2. Citite se celkové spokojeny?

‘

,,Jo, ja myslim, Ze jo. "

3. Nakolik vidite svou budoucnost ptiznive?

,.Jak nejvic to piijde. Je pravda, zZe do budoucnosti asi uplné nevidim. Ja beru pritomnost

Jjako dulezity okamzZik pro mé, vSechno ostatni myslim, Ze je priznivé.

4. Nakolik ve svém Zivot€ prozivate kladné pocity?

., Naplno! (rozhodny hlas) Co to jde, pokud to prijde, jsem rad, Ze to mdam. *

Oblast negativnich pociti

1. Jak casto prozivate negativni pocity, jako je napf. rozmrzelost, beznad¢j, uzkost

nebo deprese?

,,Je to vzdycky v zavislosti na té unave. Jakmile zacne, tak néjak ten ndstup toho fyzického

utlumu, tak se i ty pocity zacnou trosicku vkradat.

A mate vytypované obdobi, kdy to ptfichazi? Kdy vite, Ze Ginava piijde?

Jako takhle, co tak na sobé pozoruju, ja mam nejvic energie, kdyz je venku Skarede.
Tak mam vic energie, je to zvlastni, ale je to tak. Kdyz prsi, ale i nemusi prSet, miize

‘

byt sero, tak v tu chvili se citim velmi dobre. *
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2. Nakolik si délate starosti?

., Nakolik musim. Vite, my ten Zivot Zijeme, tak néjak a vidycky to prinadsi starosti.

‘

Ale ty starosti k Zivotu patii tak, jak jsou. Ne, Ze bych si je délal zbytecné. *

Ted’ mate na mysli starosti s Vasim onemocnénim nebo jiné?

,Beru to, jak to jde. To, co se objevi, to se okamzité vyresi. Nestresuji se dopredu

co by se mohlo a nemuselo stat. Snazim se to takhle nebrat.

3. Jak moc Vam pocity smutku nebo deprese piekazeji ve vaSich kazdodennich

¢innostech?

., Neprekazi, vitbec. (rozhodny hlas) “

Takze kdyz jste unaveny, preruSite ¢innost a jdete si odpocinout?

,,No, treba kdyz jsem v prdci, tak to takhle nejde. Ale Ze bych z toho mél deprese a strasny
pocit smutku, to tak taky neni. Prosté se snazim néjakym stylem, néjakym zpusobem tu

energii docerpat, zpomalit, zastavit na chvili. Ale nemyslim, Ze by mi tyhle pocity prekazely

‘

V kazdodennim zivote. Tak to neni. *

4. Jak moc Vas trapi pocit deprese?

,, Netrapi, vitbec. Uz jak jsem predem rikal, nemam Zadny pocity deprese. “

Oblast zavislosti na lécich nebo 1é¢ebnych postupech
1. Jak nezbytné potiebujete 1éky?

,,Naprosto nezbytne. Warfarin urcité, dozZivotné, kazdy den. A ten Betaloc taky, tam mam

I3

nastavenou davku, na co nejnizsi to jde.
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2. Jak moc potiebujete 1éky, abyste mohl fungovat v kazdodennim zivote?

., Asi tolik, kolik jsou vsechny pravidelné kontroly.

Jak casto chodite na kontroly a na jaké?

,,Co pul roku. O¢i mam v poradku, ty nesleduji. Ke kardiologovi kazdy pulrok a kazdé
tri mésice echo, tam se chodi. A ortoped, ted jsem zrovna po urazu kolene, cvici se to,
rehabilituje, neni tieba dalsi kontroly, jen pri obtizich, aby vedéli, a to uvidime,

Jjak to pujde dal.*

Chodite na pravidelné kontroly k ortopedovi?

‘

,,Ne, vzdycky jenom kdyz se néco semele, kdyz néco prijde.

3. Jak moc potiebujete 1ékatskou péci, abyste mohl fungovat v kazdodennim zivoté?

,,Hodné. Nemohu si dovolit, léky nebrat nebo prerusit. Miij Zivot je léky dost oviivnén.
A lékarskou péci. Vse spociva v téch vsSech pravidelnych kontrolach, operaci srdce,

I3

kterou jsem podstoupil, a pravidelnych kontrol u kardiologa.*

rrrrrr

,Ja si myslim, Ze dost zdsadné, nebyt lékarské péce a wuzivani léki muj Zivot

I3

by pravdeépodobné kvalitni vitbec nebyl. Takze oviliviiuje to hodné.
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Oblast vnimani téla a vzhledu
1. Dokézete akceptovat sviyj télesny vzhled?

., Ted uz jo. Od mala, ale ne. Taky jsem se musel dostat do stavu, kdy jsem se sZil tady

73

s tou odlisnosti.

Me¢l jste nekdy za zivot problémy s Sikanou?

., Byla, byla. Na zdkladni skole. (prikyvuje, hlas je klidny, vyrovnany) “.

Protoze jste byl hodné vysoky?

., (pFikyvuje) Ano, byl. Byl jsem hodné ve vysoky. Ve 3. tride jsem byl vysoky jako tridni
ucitelka a od treti tridy jsem byl vyssi nez kantor. Ono se to relativne srovnalo s ndstupem
puberty. Je fakt, ze vidycky jsem trochu vycuhoval, byl jsem ten vyssi. Ale uz se to srovnalo

a i ta potreba z téch adolescentit vyprchala v tom délani rozdilu, ukazovani si prstem.

‘

Dneska uz je to lepsi.

Citite se znevyhodnén svym vzhledem?

,,Ne, to urcité ne. “

2. Je ve vaSem vzhledu néco, kvuli Cemu se necitite dobie?

., Myslim, Ze ne. Drive jsem si délal problémy s tim, Ze mam uzka zapésti a tenké koncetiny,

protoze to uplné chlapsky nevypadalo, ale uz jsem se prijal. Tak bych to rekl. “
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Rikéte, Ze jste nevypadal chlapsky. Dodrzoval jste v mladi prevenci v oblasti sporti?
Vyhybal jste se sportim, které nesmite délat jako je zvedani ¢inek, dopady, posilovani,

skoky? Dodrzoval jste to?

