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Předmluva

Předmluva
Vážení čtenáři, 

dostává se vám do rukou dlouho připravovaná publikace, protože musel 
uzrát čas na její vydání. Před 10 lety, kdy byla u naší dcery Anny dia-
gnostikována spinální svalová (muskulární) atrofie (SMA) II. typu, jsem 
začala intenzivně hledat cesty, jak jít dál radostně a pravdivě žít s tímto 
závažným, nevyléčitelným a progresivním onemocněním. V českém 
jazyce existovaly k tomuto onemocnění velmi krátké a útržkovité in-
formace. Mnohá milá a neuvěřitelná setkání s vámi spoluautory, ale 
také se zahraničními kolegy v USA, v Německu, Itálii a ve Velké Bri
tánii nám přinesla velké povzbuzení a naději. Víru, že propojením 
jednotlivých oborů a sociální práce s rodinou s postiženým dítětem 
se podaří dobrá praxe. Také se ukázalo, že je možný kvalitní edukační 
proces v rámci reálné inkluze na všech stupních českého vzdělávání, 
včetně těch oblastí, u kterých by nikdo nepředpokládal, že to je vůbec 
reálné. Za mnohé vděčím vám všem, kteří jste v průběhu let bez ná
roku na odměnu přispěli nejen svým pozitivním přístupem a radou 
rodinám s dětmi se SMA v projektu Podpora dětí a rodin se SMA 
v Kolpingově rodině Smečno, ale také v nynější nově vznikající pa
cientské organizaci. Vážím si všech vašich příspěvků v této publikaci, 
neboť bylo stěžejní podat nejen odborné a důležité informace o tomto 
progresivním a nevyléčitelném onemocnění, ale pro povzbuzení uká
zat také nádherné momenty ze života… 

Děkuji všem za vaši důvěru. 
Helena Kočová, vedoucí autorského kolektivu



-
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Úvod

Úvod
Kniha se zaměřuje na problematiku závažného neuromuskulárního 
progresivního a dosud nevyléčitelného onemocnění spinální svalové 
(muskulární) atrofie (SMA) v souvislostech kvality života dětí, ado-
lescentů a celých pečujících rodin.

Spinální svalová atrofie je onemocnění motoneuronu, tj. onemoc-
nění neuronů, které odpovídají za vědomé pohyby svalů, jako např. bě-
hání, pohyby hlavy a polykání. Výskyt nemoci v populaci je přibližně 
1 novorozenec na 6000 narozených a asi 1 osoba ze 40 je jejím přena-
šečem. SMA postihuje všechny kosterní svaly, tzv. proximální svaly 
jsou často postiženy nejvíce. SMA představují klinicky heterogenní 
skupinu onemocnění, jejímž společným znakem je degenerace před-
ních rohů míšních, často i motorických jader hlavových nervů. Tomu 
odpovídá i klinický obraz onemocnění, kde dominuje výrazná svalová 
hypotonie s hyporeflexií až areflexií končetin, svalová hypotrofie až 
atrofie s pozdějším vznikem deformit. Podle stupně a typu postižení je 
jedinec v určité fázi života odkázán na mechanický či elektrický vozík, 
v mnoha případech na umělou plicní ventilaci a trvalou 24hodinovou 
pomoc druhé osoby. Rodiny se s faktem závažného progresivního a ne-
vyléčitelného onemocnění vyrovnávají různými způsoby. Tato kniha 
reflektuje mj. vnímání kvality života samotných dětí, adolescentů 
a dospělých se SMA, jakož i pečujících osob.

V medicínské části je dán prostor pro odborný  popis genetického  
onemocnění  SMA,  představení  nejnovějších výsledků probíhajících 
výzkumů, genové terapie či aktuálního stavu centrové péče v Čes-
ké republice. Dále pak výklad zahrnuje fyzikální a dechovou terapii 
a možnosti pneumologické podpory i nutriční péče. Důležitou součástí 
multioborové péče jsou ortopedické možnosti léčby a operační řeše
ní neuromuskulárních deformit páteře. Uvádíme také nejdůležitější 
vhodné kompenzační pomůcky při progresivním onemocnění SMA. 

