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1) Treacher collins syndrom je autozomálně dominantní dědičné onemocnění, což 

znamená, že postihuje jak muže, tak i ženy. Osoby s tímto syndromem mají 

charakteristické tělesné vlastnosti, kdy mohou mít deformované lícní kosti, bradu, nos, 

čelisti a spánky, vyskytují se rozštěpové vady a deformace zevního a středního ucha. 

V rámci diplomové práce chci zkoumat hlavně vliv tohoto postižení na celkový život 

osob s TCS. Problematika TCS mě zaujala, jelikož jsem se s ním poprvé setkala při 

své odborné praxi. Bohužel neexistuje téměř žádný materiál a zdroj psaný v českém 

jazyce, proto bych se chtěla touto problematikou zabývat blíže. 

Cílem diplomové práce je hlavně překladová činnost z cizích zdrojů, chci vysvětlit 

terminologii, popsat symptomatologii a etiologii Treacher collins syndromu. 

V praktické části diplomové práce je cílem popsat symptomatologii u konkrétních 

osob s tímto syndromem a zjistit,  jakým způsobem je syndrom omezuje v životě. Jak 

vyrůstaly, kde se vzdělávaly, popřípadě budou vzdělávat nebo jaký vliv má TCS na 

výběr povolání. 

 

2) Hlavní výzkumná otázka:  

Jaký vliv má treacher collins syndrom na život osob, které jím trpí? 

Vedlejší výzkumné otázky: 

Jaká je symptomatologie u jednotlivých osob s TCS? 

Jaké jsou další zdravotní obtíže související s TCS? 
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Jaký byl psychomotorický vývoj dětí? 

Jaké problémy se vyskytovaly v interakci s lidmi v okolí? 

Jak a podle čeho probíhal výběr ZŠ, střední školy popř. vysoké školy? 

Jak těžký je výběr povolání a jak se na osoby s TCS dívají zaměstnavatelé? 

 

3) Výzkumná část bude prováděna kvalitativní strategií a v rámci výzkumného šetření 

bude použita metoda kazuistická a další techniky pak pozorování, polostrukturovaný 

rozhovor a analýza dokumentů. Tuto strategii jsem si vybrala hlavně proto, že se jedná 

o ne příliš popsané téma. Jelikož mým cílem je popsat symptomatologii a kvalitu 

života jednotlivých osob, musím s nimi být v úzkém kontaktu, a proto jsem se 

rozhodla využít kvalitativní strategie. 

 

 

4) Hlavní metodou sběru dat bude metoda kazuistická. Již jsem kontaktovala celkem pět 

osob s TCS. Jednoho osobně přes jeho zákonného zástupce a ostatní jsem 

kontaktovala pomocí emailu. Spolupráci při výzkumné práci mi přislíbily čtyři osoby. 

Výzkum bude probíhat hlavně formou rozhovoru a pozorování. Vycházet budu 

z vyprávění zkoumaných osob o jejich životě a z dokumentů, které mi zapůjčí. Vše 

budu samozřejmě opírat o již publikované poznatky. 

 

5)  Scénář rozhovoru:  

 Dotazování na symptomatologii u daných osob (příznaky nemoci): 

- deformace ušních boltců, 

- malá dolní a horní čelist, 

- narušení komunikační schopnosti, 

- nedostatečně vyvinuté lícní kosti, 

- poruchy sluchu,  

- ortodontické potíže,  

- orofaciální rozštěp, 

- specifické poruchy učení 

- a jiné symptomy vyskytující se u konkrétní osoby. 

 Sepsání rodinné anamnézy. 

 Sepsání osobní anamnézy: 



- Jak probíhalo těhotenství a porod? 

- Vývoj do jednoho roku života, do tří let, v období školní docházky…? 

- Vývoj řeči? 

- Do jaké mateřské školy chodil/a? Jak proběhla adaptace na mateřskou školu? 

- Do jaké základní školy chodil/a? Jak proběhla adaptace na školu (těšil/a se, 

netěšil/a, byl/a úzkostný/á)? 

- Jaké operace podstoupil/a? 

- Prodělal/a nějakou vážnou nemoc, vysoké horečky, opakované záněty 

středního ucha, nějaký vážný úraz – kdy? 

- Navštěvujete (navštěvovali jste) logopedku? 

- Byly dostupné nějaké informace o TCS? 

 Pozorování budu provádět pouze u nezletilých osob a to přímo v jejich domácím, 

přirozeném prostředí spolu se zákonnými zástupci. Budu se zaměřovat na pozorování hry, 

sebeobslužných činností, interakce v rodině a další. 