., To jsem tehdy nevédel, to mi nikdo nerekl. Ja jsem se snazil samoziejmé v ramci néjakého
kolektivu chodit do posilovny a takové ty véci, ale zZadného efektu valného to nemélo.

Je fakt, Ze ta priroda zvitézila asi veskerou vahou. *

3. Jak jste spokojen se svym télesnym vzhledem?

,,Jd jsem spokojeny, nevim, jestli moc nebo mdlo, ale jsem spokojeny. “

Co obleceni na sebe? Jak se Vam shani? Je to problém?

., Ano, je to problém, to je klasika. Nohavice, rukavy, pas, délka nohavic, kalhoty vsechno.

Je to vidycky maraton. Je teda fakt, Ze dneska uz je to dobry, clovek ma na vybér. Clovék

‘

kdyz obchazi, tak se da natrefit na vyber. Ale vidycky to stoji hromadu casu a energie. *

Mate vytypované obchody, které délaji prodlouzené délky?

,, To vylozené ne. Pamatuju si, kde jsem co koupil naposled, a tam se vracim, a kdyz

to tam nemaji, tak jdu jinam, uz trochu vim, kam madm jit. *

4. Jak jste spokojeny s tim, jak vypadate?

., Ted' uz ano, vsechno z mladi je prekonané *
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Oblast pracovni vykonosti
1. Jste schopen pracovat?

,,Ano, jsem schopen pracovat. Pravidelné. Nemdam Zddnou fyzicky, moc velkou

«

namahu. Ale pracuju.

Kdyz jste si vybiral povolani, bral jste v avahu vas zdravotni stav?

,,Ono to tak néjak vyplynulo ze situace, protoze jsem predtim délal na poste, kde jsem
se tahal s krabicemi. Ale je fakt, Ze ted’ uz po té operaci, nebo v tom okamziku, kdy doslo
ktomu rozhodnuti, Ze opravdu je nutno stim néco radikdlné délat, tak od té doby

se c¢loveku opravdu ty oci oteviou a dneska uz se divam na to jinak.

2. Mate pocit, Zze dokazete plnit své povinnosti?

,,Ano, se svoji pracovni vykonnosti v tomhletom okamziku, tak jak je moje prace nastavend,

¢

Jjsem spokojen. Urcite. *

3. Jak byste hodnotil svoji schopnost pracovat?

, Tak je omezend. Moje pracovni schopnost, je omezena, kdyz vezmem celou Skalu

moznosti, moznych zaméstnani, tak je omezena velmi. *

4. Jak jste spokojen se svym pracovnim vykonem?

,,»No, nespokojeny. Ono clovek, kdyby mél opravdu té energii vic, pracovalo by se asi lip.
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Pozorujete na sob¢ rozdil mezi vykonem prumérné zdravych lidi a Vasim?

,,Jo, urcité. On ten drive jak clovék ztrati, tak to jsou takové radikdlni zlomy, jako, Ze jo.
Ono to chodi v takovych citlivych dobdch, kdy je to hodné markantni rozdil. Je to poznat.
Clovék jede v néjakém zaprahu a najednou z toho hup! A ted’ se ztrati. Chvilicku trvd,
nez se zase vratim, hodinku. Nevim, no, ale myslim, Ze s tim se clovék asi neszije uplné.

Jako musite si na to zvyknout, ale spokojenost to rozhodné nent. *
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Tabulka 3 - Dotaznik pro zjistovani kvality zivota metodou SEQol- nemocny ¢. 3

Zivotni téma- o¢ ViAm
Mira spokojenosti v %

Dilezitost daného Vv Zivoté jde a o¢ Vam
(v kazdé radce
tématu v % jde predevSim
od 0-100%0)
(nejvice)?

Zdroj: dotaznikovy formular SEIQol

Dotaznik pro zjistovani kvality zivota metodou SEIQol nemocného ¢. 3 neni
vyplnény. Z diivodu odmitnuti nemocného vyplnit dotaznik, informace v dotazniku byly

pro nemocného piili§ citlivé a osobni. Jeho ptani bylo plné respektovano.

66



7.6.2 Souhrn rozhovoru nemocného €. 3
Nemocny se citi unaven i v pribéhu dne, spi kolem 8hodin, ¢asto byva unaveny

1 pfes den, zalezi na ruznych faktorech, jako je ro¢ni obdobi nebo naroc¢nost pracovniho
nasazeni, zaroven pfiznava, ze velka tnava a vyCerpanost se projevuje i na jeho dusevni
harmonii a nalad¢€. Sam pacient tvrdi, Ze ma nejvice energie, pokud venku neni Gplné
ptiznivé pocasi, idedlni je Sero nebo ponuro. Nemocny je po operaci srdce, uvadi,
Ze se Unava po operaci na chvilku zlepsila, ted’ je ale situace stejna jako pied operaci.
Nemocny je velmi rychle bez energie a svlij denni program piizplisobuje pravé tomu,

jeho nejblizsi a rodina s tim vSak uz pocita a toleruje to.

Nemocny je zaloZenim realista, na v8e co pfichazi, se diva realné. Bere pfitomnost
takovou jaké je. Vlastni Zivot nemocného velmi t&$i a uziva si naplno vSechny okamziky

svého zivota. Je Stastny za kazdy den.

Negativni pocity u nemocného hodné souvisi s jeho energii a vyCerpanosti. Zaroven
nemocny upozoriuje, ze je mu nejlépe, kdyz venku prsi nebo je ponuro. Pokud jsou venku
extrémni teploty, hodné teplo nebo velkd zima nemocného to vy€erpavd a zaroven
nastupuji 1 pocity deprese, smutku a rozmrzelosti, soucasné piizndva, ze u pracovniho
nasazeni to vzdy neni jednoduché. Je potieba zpomalit nebo se na chvilku 1 zastavit
a nacerpat energii. Nemocny bere starosti jakou soucdst zivota a snazi se jimi zbytecné

nezatéZovat a okamzité je fesit.

Léky jsou pro nemocného nezbytnou zélezitosti, uziva je pravidelné¢ kazdy den
a je si védom jejich uzivani do konce zivota. Na lékafské péci je zavisly v ramci
pravidelnych kontrol, které jsou nezbytné¢ nutné. Nemocny je v péci kardiologa, kam
dochazi zpravidla kazdy ptl rok. PéC¢i ortopeda vyhledava nepravidelné, vzdy jen S trazy.