Zaměřujeme se rovněž na etické problémy spojené s nemocí, jako 
jsou např. alternativní medicína, prenatální a preimplantační dia
gnostika, etické přístupy k zavedení tracheostomie a doprovázení 
nemocných dětí i jejich pečujících osob paliativní péčí. Případové 
studie a životní příběhy několika dětí, adolescentů a dospělých se 
SMA dokazují, že i přes závažnost onemocnění je inkluzivní proces 
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do majoritní společnosti možný a přináší benefity oběma zúčastně
ným stranám.

Nebylo jednoduché sledovat kvalitu života dětí s onemocněním 
spinální svalovou atrofií v České republice a zjistit, jak ji vnímají rodi-
če a děti. Jednak neexistoval validní nástroj pro měření kvality života 
dětí v českém prostředí, zároveň byla překážkou i nízká prevalence ne-
moci a neexistence center, která by pacienty zastřešovala. Založením 
projektu Podpora rodin s onemocněním SMA jsme získali cenné kon-
takty a důvěru zapojených participantů. Na základě publikovaných 
výsledků amerických výzkumných týmů i osobního setkání s autory 
jsme došli k rozhodnutí přeložit do češtiny nově dostupný dotazník, 
který hodnotí kvalitu života dětí a jejich rodičů. Jeho použití umož-
nilo porovnat naše výsledky s vnímáním kvality života dětí se SMA 
a jejich rodičů v USA. 

Dotazníkem PedsQL 3.0 (neuromuskulární modul) jsme sledovali 
rozdíly ve vnímání kvality života samotných nemocných dětí a jejich 
rodičů/pečujících osob. Předmětem výzkumu byli děti a mladiství 
s onemocněním SMA I., II. a III. typu ve věku od 2 do 18 let. Výzkum 
byl proveden u dětí a mladistvých, kteří spolupracují v rámci rané péče 
a projektu Podpora rodin s onemocněním SMA v České republice při 
občanském sdružení Kolpingova rodina Smečno, a dále pak vedených 
u dětských neurologů specializovaných pracovišť (tzv. neuromusku-
lárních center) v Praze, Brně a Ostravě.

Ve druhé části studie jsme využili kvalitativní způsob výzkumu, 
jímž jsme sledovali úspěšnost integrace v předškolním a školním věku 
vzhledem k omezením vyplývajícím z progresivního nervosvalového 
onemocnění spinální svalové atrofie. 

Ve třetí části studie bylo účelem přinést původní informace o oso
bách pečujících o člena rodiny nemocného některým z tzv. vzácných 
onemocnění ve vybraných oblastech sociopsychické stability a inter
akce se společenským prostředím. 

Zvolili jsme kvantitativní metodologii šetření postavenou na výběru 
vysoce reprezentativního vzorku probandů, na dotazníkovém šetření 
a statistickém zpracování dat s tříděním prvního a druhého stupně a se 
stanovením statistické významnosti nasbíraných údajů. Bylo využito 
spolupráce s odbornými lékaři a představiteli pacientských organizací 
sdružujících takto pečující osoby, což umožnilo oslovení respondentů 
při plném zachování anonymity a potřebného stupně ochrany osobních 
(citlivých) údajů respondentů a případně osob, o něž pečují.
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Samotný nástroj měření byl tvořen víceúrovňovým anonymním 
dotazníkem zahrnujícím jak vlastní obsahové položky, tak položky 
kontaktní, funkcionálně psychologické, kontrolní, zpracované větši-
nou strukturovanou (uzavřenou) a částečně nestrukturovanou (ote-
vřenou) formou.

V několika úrovních dotazník zjišťoval obecné socio-psychické roz-
položení respondentů, existenci negativních socio-psychických stavů 
respondentů, jejich názory v oblasti vnějších vztahů, partnerský a ro-
dinný život, názory na potřebu míry podpory ve vybraných oblastech 
či souhrnné obecné názorové postoje v souvislosti s péčí. Dotazník 
obsahoval také obecné demografické a statistické údaje o responden
tech a životě respondentů i pečujících rodin, které pomohly doplnit 
mozaiku života se SMA v souvislostech.