 

6)  Při výzkumu musím dbát zejména na soukromí zkoumaných osob s Treacher 

 Collinsovým syndromem. Důležité je nezmiňovat žádné osobní údaje, aby si je  nikdo 

 nemohl s výzkumem spojit. Zkoumaným osobám buď změním jméno, nebo budu 

 uvádět pouze jejich iniciály. Dále se budu muset spoléhat na ochotu těchto osob 

 spolupracovat a na pravdivost jejich výpovědi, a také si vyhradit čas podle jejich 

 časových možností. 

 

7)  Prováděla jsem rozhovor, podle kterého následně vypracuji kazuistiku. Ta bude 

 vypracována podle samotného sdělení E. D. (25 let) a podle dostupných lékařských 

 zpráv. Naše komunikace probíhala nejprve pomocí emailů a nakonec jsme se setkaly 

 v kavárně, kde se uskutečnil náš rozhovor. 

Záznam rozhovoru: 

Můžu se tě zeptat, jaké symptomy TCS se u tebe vyskytují? 

 Takže z toho, co si vzpomenu deformace ušních boltců a neúplná atrézie zevních 

zvukovodů, hypernazalita, narušená komunikační schopnost kvůli sluchovému postižení, 

hypoplázie lícních kostí, rozštěp patra. 

 

 



Víš, jak probíhalo těhotenství? Kolik jsi vážila a měřila? Jestli byly nějaké komplikace? 

 Těhotenství proběhlo zřejmě bez komplikací, porod v termínu, porodní váha byla 

kolem 3000 až 3500 gramů. 

 Ale potom jsem žila necelé 4 roky v kojeneckém ústavu. Nakonec si mě vzala do 

pěstounské péče babičky z matčiny strany. 

Rodiče se tě zřekli? 

 Oni se asi lekli, když jsem se narodila, nebyli na to připravení. Dnes už jsem s oběma 

rodiči v kontaktu, ale bydlím sama. 

A jak probíhal tvůj raný vývoj? 

 Myslím, že probíhal úplně normálně bez komplikací. 

A co vývoj řeči? 

 To přesně nevím, ale problémy s výslovností jsem měla, hlavně kvůli rozštěpu. 

A chodila jsi někam na logopedii? 

 Ano, chodila v předškolním věku a hodně mi to pomohlo. 

Jakou jsi navštěvovala ZŠ? 

 Naštěstí jsem měla na to navštěvovat běžnou ZŠ. 

A po ZŠ byla tvoje studia jaká? 

 Potom jsem nastoupila na střední zdravotnickou školu, kde jsem udělala maturitu. Pak 

jsem studovala na zemědělské univerzitě, kde jsem dostala titul Bc. a teď studuju navazující 

magisterský program. 

 

 Toto je zatím pouze záznam (ukázka) rozhovoru, který jsem provedla. Na příštím 

sezení se budu zabývat zejména záznamy z odborných vyšetření a budeme hovořit o 

prodělaných operačních zákrocích. Dále také chci vést nezávazný hovor o jejích pocitech a 

dojmech, co se týče života s postižením a o špatných i dobrých zkušenostech. 

 

8) Zahájení spolupráce a první setkání proběhlo v pořádku a podle mých představ. 

Doufám, že takto jednoduše půjde i spolupráce s dalšími respondenty. 

 Možná bych v budoucnu mohla některé otázky pokládat trochu detailněji, co se týče 

rodinného a osobního života, ale jen tak, aby to nebylo nikomu nepříjemné. Zajímavé by bylo 

uskutečnění nějaké ankety ohledně informovanosti o TCS pro širokou veřejnost, ale bohužel 

mi to přijde již moc obsáhlé a složité. 

 Treacher collins syndrom je určitě velice zajímavé téma a doufám, že bude mít přínos 

nejen pro mě, ale i pro ostatní zájemce o tuto problematiku. 
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Zajímavý výzkum, mohla jste se více rozepsat u některých částí, zvláště v úvodu, předpokládá 

se, že už o tématu máte něco načteno, takže jste mohla více rozepsat ten vliv na každodenní 

život, atd. V kazuistikách byste měla využít co nejvíce možných zdrojů dat, zkuste zvážit, 

z čeho byste mohla ještě vycházet, mohla byste požádat zpovídané aby přinesly lékařské 

zprávy, mohla byste se podívat na nějaké internetové diskuse těchto osob,  atd….. Přeji hodně 

zdaru v realizaci výzkumu.  