Kwvalita zivota nemocného je na lékatské péci zavisla.
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Nemocny je spokojeny a vyrovnany se svym télesnym vzhledem, i kdyz ptiznava,
ze v détstvi byl ter¢em Sikany kvuli své vysce. Ve 3. tfidé byl vysoky jako tfidni ucitelka
a od t¢ doby byl vyssi nez ostatni kantofi. Problémy s Sikanou odeznély pii nastupu
na stfedni Skolu a s pubertou, kdy se vySkové rozdily mezi ostatnimi zaky vyrovnaly.
Nemocny je nyni vysoky 192 cm. Pfi kupovani oble¢eni udava urcity dyskomfort v oblasti

kratkych rukavi a nohavic, zaroven ptiznava, ze situace je o dosti lepsi nez v jeho détstvi.

Nemocny diive pracoval na posté, kde nosil tézké baliky, po operaci srdce
se situace radikdlné¢ zménila, dnes pracuje jako fidi¢ zasahového vozidla. Tato prace
nemocnému vyhovuje, protoze nezatézuje jeho pohybovy aparat, tim padem je schopen
plnit své pracovni povinnosti. Se svoji pracovni vykonnosti nemocny, neni spokojeny.
Pti porovnani s primérné zdravym jedincem, nemocnému chybi pomérnd Cast energie.

Nemocny si na sviij objem energie, kterou ma, zvyknul. Spokojen s ni, ale rozhodn¢ neni.
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7.7 Interpretace a analyza pripadovych studii

7.7.1 Oblast energie a inavy

Tabulka 4 - Zhodnoceni oblasti energie a unavy

Nemocny ¢. 1

Nemocny ¢. 2

Nemocny ¢. 3

Energie Energie mam dost, ale | Citim se hodné, casto
Mam dost. . :
pro kazdy den uz m¢é omezuje. unaveny.
Jak snadno Nemam zadny Dost snadno. Je to

se unavite

problém s inavou.

¢im dal horsi.

Hodné snadno.

Spokojenost ) ) ] ) Nejsem viibec
) Velmi spokojena. Nejsem spokojen. )
s energii spokojen.
Starost z unavy Netrapi m¢ viibec. Nepftipoustim si to. Clovék si zvykne.

Zdroj: viastni

Kazdy nemocny ma urcité mnoZstvi energie. VSe zavisi hlavné na rozsahu
onemocnéni a fyzické kondici. Nemocni si uvédomuji, kolik energie maji a jak spravné
s ni maji hospodafit. Své kondici pfizpisobuji cely den, pracovni zaméfeni, nebo rodinné
akce. Velmi dulezita je vzajemna tolerance od rodiny a zvlasté mezi partnery, kdy se cely
denni program fidi podle unavy nemocného. Nedostatek energie a nadmémé unavy

nemocné velmi siln€ obtézuje, bohuzel nezbyva jina moznost nez si na ni zvyknout

a pfizplsobit se.
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7.7.2 Oblast pozitivnich pociti

Tabulka 5 - Zhodnoceni oblasti pozitivnich pocitii

Nemocny ¢. 1

Nemocny ¢. 2

Nemocny ¢. 3

Radost ze zZivota

Velmi.

Tési moc. Jsem

spokojeny.

Naprosto, tak jak

nejvic maze.

Celkova spokojenost

Citim se velmi

spokojena.

Ano, ale velmi mé
omezuji bolesti

kloubu.

Myslim, ze ano.

Jak hodné
je budoucnost

pFizniva

Déti chcei urcité, ale

zatim je neplanuji.

Doufam, ze vydrzim,

co nejdéle to pajde.

Jak nejvic to pujde,
dilezita je
pfitomnost, vSe

ostatni je pfiznivé.

Kladné pocity

a jejich prozivani

Kazdy den. Jsem

vdécna za to, co

Clovék si nesmi

nemoc piipoustét.

Naplno.

mam.

Zdroj: vlastni

Nemocna ¢. 1 mé lehkou formu Marfanova syndromu. Své pocity popisuje jako
pozitivni, sama tik4, Ze je od pfirody optimista, na svét hledi s nadhledem a nadSenim
pro jakoukoliv véc i sebe mensi drobnost. Podle jejich slov je doslova vdécné za kazdou
zivotni chvilku, co ma. Nemocny €. 2 zazil mnoho naro¢nych, zivotnich, rodinnych situaci.
Je obdivuhodné, jak moc je pozitivné naladény a pisobi vyrovnané. Pozitivni pocity
mu piindsi hlavné blizka rodina a ptatelé. To, co nemocnému ¢. 2 brani v dostate¢ném
prozivani pozitivnich pocitli, jsou bolesti kloubt, kterymi trpi. Svoji budoucnost se snazi
brat pozitivn€, znepokojuje ho vSak obava zbudoucnosti, a to upoutani na lazko
a neschopnost se o sebe postarat. Nemocny €. 3, ktery nema potvrzeny Marfantiv syndrom,
ale ma symptomy, kvili, kterym je sledovan 1ékafi, proziva zejména kladné pocity, které
mu piinasi jeho rodina a déti. Jeho redlny pohled na Zivot je pro né¢ho velmi dalezity
a to v feSeni naro¢nych zdravotnich situaci. VSichni dotazovani nemocni udavaji, jak moc

je zivot t€8i a naplno s chuti prozivaji kazdy den.
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7.7.3 Oblast negativnich pocita

Tabulka 6 - Zhodnoceni oblasti negativnich pocitii

Nemocny ¢. 1 Nemocny ¢. 2 Nemocny ¢. 3

Malo kdy. V zavislosti
Prozivani Vibec ne. Jediné S oznamenim Vse je v zavislosti
negativnich pociti po zemielé mamce. zhorSujiciho se na unave.

zdravotniho stavu.

Do jaké miry mate Je mi smutno Nakolik musim.
] Jenom na 2 procenta. )
starosti za mamku. Jsem realista.

Pocity smutku

a deprese Nemam Zadné pocity . .
Nepftipoustim si to. Neprekazi, vibec.
v kazdodennim deprese.
Zivoté
Jak hodné obtéZuje ) . Ne, beru svijj zivot tak
Ne, nic. Opravdu nic. o Netrapi, viibec.
deprese jak je.