Toto společné dílo kolektivu autorů přispívá k vytvoření podkladů 
pro organizaci multidisciplinárního týmu odborníků za účelem tera-
peutické intervence, kteří jsou schopni dítě a jeho rodinu po diagnos-
tikování tímto závažným progresivním onemocněním doprovázet.

Kéž je tato kniha uceleným informačním podkladem k doprováze
ní dětí, adolescentů a dospělých s onemocněním SMA po jejich často 
krátký, ale naplněný život.
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1 Vymezení, dimenze a měření 
kvality života
Helena Kočová 

1.1 Vymezení kvality života

V současné době můžeme sledovat výrazný nárůst zájmu o kategorii 
kvalita života (Quality Of Life, QOL) osob s postižením, závislých, se-
niorů, chronicky nemocných i běžné populace. Tento trend reflektují 
všechny vědní obory (filozofie, sociologie, psychologie, pedagogika, 
medicína aj.). Jejich úhel pohledu, tedy i teoretické vymezení, co vlast-
ně kvalita života znamená, jaké oblasti zahrnuje a jakými metodami ji 
lze měřit, se však velmi liší (Pipeková, 2006).

Autoři Hartl a Hartlová (2000) pojem kvalita života chápou jako 
vyjádření pocitu životního štěstí. K nejobecnějším znakům patří sobě-
stačnost při obsluze vlastní osoby a pohyblivost. Psychologický význam 
pojmu uvádějí jako míru seberealizace a duševní harmonie čili míru 
životní spokojenosti a nespokojenosti. V sociologickém významu je 
kvalita života chápána jako „pocit a životní úroveň speciálních skupin, 
jako jsou staří lidé, příslušníci etnických a jiných minorit, čili hledisko 
jejich nutnosti volby“ (Hartl, Hartlová, 2000).

Michalík (2011) zdůrazňuje akcent propojenosti vnímání kvali-
ty života pacientů a zároveň pečujících osob a poukazuje na fakt, že 
zejména u těžších forem zdravotního postižení dochází k výrazným 
změnám v možnostech plnohodnotné účasti na veřejném životě i sou-
kromých aktivitách.

Podle Světové zdravotnické organizace (WHO) je kvalita života 
to, jak člověk vnímá své postavení v životě v kontextu, ve kterém žije, 
a ve vztahu ke svým cílům, očekáváním, životnímu stylu a zájmům 
(Mühlpachr, 2005). WHO (2016) definuje kvalitu života jako „jedin-
covu percepci jeho pozice v životě v kontextu své kultury a hodnotového 
systému a ve vztahu k jeho cílům, očekáváním, normám a obavám“. Jed-
ná se o velice široký koncept, multifaktoriálně ovlivněný jedincovým 
fyzickým zdravím, psychickým stavem, osobním vyznáním, sociální-
mi vztahy a vztahem ke klíčovým oblastem jeho životního prostředí.
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Křivohlavý cituje definici od autorů Bergsma a Engel, kteří nastí-
nili rozsah pojmu kvalita života takto: „Kvalita je soud (chápáno v lo-
gickém smyslu slova), jde o subjektivní soud (úsudek). Ten je výsledkem 
porovnání a zvažování více hodnot. Kvalita sama je hodnotou, je zážit-
kovým (experienciálním) vztahem, reflexí (výsledkem zamyšlení) nad 
vlastní existencí. Je nesourodým srovnáním a motivací (hybnou silou) 
žití“ (Křivohlavý, 2002, s. 86).

Ve zdravotnictví, které vztahuje kvalitu života ke zdraví a nemoci, 
se počet praktických aplikací neustále zvyšuje. S kategorií kvality ži-
vota se pracuje v dlouhodobých výzkumech přežívání pacientů, v kli-
nických výzkumech ověřujících nové léčebné postupy a nové léky, ale 
také při standardní léčbě chronických a velmi vážných onemocnění. 
Velmi naléhavě pak tato kategorie vystupuje do popředí v případech, 
kdy kurativní léčba už u nemocných dětí a mladistvých nezabírá a blíží 
se konec jejich života, je třeba velmi citlivě pečovat o umírající a zva-
žovat jejich kvalitu života, doprovázet je paliativní péčí (Bradly, Varni, 
Hinds, 2003). 