Zdroj: viastni

V oblasti negativnich pociti nemocna ¢. 1 udava nulové proZivani deprese
a smutku. Onemocnéni ji nepifindsi deprese a smutek. Jedina situace kdy je nemocna €. 1
smutna, je vzpominani po zemielé matce, u které byl v pozdnim véku diagnostikovan
Marfanliv syndrom a souvisejici pfiznaky, byly uz pokrocilé a 1ékafi nezvratné. Nemocny
¢. 2 se snazi neptipoustét si pocity deprese, smutku nebo bezmoci, nic méné ptiznava,
ze ho obcas tyto pocity dohoni. Nejcastéji to byva po oznameni nové diagndzy nebo
zhorSeni zdravotniho stavu. Nemocny se snazi pfiznakim deprese predchazet,
nepfipousténim si nové situace. Snazi se zit plnohodnotny Zivot, co to jen jde. Ackoliv
se nemocny tvari na svét jako optimista a je i tak lidmi pfijiman, uvnitf je to velmi citlivy
clovek, ktery nemél lehké détstvi a dospivani, proto je dilezité navozeni vzéjemné divéry
mezi nejbliz§imi ¢leny jeho okoli. Nemocny ¢. 3 ptipousti, Ze ho pocity deprese a smutku
obCas zasahnou, vSe je, ale vzdy v souvislosti s nastupujici tnavou. Nemocny ¢. 3
je realista, snazi se postupné fesit nastavajici problémy, které podle slov nemocného
k zivotu neodvratné patii. Pocity deprese ho netrapi, protoze mu v tézkych situaci pomaha

jeho manzelka a rodina.
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7.7.4 Oblast zavislosti na lécich nebo 1é¢ebnych postupech

Tabulka 7 - Zhodnoceni oblasti zavislosti na lécich nebo lécebnych postupech

Nemocny ¢. 1 Nemocny ¢. 2 Nemocny ¢. 3

o Beru Iéky, které jsou
Potieba uzivani léka Nepotiebuji je. Naprosto nezbytné.
nezbytné nutné.

Potieba léki Jen Nebilet, ) o
N . Tolik, kolik jsou
pro kazdodenni Nepotiebuji 1éky. Calcichew a kapky do
_ pravidelné kontroly.
¢innost o¢i. To je nezbytnost.

Poti‘eba lékai'ské _ )
Pouze preventivni Tak to dost. Hlavné, Hodné. Pravidelné

péce pro kaZdodenni _
prohlidky. aby to hlidali. kontroly.

¢innost

Kbvalita Zivota a jeji
Mam lehkou formu
zavislost Zavisly na doktorech
MEFS, jsem vdécna za ) Dost zasadné.
na lékarské péci jsem, to ano.
kazdy den.
nebo lécich

Zdroj: vlastnt

Zatimco nemocna ¢. 1 nepotiebuje zadné 1éky v souvislosti s jejim onemocnénim,
nemocny €. 2 a nemocny €. 3 jsou na lécich zivotn€ zéavisli. Oba nemocni uzivaji léky
na sniZzeni hodnoty krevniho tlaku. Nemocny €. 2 uziva k 1ékiim na sniZeni krevniho tlaku,
jesté doplnék stravy proti Fidnuti kosti a kapky do o¢i, které jsou pro pacienta nezbytnou
soucasti. Nemocny €. 3 uziva mimo 1€kt na snizovani krevniho tlaku také 1éky na fedéni
krve, které jsou pro néj stejn€ jako u nemocného ¢. 2 nezbytnou nalezitosti kazdého dne
do konce zivota. VSichni nemocni se, jednozna¢né shodli v zavislosti na 1ékarské péci,
ktera je pro n¢ nezbytna, v ramci pravidelnych preventivnich prohlidek a sledovani vyvoje
jejich zdravotniho stavu, to vSe se samoziejmé promitd 1 do kvality zivota nemocného.
Pravidelné 1ékatské prohlidky, odhali v ¢as nastupujici problém, ktery bude posléze fesen

nebo se aspon zpomali.
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7.7.5 Zhodnoceni oblasti vnimani téla a vzhledu

Tabulka 8 - Zhodnoceni oblasti vanimani téla a vzhledu

Nemocna ¢. 1 Nemocny ¢. 2 Nemocny ¢. 3
Piijmuti svého ) Musim, nejsem Ted uz jo. Musel jsem
Dokazu. . ]
télesného ja spokojeny, ale musim se szit s odlisnosti.
Piipada
si znevyhodnény Vibec. Trosku jo, no. To urcité ne.

svym vzhledem

To se neda fict.

Je néco, co Vam Vsichni lidé na ulici
) o Na povrchu ne. Myslim, Ze ne.
na sobé vadi? jsou nespokojeni
S tim, jak vypadaji.
Spokojenost . Ale jo, ujde to. Lepsi | Jsem spokojeny, ani
Jsem velmi. _
se svym télesnym ja uz to nebude. moc, ani malo.
) Takhle na povrchu jo,
Spokojenost sama se ) )
Jsem spokojena. ale v oblasti sexualni Ted’, uz ano.

sebou )
jsou nedostatky.

Zdroj: viastni

Kazdy nemocny vniméa svij télesny vzhled odlisnym zpisobem a pohledem.
Zéklad tohoto vniméani prameni jiz v obdobi raného détstvi a dospivani kazdého
nemocného. Nemocnd €. 1 uvadi normalni dospivani bez posmivani a poukazovani na jeji
vzhled. Pravy opak uvadi nemocny ¢. 3. Pfizndva, Ze byl ter€em posméskill, ukazovani
si na jeho osobu a Sikany. To vSe kvili typicky charakteristickému rysu a to vysoké
postav€. Sam nemocny €. 3 pfiznavam, Ze od 3. tfidy zékladni Skoly, byl vzdy vyssi nez
jeho vyucujici. VSe se ustélilo s pfechodem na stiedni Skolu, kdy vySka nemocného ¢. 3
se vyrovnala snovymi spoluzdky, ktefi byli vtu dobu v obdobi adolescence.
Nemocny €. 2 od détstvi trpél témer Uplnym nedostatkem hormonu testosteronu. Tento
problém u nemocného ¢. 2 zacali 1ékafi feSit az v dospélosti, kdy uz bylo pozd¢ pro vyvoj
sekundarné pohlavnich znakii a ochlupeni. Nemocny byl do svych 20 let malého vzristu,
odpovidajicimu deseti letému ditéti. To se samoziejmé odrazilo na jeho psychickém stavu.
Nemocny €. 2 se citi byt znevyhodnény svym fyzickym vzhledem, zejména v oblasti
sexualni. Zaroven se snazi si udrzet urCity nadhled na véc a piijmout sviij vzhled takovy
jaky je. Pravidelné¢ dochazi klékafi na hormonalni injekce, které mu prospivaji,

po injekcich uddva pocit vnitini vyrovnanosti a sily do Zivota. Zpétnou vazbu uvadi
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1 jeho lékaika a okoli nemocného. S ohledem na Marfaniv syndrom se nyni ani jeden
nemocny neciti byt ve svém zivot¢ znevyhodnén. Zaroven je dulezité poukdazat
na individualni socialni faktory v détstvi a dospivani, které dokazi do jisté miry ovlivnit

vnimani svého télesného vzhledu.
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7.7.6 Zhodnoceni oblasti pracovni vykonnosti

Tabulka 9 - Zhodnoceni oblasti pracovni vykonnosti

Nemocna ¢. 1

Nemocna ¢. 2

Nemocna ¢. 3

MiuzZete pracovat

Ano, nemam fyzicky

Ano, mam lehkou

Ano, jsem schopen

naroc¢nou praci. praci, doslova. pracovat.
Zvladate pracovni o ) )
] ] Ano, vSe zvladam. Urcite. Ano, urcité.
povinnosti

Klasifikace pracovni . 5 5 )

Velmi dobie. Dobre. Je omezena.
vykonnosti
Spokojenost

S pracovnim Ano, jsem. Ano, na praci stacim. Nespokojeny.

nasazenim

Zdroj: viastni

Oblast pracovni vykonnosti hodnoti kazdy nemocny, jinym zplsobem. VSe zalezi
na urovni, druhu a rozsahu postiZzeni organového systému. Své pracovni povinnosti jsou
nemocni schopni plnit, ale vétSinou s omezenim. Nemocny ¢. 2 musel v prub¢hu svého
zivota zménit zaméstnani z divodu progradujiciho onemocnéni oka a druh prace
prizptisobit svému zdravotnimu stavu. Nemocny €. 3 je spokojeny se svym dosavadnim
zamé&stnanim, pfiznava, ale Ze tnava a sily ho obcas dohdnéji a on musi zpomalit krok,
tim se sniZzuje 1 jeho pracovni vykonnost a nasazeni a zaostavd za Cleny tymu.
Nemocny €. 1 diky své lehké formé a spravné volbé povolani nepocituje v praci a ve svém
pracovnim vykonu zadné omezeni. Ma dostatek sil 1 na soukromy Zivot po praci. Kazdy
nemocny si je védom svého omezeni, védi, co si mohou a nemohou dovolit, aby prace

nezatézovala jejich organizmus a dochazelo ke zhorSeni jejich zdravotniho stavu, podle

téchto kritérii si vybiraji své pracovni pozice.
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DISKUZE

Pro mé vyzkumné Setfeni kvalitativni prace s nazvem ,,Kvalita Zivota u pacienta
s Marfanovym syndromem® jsem si stanovila tfi nemocné. Nemocna ¢. 1 je Zena ve véku
26 let, pracuje v domov¢é mladeze v Praze. Marfaniv syndrom podédila po své matce.
Doposud nema zadné zdravotni problémy spojované s timto onemocnénim. Nemocny €. 2
je muz ve véku 58 let. Marfaniv syndrom mu byl diagnostikovan v roce 2013, kromé
tohoto onemocnéni, trpi nemocny od détstvi téméf uplnym nedostatkem hormonu
testosteronu. Nemocny €. 3 je muz ve véku 37 let, u nemocného nebyl geneticky prokazan
Marfaniiv syndrom, nic méné podle systémovych znakii a bodl prokazujici toto
onemocnéni je téméf od narozeni sledovan. Ve své praci jsem pouzila metodu
polostrukturovaného rozhovoru. Inspiraci mi byl dotaznik ur€ujici kvalitu zivota
WHOQOL- Bref. Otazky v rozhovoru jsem si rozdélila do 6 oblasti: oblast energie
a unavy, oblast pozitivnich pocitli, oblast negativnich pocitl, oblast zavislosti na l1écich
nebo 1écebnych prostiedcich, oblast vnimani téla a vzhledu a jako posledni oblast pracovni
vykonnosti. Jako doplitkovou metodu a zaroveil ovétovaci, jsem zvolila standardizovany
dotaznik SEIQoL. Tyto vyzkumné metody mi pomohly k zjiStovani hlavniho a dil¢ich

cila.

Vyzkumna otazka ¢. 1 - Jaka je kvalita Zivota nemocného trpiciho timto

onemocnénim?

Z meho Setfeni a zaroven ze studie podle Ju Ryoung Moon (35) vyplyva, Ze kvalita
zivota nemocnych s Marfanovym syndromem je individudlni a zalezi na odli$nych
fyzickych projevech nemoci. Pfedchozi studie (35) uvadé¢ji, pokud nemocny trpi télesnymi
pfiznaky napt. chlopenni vadou nebo dilataci aorty, Ze tyto piiznaky ovliviiuji kvalitu
zivota nemocného. Zarovein maji také velky vliv na pocit pohody 1 psychické faktory
— uzkost a deprese. Navic studie zjistily, Ze faktory jako jsou bolest, inava nebo vnimani
svého télesného vzhledu se vztahuji ke kvalit¢ Zivota nemocného s Marfanovym
syndromem a spolecné tak ovliviiuji vznik deprese a uzkosti u nemocného.
Tyto behavioralni faktory, v€etné inavy, bolesti, izkosti, deprese a vnimani svého vzhledu
Vv kombinaci se socialnim zazemim a pracovni pozici, tvoii celkovy dopad na kvalitu zivota
nemocného. Je zjisténo, ze u 72,4 % nemocnych ovliviiuji kvalitu zivota behavioralni
faktory, které maji silngjsi a vice pfimy vliv na kvalitu zivota. (35, 36). Trine Bathen (36)

ve svém vyzkumu poukazuje, na otazku unavy a souvisejicich faktor jako jsou bolesti
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nebo pracovni zafazeni. Na tyto faktory by se mél brat zietel, pfi posuzovani pacientd
s MFS. Asi 89 % respondenttl ve studii Peters KF (37) uvedlo, Ze, pocituji vyznamnou
uroven unavy. Je dilezité upozornit, Ze pocit inavy neni v pfimém spojeni s piiznaky
deprese. Nicmén¢ zkuSenosti s Unavou vyznamné zvySuji vniméni zdravotniho stavu

nemocného.