Pojem kvalita života ve vztahu ke zdraví (Health-Related Quality 
Of Life, HRQOL) vymezuje tu část kvality života, jež je primárně ur-
čena zdravím jedince a může být ovlivněna i klinickými intervencemi. 
S nástroji měřícími HRQOL svých klientů a pacientů nejčastěji pracují 
klinická a sociální zařízení, neboť to přináší cenné poznatky o kvalitě 
léčebné či sociální péče. Pokud se přidržíme předpokladu, že pojetí 
kvality života je širší než klasické pojetí zdravotního stavu, můžeme 
již existující testy HRQOL snadno aplikovat na poměrně širokou škálu 
diagnóz a onemocnění a snažit se vyvinout jejich generickou podobu, 
využitelnou také u populace bez jakýchkoli zdravotních limitací. Sna-
hou ve vývoji testovacích nástrojů HRQOL proto nadále zůstává obje-
vit metodu natolik univerzální, a přesto vyčerpávající, kterou by bylo 
možné aplikovat na jakýkoli vzorek populace bez omezení. Zatímco 
je hodnocení kvality života související se zdravotním stavem v mno-
ha medicínských i sociálních oborech zaměřených na dospělé již delší 
dobu zavedeno, v pediatrických oborech a v pedagogických výzkumech 
není příliš časté (Hájková, 2008).
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1.2 Měření kvality života

Kvalitu života lze v zásadě hodnotit na základě objektivních a subjek-
tivních přístupů, přičemž nejpodstatnějším je subjektivní hodnocení 
nemocného, jak sám vnímá vlastní zdravotní situaci, včetně schopnos-
ti svého sebeuplatnění v pracovním, rodinném i sociálním prostředí. 
K hodnocení kvality života jsou používány dotazníky kvantifikující 
dopad nemoci na běžný život pacienta formalizovaným a standardi-
zovaným postupem.

V praxi je vytvořena celá řada dotazníků ke zjišťování kvality života, 
přičemž jejich psychometrická výpovědní hodnota a spolehlivost byly 
testovány podle současných standardů „měření zdraví“ (Mareš, 2006).

Z definic, které se snaží vymezit oblasti, jež jsou specifické pro 
kvalitu života související se zdravotním stavem, uvedeme několik ná-
sledujících.

Základem definice u Lindströma a Köhlera (1991) je zabývat se 
celkovým bytím (souhrnná existence) jedince nebo skupiny, které 
zahrnuje řadu pozitivních aspektů zdraví. Zajímavým přístupem se 
zabývají Varni et al. (2003), pro něž je velmi důležité fungování – jed-
ná se o fungování somatické, emoční a sociální, jakož i plnění určité 
role. Obsahuje tzv. multidimenzionální konstrukt, který tyto tři hlavní 
oblasti slučuje. Fungování a jeho subjektivní hodnocení u Grahama, 
Stevensona a Flynna (1997) bývá obvykle definováno jako jedincovo 
subjektivní hodnocení kvality fungování a s ním spojená spokojenost 
anebo distres.

Dalším zajímavým přístupem vztaženým k hodnocení kvality ži-
vota je u autorů Strandové a Russella (1997) objektivní i subjektivní 
hodnocení vlivu nemoci.

Přístupů a pohledů je celá řada, přehledově je velmi kvalitně zpra-
covala skupina badatelů v týmu Davisové (2006, s. 315) a pozoruhodně 
doplnili Mareš a kol. (2006, s. 30).