Z vyzkumného Setfeni vyplyva, Ze pfi posuzovani kvality zivota nemocného s MFS
bychom do posuzovani méli zahrnout fyzické problémy nemocného, které se vyznamné
odrazi v jeho psychickém stavu. Tyto problémy zaroven zplsobuji u nemocného ¢. 2
a nemocného €. 3 uzkostné stavy, které obcas piechdzi do mirnych depresi, vSe zalezi na
narocné situaci a daném obdobi, proto je nutné zatradit do zkoumani kvality Zivota
1 psychologické aspekty. Vysledek hodnoceni trovné kvality zivota podle formulafe
SEIQol vySel u nemocného ¢. 2 68,30 %. Nemocny €. 3, dotaznikovy formulai SEIQol
nevyplnil, z divodu duvérné¢ uvedenych informaci pro nemocného. Nemocna ¢. 1
pfi rozhovoru uvedla, Ze depresemi ani Gzkostmi netrpi. Jeji forma onemocnéni je velmi
lehka, nema zadné pridruzené problémy s tim to onemocnénim, neuziva zadné 1éky, jediny
pocit, ktery ji ¢as od Casu prepada je pocit smutku po zemielé matce, osobné sviij zivot
hodnoti jako velmi kvalitni. To vSe potvrzuje i vyplnény dotaznik SEIQol, z jehoZz

vysledku vyplyva Groven kvality zivota 81,00 %.

Vyzkumna otazka ¢. 2 - Do jaké miry ovliviiuje nemoc nemocného ve vykonavani

kazdodennich ¢innosti?

Vétsina nemocnych s diagndézou Marfaniiv syndrom uvadi jako prospésné znat
svoji diagnoézu. To znamena, ze nemocni si uvédomuji svoji nemoc a zdmerné se mohou
pokusit snizit jakakoliv rizika souvisejicich s onemocnénim podle 1ékai'skych doporuceni.
Stejné tak dochazeji na pravidelné preventivni prohlidky, tim predchédzi v€asnému odhaleni
postizeného télesného systému. Takova je zkuSenost Iékafii s vétSinou nemocnych.
Na druhé strané se najdou 1 nemocni, ktefi MFS/svilj stav vnimaji jako nelécitelny a jejich
subjektivni vnimani ma podstatny vliv na jejich psychosocialni postaveni, zménu rezimu
a lékaiské vedeni. Z vysledka studie (37) vyplyva, Ze skupina nemocnych bere pohled
na Marfaniiv syndrom jako z4téz v kazdodennim zivoté, i kdyZ frekvence deprese a tizkost
neni vyznamné zvysena. Vysledky téchto studii ukazuji, Ze postizeni jedinci se vyrovnaji
s jejich fyzickou kondici, avSak vnimaji Marfaniv syndrom jako nemoc s nepfiznivymi

nasledky pro cely zivot. Ackoli vétSina respondentii obecné¢ poukazuje
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na "omezeni zivotniho stylu", pouze 17% nemocny uvedlo omezeni ve sportu nebo fyzické
aktivit¢ a 15% nemocnych uvadi omezeni v jejich pracovni kariéfe. 83% respondentii
souhlasi s ndzorem, ze Marfaniiv syndrom ma vyznamny socidlni, psychologicky

a prakticky dopad na jejich zivot.

Ze studie Peters KF (38) vyplyva, Ze 25% nemocnych mélo obavu o sviij zdravotni
stav, z divodu nevhodné prace. Je dilezité si uvédomit, ze vetSina dospélych travi znacny
pocet hodin kazdy tyden v zaméstnani, je tedy dalezitym modifikatorem brat na ztetel

zaméstnanost a uspokojeni z prace.

Pfi porovnani pracovni ¢innosti nemocné €. 1 je ziejmé, Ze volba povolani v oblasti
pedagogiky byla pro nemocnou dobrou volbou. Nemocna ¢. 1 pii vybéru svého zaméstnani
které ma dostatek i po pracovni dob¢, a svoje volnocasové aktivity nemusi pfizpisobovat
energii, které ma dostatek. Nemocny €. 2 po absolvovani stiedni Skoly nastoupil nejprve
do ostravskych dolt, po 7 letech praci zménil a piestoupil do dopravniho podniku. Ackoli
vV té¢ dobé o svém onemocnéni nemél netuseni, instinktivné vyhledal préci, ktera ho bavi
a nezaté¢zuje jeho pohybovy systém. Své kazdodenni ¢innosti zvlada bez vétsich problémd.
Jediné, co ho omezuje, jsou bolesti kloubti, hlavné na ruce a kolenou. Unavu piisuzuje
ke svému zdravotnimu stavu a stafi. Nemocny €. 3 v rozhovoru popisuje tnavu a problémy
sni souvisejici, svoji nyn&jsi praci zvlada plnit, pozoruje vSak rozdily v pracovni

vykonnosti své a ostatnich, zdravych kolegt.

Odpovéd’ na vyzkumnou otazku mizeme formulovat takto. Marfantiv syndrom
ma veliky podil na vykonavani kazdodennich ¢innosti nemocnych, at’ uz se to tyka
pracovniho nasazeni, volnocasovych aktivit, rodiny nebo prace. Dva ze tfi dotazovanych
nemocnych pocit'uji zna¢nou unavu, ktera zasahuje do kazdodenniho fungovani. Vse zélezi
na fyzické kondici nemocného, na kterou plisobi mnoho faktorl, pfes rocni obdobi,
zdravotni stav nebo pracovni nasazeni. Casto se stiva, Ze nemocni musi sviij pracovni

ale 1 volnocasovy program celé rodiny podrfidit své soucasné tinave.
Vyzkumna otazka ¢. 4 - Dokazi prijmout svij télesny vzhled v souvislosti s MFS?

Z drobného vyzkumu Tongerloo (39), kdy dotazovanych bylo 17 nemocnych
ve véku 16 — 35 let, vyplyva, ze 47 % dotazovanych nemocnych mélo ztizené pracovni

nebo Skolni socidlni podminky z divodu poukazovani na jejich télesny vzhled.
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65 % nemocnych si vzpomnélo na dobu v détstvi, béhem které byli skadleni a Sikanovani
vrstevniky, z divodu jejich vysoké postavy, dlouhych a hubenych nohou, nebo tlustych
bryli. Posmivani se pohybovala od verbalni Sikany, az po UpIné vylouceni dané skupiny
agresort. VSe probihalo za ur¢itym cilem, a to citov¢ zranit nemocného. Ve studii je dale
uvedeno, ze 5 z 6 nemocnych, ktefi nebyli nikdy Sikanovani, neméli typickou Marfanoidni
fyziognomii. 53 % nemocnych udava nizké sebevédomi z divodu jejich fyzického
vzhledu, vétSina nemocnych uvadi, Ze jsou ve spolecnosti spiSe introverty, ikdyz se jim
ve spole¢nosti v pfitomnosti ostatnich lidi libi. Velvin (40) ve své studii uvadi odlisné
pocity od svych vrstevnikd. Nemocni s MFS se citi méné atraktivni z divodu jejich
typického vzhledu. Dale bylo poukazano na hluboky dopad v oblasti sexudlnich vztaht

a rodinny zivot.

Pravé typicky télesny vzhled MFS casto vede k posmivani a casté Sikané,
a to hlavné mezi Skolnimi vrstevniky nebo spolupracovniky. Pokud nemocné provazi
po celé détstvi a ranou dospélost posmeSky nebo Sikana, byva velmi ¢astym nasledkem
snizena urovenl sebevédomi. Nemocni se s témito nastrahami V oblasti psychosocidlni
zvladaji vypotadat velmi dobie a v dospélosti jiz nemaji problémy souvisejici s Sikanou.
To vSe potvrzuji vysledky z rozhovoru s nemocnym ¢. 2 a nemocnym ¢&. 3, ktefi méli
v détském veku a v obdobi adolescence problémy s posmivanim a Sikanou. U nemocného
¢. 2 bylo naruseni psychické stranky jest¢ umocnéno faktem, nedostatku hormonu
testosteronu s naslednym nevyvijenim sekundarn¢ pohlavnich znakti. Nemocna ¢. 1
se sposméSky a Sikanou za cely svilij Zivot nesetkala, méla kvalitni tfidni kolektiv

a kamarady, ktefi ji podrZeli a pomohli v obtiZznych situacich.
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ZAVER

Ve své diplomové praci jsem zkoumala kvalitu zivota nemocného s Marfanovym
syndromem. Zajimalo m¢, jestli nemoc omezuje nemocného ve vykonavani kazdodennich
zélezitosti ¢i V pracovnim nasazeni, co je omezuje a zda jsou nemocni schopni piijmout
svij télesny vzhled. Jako vyzkumné Setfeni jsem si zvolila kvalitativni metodu, kterou jsem
aplikovala na 3 nemocné, srozdilnym vékem, pohlavim a formou onemocnéni.
Pro zjistovani kvality Zivota jsem pouzila polostrukturovany rozhovor, ktery jsem doplnila
standardizovanym dotaznikem SEQol, ur¢ujicim kvalitu Zivota. Rozhovor jsem rozdélila

do Sesti oblasti.

V teoretické ¢asti jsem popisovala Marfaniiv syndrom, diagnostiku, 1écbu,
prognozu, té¢hotenstvi s timto onemocnénim, spravnou zivotospravu, rezimova opatieni
a nevhodné aktivity pro nemocné. Za velmi dileZitou kapitolu povazuji kvalitu Zivota,
kterd je zameéfena na psychické oblasti i problémy souvisejici s timto onemocnénim

a hodnotici skalu kvality zivota.

Pro Setfeni praktické ¢asti mé diplomové prace jsem zvolila kvalitativni metodu,
ktera mi pomohla se 1épe priblizit k nemocnému. Jako nejvhodné&jsi zptisob pro ziskavani
citlivych informaci jsem zvolila formu polostrukturovaného rozhovoru s tfemi nemocnymi.
Ti béhem rozhovoru popisuji své potieby, charakterizuji své pocity, co jim déla v Zivoté
nejveétsi problémy, starosti a omezuje je v prozivani Zivota. Pro rozhovor jsem vybrala
klidnou kavarnu v Praze a Ostravé, rozhovor trval asi 40 minut cistého casu,
byl zaznamendn na diktafon a obsahoval 25 otdzek. Po skonceni rozhovoru jsem
nemocnym rozdala dotaznik SEQol a odebrala se do tstrani, aby nemocni méli klid na jeho
vyplnéni. Jeden nemocny vyplnéni dotazniki odmitl z divodu uvadeni citlivych informaci,

~roor

jeho prani bylo respektovano.

Zaroven béhem kazdého rozhovoru probihalo nataceni videa, vSe probihalo tak,
aby se nemocni citili co nejpiirozengji a nebylo jim to nepiijemné. Dale je video doplnéné
rozhovorem spani Ivou Svozilovou zBrna, zakladatelkou organizace Marfanek
a webovych stranek www.marfanuvsyndrom.com Odborné¢ slovo ve video zidznamu
namluvil MUDr. Patrik Roucka. Tim to bych chtéla v§em zucastnénym podékovat za jejich

Cas a ochotu, kterou mi vénovali, velmi si toho vazim a cenim!
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Zvukovy zéznam jsem zpracovala a vyhodnotila v praktické casti. Diskuzi
jsem zaméfila na porovnani jinych studii sdaty mnou ziskanymi a na zhodnoceni

vyzkumnych otazek.