Tým autorek Lambové a Pedenové poukazuje ve své studii na to, 
že pro zapojené participanty je velmi důležité být naprostou součástí 
majoritní společnosti, vystudovat běžnou základní, střední či vysokou 
školu, mít práci, např. na částečný úvazek a také částečně z domácího 
prostředí, mít přátele, navštěvovat kulturní a sportovní akce, což vy-
žaduje dostatečné a důsledné odstraňování architektonických bariér 
(Lamb, Peden, 2008).
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1.2.1 Dokumenty o právech dítěte a zdravotně postižených

Deklarace práv dítěte
Významný dokument Deklarace práv dítěte z roku 1959 již v úvodu 
uvádí, že „dítě pro svou tělesnou a duševní nezralost potřebuje zvláštní 
záruky, péči a zvláštní právní ochranu před narozením i po něm“. V Zá-
sadě 5 pak přímo zdůrazňuje, že „dítěti, které je fyzicky, duševně nebo 
sociálně postiženo, se poskytuje zvláštní zacházení, výchova a péče, 
jak to vyžaduje jeho zvláštní postavení“.

Úmluva o právech dítěte
Úmluva o právech dítěte, podepsaná v České republice 30. 9. 1990 
a účinná od 6. 2. 1991, uvádí výčet základních práv dítěte. Česká re-
publika je pak vázána touto úmluvou od 1. 1. 1993. V čl. 23 se uvádí: 
„Každé dítě má právo na život a děti s postižením právo na zvláštní 
zacházení, vzdělání a péči. Tělesně postižené dítě má požívat plného 
a řádného života v podmínkách zabezpečujících důstojnost, podporu
jících sebedůvěru a umožňujících aktivní účast dítěte ve společnosti.“

Dále pak úmluva přiznává právo postiženého dítěte na zvláštní 
péči v závislosti na rozsahu existujících zdrojů, podporu a zabezpeče
ní oprávněnému dítěti a osobám, které se o ně starají, požadovanou 
pomoc odpovídající stavu dítěte a situaci rodičů nebo jiných osob, jež 
o dítě pečují. Zdůrazňuje uznávání zvláštních potřeb postiženého 
dítěte tak, aby pomoc byla poskytována podle možností bezplatně, 
s ohledem na finanční zdroje rodičů či jiných osob, které se o dítě sta-
rají, a byla určena k zabezpečení účinného přístupu postiženého dítě
te ke vzdělání, profesionální přípravě, zdravotní péči, rehabilitační 
péči, přípravě pro zaměstnání a odpočinku, a to způsobem vedoucím 
k dosažení co největšího zapojení dítěte do společnosti a co největší-
ho stupně rozvoje jeho osobnosti, včetně jeho kulturního a osobního 
rozvoje (čl. 23).

Státy uznávají právo každého dítěte na životní úroveň odpovídající 
fyzickému, mentálnímu, duševnímu, morálnímu a sociálnímu rozvoji 
dítěte (čl. 27).

Naplňování práv dítěte je právním závazkem, který může být pro 
mnohé smluvní státy dlouhodobým procesem. Je však také procesem, 
jenž volá po aktivním zapojení společenství, rodin, nevládních nezis-
kových organizací a samotných dětí při uvádění obecných právních 
ustanovení úmluvy do života všech dětí. Ve výzvě se uvádí, že „v tomto 
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procesu mají průmyslové země – v rámci mezinárodní spolupráce – 
odpovědnost nastavit podmínky, ve kterých se děti mohou plně těšit 
ze svých práv. Opravdovou výzvou je zajistit, aby duch úmluvy a jejích 
ustanovení byl protkán politikou a ústavami všech národů, zajišťujících 
dětem první všeobecnou listinu práv dítěte v dějinách“ (David, 1999).

Dunovský (2002) uvádí, že „Úmluva o  právech dítěte reaguje 
na poznání vývoje dítěte, jeho potřeb a požadavků ve snaze být všem 
dětem s ohledem na jejich geografickou polohu, situaci jejich národů, 
jejich ekonomické, kulturní, náboženské, politické a vlastně obecně lidské 
podmínky jednotnou či sjednocující normou společenského a právního 
zajištění jejich nejlepšího zájmu a prospěchu. Světová deklarace dítěte 
je tak výzvou a návodem, jak dát všem dětem světa tato stejná práva 
a stejné šance, ať už žijí kdekoliv“.

1.2.2 Úmluva na ochranu lidských práv a důstojnosti lidské bytosti 
v souvislosti s aplikací biologie a medicíny

V článku 16. této úmluvy se zdůrazňuje, že „vědecký výzkum na člo-
věku lze provádět pouze tehdy, pokud jsou splněny všechny následující 
podmínky:
 ■ k výzkumu na člověku neexistuje žádná alternativa srovnatelného 

účinku,
 ■ rizika výzkumu, kterým by mohla být vystavena dotyčná osoba, ne-

jsou neúměrně vysoká vzhledem k možnému prospěchu z výzkumu,
 ■ výzkumný projekt byl schválen příslušným orgánem po nezávislém 

posouzení jeho vědeckého přínosu včetně zhodnocení významu cíle 
výzkumu a multidisciplinárního posouzení jeho etické přijatelnosti,

 ■ osoby zapojené do výzkumu byly informovány o svých právech a zá-
rukách, které zákon stanoví na jejich ochranu“.

Nezbytný souhlas podle článku 5 byl dán výslovně, konkrétně, a je 
zdokumentován. Takový souhlas lze kdykoli svobodně odvolat.

1.2.3 Úmluva OSN o právech osob se zdravotním postižením

Dalším velmi významným krokem v integračním procesu bylo 6. 12. 
2006 podepsání Úmluvy OSN o právech osob se zdravotním postižením, 
kde je zdůrazněno, „že problematika zdravotního postižení je vyvíjející 
se proces a že zdravotní postižení vzniká interakcí mezi osobami se zdra-
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votním postižením a bariérami v přístupu a životním prostředí, které 
brání jejich plné a efektivní účasti ve společnosti rovnocenně s ostatními“.

Dne 12. 2. 2010 byla ve Sbírce mezinárodních smluv pod číslem 
10/2010 vyhlášena Úmluva o právech osob se zdravotním postižením. 
Úmluva chrání osoby se zdravotním postižením před všemi druhy dis-
kriminace a pokrývá občanská, politická, ekonomická, sociální a kul-
turní práva. Zavazuje smluvní strany nejen k přijetí zákonů a nařízení 
dodržujících tento princip, ale také k zajištění toho, aby v praktickém 
životě docházelo k lepší integraci/inkluzi zdravotně postižených lidí 
do společnosti.

Ústava České republiky v čl. 10 stanoví, že vyhlášené mezinárodní 
smlouvy, k jejichž ratifikaci dal Parlament ČR souhlas a jimiž je Česká 
republika vázána, jsou součástí právního řádu; stanoví-li mezinárod-
ní smlouva něco jiného než zákon, použije se mezinárodní smlouva.

Účelem úmluvy je prosazovat, chránit a zajistit plné, efektivní 
a rovné užívání všech lidských práv a základních svobod osobami 
se zdravotním postižením a prosazovat jejich přirozené důstojnosti. 
V čl. 7 je uvedeno, že „děti se zdravotním postižením mají právo svo
bodně vyjádřit své názory na všechny záležitosti, které se jich týka-
jí, a jejich názorům má být dána odpovídající váha v souladu s jejich 
věkem a dospělostí, rovnocenně s ostatními dětmi, a mají mít právo 
na zajištění asistence k realizaci tohoto práva, vhodného k jejich věku 
a zdravotnímu postižení“.

1.2.4 Zákon č. 198/2009 Sb., o rovném zacházení 
a právních prostředcích ochrany před diskriminací 
(tzv. antidiskriminační zákon)

Rok 2009 přinesl pro lidi se zdravotním postižením dvě zcela mimořád-
né události. Tou první bylo schválení zákona č. 198/2009 Sb., o rovném 
zacházení a právních prostředcích ochrany před diskriminací, druhou 
pak ratifikace Úmluvy o právech osob se zdravotním postižením. Oba 
tyto dokumenty vytvářejí základ pro zrovnoprávnění postavení osob 
se zdravotním postižením ve společnosti. Je výzvou na poli odborné 
práce s osobami s postižením zasadit se o akceptování těchto zákonů 
a jejich uvádění v praxi.
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