Kvalita zivota nemocnych s Marfanovym syndromem je velmi dilezité téma,
kter¢ by nemélo byt opomijeno. Lékati se snazi 1éCit fyzickou stranku nemocného,
avsak psychosocialni strana je opomijena. Ze srovnani studii a naseho vyzkumného $etfeni
vyplyva, ze kvalita zivota nemocného s MFS je umérna form¢ a rozsahu onemocnéni.
Nemoc jako takova se podepisuje na psychice nemocného, to ovliviiuje jeho psychicky
stav, vztahy nejen v rodiné, na pracovisti nebo ve vzdélavacim systému ale i vnimani sebe
sama jako jedine¢né bytosti. Z divodu typickych télesnych rysi dochazi nejcastéji
v détském veku k posméskiim a mnohdy i k Sikan€. To mize mit za nasledek poruseny
obraz téla nemocného, snizené sebevédomi a nevéazeni si vlastni osoby. Pravé z téchto vysSe

uvedenych divodl jsem vypracovala vyukové video na téma Marfanv syndrom.
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SEZNAM ZKRATEK

MFS
NAPR
CM
MM
EKG
CT

B.

C.
IKEM
FBN 1

WHOQOL - BREF

SEIQoL

APACHE Il

Marfantv syndrom

Napriklad

Centimetr

Milimetr

Elektrokardiograf

Vypocetni tomografie

Bod

Cislo

Institut Klinické a Experimentalni Mediciny
Fibrilin 1

Systém hodnotici kvalitu Zivota, vyvinuty svétovou zdravotnickou

organizaci (World Health Organization Quality of Life Assessment)
Systém individudlniho hodnoceni kvality zivota (Schedule for the
Evaluation of Individual Quality for Life)

Hodnotici systém akutniho a chronicky zménéného zdravotniho

stavu (Acute Physiological and Chronic Health Evaluation)
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Priloha 1 - Informovany souhlas s rozhovorem

Informovany souhlas s rozhovorem

S Vasim svolenim bude proveden rozhovor s Vami, ktery bude zaznamenéan na diktafon.
Potizeny zaznam nebude sdilen nikym jinym nez studentem a vedoucim diplomové prace.
Zaznamy budou ihned po kompletaci studie vymazany. Uryvky z rozhovoru mohou byt
pouzity pii prezentaci studie, ale tyto citace budou vzdy anonymni. VaSe identita nebude
rozpoznana, bude pouzit pseudonym. Nemusite odpovidat na zadné specifické otazky,
pokud nebudete sam/sama chtit, a miizete také kdykoliv odstoupit od rozhovoru nebo

studie.

SOUHLAS S VYZKUMEM

souhlasim s Ucasti ve vyzkumné studii. Souhlasim se zdznamem rozhovoru na diktafon.
Rozumim, Ze mohu kdykoliv od rozhovoru nebo studie odstoupit a Ze citace rozhovoru

budou pouzity anonymné&, nebudu ve studii identifikovana.

Podpis Gcastnika vyzkumu: .........ccceeeviieiiiiiieee e Datum:

POdpIS STUAENTA: ....c.veeeieeeiecee e Datum:



Priloha 2 - Informovany souhlas s natacenim videa

SOUHLAS S NATACENIM

Souhlasim s ucasti na nataCeni, uréené¢ho k tvorbé vyukového materialu pro diplomovou
praci ,,Kvalita zivota u pacienta s Marfanovym syndromem®, ktery bude vyuzivan zejména
pro vyuku na stfednich, vysSich a vysokych zdravotnickych Skolach, ambulancich
a publikovan na server youtube.com, ¢i jinak vefejné Sifen jako vzdé€lavaci material.

Za ukony souvisejici s natacenim nepozaduji zadnou finan¢ni odménu.

Jméno a pfijmeni, datum narozeni:

podpis



Priloha 3 - Otazky k rozhovoru

Otazky k rozhovoru:

1. Energie a unava

a)

Mate dost energie pro kazdodenni ¢innosti?

b) Jak snadno se unavite?

c)
d)

Jak jste spokojen/a s tim, kolik mate energie?

Jak moc Vas trapi tinava?

2. Pozitivni pocity

b)

c)
d)

vvvvv

Citite se celkové spokojeny/a?
Nakolik vidite svou budoucnost piiznive?

Nakolik ve svém zivot¢ prozivate kladné pocity?

3. Negativni pocity

a)

b)
c)

d)

Jak Casto prozivate negativni pocity, jako je napt. rozmrzelost,
beznadgj, izkost nebo deprese

Nakolik si délate starosti?

Jak moc Vam pocity smutku nebo deprese prekazeji ve vasich
kazdodennich ¢innostech.

Jak moc Vas trapi pocit deprese

4. Zavislost na lécich nebo 1écebnych postupech

a)
b)

c)

d)

Jak nezbytné potiebujete leky?

Jak moc potiebujete 1éky, abyste mohl/a fungovat v kazdodennim
Zivote?

Jak moc potiebujete 1ékaiskou péci, abyste mohl/a fungovat

v kazdodennim Zzivoté.

Do jaké miry zavisi kvalita VaSeho Zivota na uzivani 1ékti nebo

lékaiské péci

5. Vnimani téla a vzhledu

a)
b)
c)
d)
e)

Dokazete akceptovat svij télesny vzhled?

Citite se znevyhodnén/a svym vzhledem?

Je ve vasem vzhledu néco, kvuli ¢emu se necitite dobie?
Jak jste spokojen se svym télesnym vzhledem?

Jak jste spokojeny/a s tim jak vypadate?



6. Pracovni vykonnost
a) Jste schopen/schopna pracovat?
b) Mate pocit, ze dokazete plnit své povinnosti?
c) Jak byste hodnotil/a svoji schopnost pracovat?

d) Jak jste spokojen/a se svym pracovnim vykonem?



Priloha 4 - Dotaznik pro zjistovani kvality zivota metodou SEIQol

Formular pro zjiStovani kvality Zivota metodou SEIQol:

Dulezitost daného

tématu v %

Zivotni téma- o¢ Vam
V Zivoté jde a o€ Vam
jde predevSim

(nejvice)?

Mira spokojenosti
v %
(v kazdé radce

od 0-100%)




